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儿童胆道横纹肌肉瘤的诊断与治疗

常晓峰１ 　 成海燕１ 　 秦　 红１ 　 马晓莉２ 　
任清华１ 　 徐佳童３ 　 王焕民１

【摘要】 　 目的　 分析儿童胆道横纹肌肉瘤（ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ ｏｆ ｔｈｅ ｂｉｌｉａｒｙ ｔｒｅｅ，ＲＭＳ ／ ＢＴ）的临床特
点、治疗策略及预后情况。 　 方法　 回顾性研究 ２０１３ 年 １ 月至 ２０２０ 年 ３ 月首都医科大学附属北京儿
童医院诊治的 ６ 例 ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿临床资料，并对患儿预后情况及相关并发症进行随访。 　 结果　 ６ 例
ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿中男 ５ 例、女 １ 例，中位发病年龄 ２８． ５ 个月（７ ～ ５０ 个月），中位随访时间 ２１ 个月（３ ～ ４３
个月）。 原发于肝内胆道 ２ 例，原发于肝外胆道 ３ 例，原发于肝门部胆总管近端和左右肝管 １ 例。 肝内
型主要以腹痛或局部包块为原发症状就诊，肝外型和肝门部肿瘤主要以胆道梗阻表现为首发症状就

诊。 根据横纹肌肉瘤治疗前 ＴＮＭ（ ｔｕｍｏｒｎｏｄｅｍｅｔａｓｔａｓｉｓ）临床分期标准，Ｔ２ｂＮ０Ｍ０ 期 ２ 例，Ｔ２ｂＮｘＭ０ 期 ３
例，Ｔ１ｂＮ０Ｍ０ 期 １ 例；根据美国横纹肌肉瘤研究组术后 －病理分期系统，５ 例为Ⅲ期，１ 例为Ⅰ期。 ＲＭＳ ／
ＢＴ患儿采取以手术、化疗及放疗为主的综合性治疗模式。 ２ 例行一期肿瘤切除术，４ 例行肿瘤活检化疗
后再手术。 术后 ６ 例均行化疗，３ 例进行了原发部位的放疗，未结束化疗的 １ 例拟接受放射治疗。 在治
疗过程中 １ 例发生肿瘤破裂、胆瘘、胆汁性腹膜炎。 本组 ６ 例 ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿中，５ 例存活，２ 例复发，１ 例
死亡。 存活的 ５ 例中，２ 例结束治疗无瘤生存，２ 例仍在治疗中，１ 例肿瘤复发继续治疗中。 　 结论 　
ＲＭＳ ／ ＢＴ对化疗敏感，遵循肿瘤活检、化疗、延迟手术及放疗的诊疗流程，大多能达到肿瘤根治性切除、
有效减少局部复发的目的。
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　 　 横纹肌肉瘤（ ｒｈａｂｄｏｍｙｓａｒｃｏｍａ，ＲＭＳ）是儿童最
常见的软组织恶性肿瘤，约占所有儿童恶性肿瘤的

５％ ［１］ 。 其中胆道横纹肌肉瘤仅占所有儿童 ＲＭＳ 的
０． ５％ ［１，２］ 。 胆道横纹肌肉瘤（ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ ｏｆ
ｂｉｌｉａｒｙ ｔｒｅｅ，ＲＭＳ ／ ＢＴ）通常发生在胆总管，也可以起
源于肝内肝外胆道的任何部位（如肝内、肝外胆道，

胆囊，胆囊管及壶腹部）［１ － ４］ 。 由于此类肿瘤非常

罕见，且位于肝脏及肝门区胆道等关键位置，治疗

充满挑战。 本文回顾性分析首都医科大学附属北

京儿童医院近 ７ 年来 ＲＭＳ ／ ＢＴ 患儿诊治经验，并复
习相关文献，以提高医者对该病的认识。

材料与方法

一、研究对象

回顾性收集 ２０１３ 年 １ 月至 ２０２０ 年 ３ 月首都医
科大学附属北京儿童医院收治的 ＲＭＳ ／ ＢＴ 患儿 ６
例，其中 ２ 例为 ２０１９ 年 １１ 月后诊断的患儿。 患儿
均通过组织病理学检查确诊为 ＲＭＳ ／ ＢＴ。

二、临床信息

分析总结患儿临床表现、化疗方案、手术方式、

放疗选择、并发症及预后资料，收集相关实验室检

验结果、影像学检查结果（Ｂ 超、ＣＴ、ＭＲＩ 及 ＰＥＴ
ＣＴ）及组织病理学检查结果，以评估肿瘤原发灶、远
处转移及复发进展等情况。 所有病例根据美国国

际横纹肌肉瘤研究组分期标准进行 ＴＮＭ 治疗前分
期及术后病理分期（Ⅰ期、Ⅱ期、Ⅲ期、Ⅳ期）［５］ 。 根
据实体瘤疗效评价标准（ ｒｅｓｐｏｎｓｅ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｃｒｉｔｅｒｉａ
ｉｎ ｓｏｌｉｄ ｔｕｍｏｒｓ，ＲＥＣＩＳＴ），对可测量的非结节性瘤灶
大小采用肿瘤最大径进行评估［６］ 。 手术切除及肿瘤

