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小儿 Ｘｐ１１． ２ 易位 ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性
肾癌一例
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　 　 患儿，女，８ 岁，因间歇性全程血尿 ３ ｄ 入院。 体检：Ｔ
３６． ８ ℃， Ｐ ９０ 次 ／分，Ｒ ２２ 次 ／分，ＢＰ １１８ ／ ７０ ｍｍＨｇ，ＷＴ
２７ ｋｇ；生长发育正常，心肺无异常，腹部平软，双肾区无叩
痛，双侧输尿管走行区无压痛，膀胱稍充盈，无压痛。 既往无

血尿史，否认家族遗传病史。 实验室检查：血常规：Ｈｂ １１８
ｇ ／ Ｌ；尿常规：ＲＢＣ（ ＋ ＋ ＋ ）；血 ＢＵＮ 及 Ｃｒ 正常。 影像学检
查：Ｂ超提示右肾中下级实性包块，大小约 ５ ｃｍ × ７ ｃｍ ×
６ ｃｍ，左肾、膀胱未见明显异常，未见左肾静脉压迫；ＣＴ 提示
右肾中下极类椭圆形包块，密度欠均匀，边界欠清，大小约

５． ４ ｃｍ × ７． ２ ｃｍ × ６． ２ ｃｍ，增强扫描见包块明显不均匀强
化，其内可见多发片状液化坏死区，提示为右侧肾脏恶性占

位性病变（图 １ 至图 ２）。 完善相关检查后于全麻下行右肾
根治性切除术。 取右侧腹横切口，术中探查见右肾中下极处

肾脏肿大变形，向上方膨出，质地呈囊实性，表面凹凸不平。

予以分离暴露阻断肾蒂血管，完整取出肾脏，肿瘤大小约

５ ｃｍ × ７ ｃｍ × ６ ｃｍ，探查肾静脉及下腔静脉未见瘤栓，分离后
切除远端低位右侧输尿管，探查肾蒂、肾周围及输尿管，均无

肿大淋巴结。 免疫组化：ＣＤ１０（ ＋ ）、ＴＦＥ３（ ＋ ）、ＷＴ１（ ＋ ）、
ＣＫ（灶 ＋ ）、Ｋｉ６７（ ＋ ，３ ～ ５％ ）、ＥＭＡ（ － ）、ＨＭＢ４５（ － ）、ＣＤ３４
（ － ）、Ｓｙｎ（ － ）、ＡＬＫ（ － ）、ＤＥＳ（ － ）、ＭｙｏＤ１（ － ）。 病理诊断
为右肾 Ｘｐ１１． ２ 易位 ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌，肿瘤分期
Ｔ３Ｎ０Ｍ０。 手术顺利，患儿术后恢复良好，未行任何辅助性治
疗。 随访 １ 年，Ｂ超及 ＣＴ复查未见肿瘤复发和转移。

　 　 讨论　 Ｘｐ１１． ２ 易位 ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌是一种
临床上罕见的肾癌，其特点是存在 ＸＰ１１． ２ 染色体易位，导致
转录因子 Ｅ３（ＴＦＥ３）基因与多种不同的基因融合［１］ 。 该病

好发于儿童及青少年，约占儿童及青少年肾癌的 １ ／ ３，占成人
肾癌的 ０． ５％～ １． ５％ ，女性多于男性［２］ 。

Ｘｐ１１． ２ ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌的诊断需结合临床
表现、影像学检查、组织形态学特征、免疫组化、细胞遗传学

及分子生物学技术。 该病临床表现和普通肾细胞癌相似，患

儿可有血尿、腰部疼痛、腹部包块、泌尿系感染等表现［３］ 。 部

分患儿在体检时通过 Ｂ超偶然发现。 此外，有少部分患儿以
转移灶症状为首发表现［４］ 。 该病在超声及 ＣＴ检查时主要表
现为肾脏占位性肿块，术前单纯根据影像学表现诊断

