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［摘　要］目的：探讨非典型性畸胎样瘤－横纹肌样瘤（ＡＴ／ＲＴ）的临床病理学特征。方法：对１例ＡＴ／ＲＴ患儿
进行临床表现、组织病理学、免疫组织化学和超微结构的观察，并对患者进行随访。结果：患者主要临床表现为

头痛和右侧脑室前角占位，组织病理学特点主要有上皮结构、原始神经外胚叶肿瘤（ＰＮＥＴ）结构、髓母细胞瘤结
构、横纹肌样瘤结构及间叶组织来源肿瘤结构；免疫组织化学在不同的组织区域免疫表型不同，弥漫表达Ｖｉｍｅｎ
ｔｉｎ和局灶表达ＥＭＡ、ＣＤ９９、ＧＦＡＰ、Ｓｙｎ、ＳＭＡ及ＮＳＥ；超微结构发现肿瘤细胞的胞浆中出现大量特征性的旋涡状
的中间丝；患儿出院１周后死亡。结论：ＡＴ／ＲＴ是胚胎性高度恶性肿瘤，有复杂的组织学结构和免疫组织化学
特点及特征性的超微结构。
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　　非典型性畸胎样瘤－横纹肌样瘤（ａｔｙｐｉｃａｌｔｅｒａ
ｔｏｉｄ／ｒｈａｂｄｏｉｄｔｕｍｏｕｒ，ＡＴ／ＲＴ）是发生于儿童的高
度恶性肿瘤，由１９９１年 Ａｇｒａｎｏｖｉｃｈ等人［１］首先报

道，因其组织学特点有相似于肾脏的横纹肌样瘤而

命名“横纹肌样瘤”，以后又发现其所有的组织学

特点包括横纹肌样瘤、原始神经胚叶肿瘤、上皮和

间叶组织成分，因此命名为非典型性畸胎样

瘤［２，３］；但其又不同于普通的畸胎瘤，因为其生殖

细胞标记为阴性，因此命名为（ＡＴ／ＲＴ）。由于
ＡＴ／ＲＴ发病率低，临床对其认识不足，常常误诊。
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对２００９年２月发现的１例ＡＴ／ＲＴ临床病理、免疫
组织化学和超微结构进行观察，探讨 ＡＴ／ＲＴ的临
床病理特点。

１　材料与方法

病例来自于病理科２００９年２月诊断的ＡＴ／ＲＴ
１例。标本经福尔马林固定，石蜡包埋，切片，ＨＥ
染色，光镜观察；采用 Ｅｎｖｉｓｉｏｎ两步法免疫组化染
色，一抗分别是ｐａｎＣＫ、ＥＭＡ、Ｖｉｍｅｎｔｉｎ、ＧＦＡＰ、Ｓｙｎ、
ＣｇＡ、ＳＭＡ、Ｄｅｓｍｉｎｅ、ＣＤ９９、ＣＤ１１７、ＰＬＡＰ、ＮＦ、ＮＳＥ、
ＨＭＢ４５、Ｓ１００及Ｋｉ６７，一抗除Ｓ１００外均为单克
隆抗体，购于 ＤＡＫＯ公司；二抗为 ＤＡＫＯ公司的
Ｅｎｖｉｓｉｏｎ＋ＤＡＢ试剂盒。取１ｍｍ×１ｍｍ×１ｍｍ的
脱蜡后石蜡包埋的肿瘤组织，戊二醛固定，环氧树

脂包埋，制片，醋酸铀－柠檬酸铅双重染色，透射电
镜观察。

阳性判断：ＣＫ、Ｖｉｍｅｎｔｉｎ、ＧＦＡＰ、Ｓｙｎ、ＣｇＡ、
ＳＭＡ、Ｄｅｓｍｉｎｅ、ＰＬＡＰ、ＮＦ、ＮＳＥ及ＨＭＢ４５为细胞浆
出现棕黄色颗粒，ＥＭＡ、ＣＤ９９及 ＣＤ１１７为细胞膜
出现棕黄色颗粒，Ｓ１００及 Ｋｉ６７为细胞核出现棕
黄色颗粒；阴性为胞浆、胞膜及胞核无着色。

２　结果

２１　临床表现
患儿，女，８岁，因无明显诱因头痛１周，伴间

歇性胀痛入院。无抽搐、意识障碍。头颅增强ＭＲＩ
显示（图１）：右侧脑室前角区可见一团块状占位，
呈明显不均匀的强化灶，病灶边界清楚，２６ｍｍ×

图１　右侧脑室前角区团块状占位
Ｆｉｇ．１　Ａｍａｓｓｉｎｔｈｅｌｅｆｔａｎｔｅｒｉｏｒｈｏｒｎ

ｏｆｌａｔｅｒａｌｖｅｎｔｒｉｃｌｅ

４６ｍｍ，其余脑室及脑实质未见异常强化灶。术前
体检：ＧＣＳ评分１５分，四肢肌力５级，无病理性反
射。术中见室间孔被红色肿瘤组织阻塞并自透明

隔向左侧脑室突出，质软，血供丰富。

２２　病理检查
２２１　大体检查　淡红色不规则软组织，体积
３６ｍｍ×２５ｍｍ×１０ｍｍ，质软。
２２２　光镜　肿瘤组织结构复杂，主要有４种结
构及大片坏死：（１）上皮结构（图２），表现为脉络
丛乳头状瘤，大量乳头状结构，乳头被覆单层立方

