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$是一种极罕见的%

高度恶性软组织肉瘤"它起源未定"好发于青少年男性的盆腹腔& 临床表现无特异性"诊断依赖于
临床病理特征%免疫表型和遗传分子学改变"特征性的
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$染色体异位产生
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融合基因"可通过
79?@87

%

AB6C

%

6+3/D(24 E-+/

技术检测这一融合基因来确诊& 该疾病预后极
差"中位生存期

:FG!%

个月&

56789

最优的治疗目前尚无共识"最大限度地减瘤手术%化疗%放疗%

腹腔热灌注化疗等多学科综合治疗虽在一定程度上延长生存期"但总体疗效欠佳& 靶向治疗%免疫
治疗等新兴治疗措施尚需进一步研究探索&
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$是一种极罕见%高度恶性%

预后极差的软组织肉瘤"它起源未定"主要好发于青

少年男性的盆腹腔&最初于
:$H$

年由
b(2.-'

等*

:

+首

次报道"

:$$:

年正式命名为 ,促纤维增生性小圆细

胞肿瘤-& 结合国内外文献目前报道不足
%&&

例*

!

"

;

+

"

发病高峰年龄
!&G!M

岁"每年发病率约在百万分之

&I!

到
&I%

之间*

M

+

&大多数临床医师对其认识不深"易

漏诊%误诊& 本文就该疾病的诊断和治疗作一综述"

以便更好地临床处理&
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临床表现

56789

起源未定但有嗜浆膜表面的倾向"大多

数原发于盆腹腔"少数发生于胸椎*

%

+

%小腿*

J

+

%鼻腔鼻

窦*

F

+

%唾液腺%睾丸旁%肾脏%肝脏%结肠%卵巢等其他

部位& 多数以腹部包块%腹胀腹痛%便秘%腹水%呕吐

等为首诊症状"可同时伴有发热%乏力%消瘦等恶病

质表现" 也可见因肿瘤压迫引起的肠梗阻% 肾盂积

水%排尿困难和勃起障碍等&体征主要表现为触之多

发腹部包块"无明显压痛"质韧"境界不清"活动度

差&其具有局部播散倾向"可血行转移至肝脏%骨髓%

肺等器官"临床表现及体征均缺乏特异性"大多数患

者就诊时已为晚期广泛转移"预后极差&
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辅助检查
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影像学表现

<

超下表现为内部回声不均匀的分叶状软组织

团块!血供丰富!肿块与周围脏器组织无明显起源关

系"

=>?

显示#
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加权像病灶呈不均质等低信号!

@!

加权像病灶呈不均质性等稍高信号! 坏死区呈高信

号" 增强扫描呈不均质轻中度强化$

A

%

"
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主要表现为盆腹腔内单发或多发分叶结节

或团状肿块!广泛侵及腹膜&网膜及浆膜面!其内可

见不规则低密度坏死区伴点状钙化' 增强
.@

呈不

均质强化!病灶对周围组织&器官呈排挤&包绕&侵犯

倾向!边界不清!但与周围脏器无明显起源关系"

BC@D.@

全身显像对
EF>.@

的诊断& 分期&定

位活组织检查及治疗疗效评价有很高价值"

BC@

影

像通常显示#广泛盆腹腔不均质性糖代谢异常活跃!

肿块内坏死区葡萄糖代谢呈缺失改变$

$

%

" 以上影像

学表现对诊断
EF>.@

均无特异性!但对肿瘤分期及

定位穿刺活检有重要价值"

!"!

临床病理特征

国内杨吉龙等$

8"

%回顾性复习
8%

例已确诊
EF>.@

患者的病理特点! 在大体形态上肿瘤呈分叶状或结

节状!外表光滑!直径约
GH!%4I

!平均
A:J4I

!切面

呈灰白色至灰褐色!质地坚韧或坚硬!部分肿瘤内可

见坏死灶"镜下由小圆细胞&卵圆形细胞至短梭形细

胞组成!呈大小不一!外形不规则的巢状!巢内瘤细

胞排列紧密!体积较大者中央可见坏死" 瘤巢被大量

致密的纤维结缔组织分隔!可被挤压成粗梁状或纤细

的条索状!间质内可伴有玻璃样变或纤维黏液样变"

EF>.@

具有特异性的免疫组织化学染色!呈多

向分化的特点! 同时表达上皮源性细胞角蛋白(

46!

K'L1)+K0*

!

.M

)& 上 皮 膜 抗 原 (

1N0K/1,0+, I1IO)+*1

+*K051*

!

C=P

)'间叶源性标记波形蛋白(

90I1*K0*

)&

结蛋白(

Q12I0*

)'神经源性标记
.E%J

(细胞黏附分

子)& 神经元特异性烯醇化酶 (

*1()'*!2N140-04 1*'!

