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　　髓母肌母细胞瘤是一种神经上皮来源的恶性
肿瘤，属髓母细胞瘤中极为罕见的一种亚型，侵袭

性强，对化疗不敏感［１３］，术后辅以放化疗的生存率

远低于髓母细胞瘤。其病理表现为肿瘤组织由髓

母细胞瘤细胞和肌源成分组成［４］。其组织学起源

目前仍存在争议，有学者认为髓母肌母细胞瘤是髓

母细胞瘤的肌源性分化，也有人认为其是一种畸胎

瘤样变［５］。自 １９３３年 Ｍａｒｉｎｅｓｃｏ和 Ｇｏｌｄｓｔｅｉｎ首次报
道以来［１５］，至今国内外文献约报道 ６０例［３，４，６１０］。

本文介绍了一例发生于三岁男孩的髓母肌母细胞

瘤，并通过文献复习，进一步分析其临床表现、影

像学特征、病理学特征和治疗策略。

１　病例资料
患儿，男。３岁，因“走路不稳伴呕吐 ２天”于

２０１６，０９，０８入住我院神经内科。患儿入院前 ２
天在无明显诱因下出现走路不稳，易跌倒，步距

宽，不能直线行走，可准确抓物体，无四肢乏力、疼

痛，无听力障碍，无吞咽困难，无呛咳，不发热，伴

呕吐 ３次，非喷射状，为胃内容物，不含胆汁。入
院后查头颅磁共振提示“后颅窝占位，梗阻性脑积

水”，为进一步治疗，遂转至我科。病程中患儿无

头痛，偶诉有脐周腹痛，无腹泻，无咳嗽，无流涕，

无气急及呼吸困难，食纳欠佳，睡眠可，大小便未

见异常。查体：Ｔ：３６．５℃，Ｐ：１０９次／分，Ｒ：２５
次／分，ＢＰ１１３／７２ｍｍＨｇ，Ｗｔ：１４．５ｋｇ。神志清，精
神反应可，呼吸平稳。面色正常。浅表淋巴结未及

肿大，双侧瞳孔等大等圆，对光反射存在，眼球震

颤检查患儿不能配合。咽稍红，扁桃体Ⅰ°肿大。
颈软。两肺呼吸音粗，未闻及音。心音有力，律

齐，未闻及杂音。腹软，无压痛，肝脾未及明显肿

大。四肢活动可。肌力、肌张力正常。指鼻试验及

跟膝胫检查患儿不能配合，膝反射、跟腱反射可引

出，双侧克氏征、布氏征、巴氏征阴性。

辅助检查：（１）实验室检查：血常规：ＷＢＣ
７．９６ｘ１０９／Ｌ，Ｎ４４．７％，Ｌ４５．２％，Ｈｂ１３４ｇ／Ｌ，ＰＬＴ
１８８ｘ１０９／Ｌ，ＣＲＰ１０ｍｇ／Ｌ；血生化：ＡＬＴ９Ｕ／Ｌ，ＡＳＴ
３１Ｕ／Ｌ，ＢＵＮ５．８８ｍｍｏｌ／Ｌ，Ｃｒ２７ｕｍｏｌ／Ｌ，其余无
异常；肿瘤学指标：ＡＦＰ０．９７ｎｇ／ｍｌ，ＣＥＡ１．５８ｎｇ／
ｍｌ，ＣＡ１９－９１２．２７Ｕ／ｍｌ，ＮＳＥ ２６．５２ｎｇ／ｍｌ
（↑）。（２）影像学检查（见图 １）：（１）头颅 ＣＴ：后
颅窝见类圆形高密度影，病灶大小约 ４．８ｃｍ×
３．１ｃｍ，其内见多发钙化影，第四脑室显示不清，幕
上脑室系统扩张，增强扫描后病灶强化，其内见多

