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肌纤维瘤 30例临床病理分析

储婧，王一真，方园

(安徽省儿童医院病理科，合肥 230069)

[摘　要]	 目的：探讨肌纤维瘤的临床病理特征、诊断及鉴别诊断。方法：回顾性分析 2 0 1 2 至 2 0 1 9 年就

诊于安徽省儿童医院的30例经手术切除诊断为肌纤维瘤的患者的临床病理特征、治疗和预后。

结果：3 0例患者；男1 6例，女1 4例，年龄4 2  h ~ 1 0岁，中位年龄为1 5 . 5个月。均为单发孤立性

包块。出生时即发现包块的9例，发生于头颈部1 0例，四肢8例，躯干1 1例，1例发生于末端回

肠肠壁内。1 8例肿物位于真皮及皮下浅层，8例位于深部肌肉内，3例侵犯额骨，1例位于肠壁

内。镜检显示梭形肿瘤细胞呈现典型的带状，其特征是周围细长细胞排列成短束或漩涡状，

中心圆形至多边形细胞围绕薄壁不规则分支血管形成血管外周细胞瘤样结构。细胞无明显异

型 性 ， 核 分 裂 象 罕 见 。 免 疫 表 型 ： 肿 瘤 细 胞 表 达 V i m e n t i n 和 S M A ， 不 表 达 S - 1 0 0 ， D e s m i n ，

C D 3 4 ， C K ， C D 9 9 ， C D 1 1 7 ， β - c a t e n i n ， A L K ， S TAT 6 和 G R I A 2 ， K i - 6 7 分 析 显 示 低 增 值 率

( < 5 % )。所有患者经外科手术完整切除瘤体。术后随访1 ~ 7 9 8个月，除3例失访，其余患者均存

活，且无复发。结论：肌纤维瘤是婴幼儿少见肿瘤，预后良好。综合临床、组织病理学和免疫

组织化学标志对于正确诊断是必须的。

[关键词]	 肌纤维瘤；病理诊断；鉴别诊断

Clinical pathological analysis of 30 cases of myofibrils 
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Abstract Objective:  To explore the clinical pathological features, diagnosis and antidiastole of myofibrils. 

Methods: Regression analysis is engaged to explore the clinical pathological features, treatment and 

prognosis of 30 diagnosed myofibrils excised by operation in Anhui Provincial Children’s Hospital in 

2012–2019. Results: The participants of these 30 cases consisted of 16 males and 14 females, whose ages 

ranged from 42 hours to 10 years old, and the median age is 15.5 months. Nine cases of mass found at 

birth. The number of head-and-neck cases, appendicular cases truncal ileum-end case was 10, 8, 11 and  

1 respectively. Among them, 18 were located in dermis and superficial subcutaneous layer, 8 in deep 

muscle, 3 in frontal bone and 1 in intestinal wall. Spindle tumor cells that presented typical band was 

characterized by short and circinate threadlike cells surrounding, and that rounded and polygonal cells 

embracing thin-wall irregular branch vessel form peripheral blood vessel cell cancer structure in the center. 
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There were no obvious atypia and rare nuclear fission in cells. Types of immunity: cancer cells expressed 

Vimentin and SMA, but non-expressed S-100, Desmin, CD34, CK, CD99, CD117, β-catenin, ALK, STAT6 and 

GRIA2. Analysis of Ki-67 showed low growth rate (which is less than 5%). The tumors of all the patients were 

cut completely by surgical operation. During the 1 to 798 months of follow-up, except 3 cases which were not 

follow-up, the other patients survived and didn’t relapse. Conclusion: Myofibrils are rarely seen in infants and its 

prognosis is favorable. Correct diagnosis is inseparable from clinical, histopathology and immunohistochemical 

markers. 

