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婴幼儿肾脏恶性横纹肌样瘤诊治分析
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【摘要】　目的　探讨儿童肾脏恶性横纹肌样瘤（ｍａｌｉｇｎａｎｔｒｈａｂｄｏｉｄｔｕｍｏｒｏｆｔｈｅｋｉｄｎｅｙ，ＭＲＴＫ）的临
床及病理特点。　方法　回顾性分析２００９年１月至２０１５年４月本院收治的１５例ＭＲＴＫ患儿临床、病
理及随访资料。　结果　１５例患儿中，男性７例，女性８例，年龄３～２８个月，平均年龄１２６个月。左
侧６例，右侧９例。血尿１０例，腹部包块４例，超声发现１例。按ＮＷＴＳ３进行肿瘤分期：Ⅰ期２例，Ⅱ
期５例，Ⅲ期５例，Ⅳ期３例。术前予化疗１例，肾动脉栓塞１例。予保留肾单位的肿瘤剜除术１例，瘤
肾切除１４例。病理检查结果均提示肾脏恶性横纹肌样瘤。术后化疗１４例，放疗４例。１１例获随访，９
例死亡，２例无瘤存活分别２年、６年，４例失访。　结论　儿童肾脏恶性横纹肌样瘤好发于婴幼儿，血
尿多见，进展迅速，恶性度高，易发生肺脑转移，需要手术＋化疗＋放疗的综合治疗，预后差。

【关键词】　肾脏；恶性横纹肌样瘤；儿童
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　　肾脏恶性横纹肌样瘤（ｍａｌｉｇｎａｎｔｒｈａｂｄｏｉｄｔｕｍｏｒ
ｏｆｔｈｅｋｉｄｎｅｙ，ＭＲＴＫ）是一种少见的高度恶性肿瘤，
约占儿童肾脏恶性肿瘤的２％，好发于婴幼儿，预后
差［１］。为总结该病的临床、病理特点，现将本院

２００９年１月至２０１５年４月收治的１５例ＭＲＴＫ患儿
临床资料总结如下。

材料与方法

　　一、临床资料
本组１５例中，男性７例，女性８例，年龄１岁内

８例，１～２岁６例，２岁４个月１例，平均年龄１２６
个月。左侧６例，右侧９例。临床表现：肉眼血尿
１０例，腹痛部包块４例，产前超声发现肾盏扩张而
于产后超声发现１例，病史除１例为４个月外，其余
为１２ｄ至１个月，平均２７ｄ。

二、影像学检查

所有患儿均行超声和增强 ＣＴ检查。Ｂ超可见
肾实质内囊实相间、回声不均匀占位性病变。ＣＴ检
查显示肾实质不规则混杂密度肿物影，瘤体较大，约

２８ｃｍ×２４ｃｍ ×２７ｃｍ～１４３ｃｍ×１２７ｃｍ×
９３ｃｍ大小，平均７２ｃｍ×６４ｃｍ×６３ｃｍ，肿瘤
边缘欠清，部分增强扫描显示有不均匀强化，包膜下
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积液（血）８例 （图１）。肿瘤内有出血４例，肿瘤破
裂２例，肾静脉瘤栓２例。

三、治疗方法

因肿瘤巨大术前化疗６周１例，肿瘤巨大伴肾
静脉瘤栓术前做ＤＳＡ肾动脉化疗栓堵１例。１４例
行瘤肾切除术，肿瘤３３ｃｍ×３５ｃｍ×３０ｃｍ大
小，且位于肾脏上极（图 ２），行单纯肿瘤剜除术 １
例。１５例患儿中包括术前肿瘤破裂２例，共１０例
瘤肾与周围组织粘连严重，８例肿瘤表面有大小不
等结节。１４例术后均化疗，化疗药物包括：长春新
碱、更生霉素、阿霉素、顺铂、ＶＰ—１６等，１例因患儿
年龄小（３月龄）家长放弃治疗而未做化疗。４例予
放疗。１例术后６个月因复发再次行复发瘤灶切除
手术。

结　果

１１例患儿获随访，４例失访。１１例患儿中，６例
术后２～９个月复发，其中３例发生转移，包括肺、胸
膜、皮肤软组织。９例术后２～１２个月死亡。１例无
瘤存活２年；保留肾脏的肿瘤剜除术中，１例目前无
瘤存活６年，残肾功能良好。

