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!!"摘要#!目的!分析探讨心脏滑膜肉瘤"TZZ$的临床特征及病理&免疫组织化学特征!以提高对心脏滑膜
肉瘤的临床认识%方法!收集1%%/年)月-日重庆市中医院收治的$例TZZ患者的临床资料&辅助检查等!
分析TZZ患者的临床诊断与鉴别诊断%结果!该例心脏恶性肿瘤患者的病理分型为双相型滑膜肉瘤!经心室
占位肿瘤完全切除术后患者恢复情况良好%结论!对TZZ临床特征&鉴别诊断及治疗有了较为全面的认识!为
该类患者在今后的临床诊治中提供了一定的参考依据%
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!!滑膜肉瘤#+Q,"N#9:+9J6"89%ZZ$是一种具有侵
袭性的软组织恶性肉瘤%其发生率在软组织肉瘤中占
;A!$%A%通常发生在儿童和青年人的四肢深部软
组织内%尤其好发于四肢大关节或肌腱组织附近%ZZ
发生的非典型部位可包括头颈部*胸膜*肾*前列腺
等%而发生在心脏的ZZ在临床中更为罕见%其发生率
约为%&%1A%占所有原发性心肌肉瘤的比率不到
;A'$.0(-心脏滑膜肉瘤#69J!#96+Q,"N#9:+9J6"89%TZZ$
是一种极其罕见的心脏肉瘤%主要累及心包*左右心房*
二尖瓣*三尖瓣及左右心室-截至目前%国内外文献中
所报道的TZZ病例仅$%%余例';(-现将重庆市中医院
收治的$例原发右心室ZZ患者的临床症状及病理特征
和免疫组织化学特征及治疗情况报道如下-
?!临床资料

!!患者%女%0-岁-1%%/年)月-日患者因胸闷*
气紧%突发晕厥%送重庆市中医院急诊到就诊-入院

查体!心界稍大%心前区可闻及收缩期杂音%以三尖瓣
区为主-心脏彩色多普勒超声#彩超$检查!#$$右心
室显著增大%左心室测值偏小&#1$右心室流出道占
位%流出道远端至肺动脉主干近心端见一大小约;%
88e1;88不规则弱回声团%跨越肺动脉瓣&#'$肺
动脉瓣口梗阻%见图$-心脏磁共振成像#C<D$检查!
右心室及肺动脉主干内软组织肿块影%见图1-考虑
诊断为右心室及肺动脉占位#性质待定$-完善相关检
测后于1%%/年)月$$日行右心室流出道占位肿瘤
切除术%经右心房切口行三尖瓣瓣环环缩术-术中见
右心增大%心包见少量淡黄色积液%右心室流出道至
肺动脉主干近心端见 $ 个大小约为 ;&%68e
'&;68e1&;68不规则暗红色组织%手术切除肿物
组织%可见包膜完整%切边淡黄%有出血-术后病理诊
断为右心室恶性肿瘤#双相分化$-见图'-免疫组织
化学染色!波纹蛋白h#87,3#,#F$*钙视网膜蛋白T<
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#F$*人骨髓内皮细胞标记物 UBC].$#a%灶性$*广
谱细胞角蛋白=TW#F$*细胞角蛋白TW-#F$*细胞
骨架蛋白 TW$(#F$*肿瘤细胞上皮膜抗原 ]CG

#F$%见图0-基因检测符合ZZ特征表现%见图;-
术后$%余天%患者好转出院-

!!G!右室流出道占位&B!肺动脉瓣口梗阻-

图$!!心脏彩超检查%右心室流出道远端至肺动脉主干近心端不规则弱回声团&

!!G!冠状面&B!矢状面&T!横断面-

图1!!C<D检查%右心室及肺动脉主干内软组织肿块影&

!!G!肿瘤大体图形#U]e0$&B!双相型ZZ#U]e0%$-

图'!!病理检查%上皮样瘤细胞与恶性梭形细胞紧密相连&

!!G!]CG&B!TW-&T!TW$(-

图0!!免疫组织化学染色阳性表达%e0%&
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!!该位点为R染色体与$/号染色体的发生易位%ZZ$/与ZZR$基因杂合变异-

图;!!基因测序结果

@!讨!!论

!!ZZ最早在$(')年由<,"I提出%是一种具有上
皮分化和间叶双相分化特征的高度恶性肉瘤%ZZ有
局部侵袭及转移率高的特点-ZZ的生长速度较为缓
慢%肿瘤直径大多为'!$%68%发生年龄多数为$;!
';岁%约有(%A的ZZ发生在;%岁之前').-(-

