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【摘要】 　 目的　 分析 １ 例儿童囊性肾瘤伴 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变患儿的临床资料并复习相关文献，以
提高对此类疾病的认识。 　 方法　 收集 ２０２０ 年 １１ 月 １ 例儿童囊性肾瘤伴 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变患儿的临
床资料，总结临床特点、影像学表现、手术经过、病理和基因结果。 通过 ＰｕｂＭｅｄ、中国知网、万方等数据
库检索相关文献，检索时间截至 ２０２１ 年 ５ 月。 　 结果　 本例患儿术前 Ｂ超、ＣＴ及ＭＲＩ均提示左肾巨大
囊实性肿块，边界尚清，患儿接受左瘤肾切除术，术中未发现肿大淋巴结，术后病理考虑囊性肾瘤，患儿

血液及肿瘤组织均发现 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变，随访 ６ 个月无肿瘤残余及复发。 中文文献尚无儿童囊性肾
瘤伴 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变的病例报告，英文文献中，同时检测到胚系和体细胞突变的仅有 ６ 例报道。 　 结
论　 儿童囊性肾瘤较为少见，其发生机制与 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变有关，手术切除是主要治疗方式，ＤＩＣＥＲ１
基因突变可致多种肿瘤，术后长期随访监测非常重要。
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　 　 儿童囊性肾瘤（ｐｅｄｉａｔｒｉｃ ｃｙｓｔｉｃ ｎｅｐｈｒｏｍａ，ｐＣＮ）
是一种罕见的儿童良性肾脏肿瘤，发病率尚不明

确，最初儿童囊性肾瘤与囊性部分分化性肾母细胞

瘤一样被认为是Ｗｉｌｍｓ肿瘤谱中的一种类型。 近十
年的研究发现，儿童囊性肾瘤的发生与 ＤＩＣＥＲ１ 的
胚系突变或体细胞突变相关，这一点区别于囊性部

分分化性肾母细胞瘤和成人囊性肾瘤，２０１６ 版
ＷＨＯ肾肿瘤分类中，将儿童囊性肾瘤单列为一种肿
瘤类型［１］ 。 １９９６ 年，Ｐｒｉｅｓｔ 等［２］ 报道了儿童胸膜肺

母细胞瘤（ｐｌｅｕｒｏｐｕｌｍｏｎａｒｙ ｂｌａｓｔｏｍａ，ＰＰＢ）患者家族
存在发育不良或肿瘤易感性，Ｂｏｍａｎ等［３］在 ２００６ 年
研究发现约 １２％的 ＰＰＢ 儿童同时患有囊性肾瘤，
Ｈｉｌｌ等［４］在 ２００９ 年通过家系分析发现，ＰＰＢ 家族性
肿瘤易感综合征与 ＤＩＣＥＲ１ 基因遗传突变有关。
Ｄｏｒｏｓ等［５］在 ２０１４ 年通过遗传分析证实 ＤＩＣＥＲ１ 基
因突变与儿童囊性肾瘤相关。 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变可
致多种肿瘤，其中儿童最常见的是 ＰＰＢ 和 ｐＣＮ。 本
文报告 １ 例儿童囊性肾瘤伴 ＤＩＣＥＲ１ 突变的病例，
并通过文献回顾提高临床对此类疾病的认识。

材料与方法

患儿女，１ 岁 １ 个月，２０２０ 年 １１ 月因“左腹部膨
隆 ３ ｄ”入院，体格检查：左侧腹部膨隆，可扪及包
块，触诊韧，无压痛，余腹部质软，未扪及压痛及包

块，肝脾未及肿大，双侧腹股沟未及包块。 Ｂ 超提示
“左肾中下极约 １０． ８ ｃｍ × ９． ７ ｃｍ × ８． ９ ｃｍ 囊实性
包块，囊性为主，与左肾分界不清，周边见少许肾皮