病理学检查结果：１５例均为肾脏恶性横纹肌样
瘤。免疫组化显示：Ｖｉｍｅｎｔｉｎ阳性１４例，ＣＫ阳性１１
例，ＥＭＡ阳性９例，Ｄｅｓｍｉｎ阴性１４例，ＩＮＩ－１阴性
１４例。按ＮＷＴＳ３进行肿瘤分期：Ⅰ期２例，Ⅱ期５
例，Ⅲ期５例，Ⅳ期３例（分别转移至肺、肝脏、胸膜
各１例）。

!" !# $ % &

图１　增强ＣＴ显示肿瘤包膜下积液；　图２　左侧肾脏肿瘤位于肾上极；　图３　肿瘤细胞ＨＥ染色显示胞质丰富，可见嗜
酸性包涵体；　图４　免疫组化 ＩＮＩ—１阴性
Ｆｉｇ．１　ＥｎｈａｎｃｅｄＣＴｓｈｏｗｅｄｔｕｍｏｒｓｕｂｃａｐｓｕｌａｒｅｆｆｕｓｉｏｎ；　Ｆｉｇ．２　Ｔｕｍｏｒｗａｓｌｏｃａｔｅｄｉｎｕｐｐｅｒｐｏｌｅｏｆｌｅｆｔｋｉｄｎｅｙ；　Ｆｉｇ．３　ＨＥ
ｅｏｓｉｎｏｐｈｉｌｉｃｉｎｃｌｕｓｉｏｎｂｏｄｉｅｓ；　Ｆｉｇ．４　ＩｍｍｕｎｏｈｉｓｔｏｅｈｅｍｉｓｔｒｙＩＮＩ—１ｎｅｇａｔｉｖｅ

讨　论

肾脏恶性横纹肌样瘤是一种可能起源于胚胎干

细胞或生殖细胞的较为少见的高度恶性肿瘤，约占

儿童肾肿瘤的 ２％［２］。１９７８年 Ｂｅｃｋｗｉｔｈ和 Ｐａｌｍ
ｅｒ［３］首次报道１例发生于肾脏的恶性横纹肌样瘤，
并将其归为肾母细胞瘤的一个亚型———横纹肌肉瘤

样Ｗｉｌｍｓ瘤。Ｈａａｓ等［４］通过电镜观察到该肿瘤无

肌母细胞分化及 Ｗｉｌｍｓ瘤的特征，将其命名为恶性
横纹肌样瘤。后来发现其可广泛见于肾外许多器

官，如头皮、颅内、肝、软组织、胸腔、子宫、鼻腔等，且

可发生于成年人［５］。

ＭＲＴＫ的临床特点：①发病年龄小，多见于 ２
岁以内，欧洲肿瘤协作组［６］（ＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＳｏｃｉｅｔｙｆｏｒ
ＰｅｄｉａｔｒｉｃＯｎｃｏｌｏｇｙ，ＳＩＯＰ）回顾性分析１０７例 ＭＲＴＫ
患儿平均发病年龄１３个月（６～２７个月），美国肾母
细胞瘤协作组（ＮａｔｉｏｎａｌＷｉｌｍｓＴｕｍｏｒＳｔｕｄｙＧｒｏｕｐ，
ＮＷＴＳ）和英国肾母细胞瘤协作组（ＵｎｉｔｅｄＫｉｎｇｄｏｍ
ＷｉｌｍｓＴｕｍｏｒｓＳｔｕｄｙＧｒｏｕｐ，ＵＫ－ＷＴＳＧ）报道ＭＲＴＫ
的平均发病年龄分别为１０６个月和 １９个月［７，８］。

本组发病年龄３～２８个月，平均１２６个月，与文献
报道相符；②临床表现以血尿或腹部包块为主，
Ａｍａｒａ报道血尿（肉眼和镜下）占 ８４％［９］，ＳＩＯＰ报
道血尿占４３％，本组１０例血尿占６７％，考虑血尿与
肿瘤侵犯肾盂有关；③ＭＲＴＫ侵袭性强，发展迅速，
易发生转移，就诊时分期高，以肺和脑转移多见，