活检所获取的组织学标本由我院经验丰富的病理科

医师进行分析。 通过电话随访了解患儿的复发进展

及预后情况，随访日期截至 ２０２０年 ３月 １日。

结　 果

一、临床特征

６例中男 ５例、女 １ 例，中位发病年龄 ２８． ５ 个月

（７ ～５０ 个月）。 大多数患儿以黄疸、大便发白、尿色
加深为原发症状就诊，其他常见症状包括腹痛、扪及

腹部肿物、腹胀、发热、呕吐等，１ 例在穿刺活检后发
生肿瘤破裂、胆瘘、胆汁性腹膜炎（表 １、表 ２）。 发病
初期的肝功能检查结果显示大部分病例表现为典型

的中度以上高胆红素血症，以直接胆红素升高为主，

伴有轻度转氨酶水平升高及血清碱性磷酸酶升高（表

３）。 ＲＭＳ缺乏特异性的血清学肿瘤标志物，临床上
通过检测乳酸脱氢酶反映肿瘤负荷情况，本组患儿乳

酸脱氢酶水平的平均值为 ２９８ Ｕ ／ Ｌ（正常值范围：１１０
～２９５ Ｕ ／ Ｌ）。 ６ 例初诊时直接胆红素平均值 ４３． ９９
ｕｍｏｌ ／ Ｌ（正常值范围：０ ～１７． １０ ｕｍｏｌ ／ Ｌ），碱性磷酸酶
平均值 ８５１． ５ Ｕ ／ Ｌ（正常值范围：５ ～３５０ Ｕ ／ Ｌ）。

二、原发部位

２ 例来源于肝内胆管（１ 例位于左外叶，１ 例占
据中肝），３ 例起源于胆总管，１ 例起源于胆总管近
端和左右肝管。

三、临床分期及转移部位

根据 ＩＲＳＧ的 ＴＮＭ 治疗前分期标准，６ 例术前
均无远处转移，且来源于胆道系统，属于预后良好

位置，故术前分期均为 １ 期，分别为：Ｔ１ｂ Ｎ０Ｍ０ 期 １
例、Ｔ２ｂＮ０Ｍ０ 期 ２ 例、Ｔ２ｂＮｘＭ０ 期 ３ 例。 根据 ＩＲＳＧ的
术后病理临床分期标准，Ⅰ期 １ 例，Ⅲ期 ５ 例；１ 例
Ⅰ期病人在术后 １ 个月复查发现肺部可疑转移灶
（未经病理证实），予以化疗后转移灶消失，２ 年后该
患者膀胱部位出现复发灶（例 ２）。 ＩＲＳＧ 融合了以
上两种分期系统，根据病理亚型、术后病理分期和

ＴＮＭ 分期，将 ＲＭＳ 危险度分为低、中、高危组以便
分层治疗，本研究 ６ 例患儿中低危组 １ 例（治疗中进
展），中危组 ５ 例。

四、诊断及病理分型

组织学形态分析：５ 例均为胚胎型，１ 例为梭形
细胞型，针对 ６ 例原发肿瘤组织进行了 ＦＯＸＯ１ 基
因 ＦＩＳＨ检测，结果均为阴性。 ５ 例手术患者无手术
切缘病理结果报告。 ２ 例为一期切除（其中例 １ 为
外院手术）并明确诊断，３ 例通过原发灶穿刺活检明
确病理诊断，１ 例通过开腹活检明确诊断。
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表 １　 ６ 例 ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿临床资料
Ｔａｂｌｅ １　 Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｐｒｏｆｉｌｅｓ ｏｆ ６ ＲＭＳ ／ ＢＴ ｃｈｉｌｄｒｅｎ