质回声，包块内实质探及少许点状血流信号，右肾

未见异常”（图 １）。
腹部增强 ＣＴ提示“左肾体积显著增大，其内见

一巨大类圆形囊性占位，大小约 ９． ５５ ｃｍ × ９． １３ ｃｍ
× １０． ５１ｃｍ，可见分隔，呈蜂窝样改变，边界清，增强

图 １　 儿童囊性肾瘤 Ｂ 超图像　 注　 左肾中
下极约 １０． ８ ｃｍ × ９． ７ ｃｍ × ８． ９ ｃｍ 囊实性包
块，囊性为主

Ｆｉｇ． １　 Ｕｌｔｒａｓｏｎｉｃ ｉｍａｇｅ ｏｆ ｌｅｆｔ ｋｉｄｎｅｙ ｔｕｍｏｒ．

ＣＴ扫描可见囊壁及分隔强化；左肾动静脉未见明显
变窄，右肾未见异常”（图 ２）。 腹部磁共振平扫提示
“左肾巨大占位性病变，大小约 ８． ９ ｃｍ × ９． ４ ｃｍ ×
１０． ７ ｃｍ，肿块后方及内侧见少许残留正常肾组织
影，呈抱球征改变，肿块边缘光整，肿块内呈广泛多

囊样改变，囊腔内大致呈长 Ｔ１、长 Ｔ２ 信号，腹主动
脉及下腔静脉向右侧推移，未见肿块包绕，腹膜后

未见淋巴结增大，右肾未见异常”（图 ３）。 Ｂ 超、增
强 ＣＴ、磁共振平扫均提示左肾囊性部分分化性肾母
细胞瘤。 肺部 ＣＴ 平扫提示，两肺下叶背侧胸膜下
似见少许模糊淡片状影，考虑坠积效应；右肺下叶

内可见小囊状透亮区，考虑间隔旁小气肿。 本研究

经浙江大学医学院附属儿童医院伦理委员会审核

批准（２０２１ － ＩＲＢ －１５４），并获得患儿家长的知情
同意。

完善术前准备后，于全身麻醉下行儿童囊性肾

图 ２　 儿童囊性肾瘤腹部增强 ＣＴ 图像 　 Ａ：平扫； Ｂ：动脉
期； Ｃ：静脉期； Ｄ：冠状位； Ｅ．矢状位
Ｆｉｇ． ２　 Ｃｏｎｔｒａｓｔｅｎｈａｎｃｅｄ ＣＴ ｉｍａｇｅ ｏｆ ｌｅｆｔ ｋｉｄｎｅｙ ｔｕｍｏｒ

图 ３　 儿童囊性肾瘤腹部 ＭＲＩ 平扫图像 　 Ａ：Ｔ１ 相； Ｂ：Ｔ２
相； Ｃ：冠状位
Ｆｉｇ． ３　 ＭＲＩ ｐｌａｉｎ ｓｃａｎ ｏｆ ｌｅｆｔ ｋｉｄｎｅｙ ｔｕｍｏｒ
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瘤切除术，术中见左肾包膜张力高，表面未见明显

曲张血管，与肾周组织分界较清，无明显炎症粘连，

完整切除左肾及左侧输尿管，肾蒂旁及腹主动脉旁

未见明显肿大淋巴结。 术中出血约 ５ ｍＬ，手术顺
利。 围手术期未进行放疗及化疗。 经患儿家长同

意，获取患儿肿瘤组织及外周静脉血（ＥＤＴＡ抗凝）。
使用通用型基因组柱式提取试剂盒（天根）提取组

织 ＤＮＡ，使用血液基因组 ＤＮＡ提取试剂盒（康为世
纪）提取样本 ＤＮＡ，使用 Ｎａｎｏｄｒｏｐ ２０００ 对 ＤＮＡ 进
行质检，质检合格后进行下一步实验。

使用标准文库构建试剂盒（迈基诺）进行基因

组文库构建。 本研究采用目标序列捕获探针（Ｍｙ
Ｇｅｎｏｓｔｉｃｓ，ＧｅｎＣａｐ）对相关基因外显子及其上下游
５０ ｂｐ 区域进行捕获，将构建好的基因组文库与经
过生物学标记的目标区域捕获探针进行杂交，用链