从遗传学的角度来看%几乎所有的ZZ中均存在
易位的染色体3#R&$/$#4$$&d$$$%所以R染色体与
$/号染色体的特异性易位是ZZ的重要特征表现%这
种易位导致了$/号染色体的ZVH#ZZ$/$基因与 R
染色体的ZZR$*ZZR1或ZZR0基因相融合%从而突
变产生了一种新的癌基因%即ZVH.ZZR融合基因-
其中约有1"'病例为ZZR$基因融合为ZVH.ZZR$
癌基因%约有$"'的病例ZZR1基因融合ZVH.ZZR1
癌基因%ZZR0基因的融合极为罕见-

从组织学的角度来看%ZZ主要是由上皮样细胞
及梭形细胞两种成分构成%依据两种细胞所占比例*
分化程度及形态结构的不同可将ZZ大致分为0种组
织学亚型%即单相上皮型*双相型*单相梭形细胞型*
低分化型%双相型和单相梭形细胞型为主要亚型%单
相上皮型*低分化型%以及钙化*骨化*黏液样型是较
为少见的亚型-双相型ZZ由比例不同的呈条索状或
巢状排列抑或是形成腺样结构的上皮样瘤细胞%和由
束状排列的梭形细胞所组合而成&单相梭形细胞型ZZ
主要由旋涡状或短条束状的梭形瘤细胞构成&单相上
皮型ZZ主要由排列成腺样或不规则裂隙样的上皮样
瘤细胞组成&低分化型ZZ主要由短梭形或小的圆形
的原始间叶细胞组成-据统计%表达ZVH.ZZR$癌基
因的ZZ多为双相型%而表达ZVH.ZZR1癌基因的多
为梭形细胞型-携带ZVH.ZZR$突变基因患者的;
年转移率显著高于携带ZVH.ZZR1突变基因的患者-
^G̀ ?等'/(对 )% 例原发性 TZZ的研究中发现%
0-&$A的TZZ均表现为双相型-徐一凡等'((在TZZ
临床病理特征分析中提出典型的ZZ为双相型%而
TZZ多为单相型-

原发性TZZ十分罕见%有研究发现%心脏原发肿
瘤与继发肿瘤的比例为$f1%%其中原发性TZZ仅占
心脏肉瘤比率的0&1A'$%(-TZZ的瘤体体积一般较
大%多呈浸润性生长%质地较硬%表面可呈白色%可伴
有出血或坏死-据研究分析%TZZ可能好发于男性-

赵艳丽等'$$(对国内1%例TZZ病例的分析发现男女
比率为$&;f$&%%年龄$)!)'岁%中位年龄为0%&1;
岁-发生于心包的患者占总数的;%A%发生于右心室
者仅$例-肿瘤直径为1&-%!10&%%68%中位直径为
(&/068-单相型占/%A-Tb>D等'$1(通过对(-例
患者统计分析发现男女比例为'f$%年龄$$!-%岁%
中位年龄 '; 岁-发生于心包的患者占总 数 的
00&'A%起于心室位置$1例%其中/例为右侧心室-
肿瘤大小$&/!$-&%68%约''A的为双相型-

由于TZZ的肿瘤瘤体会阻碍心脏内的血流或干
扰心脏瓣膜功能%部分局部浸润生长的肿瘤可能会导
致心律的失常或心包积液伴栓塞%随着瘤体的生长会
广泛浸润心肌或严重阻碍心脏流动从而导致患者死

亡-TZZ患者主要由肿瘤侵袭周围组织导致心腔的
阻塞*填塞和栓塞而引起的相应症状%其临床表现中
最常见的症状是呼吸困难#占0/A$'$'(%其次是胸闷*
胸痛*气紧*咳嗽*发烧*疲劳和胃肠道症状如腹胀
等';(-TZZ经常也会导致心包积液的产生'$0(-目前
暂未发现TZZ在影像学上的特异性征像%最终的诊断
仍然是以组织病理学检查为准-同时ZZ的检查+金
标准,主要是通过反转录.聚合酶链反应#<H.=T<$或
荧光原位杂交#L:O"J7+67,67#,+#3O2QYJ#!#X93#",%
@DZU$对ZZ$/.ZZR 融合基因的检测'1%$;(-所以在
TZZ的诊断中可以借助免疫组织化学*ZZ$/.ZZR 融
合基因及组织病理学的检测来确诊%其鉴别诊断应该
与高级别血管肉瘤*恶性孤立性纤维瘤#CZ@H$*恶性
周围神经鞘瘤#C=̀ ZH$*恶性间皮瘤等相鉴别%其中
单相梭形细胞型ZZ应与纤维肉瘤*C=̀ ZH*孤立性
纤维性肿瘤#Z@H$*上皮样肉瘤相鉴别&单相上皮型
ZZ应与转移性腺癌*无色素性恶性黑色素瘤相鉴别&
低分化型ZZ应与]M#,K肉瘤*横纹肌肉瘤*淋巴肉瘤
相鉴别-