例号
确诊

时间
性别 月龄 原发部位 首发症状

肿瘤最大

直径（ｃｍ）
ＴＮＭ治疗
前分期

ＩＲＳ术后
病理分期

病理分型 确诊方式

１ ２０１３ 年 ９ 月 男 ８
胆总管近端和

左右肝管
黄疸，大便发白 ５． ９ １ 期 Ｔ２ｂＮ０Ｍ０ Ⅲ期 胚胎型

一期手术

（外院）

２ ２０１６ 年 ８ 月 男 ２８ 肝内胆管 腹痛，发热，呕吐 ５． ２ １ 期 Ｔ１ｂＮ０Ｍ０ Ⅰ期 胚胎型 一期手术

３ ２０１７ 年 ３ 月 男 ２４ 肝内胆管 腹痛，扪及肿物 １６． ３ １ 期 Ｔ２ｂＮｘＭ０ Ⅲ期 胚胎型 穿刺活检

４ ２０１７ 年 １２ 月 女 ５０ 胆总管 发热，腹痛 ６． ８ １ 期 Ｔ２ｂＮ０Ｍ０ Ⅲ期 梭形细胞型 开腹活检

５ ２０１９ 年 １１ 月 男 ３８ 肝总管及胆总管
黄疸，尿色加深，

大便发白，呕吐
６． ７ １ 期 Ｔ２ｂＮｘＭ０ Ⅲ期 胚胎型 穿刺活检

６ ２０１９ 年 １１ 月 男 ３０ 胆总管 腹胀，大便发白 １０． １ １ 期 Ｔ２ｂＮｘＭ０ Ⅲ期 胚胎型 穿刺活检

　 注　 根据肿瘤分期系统，Ｔ１ 指局限于起源器官或组织的肿瘤，Ｔ２ 指肿瘤侵犯邻近结构；Ｔ１ 和 Ｔ２ 肿瘤根据其大小（直径分别为≤５ ｃｍ 或 ＞
５ ｃｍ）被细分为 Ａ型或 Ｂ型。 区域淋巴结受累分为 Ｎ０（无淋巴结受累）或 Ｎ１（阳性淋巴结），远处转移分为Ｍ０（无转移）或Ｍ１（起病转移）。 根
据 ＩＲＳ系统，将患者分为Ⅰ期（组织学检查肿瘤完全切除）、Ⅱ期（大体切除有微小残留病变和 ／或已切除的区域淋巴结阳性）、Ⅲ期（不完全切
除或活检后的大体残留病变）、Ⅳ期（确诊时有转移）。

表 ２　 ６ 例 ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿治疗过程及转归
Ｔａｂｌｅ ２　 Ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｃｏｕｒｓｅｓ ａｎｄ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｏｆ ６ ＲＭＳ ／ ＢＴ ｃｈｉｌｄｒｅｎ

例号 手术方式 化疗 放疗剂量 复发部位 转归

１
ＲｏｕｘｅｎＹ胆道空肠吻合术（胆总管胆囊切除 ＋肝
门空肠侧侧吻合）

ＶＡＣ
ＶＤＣ ／ ＩＥ

－ 肝脏
停止治疗 ２ 个月后复发，２０１４ 年 １２
月因重症感染死亡

２ 肝左外叶切除术 ＶＡＣ － 膀胱
停止治疗 ２ 年零 ２ 个月后复发，现
继续治疗中

３ 肝中叶切除术 ＶＡＣ ／ ＶＩ ３９． ６Ｇｙ － 停止治疗 ２ 年，无病生存

４
ＲｏｕｘｅｎＹ胆道空肠吻合术（胆总管胆囊切除 ＋肝
总管 －空肠吻合）

ＶＡＣ ／ ＶＩ ３４． ５Ｇｙ － 停止治疗 １ 年零 ３ 个月，无病生存

５
ＲｏｕｘｅｎＹ胆道空肠吻合术（胆总管、肝总管、胆囊
切除 ＋左右肝管 －空肠吻合）

ＶＡＣ － － 治疗中，ＣＲ

６
ＲｏｕｘｅｎＹ胆道空肠吻合术（胆总管胆囊切除 ＋肝
总管 －空肠吻合）

ＶＡＣ ／ ＶＩ ３６Ｇｙ － 治疗中，ＣＲ

　 注　 ＶＡＣ：长春新碱 ＋放线菌素 Ｄ ＋环磷酰胺； ＶＩ：长春新碱 ＋伊立替康； ＶＤＣ：长春新碱 ＋阿霉素 ＋环磷酰胺； ＩＥ：异环磷酰胺 ＋依托泊苷；
ＣＲ：完全缓解

表 ３　 ６ 例 ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿初诊时肝功能、胆红素实验室检验结果
Ｔａｂｌｅ ３　 Ｌｉｖｅ ｕｎｃｔｉｏｎ ｔｅｓｔ ａｎｄ ｂｉｌｉｒｕｂｉｎ ｌａｂｏｒａｔｏｒｙ ｔｅｓｔｓ ｄｕｒｉｎｇ ｉｎｉｔｉａｌ ｐｒｅｓｅｎｔａｔｉｏｎｓ