霉亲和素修饰的磁珠共价结合生物素标记的探针，

从而抓取目的基因。 最后用磁力架吸附携带目的

基因的磁珠，洗脱纯化，富集目标区域 ＤＮＡ 片段。
借助华大 ＤＮＢＳＥＱＴ７ 测序仪对捕获的外显子区域
进行高通量测序。

去除原始测序数据中的污染和接头序列，然后

利用 ＢＷＡ 软件（ ｈｔｔｐ： ／ ／ ｂｉｏｂｗａ． ｓｏｕｒｃｅｆｏｒｇｅ． ｎｅｔ ／ ）
将过滤后的序列比对到 ＮＣＢＩ 数据库人类基因组参
考序列（ ｈｇ１９） 上。 利用 ＧＡＴＫ 软件（ ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｓｏｆｔ
ｗａｒｅ． ｂｒｏａｄｉｎｓｔｉｔｕｔｅ． ｏｒｇ ／ ｇａｔｋ ／ ）分析得出单核苷酸变
异（ｓｉｎｇｌｅ ｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ，ＳＮＶ）和插入缺失突变
（ ｉｎｓｅｒｔｓ ａｎｄ ｄｅｌｅｔｉｏｎｓ， ＩＮＤＥＬ） 的相关信息。 通过
ＡＮＮＯＶＡＲ软件（ｈｔｔｐ： ／ ／ ａｎｎｏｖａｒ． ｏｐｅｎｂｉｏｉｎｆｏｒｍａｔｉｃｓ．
ｏｒｇ ／ ｅｎ ／ ｌａｔｅｓｔ ／ ）对所有的 ＳＮＰ 和 ＩＮＤＥＬ 进行注释。
筛选正常人数据库中频率小于 ０． ０５ 的突变位点，正
常人数据库包括千人基因组计划和外显子组整合

数据库（Ｅｘｏｍｅ Ａｇｇｒｅｇａｔｉｏｎ Ｃｏｎｓｏｒｔｉｕｍ，ＥｘＡＣ） 等。
错义突变使用 ＲＥＶＥＬ（Ｒａｒｅ Ｅｘｏｍｅ Ｖａｒｉａｎｔ Ｅｎｓｅｍｂｌｅ
Ｌｅａｒｎｅｒ）、ＳＩＦＴ（Ｓｏｒｔｉｎｇ Ｉｎｔｏｌｅｒａｎｔ Ｆｒｏｍ Ｔｏｌｅｒａｎｔ）、Ｐｏｌｙ
Ｐｈｅｎ２、ＭｕｔａｔｉｏｎＴａｓｔｅｒ和 ＧＥＲＰ ＋ ＋等软件进行致病
性和保守性预测，剪切位点的改变用 ＳＰＩＤＥＸ等软件
分析其致病性。 结合疾病遗传模式和患者临床表征

进行综合分析，筛选出可疑候选变异。 利用 ＰＣＲ 和
Ｓａｎｇｅｒ测序验证经分析筛选后得到的候选变异位点。
利用 Ｐｒｉｍｅｒ ３． ０ 在线软件（ｈｔｔｐ： ／ ／ ｐｒｉｍｅｒ３． ｕｔ． ｅｅ ／ ）设
计 ＰＣＲ引物。 ＰＣＲ扩增产物使用 ３１３０ＸＬ 测序仪进
行毛细管电泳测序，并在 ＡＢＩ ３１３０ Ｇｅｎｅｔｉｃ Ａｎａｌｙｚｅｒ
（Ａｐｐｌｉｅｄ Ｂｉｏｓｙｓｔｅｍｓ）上进行分析。