ＸＰ１１． ２ ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌十分困难，但影像学检查
可以为该肿瘤的诊断与鉴别诊断提供一定的指导。 组织形

态学方面：肿瘤界限相对清楚、假包膜常见，剖面多呈棕褐色

至黄色，部分区域可见出血、坏死、钙化或囊性改变。 Ｘｐ１１． ２
易位 ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌最典型的病理形态为透明
细胞组成的乳头状结构伴钙化结节，少数还可见含嗜酸性颗

粒胞浆的肿瘤细胞组成的巢状结构（图 ３）。 由于该肿瘤特
征性高表达 ＴＦＥ３ 融合蛋白，Ａｒｇａｎｉ［５］ 对肾脏肿瘤及肾脏以
外的各系统肿瘤研究后发现 ＴＦＥ３ 蛋白诊断该病的敏感性和
特异性分别达到 ９７． ５％和 ９９． ６％ 。 因此，免疫组织化学染
色细胞核ＴＦＥ３蛋白阳性被认为是Ｘｐ１１． ２ ／ ＴＦＥ３基因融合

图 １　 增强 ＣＴ扫描图片　 图 ２　 ＣＴ扫描三维重建图片　 图 ３　 肿瘤细胞组成乳头状结构　 图 ４　 肿瘤细胞核 ＴＦＥ３ 染色强
阳性
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相关性肾癌的特征性标记物（见图 ６） ［６］ 。 最近，有研究发现
荧光原位杂交技术（ ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅ ｉｎ ｓｉｔｕ ｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，ＦＩＳＨ）可
在基因水平检测出 ＴＦＥ３ 基因的易位，因此该方法诊断该病
更加准确和客观［７］ 。 本例患儿年龄、组织形态学、ＴＦＥ３ 免疫
组化均符合 ＷＨＯ 及国外文献的诊断标准，未进行 ＦＩＳＨ 检
测，这也是本研究的不足之处。

Ｘｐ１１． ２ ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌恶性潜能高，目前认
为手术切除是最佳治疗方法。 首选根治性肾切除术，若肿瘤

较小或外生性生长，亦可采用肾部分切除术，对于伴有区域

淋巴结转移的患儿仍主张一次性切除。 有研究发现常规的

术后免疫治疗及放化疗对该病无效［８］ 。 靶向治疗在 Ｘｐ１１． ２ ／
ＴＦＥ３基因融合相关性肾癌中的应用报道较少，目前仍处在初
步探索阶段。 有研究显示该病使 ＭＥＴ 酪氨酸激酶受体上
调，激活下游信号通路，导致细胞增殖从而诱发肿瘤的形成。

因此，有学者推测 ＭＥＴ 酪氨酸激酶可能是该病的治疗靶
点［９］ 。 Ｘｐ１１． ２ ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌预后与病理分型、
肿瘤分级分期、是否有淋巴结转移、是否有远处转移、患者年

龄、不同融合基因类型等因素有关［１０］ 。 目前关于该病预后

的判断主要基于小样本及个案病例报道。 基于以上，Ｘｐ１１． ２
易位 ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌由于罕见的发病率，对于其
临床特点、影像学检查、实验室检测、病理形态学、预后等方

面研究仍不全面，对于 Ｘｐ１１． ２ 易位，ＴＦＥ３ 基因融合的发生
发展过程的机制尚不明确，有必要增加对本病的报道，建立

大样本多中心的临床和基础研究，并长期随访［１１］ 。
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１０． １００２ ／ ｄｃ． ２３８３９．