,+21

!

;FC

)" 其中结蛋白
E12I0*

核周特征性逗点状

染色具有重要参考诊断价值 ! 偶可见
.5P

&

F6*

&

.E$$

等呈阳性染色"

EF>.@

有特异性的
K

(

88

'

!!

)

(

N8G

!

R8!

) 染色体异位! 即
!!

号长臂
8

区
!

带的

CS0*5

肉瘤基因(

CTF

基因)和
88

号染色体短臂
8

区
G

带的
T0,I

基因(

T@8

基因)发生异位&重组&融

合"可通过
>@DB.>

&

U?FV

&

F'(K/1)* O,'K

等技术检测

这一融合基因来确诊
EF>.@

"

T@8

基因的锌指

E;P

结合区连接在
CTF

基因的
;V!

末端转录调

节区上!减弱
T@8

基因的肿瘤抑制功能!同时提高

CTF

促进正常由
T@8

抑制的结缔组织生长因子

(

..;!

)的表达!激活下游的靶点!导致肿瘤生长&血

管生成及结缔组织增生 $

88

%

"

!""%

年始相继报道

CTF!T@8

融合蛋白下游的一系列靶点!包括
BEWUP

&

?WU>8

&

@PXXP!8

&

<P?PBG

&

X>>.8%

&

C;@Y

等$

8!

!
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%

!深

入研究这些靶点对
EF>.@

患者更有针对性的靶向

治疗具有重要意义"

G

治 疗

EF>.@

临床上较罕见! 发病率低且预后较差!

确诊后生存率低! 远期疗效临床缺乏大样本数据支

持!其标准的治疗模式尚未形成共识"虽经过高剂量

化疗&手术切除&全腹盆腔放疗等综合治疗措施!但

其总生存率仅为
8%ZHG[Z

"

$%&

手术切除

手术切除是所有治疗措施的基石" 由于
EF>.@

患者就多数诊时已广泛盆腹腔弥漫浸润! 因此很难

达到
>"

切除!绝大部分是最大限度地减瘤手术(切

除
\$"Z

)" 最早于
8$$A

年!

>'Q1)04/

等 $

8Y

%回顾性研

究
G!

例已确诊
EF>.@

患者! 所有患者均接受系统

性化疗! 在治疗过程中
8%

例行最大限度减瘤手术!

G!

例中共有
8G

例治疗效果良好!而这
8G

例均接受

了最大限度减瘤手术者!提示
EF>.@

生存率的提高

有赖于积极手术"

<02S+2

等$

8%

%的研究也支持根治性

手术切除有益于提高生存率! 但主要见于原发于外

周及腹外器官无转移的
EF>.@

"我国石远凯等对
%G

例已确诊
EF>.@

患者的数据进行分析显示#

Y]

例

接受手术治疗! 其中根治性手术者
!8

例!

8

年和
G

年生存率分别为
]":%Z

和
%G:]Z

! 姑息性手术者
!J

例!

8

年和
G

年生存率分别为
G]:!Z

和
Y:AZ

! 两组的

生存率差异有统计学意义(

!

!

^$:GA

!

B^[:[[!

)"

X+,

等$

8J

%

入组
JJ

例
EF>.@

患者 !

!$

例接受最大限度减瘤

术!其
G

年生存率为
%AZ

!而未接受手术者为
[Z

!

提示减瘤术是一个重要预后因素" 以上研究结果均

表明积极行最大限度减瘤术可使
EF>.@

患者生存

获益"
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化 疗

目前化疗多主张以烷化剂为基础的方案!以
&'

方案最为经典"

&'

方案共
(

个周期!

)

#

!

#

*

#

'

周期

为环磷酰胺$

+,+-./0.1/023456

!

789

%#阿霉素$

5.:!

.;<=4+4>

!

?@A

%和长春新碱$

B4>+;41C4>6

!

D7E

%&

F

#

%

#

(

周期为异环磷酰胺 $

4>G.1G23456

!

HIJ

% 和依托泊苷

$

6C./.1456

!

D&!)'

%"

K<10>6;

等 '

)(

( 最 早 以
789

F!"3LM3

!

#

?@A (%3LM3

!

#

D7E $3LM3

!

$

N@!D?7

%和

HIJ $3LM3

!

#

D&!)' %""3LM3

!

$

HO

% 用于
)"

例初治

@PE78

!

HIJ )!3LM3

!

#

D&!)' )"""3LM3

! 用于
!

例复

治
@PE78

!其后续治疗包括放射性治疗或清髓性造

血干细胞移植治疗"

)!

例均对
N@!D?7

有应答!但

无一例获得病理缓解!其中
(

例
7E

!生存时间最长

*Q

个月!

F

例
&E

" 中位随访时间
!!