以“囊性肾瘤（ ｃｙｓｔｉｃ ｎｅｐｈｒｏｍａ）” “ＤＩＣＥＲ１”为

关键词，在 ＰｕｂＭｅｄ、万方、中国知网等数据库进行检
索。 检索时间截至 ２０２１ 年 ５ 月。

结　 果

一、病理检查结果

肾脏全切标本，大小约 １３ ｃｍ ×１０ ｃｍ ×９ ｃｍ，切
面见多个囊腔，直径 ０． ５ ～ ２． ０ ｃｍ，囊内为黏液或清
亮液体，与肾皮质分界清，未侵犯肾盂；镜下见多个

囊腔，内衬立方上皮，囊壁见疏松纤维组织；免疫组

化结果为： Ｄｅｓｍｉｎ 阳性、 Ｐ５３ 阳性、 ＷＴ１ 阴性、
Ｉｎｈｉｂｉｎ阴性、ＥＲ阴性（图 ４）；输尿管切缘阴性。 病
理诊断考虑“左肾囊性肾瘤”。

二、基因分析

患儿外周血 ＤＮＡ 的基因组中发现 ＤＩＣＥＲ１ 基
因有 １ 个杂合突变： ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ （ ｅｘｏｎ１７， ＮＭ ＿
１７７４３８），在患儿肿瘤组织 ＤＮＡ 的基因组中发现
ＤＩＣＥＲ１ 基因有 ２ 个位点发生突变： ｃ． ５４２８Ｇ ＞ Ｔ
（ｅｘｏｎ２５，ＮＭ＿１７７４３８，突变频率 １２％ ）和 ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ
（ｅｘｏｎ１７，ＮＭ＿１７７４３８，突变频率 ４９％ ），见图 ５。 第
５４２８ 号核苷酸由鸟嘌呤 Ｇ 变为胸腺嘧啶 Ｔ （ ｃ．
５４２８Ｇ ＞ Ｔ）的突变，导致氨基酸发生错义突变，第
１８１０ 号氨基酸由天冬氨酸变为酪氨酸 （ ｐ．
Ｄ１８１０Ｙ），该突变位点位于 ｃｈｒ１４： ９５５５７６３９。 第
２８０１ 位胞嘧啶缺失（ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ）的突变，导致氨基
酸发生移码突变，第 ９３４ 位氨基酸由脯氨酸突变成
谷氨酰胺，继续编码 １２ 位后终止（ｐ． Ｐ９３４Ｑｆｓ１４），
该突变位点位于 ｃｈｒ１４：９５５７３９４７９５５７３９４８。

三、随访结果

患儿出院后泌尿外科定期复诊，一般情况良

好，无明显自觉不适，术后 ６ 个月复查腹部 Ｂ 超及
ＣＴ未发现明显肿瘤残留及复发。

四、文献分析

根据检索策略，目前中文文献尚无儿童囊性肾瘤

伴 ＤＩＣＥＲ１基因突变的病例报告。 英文文献中，同时
进行了外周血和肿瘤组织的基因检测、并且同时检测

到胚系和体细胞突变的仅有 ６例报道（表 １）［６ － １１］ 。

讨　 论

ＤＩＣＥＲ１ 基因位于 １４ 号染色体 ｑ３２． １３，编码一
种名为 Ｄｉｃｅｒ 酶的 ＲＮＡ 内切酶，属于 ＲＮａｓｅ Ⅲ家
族，该酶主要作用于 ｍｉｃｒｏＲＮＡ（ｍｉＲＮＡ）生物合成的
最后一个环节，Ｄｉｃｅｒ酶通过调节ｍｉＲＮＡ参与超过



·792· 临床小儿外科杂志   2022 年 8 月第 21 卷第 8 期  J Clin Ped Sur,  August 2022, Vol.21, No.8