９　 Ｂａｍｂｕｒｙ ＲＭ，Ｂａｔｔｌｅｙ ＪＥ，ＭｃＣａｒｔｈｙ Ａ， ｅｔ ａｌ． Ｔｒａｎｓｌｏｃａｔｉｏｎ
Ｒｅｎａｌ Ｃｅｌｌ Ｃａｒｃｉｎｏｍａｓ：Ａｎ Ｅｖｏｌｖｉｎｇ Ｅｎｔｉｔｙ ａｎｄ ａ Ｍｅｍｂｅｒ ｏｆ
ｔｈｅ Ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｉａ Ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ＦａｃｔｏｒＡｓｓｏｃｉａｔｅｄ Ｆａｍｉｌｙ
ｏｆ Ｔｕｍｏｒｓ［ Ｊ］ ． Ｃｌｉｎ Ｇｅｎｉｔｏｕｒｉｎ Ｃａｎｃｅｒ，２０１３，１１（３）：３５７ —
３６１． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｃｌｇｃ． ２０１２． １２． ００６．

１０　 Ｌｉｕ Ｎ，Ｇａｎ Ｗ，Ｑｕ Ｆ， ｅｔ ａｌ． Ｄｏｅｓ ｔｈｅ Ｆｕｈｒｍａｎ ｏｒ Ｗｏｒｌｄ
Ｈｅａｌｔｈ Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ ／ Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ Ｓｏｃｉｅｔｙ ｏｆ Ｕｒｏｌｏｇｉｃａｌ Ｐａ
ｔｈｏｌｏｇｙ Ｇｒａｄｉｎｇ Ｓｙｓｔｅｍ ａｐｐｌｙ ｔｏ ｔｈｅ ｘｐ１１． ２ ｔｒａｎｓｌｏｃａｔｉｏｎ
ｒｅｎａｌ ｃｅｌｌ ｃａｒｃｉｎｏｍａ：ａ １０ｙｅａｒ ｓｉｎｇｌｅｃｅｎｔｅｒ ｓｔｕｄｙ［ Ｊ］ ． Ａｍ
Ｊ Ｐａｔｈｏｌ，２０１８，１８８（４）：９２９ —９３６． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ａｊｐａｔｈ．
２０１７． １２． ０１８．

１１　 井颖， 顾涛，王建林，等．小儿 Ｘｐ１１． ２ 易位 ／ ＴＦＥ３ 基因融
合相关性肾癌 １ 例［ Ｊ］ ． 临床小儿外科杂志，２０１５，１４
（２）：１５７ — １６０． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ Ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ — ６３５３． ２０１５．
０２． ０２４．
Ｊｉｎｇ Ｙ，Ｇｕ Ｔ，Ｗａｎｇ ＪＬ，ｅｔ ａｌ． Ｏｎｅ ｃａｓｅ ｏｆ ｒｅｎａｌ ｃａｒｃｉｎｏｍａ
ｗｉｔｈ Ｘｐ１１． ２ ｇｅｎｅ ｔｒａｎｓｌｏｃａｔｉｏｎ ／ ＴＦＥ３ ｇｅｎｅ ｆｕｓｉｏｎ ［ Ｊ］ ． Ｊ
Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１５，１４ （２）：１５７ — １６０． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ Ｊ．
ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１５． ０２． ０２４．

（收稿日期：２０１８ —０４ —１０）

本文引用格式：夭志刚，周念，严兵，等． 小儿 Ｘｐ１１． ２ 易
位 ／ ＴＦＥ３ 基因融合相关性肾癌一例［ Ｊ］ ． 临床小儿外科
杂志，２０２０，１９（２）：１８９ —１９０． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —
６３５３． ２０２０． ０２． ０２０．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｙａｏ ＺＧ，Ｚｈｏｕ Ｎ，Ｙａｎｇ Ｂ，ｅｔ ａｌ． Ｏｎｅ
ｃａｓｅ ｒｅｐｏｒｔ ｏｆ ｒｅｎａｌ ｃａｒｃｉｎｏｍａ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｘｐ１１． ２ ｔｒａｎｓ
ｌｏｃａｔｉｏｎ ／ ＴＦＥ３ ｇｅｎｅ ｆｕｓｉｏｎｓ ｉｎ ａ ｃｈｉｌｄ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，
２０２０，１９（２）：１８９ —１９０． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３．
２０２０． ０２． ０２０．


