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·病例报告·

小儿Ｘｐ１１．２易位／ＴＦＥ３基因融合相关性肾癌１例

井　颖　顾　涛　王建林　丁洪基　刘润玑

　　患儿，女，１３岁，因间歇性全程血尿２年余，伴排尿困难
８ｈ入院。患儿下腹胀痛，右腰隐痛，心慌、头晕，急予导尿引
出深红色血尿约８００ｍＬ后，拔除尿管后见导尿管被条索状
血块堵塞，用力排出约５０ｍＬ条索状血块后排尿通畅。急诊
以血尿原因待查、中度贫血收住院。体查：Ｔ３８．２℃，Ｐ８８
次／分，Ｒ２１次／分，ＢＰ１２３／６８ｍｍＨｇ，ＷＴ４３ｋｇ，贫血貌，腹部
平软，右肾区饱满，叩击痛阳性，双侧输尿管行程无明显压

痛，膀胱区充盈，轻度压痛。辅助检查：血常规示重度贫血，

尿常规：ＲＢＣ（＋＋＋＋），Ｂ超提示：右肾中心集合系统分离，
宽仅１．７ｃｍ，右肾上极实质内探及５．８ｃｍ×４．３ｃｍ的不均
匀低回声混合团块，边界清晰，内可见两处约４．３ｃｍ×３．３
ｃｍ、３．３ｃｍ×２．６ｃｍ大小高回声，膀胱区见斑块状高回声，随
体位移动。Ｂ超提示：①右肾实性包块；②右肾盂积液；③
膀胱壁毛糙，尿液混浊。ＣＴ检查提示：右肾上极不规则形实

性软组织肿块，有点状钙化，肾盂受压变形，增强扫描后肿块

呈不均匀明显强化，上缘肾包膜隆起，约６．６ｃｍ×４．３ｃｍ×
３．６ｃｍ大小，提示为右侧肾脏恶性占位性病变（图１）。行右
肾切除术，术中见右肾被膜下血斑，肾上１／２处肾脏肿大变
形，向上方膨出，质地呈囊实性感，表面凹凸不平，上极与肾

囊明显粘连，完整取出肾脏，肿瘤约５ｃｍ×４ｃｍ×３．５ｃｍ大
小（图２），探查肾上极达第十肋平面。切除右输尿管后，在
输尿管内见条状陈旧性血块。肾蒂、肾周围及沿输尿管无肿

大淋巴结。手术后当天经尿道排出积存血块后血尿消失。

病理检查提示：免疫组化：ＣＤ１０（＋），Ｐ５０４Ｓ（＋），ＣＤ６８
（＋），ＣＤ１１７（＋），ｖｉｍｅｎｔｉｎ局灶性（－），ＣＫ（－），ＥＭＡ
（－），Ｓ－１００（－），ＣｇＡ（－），ＨＭＢ４５（－），Ｋｉ－６７

"
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（图３、图４）。诊断为右肾Ｘｐ１１．２易位／ＴＦＥ３基因融合相关
性肾癌。术后第５天给予白介素，干扰素治疗。
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图１　右肾上极不规则形实性软组织肿块，有点状钙化，肾盂受压变形，增强扫描后肿块呈不均匀明显强化，上
缘肾包膜隆起，约６．６ｃｍ×４．３ｃｍ×３．６ｃｍ大小。图２　右肾体积１２．５ｃｍ×６ｃｍ×４ｃｍ，表面灰褐色，一侧中
央附输尿管，长１０．３ｃｍ，切面见上极有一５．５ｃｍ×４．５ｃｍ×３．５ｃｍ大小肿物，呈灰黄及暗红色，分叶状，质软，
周围肾组织呈浅棕色。图３　肿瘤表面细胞呈乳头状及腺泡样结构，可见沙砾体形成。图４　肿瘤细胞胞浆、胞
膜，ＣＤ１０强阳性表达（ＳＰ法）（染色方法及放大倍数）

　　讨论　Ｘｐ１１．２易位／ＴＦＥ３基因融合相关性肾癌是一种
罕见的肾癌，患儿有一染色体 Ｘｐ１１．２的不同易位，均产生
ＴＦＥ３基因融合而得名。自２００３年 Ａｒｇａｎｉ等首次描述该病
至今全世界仅有几十例报道［６］。２００４年Ｘｐ１１．２易位／ＴＦＥ３
基因融合相关性肾癌首次作为独立的肿瘤被列入ＷＨＯ泌尿
及男性生殖系统肿瘤分类中［１］。目前所发现的易位核型有ｔ
（Ｘ；１７）（ｐｌ１．２；ｑ２１）、ｔ（Ｘ；１）（ｐｌ１．２；ｑ２１）、ｔ（Ｘ；１）（ｐｌ１．２；
ｐ３４）、ｉｎｖ（ｘ）（ｐｌ１；ｑ１２）和 ｔ（Ｘ；７）（ｐｌ１．２；ｑ２３），分别产生以
下融合基因 ＡＳＰＬ—ＴＦＥ３、ＰＲＣＣ—ＴＦＥ３、ＰＳＦ—ＴＦＥ３、ＮｏＮｏ—
ＴＦＥ３和ＣＬＴＣ—ＴＦＥ３。上述各种融合基因所产生的融合蛋白
都保留了ＴＦＥ３的ＤＮＡ结合功能域，定位于细胞核，能发挥
异常转录因子的作用。在细胞核内发挥调控细胞生长及形

态学分化的作用［１，３－４］。Ａｒｇａｎｉ等［２－４］对肾脏上皮性肿瘤及

肾脏以外的各系统肿瘤研究后发现，其敏感性和特异性分别

达到９７．５％和９９．６％。尽管融合基因检测是该肿瘤的诊断

金标准，但肿瘤表达ＴＦＥ３为诊断提供了可信的帮助。
该肿瘤主要发生于儿童和青少年，女性多于男性［１－３］。

具有和普通型肾细胞癌相同的临床表现，临床症状可有血

尿、腰部疼痛、泌尿系感染和季肋部包块等，尿隐血检查常阳

性，Ｂ超及ＣＴ常提示肾脏占位。肿瘤位于肾皮质或髓质，可
有假包膜，切面灰黄灰白，质嫩，边境清楚，部分区域可见出

血。光镜下肿瘤具有特征性组织学形态，Ａｒｇａｎｉ等［３－４］和

Ｂｒｕｄｅｒ等［５］分别对ＡＳＰＬ—ＴＦＥ３和 ＰＲＣＣ—ＴＦＥ３两种易位形
式的肾癌进行了报道，发现 ＡＳＰＬ—ＴＦＥ３肾癌镜下癌细胞排
列成腺管状、乳头状或巢状，癌细胞立方状或柱状，细胞界限

清楚，异型性显著，癌细胞有大量透明或嗜酸性胞质，核大、

泡状染色质、核仁明显，沙砾体多见；而 ＰＲＣＣ—ＴＦＥ３肾癌的
癌组织结构更加紧密，多见实性巢状结构，癌细胞缺乏大量

胞质，核仁不明显，沙砾体少见。

该病需与乳头状肾细胞癌、透明细胞癌、肾母细胞瘤鉴

别。透明细胞癌通常发生于成年人，可有相同临床表现如：

血尿、腰部疼痛，泌尿系感染和季肋部包块等，组织学常形成

泡巢状结构，缺乏乳头状结构及沙砾体。 （下转第１６０页）
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