表 １　 同时检测到 ＤＩＣＥＲ１ 基因胚系和体细胞突变的 ｐＣＮ病例
Ｔａｂｌｅ １　 Ｃａｓｅｓ ｏｆ ｐＣＮ ｗｉｔｈ ｂｏｔｈ ｇｅｒｍｌｉｎｅ ａｎｄ ｓｏｍａｔｉｃ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｏｆ ＤＩＣＥＲ１ ｇｅｎｅ

序号 第一作者 体细胞突变 胚系突变

１ ｄｅ Ｋｏｃｋ ｃ． ５４３９Ｇ ＞ Ｔ（ｐ． Ｅ１８１３Ｎ） Ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｕｓ ｃ． １１９６＿１１９７ｄｕｐＡＧ（ｐ． Ｔｒｐ４００Ｓｅｒｆｓ５９）

２ Ｗｕ ｃ． ５４３８Ａ ＞ Ｇ（ｐ． Ｅ１８１３Ｇ） Ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｕｓ ｃ． ２４５０ｄｅｌＣ（ｐ． Ｐ８１７ＬｆｓＸ１５）

３ ＦｅｒｎáｎｄｅｚＭａｒｔｉｎｅｚ ｃ． ５４２５Ｇ ＞ Ａ（ｐ． Ｇ１８０９Ｒ） Ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｕｓ ｃ． ５３８７Ｃ ＞ Ｔ（ｐ． Ｑ１７８３）

４ Ｓａｓｋｉｎ ｃ． ５１１３Ｇ ＞ Ａ（ｐ． Ｅ１７０５Ｋ） Ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｕｓ ｃ． ４５６６＿４５７０ｄｕｐＣＴＴＴＧ（ｐ． Ｖ１５２４Ａｆｓ３８）

５ ｄｅ Ｋｏｃｋ ｃ． ５４２５Ｇ ＞ Ａ（ｐ． Ｇ１８０９Ｒ） Ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｕｓ ５． ８２ Ｍｂ ｄｅｌｅｔｉｏｎ ａｔ １４ｑ３２． １３ｑ３２． ２ ｒｅｇｉｏｎ

６ ＡｐｅｌｌａｎｉｚＲｕｉｚ ｃ． ５４２８Ｇ ＞ Ｔ（ｐ． Ｄ１８１０Ｙ） ｃ． ４３０８＿４３１１ｄｅｌ（ｐ． Ａ１４３６ｆｓ）

图 ４　 儿童囊性肾瘤手术标本和病理结果　 Ａ：完整切除左肾及肿瘤； Ｂ：标本剖面，肿瘤包膜完整，可见少量肾实质（箭头）； Ｃ：
ＨＥ染色病理切片（ × １００）； Ｄ：ＥＲ阴性（Ｄ ～ Ｈ免疫组化染色， × ４００）； Ｅ： Ｉｎｈｉｂｉｎ阴性（Ｄ ～ Ｈ免疫组化染色， × ４００）； Ｆ：Ｐ５３ 阳
性（Ｄ ～ Ｈ免疫组化染色， × ４００）； Ｇ：ＷＴ１ 阴性（Ｄ ～ Ｈ免疫组化染色， × ４００）； Ｈ：Ｄｅｓｍｉｎ阳性（Ｄ ～ Ｈ免疫组化染色， × ４００）
Ｆｉｇ． ４　 Ｇｒｏｓｓ ａｎｄ ｈｉｓｔｏｌｏｇｉｃａｌ ｄｅｔａｉｌｓ ｏｆ ｋｉｄｎｅｙ ｔｕｍｏｒ