Keywords myofibrils; pathological diagnosis; differential diagnosis

肌 纤 维 瘤 是 一 种 少 见 的 发 生 于 婴 幼 儿 和 儿

童的纤维母细胞和肌纤维母细胞性病变，形态上

肌 纤 维 瘤 与 肌 周 皮 细 胞 瘤 以 及 所 谓 的 婴 幼 儿 型

血管外皮瘤有延续性 [ 1 ]，因此它在世界卫生组织 
2013年修订的软组织和骨肿瘤分类中被列为血管

周细胞肿瘤[2]，是婴儿期常见的肿瘤[3]，可发生在

皮肤、肌肉、骨骼和内脏。肌纤维瘤的生物学行

为不可预测，有研究 [ 4 ]指出肿瘤可以自发消退。

肌纤维瘤有孤立型、多中心型无内脏累及全身性

有 内 脏 累 及 3 种 临 床 亚 型 [ 2 ]。 孤 立 亚 型 仅 发 生 在

皮肤或者皮下软组织；多中心型涉及到皮肤、软

组织和骨的多个损害；全身损害亚型包括内脏如

心、肺胸膜和胃肠道损害，预后更差 [ 5 ]。本文回

顾性研究3 0例肌纤维瘤并结合文献分析其临床病

理资料，以助临床医师和病理科医师加深对该病

的认识。

1  材料与方法

1.1  标本来源

收集30例安徽省儿童医院2012年7月至2019年

5月手术切除且术后病理诊断证实为肌纤维瘤患者

的临床资料包括诊断时年龄、性别、累及的解剖

学部位、肌纤维瘤亚型、病程和预后。

1.2  方法

标本经 1 0 % 甲醛溶液固定，常规脱水、石蜡

包埋、4 μm切片、苏木精-伊红(HE)染色、免疫组

织化学染色。免疫组织化学染色采用SP法，所用

一抗(Viment in，SM A，Desmin，MSA，CD34，

S -100，CD99，CD117，β-catenin，ALK，STAT6
和GRIA2，Ki-67)、二抗、PBS及DAB等免疫组织

化学所需试剂均购自福建迈新生物技术开发有限

公司，每批均设阴性和阳性对照。

2  结果

2.1  临床特征

30例肌纤维瘤患者中，男16例，女14例。年

龄4 2  h ~ 1 0岁，中位年龄1 5 . 5个月。其中9例出生

时即发现肿块， 1 岁以内患者 1 8 例。肿瘤均表现

为孤立性肿块。肿块直径0 . 5 ~ 6 . 0 (中位2 . 5 )  c m。

21例患者肿块边界清楚，7例局部浸润性生长。发

生于头颈部 1 0 例，其中有 1 例位于右眼内侧眶， 
3例位于左额部，术中发现包块侵犯颅骨外板，深

达内板(图1 )；四肢8例；躯干部1 1例；末端回肠 
1 例 。 影 像 学 ( B 超 ， C T ， M R I ) 提 示 占 位 或 包

块。随访截至2019年5月30日，随访1~798个月， 
除3例失随访外，其余患者均存活无复发。

图1 CT表面遮盖显示SSD技术显示额骨左侧、左侧眼眶外

上方可见一类圆形膨胀性骨质缺损区

Figure 1 CT surface masking display SSD technique shows a 

kind of circular expansive bone defect on the left frontal bone 

and above the left orbital surface



临床与病理杂志, 2020, 40(3) http://lcbl.amegroups.com596

2.2  大体观察

30例均为孤立性病变，肿块直径0.5~6.0 cm，

其 中 7 例 有 明 显 包 膜 ， 其 余 均 与 周 围 组 织 界 限 不

清。质地韧、硬，灰白色或淡褐色(图2)，部分病

例可见灰黄坏死钙化区(图3)或囊性变区。

2.3  镜检

病例组织病理学基本特征：梭形细胞肿瘤显

示双相模式。低倍镜表现为结节状或多结节状生

长(图4)，结节周边显示由梭形细胞排列成短束状

或漩涡状，结节中心部位细胞呈多边形到梭形，

胞 质 稀 少 ， 富 含 血 管 基 质 ， 通 常 由 薄 壁 血 管 构

成，呈血管外皮细胞瘤样排列模式(图5)，可见钙

化或骨化，其中1例肿瘤在肠壁内生长(图6 )，部

分病例肿瘤与周围组织界限不清，可见梭形肿瘤

细 胞 浸 润 至 骨 ( 图 7 ) 和 横 纹 肌 内 。 这 些 梭 形 细 胞

体积大，呈细长状，嗜酸性细胞质，核逐渐变细

(图8)，核分裂和细胞的多形性很少见。

2.4  免疫表型

免 疫 组 织 化 学 分 析 显 示 3 0 例 肿 瘤 细 胞 均 表

达SM A(图9)和Vimentin(图10)，这与肿瘤的肌成

纤维细胞性质相一致，S -100，Desmin，CD34，

CK，β-catenin，ALK，STAT6和GRIA2阴性，Ki-67
分析显示低增殖率(<5%)。

基 于 形 态 学 和 免 疫 组 织 化 学 特 征 ， 诊 断 为

“肌纤维瘤”。

图2 肿瘤大体质实，灰白色

Figure 2 Tumors were solid and grey-white

图3 肿瘤部分区域可见灰黄坏死钙化区

Figure 3 Gray yellow necrotic calcified areas were seen in some 

areas of the tumors

图4 梭形肿瘤细胞在真皮及皮下呈漩涡状排列(HE，×100)