状上皮或复层柱状上皮细胞；（２）原始神经外胚叶
肿瘤（ｐｒｉｍｉｔｉｖｅｎｅｕｒａｅｃｔｏｄｅｒｍａｌｔｕｍｏｒｓ，ＰＮＥＴ）结构
及髓母细胞瘤的结构（图３），肿瘤细胞密集，间质
少，瘤细胞呈小圆形或萝卜状，核深染，核浆比例

大，其内可见 ＨｏｍｅｒＷｒｉｇｈｔ假菊形团的结构；（３）
横纹肌样瘤的结构（图４），肿瘤内见少量细胞，细
胞中等大小，圆形或卵圆形，胞核偏位，胞浆呈均质

强嗜酸性；（４）间叶组织来源肿瘤的结构，由梭形
细胞组成，背景为疏松黏液样的背景。

２２３　免疫表型　肿瘤细胞Ｖｉｍｅｎｔｉｎ弥漫性强阳
性（图５），上皮膜抗体（ＥＭＡ，图６）灶状小圆细胞
及脉络丛乳头状瘤样区域阳性，角蛋白（ｐａｎＣＫ）在
脉络丛乳头状瘤样区域阳性；ＣＤ９９在小圆细胞灶状
强阳性；ＧＦＡＰ、Ｓｙｎ、ＳＭＡ及ＮＳＥ在灶状肿瘤细胞阳
性；ＰＬＡＰ、ＨＭＢ４５、Ｄｅｓｍｉｎｅ、ＣＤ１１７、ＮＦ、Ｓ１００及
ＣｇＡ均为阴性；Ｋｉ６７肿瘤细胞阳性率３０％～４０％。
２２４　超微结构　成片的肿瘤细胞有大的多角的
核及明显的核仁，最具有特征性的超微结构为胞浆

内含有大量特征性的中间丝，中间丝呈旋涡状排

列，见图７。
２２５　随访　患者出院１周后死亡。

３　讨论

ＡＴ／ＲＴ是一种发生于儿童的少见的高度恶性
肿瘤，由于ＡＴ／ＲＴ常常被误诊，所以精确的统计发
病率很困难。费城儿童医院统计１９７９－１９９９年的
２０年中，小于１８岁的９３０例儿童原发性中枢神经
系统肿瘤中，ＡＴ／ＲＴ肿瘤发病率占２１％［４］。文献

报道共有２６３例病例［５～９］；患儿的发病年龄从２２ｄ
～１４９岁，中位年龄为１９３月，多数患者在２岁
以内发病；男性１５０例，女性１１３例，男性略高发，
男∶女１３３∶１。发病部位：后颅凹 １６４例，占
６２３６％（小脑１５９，占６０４６％；小脑桥脑角４例，
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图２　脉络丛乳头状瘤样结构（１００×）
Ｆｉｇ．２　Ｃｈｏｒｏｉｄｐｌｅｘｕｓｐａｐｉｌｌｏｍａｌｉｋｅｓｔｒｕｃｔｕｒｅ