３０％的蛋白编码基因的转录后基因表达［１２］ 。 经典

的 ｍｉＲＮＡ生物合成通路，由编码 ｍｉＲＮＡ 的基因首
先转录出初级 ｍｉＲＮＡ（ｐｒｉｍｉＲＮＡ），ｐｒｉｍｉＲＮＡ在细
胞核中被 Ｄｒｏｓｈａ 酶加工成前体 ｍｉＲＮＡ （ ｐｒｅｍｉＲ
ＮＡ），随后 ｐｒｅｍｉＲＮＡ 被转运到细胞质中，由 Ｄｉｃｅｒ
酶进一步加工成长度约 ２２ 个核苷酸的成熟 ｍｉＲ
ＮＡ，该成熟 ｍｉＲＮＡ的一条链参与合成 ＲＮＡ 诱导沉
默复合物（ＲＮＡｉｎｄｕｃｅｄ ｓｉｌｅｎｃｉｎｇ ｃｏｍｐｌｅｘ，ＲＩＳＣ），与
互补 ｍＲＮＡ 的靶点结合，从而调节基因表达、抑制
ｍＲＮＡ降解［１３］ 。 在 ＤＩＣＥＲ１ 基因编码 ＲＮａｓｅ ＩＩＩｂ 结
构域的外显子中发生的错义突变，被认为是肿瘤热

点基因位点，包括 ｐ． Ｅ１７０５、ｐ． Ｄ１７０９、ｐ． Ｇ１８０９、ｐ．
Ｄ１８１０、ｐ． Ｅ１８１３、ｐ． Ｄ１７１３ 等。 这些位点的突变会
引起 Ｄｉｃｅｒ酶的 ＲＮａｓｅ ＩＩＩｂ结构异常，从而干扰前体
ｍｉＲＮＡ的经典加工过程，使得 ３ｐｍｉＲＮＡ相对过剩、
５ｐｍｉＲＮＡ水平低下，最终影响 ｍｉＲＮＡ的生物合成，
从而引起 ｍｉＲＮＡ功能失调，促使患者抑癌基因功能
缺失或致癌基因功能增强，进一步诱发多种肿瘤的

发生［１４］ 。 目前 ＤＩＣＥＲ１ 综合征相关肿瘤潜在的发
生机制尚不清楚，有假说认为 ５ｐ来源的肿瘤可抑制
ｍｉＲＮＡ（如 ｌｅｔ７ 家族的 ｍｉＲＮＡ）的缺失，导致其靶
癌基因表达上调［１５］ 。

ＤＩＣＥＲ１ 基因突变可通过常染色体显性遗传，
在美国大约每 １０ ６００ 人中就有 １ 人携带该突变基
因［１６］ 。 但因为该基因外显率低，据估计 ５． ３％的携
带者在 １０ 岁前会发生肿瘤、１９． ３％的携带者在 ５０
岁前会发生肿瘤［１７ － １８］ 。 约 ７０％的 ＰＰＢ 和 ｐＣＮ 可
归因于致病性 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变［１９］ 。 目前，因 ＤＩＣ
ＥＲ１ 基因胚系突变而导致机体易患各种良恶性肿瘤
的遗传疾病统称为 ＤＩＣＥＲ１ 综合征，其在儿童中的
主要临床表现包括 ＰＰＢ、ｐＣＮ、肾间变性肉瘤、Ｗｉｌｍｓ
肿瘤、子宫颈胚胎型横纹肌肉瘤、分化型甲状腺癌、

松果体母细胞瘤、睫状体髓质上皮瘤等［２０］ 。

儿童囊性肾瘤好发于 ２ 岁以内婴幼儿，男性多
于女性，临床症状最常见的是可触及的腹部包块，

其他包括腹痛、贫血、高血压、血尿、尿路感染等。
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图 ５　 儿童囊性肾瘤基因突变图谱　 Ａ：外周血中 ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ突变的一代测序图； Ｂ：外周血中 ｃ． ５４２８ 位点未检测到突变； Ｃ：
肿瘤组织中 ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ突变的一代测序图； Ｄ：肿瘤组织中 ｃ． ５４２８Ｇ ＞ Ｔ突变的一代测序图； Ｅ：肿瘤组织中 ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ 突变的
二代测序图； Ｆ：肿瘤组织中 ｃ． ５４２８Ｇ ＞ Ｔ突变的二代测序图
Ｆｉｇ． ５　 Ａ ｇｅｒｍｌｉｎｅ ＤＩＣＥＲ１ ｍｕｔａｔｉｏｎ （ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ） ａｎｄ ｔｗｏ ｓｏｍａｔｉｃ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ （ｃ． ２８０１ｄｅｌＣ ＆ ｃ． ５４２８Ｇ ＞ Ｔ） ｗｅｒｅ ｄｅｔｅｃｔｅｄ