例号
ＡＬＴ
（Ｕ ／ Ｌ）

ＡＳＴ
（Ｕ ／ Ｌ）

ＧＧＴ
（Ｕ ／ Ｌ）

ＡＬＰ
（Ｕ ／ Ｌ）

ＤＢＩＬ
（ｕｍｏｌ ／ Ｌ）

ＬＤＨ
（Ｕ ／ Ｌ）

１ １３７． ６ １４７． ７ ４９８． ３ ４９０ ７４． ５ ４０６

２ ２４６． ５ ９６． ８ ２９７． ６ ４１５ ８． １３ １９２

３ １２７． ５ ２１９ ６３７ ９３７ ２４． ５９ ３８９

４ ３１． ４ ２７． ３ １４７． ８ ２２０ １． ２４ ２２１

５ ３１２． ４ ３７６． ４ ６６４． ６ １１６５ １０７． ４５ ３７５

６ １９１． ４ １４９． ４ １２４２． ４ １８８２ ４８． ０８ ２００

中位数 １６４． ５ １４８． ５ ５６７． ６ ７１３． ５ ３６． ３ ２９８

　 注　 ＡＬＴ：丙氨酸氨基转移酶； ＡＳＴ：天门冬氨酸氨基转移酶； ＧＧＴ：ｒ谷氨酰基转移酶； ＡＬＰ：碱性磷酸酶； ＤＢＩＬ：直接胆红素； ＬＤＨ：乳酸脱
氢酶

　 　 五、治疗方案
６ 例均接受手术治疗。 病例 １ 肿瘤起源于肝总

管近端和左右肝管，术前未行化疗，术中探查发现

肿瘤向肝实质浸润，劈开肝裂切除胆总管及左右肝

管达肝实质，行肝门空肠侧侧吻合；病例 ５ 术中发现

肿瘤上极达左右肝管分叉之上，行左右肝管空肠端

侧吻合术。 病例 ４、病例 ６ 均行肝总管空肠端侧吻
合术。 ６ 例中有 ２ 例肿瘤来源于肝内胆道，参照肝
肿瘤切除术式处理，其中病例 ２ 行肝左外叶切除术，
病例 ３ 行肝中叶切除术。 ２ 例行一期切除手术结合
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图 １　 病例 ５ 腹部增强 ＭＲ：肝门区至胆总管胰腺段占位，大小约 ６． ７ ｃｍ × ３． ６ ｃｍ × ４． ９ ｃｍ，局部沿肝门伸向肝内。 肿瘤继发
胆道梗阻，肝内胆道及肝门部肝管明显扩张，胆囊显示不清　 图 ２　 病例 ５ 术中显示肿瘤来源于肝总管、胆总管，上极位于左
右肝管汇入肝总管水平以上，下极位于胆总管胰腺段，后方紧贴门静脉　 图 ３　 ＲＭＳ ／ ＢＴ病理检查结果
Ｆｉｇ． １　 Ｃａｓｅ ５ Ａｂｄｏｍｉｎａｌ ｅｎｈａｎｃｅｄ ＭＲ　 Ｆｉｇ． ２　 Ｃａｓｅ ５ ｄｕｒｉｎｇ ｏｐｅｒａｔｉｏｎ ｓｈｏｗｅｄ ｔｈａｔ ｔｈｅ ｔｕｍｏｒ ｏｒｉｇｉｎａｔｅｄ ｆｒｏｍ ｔｈｅ ｃｏｍｍｏｎ ｈｅｐａｔｉｃ
ｄｕｃｔ ａｎｄ ｔｈｅ ｃｏｍｍｏｎ ｂｉｌｅ ｄｕｃｔ． Ｔｈｅ ｕｐｐｅｒ ｐｏｌｅ ｗａｓ ｌｏｃａｔｅｄ ａｂｏｖｅ ｔｈｅ ｌｅｖｅｌ ｏｆ ｔｈｅ ｌｅｆｔ ａｎｄ ｒｉｇｈｔ ｈｅｐａｔｉｃ ｄｕｃｔｓ ｉｎｔｏ ｔｈｅ ｃｏｍｍｏｎ ｈｅｐａｔｉｃ
ｄｕｃｔ， ｔｈｅ ｌｏｗｅｒ ｐｏｌｅ ｗａｓ ｌｏｃａｔｅｄ ｉｎ ｔｈｅ ｐａｎｃｒｅａｔｉｃ ｓｅｃｔｉｏｎ ｏｆ ｔｈｅ ｃｏｍｍｏｎ ｂｉｌｅ ｄｕｃｔ， ａｎｄ ｔｈｅ ｂａｃｋ ｗａｓ ｃｌｏｓｅ ｔｏ ｔｈｅ ｐｏｒｔａｌ ｖｅｉｎ　 Ｆｉｇ． ３　
ＲＭＳ ／ ＢＴ ｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｐｉｃｔｕｒｅ

