
临床与病理杂志
J  Cl in  Path ol  R e s 2018, 38(7)    http://lcbl.amegroups.com

1446

收稿日期 (Date of reception)：2018–04–29

通信作者 (Corresponding author)：陈刚，Email: naichengang@126.com

基金项目 (Foundation item)：国 家 临 床 重 点 专 科 建 设 项 目 (2013)。This work was supported by the National Clinical Key Specialty Construction 

Program, China (2013).

doi: 10.3978/j.issn.2095-6959.2018.07.012
View this article at: http://dx.doi.org/10.3978/j.issn.2095-6959.2018.07.012

横纹肌肉瘤临床病理分析

陈雪燕，许春伟，林丽燕，何同梅，陈刚

(福建医科大学附属福建省肿瘤医院病理科，福州 350014)

[摘　要]	 目的：探讨横纹肌肉瘤(rhabdomyosarcoma，RMS)临床特点、病理形态及免疫表型。方法：回顾性

分析39例RMS的临床资料、组织学形态、免疫组织化学。结果：39例RMS中，胚胎性RMS 24例，

腺泡状RMS 11例，多形性RMS 3例，梭形/硬化性RMS 1例，多见于青少年，好发于头颈部。31例

Desmin(+)，32例MyoD1(+)，15例Myogenin(+)，3例因形态典型，未行免疫组织化学检查。结论：

RMS是一种好发于青少年的高度恶性肿瘤。组织学形态上表现为原始的小圆细胞及不同比例的

横纹肌母细胞，免疫组织化学表达Desmin，MyoD1和myogenin。
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Clinicopathological analysis of rhabdomyosarcoma
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(Department of Pathology, Fujian Cancer Hospital, Fujian Medical University, Fuzhou 350014, China)

Abstract Objective: To explore clinical features, pathological morphology, immunohistochemistry of rhabdomyosarcoma 

(RMS). Methods: The clinical characteristics, histological morphology and immune phenotype of 39 cases of 

RMS were retrospectively analyzed. Results: The 39 cases of RMS involved 24 cases of embryonal RMS (ERMS), 

11 cases of alveolar RMS (ARMS), 3 cases of pleomorphic RMS (PRMS), and 1 case of spindle/sclerosing RMS 

(SRMS). The diseased region was in head and neck and more likely in teenagers. Immunohistochemical methods 

showed positive staining for Desmin in 31 cases, positive staining for MyoD1 in 32 cases, and also positive 

staining for Myogenin in 15 cases. Three of these cases did not performed immunohistochemistry due to the 

typical morphology. Conclusion: RMS is a kind of high malignant tumor which frequently arose in teenagers. 

The histomorphology shows the original small round cells and different proportions of rhabdomyoblasts, while 

immunohistochemistry shows that Desmin, MyoD1 and myogenin are expressed.
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横纹肌肉瘤(rhabdomyosarcoma，RMS)是一种

