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颅内婴幼儿原始黏液样间叶性肿瘤一例
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　　病例资料　患儿,男,６月２２天,哭闹不止半月

余,精神差５天.体格检查:前囟隆起,稍紧张.CT
平扫示左侧颞部类圆形低密度肿块,边界清楚,平均

CT值约２２HU,边缘见斑片状高密度灶,邻近颅骨未

见明显异常(图１a).MRI示左侧颞部肿块,大小约

６．２cm×７．４cm×８．３cm,境界清楚,T２WI呈高信号,

T１WI呈低信号,T２ＧFLAIR呈等信号,边缘示斑片状

T１WI及 T２ＧFLAIR高信号,周围脑实质无水肿,邻近

脑组织、脑室明显受压,幕上脑室扩大、变形,中线结构

受压向右侧移位(图１b~d).T１WI增强冠状面示肿

块形态不规则,部分突入幕下,明显不均匀强化,边缘

呈结节、团片状强化,中心部分未见强化(图１e).术

前诊断为左侧颞部富血供肿瘤(脑膜起源的血管类肿

瘤? 多形性黄色星形胞瘤?)并梗阻性脑积水、脑疝.
术中示肿瘤血供丰富,边界清楚,对颅骨及脑膜均

有侵蚀.病理肉眼观:灰红灰黄带黏液碎软组织一堆,
切面灰黄实性质嫩.镜下见圆形至椭圆形或略呈纺锤

形的细胞分布在富含薄壁血管网的黏液性间质中(图

１f).免疫组化结果:瘤细胞 SＧ１００(－),SOX２(－),

SOX１０(－),CD５６(－),EMA(－),PR(－),C３４
(－),SMA(－),Desmin(－),KiＧ６７(４０％＋),WTＧ１
(－),INIＧ１(＋),BclＧ６(＋),BCOR(＋).分子检测结

果:BCORexon１５基因突变检测(PCRＧSanger测序

法)检测出BCORITD.病理诊断:(左颞部)婴幼儿原

始黏液样间叶性肿瘤.
患儿术后行对症支持治疗,病情危重,合并多器官

功能衰竭、凝血功能障碍及严重内环境紊乱、酸中毒、
高钾血症等,家属要求放弃治疗,患儿于术后２天死

亡.
讨论　婴幼儿原始黏液样间叶性肿瘤(primitive

myxoidmesenchymaltumorofinfancy,PMMTI)是

一种发生于婴幼儿的罕见的软组织肿瘤[１],Alaggio

等[２]２００６年首次报道.PMMTI发生于颅内罕见,既
往仅报道１例右前臂 PMMTI伴发脑转移[３].PMＧ
MTI通常发生在１岁以下新生儿和婴儿中,男女发病

比例相当,躯干、四肢和头颈部是最常见的发生部

位[４].临床表现与发病部位有关,发生于鼻腔、气管旁

可表现为张口呼吸、睡觉憋气等,发生于眼眶可表现为

眼球突出、斜视,发生于椎管内及椎旁可表现为下肢无

力和膀胱功能障碍,发生于四肢多表现为软组织肿块.
肿瘤具有局部侵袭性,很少转移,有局部复发趋势,对
传统化疗反应不佳[５].

病理学上,PMMTI通常无包膜,边界清楚或可呈

浸润性生长,镜下见弥漫生长幼稚性间叶细胞,多呈梭

形、卵圆形或多边形,分布于富含分支状薄壁血管网的

黏液性间质中,部分瘤细胞见小囊腔状、假腺泡状结

构[１,３,６,７],罕见菊形团样结构[８].免疫组织化学支持

细胞的原始性质,仅对波形蛋白具有反应性,而对肌

样、神经、上皮和血管标志物没有反应性[３].分子遗传

学改变具有特征性,识别BCOR内部串联重复(interＧ
naltandemduplication,ITD)和/或核表达 BCOR 或

BCLＧ６有助于诊断PMMTI并将其与先天性婴儿纤维

肉瘤区分开来[９].本病例免疫组化BclＧ６(＋),BCOR
(＋),并检测出BCORITD,与既往报道一致.

总结既往文献,PMMTI在 CT 上病灶往往呈低

密度,MRI呈 T１WI低信号、T２WI均匀或不均匀高信

号,内可见 T２WI低信号分隔,１例发生于鼻腔的PMＧ
MTI行DWI检查未见弥散受限[１０],增强扫描病变可

没有强化或边缘强化,或不均匀强化,可能与病灶内黏

液和细胞成分比例有关.本例颅内病变体积巨大,边
界清楚,跨越中后颅窝,CT 上表现为低密度肿块,

MRI上肿块呈 T２WI高信号,略低于脑脊液信号,

T１WI呈近似脑脊液样低信号,增强明显不均匀强化,
提示肿瘤富含黏液.

结合发病年龄及影像表现,本例需与以下疾病进

行鉴别.①毛细胞型星形细胞瘤,典型影像表现为囊

性肿瘤伴壁结节,增强后实质部分显著强化、DWI等

信号及瘤周水肿轻或无[１１].②多形性黄色星形细胞
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图１　a)横轴面CT平扫示左侧颞部低密度肿块,边缘见小斑片状高密度灶;b)MRI横轴面 T２WI平扫示左

侧颞部肿块呈高信号,边界清楚,邻近脑组织、脑室明显受压,幕上脑室扩大、变形,中线结构受压向右侧移

位;c)横轴面 T１WI平扫病变呈低信号,边缘示少许斑片状高信号;d)横轴面 T２ＧFLAIR序列病变呈等信号,
边缘示少许斑片状高信号;e)冠状面 T１WI增强示肿块形态不规则,部分突入幕下,边缘呈团片状强化,中心

部分未见强化;f)镜下见圆形至椭圆形或略呈纺锤形的细胞分布在富含薄壁血管网的黏液性间质中(HE,×
２０).

瘤,多位于大脑浅表位置,颞叶多见,大部分患者有长

期癫痫病史,影像典型表现为囊实性肿块并见明显强

化的壁结节,瘤周可伴水肿[１２].③胚胎发育不良性神

经上皮肿瘤,多发生于皮层或皮层下,多囊型是其最常

见、最典型类型,典型表现为尖端指向脑室的三角形或

楔形异常信号影,水肿、出血及钙化少见,增强扫描一

般不强化[１３].④婴儿促纤维增生型节细胞胶质瘤/婴

儿促纤维增生型星形细胞瘤,常表现为累及多脑叶的

大囊小结节团块,实性部分多位于脑浅表,强化明显,
周围无水肿或轻度水肿[１４,１５].⑤非典型畸胎瘤样/横

纹肌样瘤,恶性度极高,实质部分扩散受限,肿瘤周边

可伴囊变、出血及坏死,易发生脑膜侵犯及转移征

象[１６].⑥囊性脑膜瘤,病灶以不同比例囊实性成分组

成,实质部分明显强化,可见 “脑膜尾征”,儿 童 少

见[１７].
综上所述,对于发生于婴幼儿颅内体积巨大的肿

瘤,影像学检查显示肿瘤边界清楚、富含黏液、周围无

水肿,明显不均匀强化,应考虑到 PMMTI,结合肿瘤

形态学特点、免疫表型及分子遗传学特点可明确诊断.
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