术后化疗，２ 例穿刺活检 ＋化疗 ＋手术 ＋术后化疗
＋放疗，１ 例开腹活检 ＋化疗 ＋手术 ＋术后化疗 ＋
放疗，１ 例行穿刺活检 ＋化疗 ＋手术治疗，现正术后
恢复中。 根据美国横纹肌肉瘤研究协作组 ＩＲＳⅣ
研究结果、《中国儿童及青少年横纹肌肉瘤诊疗建

议（ＣＣＣＧＲＭＳ２０１６）》 《儿童及青少年横纹肌肉瘤
诊疗规范（２０１９ 版）》，本组 ６ 例化疗方案多为长春
新碱 ＋放线菌素 Ｄ ＋环磷酰胺（ＶＡＣ）、长春新碱 ＋
伊立替康（Ⅵ），少部分病人用长春新碱 ＋阿霉素 ＋
环磷酰胺（ＶＤＣ）、异环磷酰胺 ＋依托泊苷（ ＩＥ）方案
化疗。 ４ 例在治疗不同时段接受放疗（３ 例术后化
疗间期行放疗，１ 例复发手术切除后行放疗），病例
５ 拟接受术后放疗（表 ２）。

六、随访与转归

６ 例中，２ 例（病例 ５、病例 ６）为近 １ 年内确诊
（２０１９ 年 １１ 月后确诊），正在治疗中（２ 例均完全缓
解）。 中位随访时间 ２１ 个月（３ ～ ４３ 个月），１ 例复
发后死亡，１ 例复发后再次手术，现继续治疗中。 余
两例均已结束治疗，至随访时均处于无病生存状

态，最长无病生存时间为 ２４ 个月。 继续治疗的复发
病例 ２ 肿瘤来源于肝内胆管，肝左外叶受累，术前全
身评估远处无转移，予以一期切除肿瘤，术后 １ 个月
复查肺部出现 ４ ｍｍ可疑转移灶，予以 ＶＡＣ 方案化
疗后病灶消失，停疗 ２ 年后患儿因尿频经检查发现
膀胱占位，行大部切除术，病理诊断为胚胎型 ＲＭＳ，
考虑膀胱部位复发，肝脏及肺部无复发转移灶。

讨　 论

ＲＭＳ是儿童最常见的一种软组织恶性肿瘤，但
ＲＭＳ ／ ＢＴ 发病率极低，仅占 ＲＭＳ 的 ０． ８％ ～ １％ 。
１９７２ 年美国成立了横纹肌肉瘤研究协作组（ Ｉｎｔｅｒ
ｇｒｏｕｐ Ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ Ｓｔｕｄｙ，ＩＲＳ），专门研究儿童

和青少年横纹肌肉瘤。 １９８５ 年 ＩＲＳ 总结分析了 １０
年间的 １ ２５７ 例横纹肌肉瘤病例，其中发生在胆道
的横纹肌肉瘤仅 １０ 例，占 ０． ８％ ［２］ 。 至 １９８５ 年国
际上有文献报道胆道横纹肌肉瘤共 ４９ 例。 在美国
平均每年报道 １ 例。 本研究队列收集了 ２０１３ 年 １
月至 ２０２０ 年 ３ 月期间单中心共 ６ 例 ＲＭＳ ／ ＢＴ 患儿
的临床资料，中位发病年龄 ２８． ５ 个月（７ ～ ５０ 个
月），较国际报道年龄偏小，考虑存在种族差异［７］ 。

横纹肌肉瘤起源于胆管壁，多见于胆总管，其

次为肝管、肝内胆管。 儿童胆管较细，肿瘤阻塞胆

道，胆汁排流受阻导致肝脏肿大、梗阻性黄疸、胆总

管、肝管及肝内胆管均可扩张。 本研究中 ６ 例术前
影像学检查均可见肿瘤所在位置近端胆道不同程

度扩张，肝功能指标不同程度升高，同时伴有血清

碱性磷酸酶升高和直接高胆红素血症［２］ 。

近年来 ＲＭＳ患儿的预后有了明显改善，这主要
得益于越来越具体的风险分层多模式治疗概念的

普及［８］ 。 我国一些大的儿童肿瘤治疗中心在 ＲＭＳ
规范化诊断和治疗方面已逐步与国际接轨，但总体

来说，因为我们对 ＲＭＳ ／ ＢＴ的认识较晚，虽然在 ＩＲＳ
系列研究中发现胆道系统属于预后良好部位，且多

为胚胎型，但由于该病部位的特殊性，肿瘤经常向

肝脏扩散，组织学分型较好的该类病人存活率相对

较低［８，９］ 。 我们总结的 ６ 例中，有 ２ 例还在治疗过程
中（病例 ５、病例 ６）；２例复发，其中 １例（病例 １）停止
治疗后 ２个月复发，复发灶无法通过手术切除，继续
化疗中因重症感染死亡，另 １ 例（病例 ２）停疗后 ２ 年
复发，行复发灶切除术，现仍在继续治疗中。 随访至