显示骨骼肌分化的原始间叶性高度恶性肿瘤，好发

于青少年，头颈部多见。2013版WHO将其分为胚

胎性(包括葡萄簇样和间变性)、腺泡状(包括实体

型和间变性)、多形性及梭形细胞/硬化性4种主要

类型[1]。结合临床病理与免疫组织化学，可提高诊

断的准确性。本研究重点讨论RMS的临床特征、组

织学形态、免疫表型，以提高对RMS的认识。

1  对象与方法

1.1  对象

收集福建省肿瘤医院2007年1月1日至2017年

1 2 月 3 0 日经病理证实的 3 9 例 R M S 病例 ( 包括外院

会诊的19例)，分析其年龄、性别构成、发病部位

等。本研究经福建医科大学附属福建省肿瘤医院

医学伦理委员会批准，所有患者知情同意。

1.2  方法

所 有 标 本 经 4 % 中 性 甲 醛 固 定 ， 常 规 脱 水 ，

石蜡包埋，切片厚4 μm，二甲苯脱蜡，乙醇彻底

冲 洗 ， H E 染 色 ， 显 微 镜 观 察 。 免 疫 组 织 化 学 染

色，采用MaxVision二步法，Ventana自动免疫组织

化学染色仪操作。结蛋白(Desmin)、肌调节蛋白

(MyoD 1 )、肌浆蛋白(Myogen i n)等抗体均购自福

州迈新生物技术开发有限公司。免疫染色阳性定

义：MyoD1，Myogenin均为核着色，Desmin胞质

着色。

2  结果

2.1  临床病理分型资料

在3 9例R M S中，胚胎性最多，其次为腺泡性

(表1)。在胚胎性RMS中，男11例，女13例，年龄

2~45(平均20.5，中位20)岁，高峰年龄为10~<20岁

和20~<30岁，性别间差异无统计学意义(P>0.05，

图 1 ) 。 胚 胎 性 R M S 好 发 于 头 颈 部 [ 4 4 % ， 鼻 腔 占

72.7%(8/11)]，其次为泌尿生殖系统[20%，其中

宫颈占40%(2/5)]，四肢和躯干各占16%，腹腔占

4%(图2)。在腺泡状RMS中，男4例，女7例，年龄

5~54(平均31.9，中位34)岁(图3)。腺泡状RMS好

发于头颈部(73%)，其余部位例如四肢、躯干、腹

股沟也可发生(图4)。而多形性RMS仅3例，患者年

龄分别为27，34，56岁，发生部位分别是纵膈、

大 腿 、 精 索 。 梭 形 / 硬 化 性 R M S 仅 1 例 ， 女 性 ， 
38岁，肺部转移灶。

表 1 39 例 RMS 各分型病例数及所占比例

Table 1 Number and proportion of each subtype in 39 cases 

of RMS

组织学分型 例数 构成比/%

胚胎性 24 61.54

腺泡状 11 28.20

多形性 3 7.70

梭形/硬化性 1 2.56

总例数 39 100.00

图2 24例胚胎性RMS发病部位分布图

Figure 2 Distribution of location of 24 patients with embryonal RMS

图3 11例腺泡状RMS年龄和性别分布

Figure 3 Distribution of age and gender of 11 patients with 

alveolar RMS

*：高峰年龄，略大于胚胎性RMS

*: peak ages,  which was slightly older than that of embryonal RMS
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Figure 1 Distribution of age and gender of 24 patients with 

embryonal RMS

*：高峰年龄，性别差异无统计学意义(P>0.05)。

*: peak ages, with no significant different in gender (P>0.05).
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图5 RMS的病理特征

Figure 5 Pathological feature of RMS

(A)原始间充质样细胞呈挤压性分布(HE，×100)；(B)原始小圆细胞体积小、胞质稀少(HE，×200)；(C)局部可见不同比

例的横纹肌母细胞(HE，×200)；(D)肿瘤细胞排列成腺泡状(HE，×200)；(E)大圆形、多边形的肿瘤细胞，异型性明显

(HE，×200)；(F)肿瘤细胞呈梭形、束状排列(HE，×200)。

(A) Primitive mesenchymal cells were compressively distributed (HE, ×100); (B) Primitive mesenchymal cells with small size and few 

cytoplasm (HE, ×200); (C) Different proportions of rhabdomyocytes were found locally (HE, ×200); (D) Tumor cells were arranged 

in acinar shape (HE, ×200); (E) Large circular, polygonal rhabdomyoblast with obvious heterogeneity (HE, ×200); (F) Tumor cells are 

fusiform and bunchy (HE, ×200).

A CB

C FE

2.2  组织学形态

胚胎性R M S主要由原始的小圆形间叶细胞、

不同比例的横纹肌母细胞构成，其中原始间叶细胞

一般胞质稀少，核圆形或卵圆形，核染色质深，核

分裂象易见。腺泡状R MS肿瘤细胞形成腺泡状结

构，部分细胞显示骨骼肌分化特征。多形性RMS一

般由大圆形、多边形或梭形等异型性明显的细胞构

成，并可见骨骼肌分化细胞。梭形细胞RMS主要由

束状排列的梭形细胞构成，类似肌纤维母细胞或平

滑肌细胞，偶见横纹肌母细胞(图5)。

2.3  免疫表型

RMS免疫组织化学通常表达Desmin，MyoD1，

Myogenin，且MyoD1，myogenin(图6)为核染色对

于 R M S 诊断有辅助作用。本研究中 3 例因形态典

型 ， 未 行 免 疫 组 织 化 学 ， D e s m i n 阳 性 表 达 率 为

86.11%(31/36)，MyoD1阳性表达率88.89%(32/36)。

1 9 例未行 M y o g e n i n 检测， M y o g e n i n 阳性表达率

75%(15/20)。

图4 11例腺泡状RMS发病部位分布图

Figure 4 Distribution of location of 11 patients with alveolar RMS

头颈部 四肢 躯干 腹股沟
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3  讨论

1854年，Weber[2]首次描述RMS；1894年，由

B e ra rd [ 3 ]首次报道胚胎性R M S；1 9 4 6年，Sto u t [ 4 ]