发血管影，肿块向右侧桥小脑角区延伸，小脑扁桃

体位置下移。颅内中线结构居中，余脑实质内未见

异常密度影。脑沟、池无改变。（２）头颅 ＭＲＩ平扫
及增强示：２０１６－０９－０８后颅窝第四脑室区可见
一类圆形肿块影，边缘尚清晰，大小约为 ３．６ｃｍ×
３．７ｃｍ×４．１ｃｍ，信号不均匀，Ｔ１ＷＩ等低信号，
Ｔ２ＷＩ混杂高信号，ＦＬＡＩＲ高信号为主，弥散呈稍高
信号。周围未见明显水肿征像，增强后可见肿块明

显不均匀强化，脑干受压向前移位，第四脑室受压

变窄。幕上脑室扩张。小脑扁桃体偏低。

诊疗经过：患儿转入我科后于 ２０１６－０９－１４
急诊行脑室腹腔分流术，术后患儿呕吐症状缓解，

随后在全麻下行枕正中直切口切除肿瘤，术中见肿

瘤组织外观呈暗红色，质韧，周围边界不清，其内

为灰白色，血供极丰富，底部与脑干粘连。大小约

３．５ｃｍ×４．０ｃｍ×４．１ｃｍ，瘤内无出血及囊性变。术
中因患儿病灶组织与脑干粘连较紧，且出血较多，

并出现血压、心率下降及体感诱发电位等改变，遂

选择于显微镜下分块切除大部分肿瘤组织，术中未
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行快速病理检查，术后行 ＣＴ检查提示有脑出血，
未行磁共振检查，建议行脑室穿刺外引流，患儿家

长拒绝，予保守治疗后，患儿恢复尚可。术后一月

患儿出现分流管堵塞、脑积水，家长选择放弃治

疗。病理学检查：（１）肉眼观察：肿瘤标本为灰白
色破碎组织块，质地韧，约 ３ｃｍ×３ｃｍ×３ｃｍ大
小。经 １０％甲醛固定、石蜡包埋、５μｍ切片，分别
进行 ＨＥ染色和免疫组织化学染色。（２）组织形态

学观察：光学显微镜观察示小蓝细胞肿瘤，结节状

生长，部分区域粘液性变，部分区域细胞呈梭形、

核偏位、胞浆嗜酸性，少数细胞可见横纹肌分化

（占送检组织 ２０％）。（３）免疫组织化学染色：肿
瘤细胞表达 ＧＦＡＰ（＋），Ｓｙｎ（－），ＣＤ１９９（＋），Ｋｉ
６７（最密处大于４０％），ＮＳＥ（＋），Ｄｅｓｍｉｎ（＋），ＩＮＩ
－１（＋）。病理诊断：小脑髓母肌母细胞瘤（ＷＨＯ

Ⅳ级）（见图 ２）
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图 １　患儿术前头颅 ＣＴ、ＭＲＩ表现及术后 ＣＴ表现。ＡＦ术前 ＣＴ及 ＭＲＩ表现；Ｇ、Ｈ术后 ＣＴ表现。
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图 ２　患儿术后组织病理学表现
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２　讨论
髓母肌母细胞瘤是髓母细胞瘤罕见的亚型，具

有高度侵袭性，多见于儿童，亦可见于成年人，平

均发病年龄为 ４．５岁，男性多见，男女比例为 ２∶１
到 ４．５∶１［４，１１］。该病恶性程度高，侵袭性强，预后
差，患者平均生存期不足两年。自 １９３３年 Ｍａｒｉ
ｎｅｓｃｏ和 Ｇｏｌｄｓｔｅｉｎ首次报道以来，至今国内外文献
报道约 ６０例，其中成人病例 ６例［８１０，１２，１９］。髓母肌