今仅 ２例处于无病生存状态（病例 ３、病例 ４）。
通过查阅文献结合本队列病例可以看出，ＲＭＳ ／

ＢＴ给临床医生主要带来两个挑战，第一个挑战是正
确诊断。 由于发病率低，临床医生对 ＲＭＳ ／ ＢＴ 辨识
度低，易造成漏诊或延误治疗。 近年来也曾有报道
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术前误诊为胆总管囊肿的病人开腹探查发现为

ＲＭＳ ／ ＢＴ［１０，１１］ 。 发病时临床表现及影像学检查可为
本病提供重要依据，表现为进行性加重的梗阻性黄

疽，再结合肝功能检查，腹部 Ｂ 超通常显示肿块强
回声团，内部回声不均匀，部分囊实性，梗阻上方胆

管扩张为本病的典型特征。 本研究中除病例 １ 初诊
未在我院，其余 ５ 例术前均通过 Ｂ 超检查做出正确
的临床诊断，其中两例肝内 ＲＭＳ ／ ＢＴ患儿，１ 例因肿
瘤巨大无法判断肿瘤来源，但结合影像学图像考虑

为横纹肌肉瘤，后经穿刺活检证实（例 ３）；病例 ２ 也
是肝内胆道来源的 ＲＭＳ，位于肝左叶，该患儿术前 Ｂ
超提示左肝管主干全程占位，充满型，并浸润周围

肝组织，首先考虑胆管横纹肌肉瘤，通过一期手术

切除后病理证实为胆道横纹肌肉瘤。 超声检查经

济便捷，且无辐射，是评估儿童梗阻性黄疸的首选

影像检查方式。 随着时间的推移，诊断方法有了很

大的改进，内窥镜逆行胆道造影（ ｅｎｄｏｓｃｏｐｉｃ ｒｅｔｒｏ
ｇｒａｄｅ ｃｈｏｌａｎｇｉｏｐａｎｃｒｅａｔｏｇｒａｐｈｙ，ＥＲＣＰ） 或经皮穿刺
胆道造影可进一步明确诊断，但最终确诊需要肿瘤

组织活检来明确［１２，１３］ 。 国内因条件所限，可开展儿

童 ＥＲＣＰ的单位不多，所以建议根据各地具体条件
来推广 Ｂ 超引导下行肿瘤穿刺活检。 另一个挑战
是标准治疗模式，目前 ＲＭＳ综合治疗已取代以往的
侵袭性手术治疗，目的是尽可能保器官功能且不降

低生存率，患者均应推荐手术、化疗和放疗的综合

治疗。 这种方法可以明显改善预后和风险分层，提

高治愈率。 然而，对于 ＲＭＳ ／ ＢＴ 来说，不同治疗方
式的远期效果仍然不够确定。 本研究中病例 １ 原发
肿瘤 ＞ ５ ｃｍ，且位于肝门部肝管及胆总管，向肝内浸
润性生长，在未做活检诊断、未化疗而又不能满意

切除的情况下，行一期手术切除肝门部胆管肿物、

肝门部肝段胆管空肠侧侧吻合术，术后有肉眼残

留，停疗 ２ 个月后肿瘤原位复发，最后因化疗致骨髓
抑制重症感染死亡。 手术的主要目标是在保证镜

下切缘阴性的情况下完全切除肿瘤［７］ 。 如果术前

诊断为其他疾病（胆总管囊肿或其他）而行手术，术

中探查到与胆道有关的实质性肿块，则应进行活

检，在明确组织学病理的情况下决定下一步治疗策

略。 病例 ２ 肿瘤来源于肝左外叶内胆管，术前评估
为 Ｔ１ｂＮ０Ｍ０，予以一期切除肿瘤，术后 １ 个月肺部出
现可疑转移灶，予以 ＶＡＣ 方案化疗后病灶消失，停
疗 ２ 年后膀胱部位复发，考虑术中对肿瘤的挤压易
造成血行播散。 对于 ＲＭＳ ／ ＢＴ 来说，如原发肿瘤直
径超过 ５ ｃｍ，可先活检明确诊断，充分评估病情及

手术情况再决定治疗方案。

ＲＭＳ对化疗很敏感，不论低危、中危、高危病
例，ＶＡＣ 都是经典的一线化疗方案。 本队列中 ４ 例
延迟手术的患儿，通过活检明确病理，术前按照中

国儿童及青少年横纹肌肉瘤诊疗建议（ＣＣＣＧＲＭＳ
２０１６、ＣＣＣＧＲＭＳ２０１９）化疗 ７ ～ １４ ｄ 后，梗阻性黄
疸症状明显减轻，胆红素水平逐渐下降，术前化疗