ZZ与纤维肉瘤*C=̀ ZH 可通过 <H.=T< 或

@DZU对ZZ$/.ZZR 融合基因的检测来鉴别%纤维肉
瘤*C=̀ ZH的ZZ$/.ZZR融合基因检测结果为阴性%
日本学者的一项研究表明%U'W1-三甲基化的缺失
可能是 C=̀ ZH的一个特异性的诊断标志物'$)(-ZZ
与横纹肌肉瘤*淋巴肉瘤可通过特异性免疫组织化学
标记物的测定相鉴别-ZZ与 CZ@H有相似的紧凑的
核构型%CZ@H也具有血管外皮细胞瘤样的形态%但
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大多数 CZ@H中T\'0和ZHGH)均呈弥漫性表达%
而在ZZ中则为阴性表达-恶性间皮瘤也是一种双向
分化的肿瘤'$-(-大多数双相型ZZ可能表达间皮瘤
标志物'$/(%如钙视网膜蛋白*̂ H.$和\1.0%-但ZZ
细胞密集*间质成分少%多表达]CG及TW#广谱$&
而恶性间皮瘤的细胞排列疏松*间质成分丰富*常见
黏液样背景%除特异性表达TW;")*̂ H.$*T9:J73#,#,
外%上皮表达谱比ZZ广%可有多种角蛋白的表达-
Z@H中可出现粗大的胶原纤维束%T\'0显示为阳性%
上皮性标志物呈阴性表达-上皮样肉瘤主要好发于
四肢小关节附近%肉瘤细胞主要为上皮样*短梭形或
圆形%有明显的异型性%大多呈现结节样分布%结节中
央可见坏死%T\'0呈阳性%D̀D.$表达缺失-转移性
腺癌与ZZ的鉴别主要在于ZZ腺样结构无典型基膜%
但与周围的梭形细胞有过渡%且梭形细胞有异型%转
移性腺癌的T\'0呈阳性%hDC 表达为阴性-无色素
型恶性黑色素瘤的核仁大%异型性明显%且有明显的
嗜酸性%肿瘤组织多发于皮肤%Z.$%%蛋白*C7:9,G*
UCB0;呈阳性%TW和]CG显示阴性-当ZZ的瘤
体细胞较小*核质染色深时容易误诊为]M#,K肉瘤-
同时]M#,K肉瘤与ZZ的免疫组织化学表达谱有部分
交叉%如T\((在两种肿瘤中均有表达%通过TW的表
达是不能完全与]M#,K肉瘤相鉴别的'$((-]M#,K肉
瘤中含] Ẑ.@>D.$融合基因%可通过分子遗传学基
因检测相鉴别-

由于目前本病报道病例有限%所以尚缺乏TZZ的
临床治疗指南-对TZZ患者的主要治疗方式以心脏
肿瘤切除术为主%完全切除肿瘤是最好的手术治疗方
式%但由于肿瘤的浸润性和扩展及生长的位置等原
因%在许多情况下难以对肿瘤进行完全切除'1%(-据统
计%有''A的患者可以进行完全手术切除%但切除后
仍有很高的复发率'1$(-对于有广泛浸润的TZZ患者
可选择在有合适心脏供体的情况下进行心脏移植%从
而有可能提高生存率-一项纳入;%例患者的研究表
明%心脏移植治疗TZZ与传统治疗相比%生存率并没
有显著的提高%有可能是因为心脏移植后出现的排斥
反应所致'11(-也有一些学者提出%部分患者在移植后
的生存期有所延长'1'(-对于有肺转移风险的TZZ患
者%转移切除术是转移性ZZ的一个很好的选择-

原发性TZZ患者的生存率非常低%大多数患者在
诊断和手术后几个月内死亡';(-中位生存时间为1-
个月%$年内生存率约为;(&(A%;年内生存率约为
1(&(A'/(-在10个月内接受完全切除术的患者生存
率约为-;&1A%而未接受完全切除术的患者生存率约
为;;&%A'$1(-TZZ患者的生存率可能与患者年龄密
切相关%与老年患者相比%'%岁以下患者中位总生存
率是老年患者的两倍-据Tb>D等'$1(的分析%即使肿
瘤在没有切除的情况下年轻患者通过化疗也可能会

大大延长生存时间-
综上所述%TZZ是一种临床罕见*恶性程度高*预

后差*生存率低的软组织肿瘤-TZZ的诊断主要依靠
病理活检*免疫组织化学等%现目前通过<H.=T<或
@DZU对ZZ$/.ZZR融合基因的检测对诊断TZZ是非
常重要的辅助检查-TZZ的治疗以完全手术切除为
主%可辅以放*化疗的治疗方案%在有广泛浸润的情况
也可以将心脏移植作为一种可选择的治疗方案-
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