母细胞瘤的起源目前仍存在较多争议。有学者认

为髓母肌母细胞瘤是恶性畸胎瘤的变种，依据是诸

多已报道的病例显示该病中含有未分化胚胎成

分［５］。另外一些学者则认为，该病中的横纹肌成分

来源于肿瘤组织内部或周边的具有多能分化能力

的内皮细胞或间充质细胞［１３，１４］。还有一些学者则

认为是神经内皮肿瘤本身具有分化为横纹肌能

力［１５，１６］。由于该病多位于后颅窝近中线处，其临

床表现多以颅内压增高和小脑症状为主，临床表现

缺乏特异性。本例患儿因共济失调伴呕吐就诊，临

床表现无特异性。

由于该病较为罕见，关于其影像学表现的文献

相对较少。目前有文献报道的主要集中 ＣＴ和少数
的磁共振。在 ＣＴ扫描上表现与髓母细胞瘤相似即
幕下高密度团块，常伴有脑积水，增强扫描可见不

均匀强化。在磁共振上表现为 Ｔ１加权像低信号，
Ｔ２加权像混杂信号，磁共振增强扫描可见病灶不
均匀强化。部分患者可见到肿瘤坏死［４，１７］。本例

患儿的影像学表现与文献报道表现相一致。

髓母肌母细胞瘤的组织学病理学特征为肿瘤

组织中含有原始神经外胚层细胞和横纹肌细胞，横

纹肌细胞多位于原始神经外胚层细胞周围或是成

条索状排列在血管周围。与典型的呈条带状的横

纹肌细胞不同，髓母肌母细胞瘤中的横纹肌细胞的

形态多呈圆形或椭圆形，具有丰富的嗜酸性胞浆。

这一表现是鉴别髓母肌母细胞瘤与经典髓母细胞

瘤的重要特征。免疫组织化学染色髓母肌母细胞

瘤 Ｄｅｓｍｉｎ（＋），ＧＦＡＰ局灶性（＋），部分患者可有
ＣＫ，ＥＭＡ及 ＳＭＡ表达阳性［１８］。本例患儿免疫组

化染色提示：ＧＦＡＰ（＋），Ｓｙｎ（－），ＣＤ１９９（＋），
Ｋｉ６７（最密处大于 ４０％），ＮＳＥ（＋），Ｄｅｓｍｉｎ（＋），
ＩＮＩ１（＋），未行 ＣＫ，ＥＭＡ及 ＳＭＡ检测。

由于髓母肌母细胞瘤的生物学特性、临床表现

以及转移方式与髓母细胞瘤极其相似，因此，有学

者认为髓母肌母细胞瘤的治疗应与髓母细胞瘤相

仿，即以手术切除，术后辅以放化疗［４，２０］。但其生

存率却远远低于髓母细胞瘤。１９９０年 Ｒａｏ等报道
的２１例病人中，有９名患者生存时间极短，两名患
者在确诊后的 ９月和 １２月死亡，只有 ６例患者的
生存期在 ３个月到 ４年［１２］。Ｍａｈａｐａｔｒａ报道的 ７例
患者均在确诊后三年内死于复发。由于肿瘤的血

供较为丰富，手术全切难度较大。本例患儿术前脑

积水较重，我们先行全麻下脑室腹腔分流术，随后

全麻下行肿瘤切除术，术中发现患儿病灶组织与脑

干粘连较紧，我们术中对病灶组织进行了次全切

除。术后一月患儿出现分流管堵塞、脑积水，家长

选择放弃治疗。患儿分流管堵塞考虑可能系术后

出血所致。此外，在儿童后颅窝肿瘤合并脑积水的

治疗策略一直存在较多争议，有学者主张直接行肿

瘤切除术，术后视有无脑积水及其程度再决定是否

行脑积水分流或外引流；也有一部分学者认为此类

病人宜先行脑脊液分流或引流术再行肿瘤切除。

目前国际上对此也尚未有定论。本例患儿因年龄

较小，病情较重，术前经科室讨论后决定先行脑室

腹腔分流术。

髓母肌母细胞瘤属髓母细胞瘤的罕见亚型，

临床特征及影响学表现与髓母细胞瘤相似，明确

诊断需依靠组织病理学检查。该病恶性程度高，

预后差。治疗主要以手术切除为主，术后辅以放

化疗。
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