不仅可以缩小肿瘤体积，使肿瘤边界清晰，还可以

减少对正常器官的切除，提高手术切缘阴性率，降

低局部复发风险。

外科手术在儿童胆源性 ＲＭＳ 的治疗中具有重
要意义。 由于儿童 ＲＭＳ ／ ＢＴ 手术复杂，充满挑战，
即使在化疗之后，外科医生也应该做好术中血管、

胆道重建的准备，所以建议由在肿瘤、肝脏和胆道

手术方面有丰富经验的外科医生实施［７］ 。 发病的

特殊位置决定了手术方式的多样性和灵活性，本研

究中，４ 例源于肝外胆道，术中均切除了胆总管及胆
囊，实施结肠后 ＲｏｕｘｅｎＹ胆道空肠吻合术，根据具
体肿瘤位置又有不同设计和改良，病例 １ 肿瘤起源
于肝总管近端和左右肝管，术中根据肿瘤向肝内侵

犯的实际情况，行肝门空肠侧侧吻合；病例 ５ 肿瘤上
极达左右肝管分叉之上，行左右肝管空肠端侧吻合

术，其余两例肝外 ＲＭＳ ／ ＢＴ 原发于胆总管，均行肝
总管空肠端侧吻合术。 ＲＭＳ 的分组以手术切缘病
理为基础，由手术切缘肿瘤残留情况而定，与预后

及术后放疗剂量有关。 但本队列中除病例 ６ 外，其
余 ５ 例术后病理报告中均无手术切缘情况报告，不
利于预后判断和分层治疗，建议临床规范切缘送检

及病理检查细则。

ＲＭＳ对放疗也很敏感，特别是手术暴露困难和
重要功能区无法完全切除的部位，放疗具有独特的

优势。 ＩＲＳ 研究推荐除胚胎型Ⅰ组 ＲＭＳ 不需放疗
外，其余均需放疗。 所有Ⅲ组建议给予放疗总量为
５０． ４Ｇｙ［１４］ 。 相对于发达国家，国内儿童放疗发展水
平严重滞后。 本研究 ６ 例中 ５ 例归为Ⅲ组，均应术
后放疗，病例 １ 因年龄较小未行放疗，其余 ４ 例均已
行放疗或将行放疗。 病例 ２ 一期切除术后归为Ⅰ
组，术后肺转移灶无病理证实，经化疗后消失，未行

放疗。 停疗后 ２ 年余出现膀胱部分复发，大部切除
术后给予局部放疗。

本研究中，仅病例 ６穿刺活检后化疗中出现肿瘤
破裂、胆瘘、胆汁性腹膜炎。 病例 ６ 是原发于胆总管
的胆道横纹肌肉瘤，是该组中唯一 １ 例直径 ＞ １０ ｃｍ
的肝外胆道来源肿瘤病例，我国正常儿童的胆总管直
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径为 ０． ４ ～ ０． ６ ｃｍ，如此狭窄的腔隙内生长出 １０ ｃｍ
的肿瘤，腔内压力增大致局部胆管壁菲薄，极易穿孔。

病例 ６出现胆瘘后给予穿刺外引流、积极抗炎治疗，
症状得到缓解。 我们的经验表明，对于肝内胆道来源

的肿瘤及直径 ５ ～ １０ ｃｍ 的肝外 ＲＭＳ ／ ＢＴ，穿刺活检
是首选，对于肿瘤直径 ＞ １０ ｃｍ 或 ＜ ５ ｃｍ 的肝外
ＲＭＳ ／ ＢＴ，穿刺活检风险大，应慎重，需综合病情考虑
是否开腹活检，同时行 Ｔ型管胆道外引流。