Figure 4 Spindle-shaped tumor cells arranged in a whirlpool in 

the dermis and subcutaneous (HE, ×100)

图5 肿瘤局部见血管外皮瘤样排列(HE，×100)

Figure 5 Hemangiopericytoma-like arrangement is seen locally 

in the tumors (HE, ×100)

10 μm

10 μm
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3  讨论

肌纤维瘤是少见的良性肿瘤，单发称为肌纤

维瘤，多发或累及内脏称为肌纤维瘤病，常见于

婴幼儿期[6]。

肌纤维瘤临床表现一般为无痛性肿块，最常

见的部位是头颈部、躯干，四肢少见。孤立亚型

主要发生于男性，典型者发生于皮肤、真皮及皮

下软组织；发生在牙龈 [ 7 ]、眼球壁 [ 8 ]、颅内硬膜

外 [ 9 ]等 也 有 个 别 报 道 。 5 0 % 的 独 立 亚 型 和 9 0 % 的

多发亚型是先天性的。骨累及很少见于孤立亚型

( 5 % ) ， 但 在 多 发 亚 型 中 很 常 见 ( 1 7 % ~ 7 7 % ) [ 1 0 ]。

Ma hajan等 [ 3 ]报道了4 2例肌纤维瘤患者，其中2例

为 多 发 亚 型 ， 1 例 在 出 生 时 被 记 录 下 有 右 上 肢 、

躯 干 、 左 下 肢 多 发 皮 下 结 节 ， 在 2 周 龄 时 ， 患 者

出 现 了 喂 养 困 难 和 硬 腭 出 血 ， 进 一 步 检 查 发 现  
2 . 7  c m × 2 . 5  c m 大小的右上颌窦包块穿过硬腭进

入右眼眶底部，还有1个1 . 6  c m × 1 . 3  c m的颅内病

图6 肿瘤在肠壁黏膜下浸润性生长(HE，×100)

Figure 6 Invasive growth of tumors in intestinal submucosa 

(HE, ×100)

图9 肿瘤细胞SMA阳性(IHC，×100)

Figure 9 SMA positive in tumor cells (IHC, ×100)

图10 肿瘤细胞Vimentin阳性(IHC，×100)

Figure 10 Vimentin positive in tumor cells (IHC, ×100)

图7 图1病例肿瘤侵犯额骨(HE，×100)

Figure 7 Tumor invasion of frontal bone in Figure 1 (HE, 

×100)

图8 肿瘤细胞呈胖梭型肌纤维母细胞样(HE，×200)

Figure 8 Tumor cells were fat spindle myofibroblast-like (HE, 

×200)