报道多形性 P R M S ； 1 9 5 6 年，有学者 [ 5 ]首次报道

腺泡状ARMS；1958年，Horn和Enterline[6]提出将

R MS分为胚胎性、葡萄簇状样、腺泡状和多形性

R MS。肉瘤是极其复杂且具异质性的恶性肿瘤，

对特定患者行个体化治疗前，精确病理分类必不

可少。

胚胎性RMS最常见，发病年龄通常<10岁，平

均7岁，5岁以下占36%，青少年约占18%[7]，较少发

生于成年人，好发部位头颈部(尤其眼眶、鼻腔、

鼻旁窦等)、泌尿生殖道、盆腔腹膜后等部位 [8]。

腺泡状R M S较常见，仅次于胚胎性，主要发生于

1 0 ~ 2 5 岁的青少年，好发四肢深部软组织，其次

是头颈部、躯干等[9-10]。多形性RMS较少见，多发

生在45岁以上的成年人 [11]，好发下肢，尤其是大

腿。梭形细胞R MS少见，好发于儿童和青少年，

成年亦可[12]，最常见发病部位是睾丸旁[13]。

RMS免疫组织化学通常表达Desmin，MyoD1，

Myogenin [14-17]等，对诊断有一定的特异性，部分

胚胎性RMS可表达W T-1[18]，有一定的鉴别意义。

在本研究中Desmin(86.11%)，MyoD1(88.89%)，

Myogenin(75%)均有较高表达率。近年关于Ras介导

的RMS发生发展通路的研究[19]发现YAP蛋白在其中

起重要作用，并认为YAP蛋白染色对于腺泡状RMS
的诊断可能具有辅助作用。

大 多 数 胚 胎 性 R M S 的 发 病 机 制 为 染 色 体

11p15.5丢失导致其上的胰岛素生长因子2(insul in 
g r o w t h  f a c t o r ， I G F 2 ) 过度表达 [ 2 0 ]。部分腺泡状

RMS患者存在TP53，CDKN2A/CDKN2B[21]失活性

突变，以及FGFR4[22]激活性突变等。

胚胎性R M S应与神经母细胞瘤、骨外尤文肉

瘤/外周原始神经外胚层瘤、嗅神经母细胞瘤、促

结缔组织增生性小圆细胞肿瘤、恶性黑色素瘤、

恶性淋巴瘤等鉴别。腺泡状R MS应与腺泡状软组

织肉瘤、透明细胞肉瘤、透明细胞癌等鉴别。多

形性R MS应与未分化多形性肉瘤以及伴有横纹肌

母细胞分化的恶性肿瘤等鉴别。免疫组织化学有

辅助作用，必要时可进行分子检测鉴别。部分腺

泡状R MS从形态上很难与胚胎性R MS相鉴别，有

研 究 [ 2 3 ]指 出 ： 7 0 % ~ 8 0 % 的 腺 泡 状 R M S 中 可 检 测

到特异性染色体易位 t ( 2 ; 1 3 ) (q 3 5 ; q 1 4 )和 t ( 1 ; 1 3 )
( p 3 6 ; q 1 4 ) ， 两 种 易 位 分 别 形 成 相 应 的 融 合 基 因

PAX3-FKHR和PAX7-FKHR，而在胚胎性RMS中未

见这两种染色体易位，可利用探针FKHR，PAX3进

行FISH检测，但目前检测还不普遍。

R M S 是 一 组 高 度 恶 性 的 肿 瘤 ， 治 疗 强 调 手

术、化疗、放疗多学科的综合治疗。预后取决于

临床分期、组织学类型、年龄和部位 [24]，其中预

后最好的是葡萄簇状R MS，腺泡状较胚胎性差，

而多形性早期即可发生远处转移。

综上所述，RMS主要发生于婴幼儿或青少年头

颈部，组织学形态上表现为原始的小圆细胞及不同

比例的横纹肌母细胞，免疫组织化学表达Desmin，

MyoD1和Myogenin。由于患病人群年龄较小，早期

认识该疾病显得尤为重要。通过临床与病理相结合

确诊该疾病，以提高患者生存率。目前，对该肿瘤

患者应进行多学科综合治疗，至于RMS的遗传分子

机制尚待进一步研究。

图6 RMS的免疫表型(×200)

Figure 6 Immunophenotype of RMS (×200)

(A)Desmin弥漫细胞质阳性；(B)Myogenin弥漫细胞核阳性；(C)MyoD1弥漫细胞核阳性。

(A) Neoplastic cells are positive for Desmin; (B) Neoplastic cells are positive for Myogenin; (C) Neoplastic cells are positive for MyoD1.

A B C
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