图３　原始神经外胚叶肿瘤样结构（４００×）
Ｆｉｇ．３　Ｐｒｉｍｉｔｉｖｅｎｅｕｒａｌｅｐｉｂｌａｓｔｔｕｍｏｒｌｉｋｅｓｔｒｕｃｔｕｒｅ

图４　横纹肌样瘤样的结构（４００×）
Ｆｉｇ．４　Ｓｔｒｉｐｅｄｍｕｓｃｌｅｔｕｍｏｒｌｉｋｅｓｔｒｕｃｔｕｒｅ

图５　肿瘤细胞Ｖｉｍｅｎｔｉｎ弥漫性强阳性（４００×）
Ｆｉｇ．５　Ｄｉｆｆｕｓｅｌｙｓｔｒｏｎｇｌｙｐｏｓｉｔｉｖｅｖｉｍｅｎｔｉｎ

ｅｘｐｒｅｓｓｉｏｎｉｎｔｕｍｏｒｃｅｌｌｓ

占１５２％；第四脑室１例，占０３８％）；幕上７５例，
占２８５２％（大脑４９例，占１８６３％；鞍上１２例，占

图６　肿瘤细胞ＥＭＡ灶状细胞阳性（４００×）
Ｆｉｇ．６　ＦｏｃａｌｌｙｐｏｓｉｔｉｖｅＥＭＡｅｘｐｒｅｓｓｉｏｎ

ｉｎｔｕｍｏｒｃｅｌｌｓ

图７　胞浆内含有大量的旋涡状的中间丝（１００００×）
Ｆｉｇ．７　Ａｇｒｅａｔｎｕｍｂｅｒｏｆｇｙｒａｔｅｉｎｔｅｒｚｏｎａｌ

ｆｉｂｅｒｓｉｎｃｙｔｏｐｌａｓｍ

４５６％；松果体１３例，占４９４％；侧脑室１例，占
０３８％）；多部位病灶１４例，占５３２％；不能确定

位置７例，占２６６％；脊髓３例，占１１４％。总结
发现，患者多为２岁以内的幼儿，但是也可见到较
大的儿童。肿瘤最常见的部位为后颅凹的小脑。目

前国内ＡＴ／ＲＴ只见个案报道，没有看见大宗病例报
告，所以国内儿童的发病率不太清楚。婴幼儿ＡＴ／
ＲＴ时常常表现为嗜睡、呕吐、发育迟缓和颅神经麻
痹，儿童常常表现为疼痛和半侧肢体麻痹。本研究

中的病例主要表现为头痛和右侧脑室前角占位。

　　大体肉眼观察 ＡＴ／ＲＴ没有特殊性，常常表现
为灰白色或淡红色的肿瘤组织。多数病例均有典

型的组织学特点。肿瘤含有多少不等的横纹肌样

的瘤细胞及不同成分的原始神经外胚层（ＰＮＥＴ、髓
母细胞瘤等）、间叶和上皮成分，伴大片肿瘤性坏

死。Ｒｏｒｋｅ等［２，３］发现所有 ＡＴ／ＲＴ病例都有多少
不等的横纹肌样细胞，其中１３％的病例（７／５２）全
部由横纹肌样细胞组成，有６７％（３５／５２）病例存在
ＰＮＥＴ的结构，３１％（１３／５２）的病例中出现了肉瘤
样的结构，２５％（１１／５２）病例中出现灶状的鳞状上
皮和腺样结构，本次研究的病例可见以上所有的组
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织学病理特点。

　　ＡＴ／ＲＴ免疫组织化学的表达呈多样性。Ｈｉｄｅ
ｈｉｒｏ等［４］发现的１２６例病例中，全部病例一致表达
Ｖｉｍｅｎｔｉｎ，９９％的病例中横纹肌样细胞和上皮样细
胞局灶表达 ＥＭＡ，而 ｐａｎＣＫ的表达率为 ７６％；
ＧＦＡＰ、Ｓｙｎ及 Ｄｅｓ的表达率分别为 ７３％、３１％和
２０％。Ｂｕｒｇｅｒ等［７］的５５例样本中的免疫组织化学
表达与Ｈｉｄｅｈｉｒｏ等的结果相似。ＡＴ／ＲＴ的免疫表
型很复杂，虽然各个研究的报道不一，但是还是有

一定的规律：ＥＭＡ和Ｖｉｍｅｎｔｉｎ恒定表达，只是Ｖｉｍ
ｅｎｔｉｎ常常为弥漫性表达，而 ＥＭＡ在横纹肌样细胞
和上皮样细胞中为局灶性表达；小圆细胞局灶表达

ＧＦＡＰ、ＮＦ、ＳＭＡ、Ｄｅｓｍｉｎｅ、ＣｇＡ、Ｓｙｎ、Ｓ１００及 ＨＭＢ
４５［５～８］。ＰＮＥＴ样或髓母细胞瘤样的结构表达
ＣＤ９９、ＣｇＡ、Ｓｙｎ，各种结构均不表达 ＬＣＡ，本次研究
的病例的免疫组织化学表达方式也遵循以上规律。

　　ＡＴ／ＲＴ的超微结构表现为多数肿瘤细胞体积
较大，细胞呈多角形，含有丰富的胞浆，细胞表面无

特殊结构。肿瘤细胞有明显的核仁，多数细胞界限

清楚。最有特点的超微结构是横纹肌样的细胞核

周的胞浆可见大量的中间丝束，中间丝螺旋状排

列，在光镜下可见嗜酸性玻璃样小体。本次报道的

病例同样见到了特征性旋涡状的中间丝。

　　大部分的ＡＴ／ＲＴ预后差，常常在１年内死亡。
Ｒｏｒｋｅ［３］报道的５２例病人中，４１例患者死亡，８例
存活但伴疾病的进展，２例在手术４个月后无复发
及转移，１例在手术２４ｈ内死亡。中位生存时间
（手术到死亡时间）为１１＋１３月。随访本例患者出
院１周后死亡。
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