10 μm

10 μm10 μm

10 μm

50 μm
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灶，有双胫骨和股骨、左颞骨和左顶骨的多发性

溶骨性损害；另1例多发亚型的患者在2月龄时出

现了左腕部的肿胀，胸部X线和磁共振显像检查证

实病变累及右肺叶，且在桡骨、肱骨、肋骨、肩

胛骨、椎骨、骨盆和头颅骨出现多发性溶骨性损

害。这2例患者的组织病理学结果显示纺锤体型细

胞增生，SM A阳性，病灶有血管外皮瘤样区域，

和肌纤维瘤病一致，免疫组织化学检查结果确认

诊断并且排除了其他的实性肿瘤。本篇报道的病

例均为单发孤立型，其中1 8例位于真皮及皮下浅

层，8例位于深部肌肉内，3例侵犯额骨，1例位于

肠壁内。本组病例2 8例为患者家长发现包块来就

诊，1例髋周病变为家长发现患者步态异常来诊，

1例末端回肠病变为患者消化道症状有呕吐伴腹胀

来诊。

肌纤维瘤影像学表现具有非特异性，特别是

在B超和CT上。B超显示肌纤维瘤有多种模式，可

以被视为一个具有无回声的中心和厚壁的肿块，

也可以是一个具有部分无回声中心的肿块，并且

在多普勒血流成像上倾向于低血管。由于CT有限

的空间软组织分辨率，其对肿瘤边缘和周围结构

的浸润或包裹的评估能力有限。然而，CT具有更

准确地评估骨受累和破坏的优点。M R I拥有优越

软组织分辨率，可以更准确地描述，特别是评估

邻近结构的浸润情况。在M R I上，婴儿肌纤维瘤

病主要是一个周边增强的肿块，在T2加权图像上

显示低信号和高信号的混合，T2高信号是最广泛

的组成部分，但增强程度与特定的组织病理分级

无关。肿瘤边缘不能预测显微镜下的浸润或异型

性，增强模式与肿瘤复发无关[11]。

肌纤维瘤由梭形细胞组成，呈束状排列，其

嗜酸性细胞质边界不清楚，细胞核温和无异型。

多形性和核分裂在肌纤维瘤中很少见，尽管偶尔

在显微镜下会出现细胞松散、缺乏肌样结节、向

外浸润、血管内浸润、外周神经侵犯和核分裂( 5
个核分裂/10 HPF)，血管外皮瘤样生长模式是肌

纤维瘤的特征性结构 [12]。部分病例可出现坏死、

囊 性 变 、 钙 化 及 骨 化 。 免 疫 组 织 化 学 检 查 上 ，

肌纤维瘤Vi m e n t i n和S M A阳性，CD 3 4，S - 1 0 0，

Des，β-catenin，ALK，STAT6和GRIA2阴性[13]。

在 肌 纤 维 瘤 的 病 理 诊 断 中 ， 分 子 遗 传 学 检

测也正在成为诊断工作的一个重要组成部分。血

小板衍生生长因子β(platelet derived grow th factor 
recep to r  b eta，P D G F R B)基因编码一种受体酪氨

酸 激 酶 ， 结 合 P D G F R B 和 血 小 板 衍 生 生 长 因 子

D ( P D G F R D) ，并在成纤维细胞和血管周细胞中

高度表达 [ 1 4 ]。Dac hy等 [ 1 4 ]提取6 9例散发性肌纤维

瘤患者的肿瘤样本D N A，并对P D G F R B进行定向

深度测序，在2 5名儿童样本中发现P D G F R B功能

增强突变，在成人样本中未发现突变。与孤立性

肿瘤相比，多中心性肌纤维瘤病的PDGFRB突变更

频繁。一项对整个PDGFRB基因进行测序的研究[15]