结合本组病例治疗效果及文献复习，我们推荐

联合以下方法治疗儿童 ＲＭＳ ／ ＢＴ： ①肿瘤活检：可
通过穿刺活检或开腹活检，亦可通过 ＥＲＣＰ。 如果
存在梗阻性黄疸，可考虑在明确病理情况下尽快化

疗以缩小肿瘤，缓解梗阻症状；也可考虑通过 ＥＲＣＰ
于胆管中放入支架，或经皮肝穿刺行胆道外引流。

②化疗：活检明确病理后应尽快开始化疗。 ③局部
治疗：对于可完全切除的胚胎型 ＲＭＳ ／ ＢＴ，可行手术
治疗，术后不需要放疗，而对于不能完全切除的

ＲＭＳ ／ ＢＴ，不论组织学类型，均应实施手术加放疗，
可完全切除的腺泡型 ＲＭＳ ／ ＢＴ 也需要术后放疗。
如果化疗后肿瘤仍不能完全切除，放疗应作为局部

治疗的第一步。
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１０　 Ｓｈｅｎ ＣＨ，Ｄｏｎｇ ＫＲ，Ｔａｏ ＹＦ，ｅｔ ａｌ． Ｌｉｖｅｒ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ ｆｏｒ
ｂｉｌｉａｒｙ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ ｗｉｔｈ ｌｉｖｅｒ ｍｅｔａｓｔａｓｉｓ： ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ
ｏｎｅ ｃａｓｅ ［ Ｊ］ ． Ｔｒａｎｓｐｌａｎｔ Ｐｒｏｃ，２０１７，４９ （１）：１８５ — １８７．
ＤＯＩ： １０． １０１６ ／ ｊ． ｔｒａｎｓｐｒｏｃｅｅｄ． ２０１６． １１． ０２８．

１１　 Ｋｕｍａｒ Ｖ，Ｃｈａｕｄｈａｒｙ Ｓ，Ｋｕｍａｒ Ｍ，ｅｔ ａｌ． Ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ
ｏｆ ｂｉｌｉａｒｙ ｔｒａｃｔａ ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ｄｉｌｅｍｍａ［Ｊ］ ． Ｉｎｄｉａｎ Ｊ Ｓｕｒｇ Ｏｎ
ｃｏｌ，２０１２，３（４）：３１４ — ３１６． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ１３１９３ — ０１２ —
０１８６ —７．

１２　 Ｋｉｒｌｉ ＥＡ，Ｐａｒｌａｋ Ｅ，Ｏｇｕｚ Ｂ，ｅｔ ａｌ． Ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ ｏｆ ｔｈｅ
ｃｏｍｍｏｎ ｂｉｌｅ ｄｕｃｔ： ａｎ ｕｎｕｓｕａｌ ｃａｕｓｅ ｏｆ ｏｂｓｔｒｕｃｔｉｖｅ ｊａｕｎｄｉｃｅ
ｉｎ ａ ｃｈｉｌｄ［Ｊ］ ． Ｔｕｒｋ Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ，２０１２，５４（６）：６５４ —６５７．

１３　 Ｓｃｏｔｔｏｎｉ Ｆ，Ｄｅ Ａｎｇｅｌｉｓ Ｐ，ＤａｌｌＯｇｌｉｏ Ｌ，ｅｔ ａｌ． ＥＲＣＰ ｗｉｔｈ ｉｎ
ｔｒａｃｈｏｌｅｄｏｃａｌ ｂｉｏｐｓｙ ｆｏｒ ｔｈｅ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｏｆ ｂｉｌｉａｒｙ ｔｒａｃｔ ｒｈａｂ
ｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ［ Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ Ｉｎｔ，２０１３，２９
（６）：６５９ —６６２． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ００３８３ —０１３ —３２８２ — ｚ．

１４　 Ｒａｎｅｙ ＲＢ，Ａｎｄｅｒｓｏｎ ＪＲ，Ｂａｒｒ ＦＧ，ｅｔ ａｌ． Ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ
ａｎｄ ｕｎｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｔｅｄ ｓａｒｃｏｍａ ｉｎ ｔｈｅ ｆｉｒｓｔ ｔｗｏ ｄｅｃａｄｅｓ ｏｆ ｌｉｆｅ：
ａ ｓｅｌｅｃｔｉｖｅ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｉｎｔｅｒｇｒｏｕｐ ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ ｓｔｕｄｙ
ｇｒｏｕｐ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ ａｎｄ ｒａｔｉｏｎａｌｅ ｆｏｒ Ｉｎｔｅｒｇｒｏｕｐ Ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒ
ｃｏｍａ Ｓｔｕｄｙ Ｖ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｈｅｍａｔｏｌ Ｏｎｃｏｌ，２００１，２３（４）：
２１５—２２０． ＤＯＩ：１０． １０９７ ／ ０００４３４２６—２００１０５０００ —００００８．

（收稿日期：２０２０ —０４ —０２）

本文引用格式：常晓峰，成海燕，秦红，等．儿童胆道横纹
肌肉瘤的诊断与治疗［ Ｊ］ ． 临床小儿外科杂志，２０２０，１９
（７）：６０８—６１３． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１—６３５３． ２０２０． ０７．
００９．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｃｈａｎｇ ＸＦ，Ｃｈｅｎｇ ＨＹ，Ｑｉｎ Ｈ，ｅｔ ａｌ．
Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ｒｈａｂｄｏｍｙｓａｒｃｏｍａ ｏｆ ｂｉｌｉａｒｙ ｔｒｅｅ
ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０２０，１９ （７）：６０８ — ６１３．
ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０２０． ０７． ００９．