ｐＣＮ缺乏特异的血清学检测指标，常用的影像学检
查包括 Ｂ超、ＣＴ和 ＭＲＩ。 Ｂ超表现为肾区包膜完整
的囊性包块，其内被分隔成大小不等的多个囊腔，

包块内无血流信号或低血流信号；ＣＴ 可见分界清、
包膜完整的肾内囊性包块，其内分隔的囊腔呈蜂窝

样改变，增强扫描可见囊壁及分隔强化，包块周围

可见残余肾脏组织；ＭＲＩ 有助于了解肿块形态，对
肿块包膜、囊内分隔及囊腔出血的诊断敏感性高。

仅通过影像学检查来区分 ｐＣＮ 与其他肾脏囊性病
变具有挑战性，尤其不易与囊性部分分化性肾母细

胞瘤 （ ｃｙｓｔｉｃ ｐａｒｔｉａｌｌｙ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｔｅｄ ｎｅｐｈｒｏｂｌａｓｔｏｍａ，
ＣＰＤＮ）区分，确诊仍需根据术后病理结果［２１］ 。

ｐＣＮ的治疗以手术为主，一般不建议术前或术
后放疗、化疗［２１］ 。 囊性肿瘤行穿刺活检有很高的肿

瘤溢出风险，且很难捕捉到肿瘤特异性部位，故一

般不推荐术前穿刺活检［２２］ 。 ｐＣＮ为良性病变，一般
无淋巴结及远处转移，根据肿块的位置、大小以及

对侧肾脏的情况，可以选择性行保留肾单位的手

术。 宋宏程等［２３］认为当肿块为单侧病变、位于肾脏

一极且直径不超过 ６ ｃｍ，或者肿块为双侧病变时，
可行保留肾单位的肿块剜除术。 本例肿块长径约

１０ ｃｍ，肿块位于肾脏中极，术前影像学检查不能排
除 ＣＰＤＮ，遂行左瘤肾切除术。

儿童囊性肾瘤复发率低，预后较好，目前认为

ＤＩＣＥＲ１ 相关 ｐＣＮ 恶性转化的风险较低，也有文献
报道 ｐＣＮ恶性转化为肾间变性肉瘤［７］ 。 ＤＩＣＥＲ１ 综
合征与肿瘤易感有关，因此推荐 ｐＣＮ患儿进行相关
基因检测，对存在 ＤＩＣＥＲ１ 基因突变（尤其是胚系突
变）的患儿进行长期随访监测。 ＤＩＣＥＲ１ 综合征的
随访监测指南建议 ８ 岁前每 ４ ～ ６ 个月进行一次胸
部 Ｘ线检测，８ 岁后每年 １ 次，直至 １２ 岁；８ 岁开始
行甲状腺超声检查，每 ３ ～ ５ 年 １ 次；８ 岁开始每 ６ ～
１２ 个月进行 １ 次盆腔超声检查，至少持续至 ４０ 岁；
对儿童囊性肾瘤和其他肾肿瘤的检查包括每 ６ 个月
进行 １ 次腹部超声检查至 ８ 岁，然后每年进行 １ 次
至 １２ 岁；从 ３ 岁开始，每年进行一次视力检测和扩
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大眼科检查，至少持续至 １０ 岁，以确定有无睫状体
髓质上皮瘤［２４］ 。

利益冲突　 所有作者均声明不存在利益冲突

作者贡献声明　 文献检索为诸林峰、沈一丁，论文调查设计为诸林

峰，数据收集与分析诸林峰、沈一丁，论文结果撰写为诸林峰，论文

讨论分析为诸林峰、傅君芬
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