中，8例多中心肌纤维瘤的散发病例中6例确定有

肿瘤组织中P D G F R B的体细胞杂合子突变，其中

1名患者体内发现肿瘤组织中常见的c . 1 6 8 1 c > t突

变，这实际是种系突变，该患者也有一个体细胞

P.N666K突变，可能是导致其肌纤维瘤形成的第2
个原因。另外2例患者也发现了体细胞P.N666K突

变，这是肌纤维瘤最常见的体细胞突变，也由此

证实肌纤维瘤的分子机制是一个由P D G F R B基因

突变引起肿瘤发生的 2 次击打模式。付尧等 [ 1 6 ]对 
7例肌纤维瘤/肌纤维瘤病进行PDGFRB突变检测，

其中3例出现PDGFRB基因外显子突变。

考虑到肌纤维瘤与其他血管周细胞肿瘤的组

织学上有重叠，Hu ng和F l e tc h er [ 1 7 ]用定向下一代

测序技术检测了5例弥漫性真皮/皮下的肌周细胞

瘤结节和5例局限性肌周细胞瘤，在这项研究中，

作者确定了4例弥漫性肌周细胞瘤中和3例局限性

肌周细胞瘤(外显子1 2，1 4和1 9 )中存在P D G F R B
突变。这些数据表明：肌纤维瘤和肌周细胞瘤/肌

周细胞瘤病可能具有共同的分子基础和组织形态

学，这与2013版世界卫生组织分类一致。

肌 纤 维 瘤 须 与 以 下 疾 病 鉴 别 。 1 ) 炎 症 性 肌

纤维母细胞性肿瘤(inf lammator y  myof i broblast ic 
t u m o r， I M T)：肿瘤好发于儿童，可发生在全身

各处，组织病理学上主要由梭形肌纤维母细胞、

纤维母细胞和炎症细胞构成，具有复发倾向的交

界性或低度恶性的间叶肿瘤。免疫表型上 I M T显

示Vimentin弥漫强阳性，SM A，MSA，Desmin局

灶至弥漫 ( + ) ， C K 局灶 ( + ) ， A L K 有 5 0 % ~ 6 0 % 的

阳性率 [18]；分子病理学上荧光原位杂交试验显示

A L K基因重排，而肌纤维瘤结蛋白以及A L K基因

重排阴性可鉴别。2)韧带样型纤维瘤病(desmoid-
type f ibromatosis，DTF)：可发生于全身各处，常

见于躯干和四肢，根据发生部位，DT F可分为腹

壁纤维瘤病、腹壁外纤维瘤病、腹腔内和肠系膜

纤维瘤病3类[19]。镜下肿瘤由增生的纤维母细胞和

肌纤维母细胞组成，细胞之间含有多少不等的胶

原纤维，免疫表型上肿瘤细胞呈β-catenin 核表达

可与肌纤维瘤鉴别。3)孤立性纤维性肿瘤(solitar y 
fibrous tumor，SFT)：是一种少见的纤维母细胞软

组织肿瘤，可发生于躯干的所有解剖部位，各个
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年龄段均可发生，病理组织学形态部分区域和肌

纤维瘤相似，亦呈“血管外皮瘤”样生长方式，

免疫表型上SFT肿瘤细胞阳性表达CD34，STAT6
和 G R I A 2 [ 2 0 ]， 而 肌 纤 维 瘤 瘤 细 胞 阴 性 可 与 之 鉴

别。4)婴儿型/先天性纤维肉瘤(infantile/congenital 
fibrosarcoma，IFS/CFS)：是一种发生于2岁以下婴

儿的梭形细胞肿瘤，主要发生于上下肢，多数病

例肿瘤由交织条束状或鱼骨样排列的梭形细胞组

成，局部区域内也可见到“血管外皮瘤”样排列

结构，细胞遗传学可出现t(12;15)(p13;q25)易位，

从而导致ETV6-NTRK3基因融合[1]，可与肌纤维瘤

鉴别。Chinta等[21]报道了一例病理诊断为纤维肉瘤

的肌纤维瘤，为了鉴别肌纤维瘤和这些肿瘤，需

要精确仔细的组织病理学观察和免疫组织化学研

究，以避免任何误诊和误治。

目前，肌纤维瘤手术切除是首选治疗方式，

有研究 [ 2 ]显示肌纤维瘤会自发的消退，在很多肿

瘤的中心大量细胞凋亡也许归因于肿瘤的自发消

退。肌纤维瘤的亚型不同，预后不同。孤立型没

有内脏累及的肿瘤预后很好 [22]。本篇研究对象共

30例，均为孤立型，其中3例失随访，其余在随访

时间内均无复发。有内脏受累特别是有胃肠道和

心肺并发症与早期发病率和病死率密切相关 [23]。

多发亚型且有内脏累及的肌纤维瘤要求外科手术

联合化疗(干扰素α、长春新碱-放线菌素D-环磷酰

胺、长春新碱 -甲氨蝶呤)，但预后不好 [ 2 2 ]。近年

来，在肌纤维瘤的一些家族性和散发性病例中发

现了P D G F R B突变。P D G F R B编码受体酪氨酸激

酶，其功能突变的获得可由酪氨酸激酶抑制剂靶

向抑制，这一论点可能为严重或内脏累及患者提

供另一种治疗途径，有作者用已知的酪氨酸激酶

抑制剂作为肌纤维瘤潜在的治疗方法，结果证明

肿瘤对伊马替尼的敏感性 [15]。最近报道了1例新发

P. N 6 6 6 H种系突变的患者，通过全外显子序列鉴

定，其表型包括需要手术切除的血管瘤、大头畸

形、矢状面颅缝骨病、颅内囊肿、牙龈肥大和手

部骨溶解改变伴进行性肱关节挛缩，术后病理诊

断颅内囊肿为肌纤维瘤 [24]。对患者成纤维细胞的

体外研究 [ 2 4 ]发现：伊马替尼可以消除P. N 6 6 6 H突

变引起的组成性酪氨酸磷酸化，并抑制表达突变

的BA/F3细胞的增殖。在对患者家属进行全面检查

后，患者服用伊马替尼，生活质量有所提高。

综上所述，肌纤维瘤多见于1岁以下儿童，孤

立型者手术切除后预后好。联合考虑临床、组织

病理学和免疫组织化学特征对于明确诊断、防止

某些恶性梭形细胞肿瘤的误诊和提供适当的治疗

是必不可少的。鉴于最近肌纤维瘤分子病理学方

面的进展，所有患者，无论其家族史如何，都将

受益于对其种系和肿瘤组织进行的PDGFRB突变基

因检测。这提高了对严重疾病患者有针对性的治

疗的可能性，并强调了分子诊断在不适合手术切

除的患者中的重要性。
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