ＳＩＯＰ报道１０７例患儿中，Ⅰ～Ⅳ期比例分别为６％、
２２％、４３％和２２％［６］。本组Ⅰ ～Ⅱ期分别为１３％、
３３％、３３％和２１％；④手术切除后即使辅助化疗和
放疗，预后仍差，易复发，存活率低，ＳＩＯＰ报道随访
１０４例患儿中，６０例（５８％）术后平均８个月（０～
５２个月）复发，５年存活率仅为２２％［６］，与ＮＷＴＳ和
ＵＫＷＴＳＧ报道一致［７，８］。本组随访１１例患儿中，６
例（５６％）术后２～９个月复发，其中３例发生远处
转移，与文献报道一致。⑤ＭＲＴＫ的预后除与分期
有关外，与患儿发病年龄有关。ＳＩＯＰ［４］报道１０７例
ＭＲＴＫ中，小于６月龄和大于２岁的患儿２年生存
率分别为１５％、４８％，提示ＭＲＴＫ预后与年龄有关，
小于６月龄预后更差，与 ＮＷＴＳ报道相符［７］。本组

１例２岁４个月患儿，因肿瘤位于肾脏上极，瘤体较
小，行保留肾单位的肿瘤剜除术，术后化疗１５个月，
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目前无瘤存活６年，该患儿能够存活考虑与其年龄
较大有关［１０］。

ＭＲＴＫ诊断依靠病理，肿瘤大体切面质呈鱼肉
样，典型的肿瘤细胞中等大小，形态较一致，圆或卵

圆形，细胞核偏位，核呈空泡状，染色质丰富，可见胞

浆内嗜酸性包涵体（图 ３），核分裂多，出血坏死明
显。多数肿瘤内及其周围肾组织的脉管有瘤栓形

成。ＭＲＴＫ免疫组化染色显示为多表型肿瘤，多数
病例 Ｖｉｍｅｎｔｉｎ、ＣＫ、ＥＭＡ、ＣＤ９９表达阳性。分子遗
传学 研 究 显 示，肾 脏 ＭＲＴ均 有 ２２ｑ１１２的
ｓＭＡＲＣＢ／ＩＮｌ１基因缺失和突变，ＩＮｌ１基因为肿瘤抑
制基因，其编码的 ＩＮｌ１蛋白是哺乳动物 ＳＷＩ／ＳＮＦ
复合物的组分，以 ＡＴＰ依赖的方式改变染色体结
构，此基因失活可能通过其作用于染色体结构而改

变基因表达，促进肿瘤形成，因此 ＩＮｌ１阴性（图４）
为ＭＲＴＫ的诊断依据［１１，１２］，Ｒｕｓｓｏ等认为，所有横纹
肌样肿瘤免疫组化 ＣＫ、ＥＭＡ、ｖｉｍｅｎｔｉｎ阳性和 ＩＮⅡ
阴性，不论年龄大小都应诊断为 ＭＲＴ，应接受更为
积极的治疗［１２］。

ＭＲＴＫ的治疗应在明确诊断和确切分期的基础
上，予包括手术、化疗和选择性放疗的综合性治疗。

ＳＩＯＰ建议术前Ⅰ ～Ⅲ期应用长春新碱 ＋更生霉素
化疗４周，Ⅳ期应用长春新碱 ＋更生霉素 ＋阿霉素
化疗６周［６］。Ｆｕｒｔｗａｎｇｌｅｒ等认为术前加用阿霉素更
能有效缩小肿瘤的体积［１３］。不过，ＳＩＯＰ同时指出
虽然术前化疗肿瘤缩小，看似对化疗敏感，但并不能

改善其不良预后［６］。术后化疗目前方案不统一，多

个病例报道应用 ＶＤＣ（长春新碱、阿霉素、环磷酰
胺）与ＩＣＥ（异环磷酰氨、卡铂、依托泊苷）交替方案
治疗可改善 ＭＲＴＫ的预后［１４－１５］。随着分子生物学

的发展，针对 ｈＳＮＦ５／ＳＭＡＲＣＢ１／ＩＮＩ１基因的靶向治
疗药物，有望改变患儿的预后。
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