个月!中位疾病

无进展时间$

36542> 5416216!G;66 1<;B42-

!

@IP

%为
)$

个月" 提示
&'

方案联合手术及盆腹腔放疗可提高

患者生存期!但
N@!D?7

毒副作用较强!最常见为

发热和骨髓抑制"

!""Q

年
?L<4-6;2

等'

)Q

(选择以较缓

和低剂量
D7E

#

HIJ

#

?@A

#

D&!)'

术前新辅助化疗!

术 后 接 受 放 射 治 疗 $

*"R,

全 腹 % 和 伊 立 替 康

$

4;4>.C6+2>

!

7&8!))

% 联合替莫唑胺$

C63.S-.3456

%

)!

周期的辅助化疗!此方案
@IP

接近
!

年!且规律接

受治疗的患者获得较高的生存质量并有良好的耐受

性" 而
I.;-6>S2

等'

)$

(尝试最大限度减瘤术后联合以

卡铂$

+2;=./-2C4>

!

7T&

%#塞替派$

C04.C6/2

%和拓扑替

康 $

C./.C6+2>

% 的清髓性治疗方案未获得成功 "

@PE78

治疗最佳的一线化疗方案仍未确立!需要更

大样本量的临床试验来进一步研究探索"

!"!

腹腔热灌注化疗

@PE78

通常有弥漫的腹腔种植浸润!完全的手

术切除几乎不可能! 故有学者提倡腹腔热灌注化疗

$

0,/6;C06;34+ 4>C;2/6;;C.>62- +063.C06;2/,

!

NH&O7

%"

N2,61!U.;52

等 '

!"

(研究入组
!F

例
@PE78

!

Q

例术后

接受
NH&O7

为试验组!余
)'

例为对照组!两组
*

年

生存率分别为
()V

和
!'V

! 结果支持
@PE78

患者

受益于
NH&O7

!但试验组发生肾功能不全和胃轻瘫

的概率要高于对照组" 而近期
N.>.;6

'

!#

(等研究者却

持相反观点 ! 认为
NH&O7

对无腹腔外转移 $

6:!

C;2/6;4C.>62- 36C21C2161

!

O&A

%

@PE78

患 者 的
JP

#

@IP

的治疗作用尚不明确"

NH&O7

对
@PE78

患者

的治疗疗效尚存在争议! 需要将来更多的临床试验

来评估!确认其治疗疗效"

!"$

放射治疗

局部放射治疗$

;2542C4.> C06;2/,

!

E8

%是手术#化

疗的补充治疗措施! 能有效控制局部病灶"

R..532>

等 '

!!

(回顾性分析
!#

例
@PE78

患者!均完成以烷化

剂为基础的规律
(

个周期化疗并行最大限度减瘤

术 ! 术 后 接 受 全 盆 腹 腔 照 射 治 疗 $

W0-.6 2=!

5.34>./6-B4+ 4;;2542C4.>

!

X?&H

%$

*YR,

%!中位随访时

间
!Q

个月!

*

年总生存率和
*

年疾病无复发生存率

分别为
FQV

#

)$V

!中位总生存时间
*!

个月!中位疾

病复发时间
)$

个月&发生
!

级以上放疗相关急性胃

肠道毒副作用的发生率为
Q)V

!所有患者均发生急

性血液学毒性反应!包括
!

级血小板减少症$

('V

%#

白细胞减少症$

!$V

%和贫血$

**V

%!其远期并发症

主要为肠梗阻"该作者认为
X?&H

联合化疗#手术用

于治疗
@PE78

是可行的"

!Y)'

年
D4>+6>C ?C2--20

等 '

!*

(研究入组
Q

个治疗中心的
@PE78

患者!分为

?

#

T

#

7

共
*

组 !

?

组 $术 后 接 受
E8

者
*(

例 !

*%Z$V

%#

T

组$术后未接受
E8

者
*'

例!

*FZ$V

%和
7

组 $仅接受化疗者
*Y

例!

!QZYV

%"

*

年
JP

分别为

')Z!V

#

*(Z'V

和
)(Z*V

!有统计学差异" 腹膜无进展

时间$

/6;4C.>62- /;.L;6114.>!G;66 1<;B42-

!

&&IP

%

?

组#

T

组分别为
!*V

和
)!Z%)V

!

?

组
JP

和
II&P

均高于

T

组"

N.>.;6

等 '

!)

(也认为术后行
X?&!E8

治疗对

@PE78

疗效确切" 可见放疗可作为有效的局部治疗

措施!用于
@PE78

的治疗"

!%&

其他治疗方法

随着对
@PE78

免疫组化和分子遗传学的研究

深入!靶向治疗#免疫治疗及抗雄激素受体治疗等多

种方法尝试应用于
@PE78

的治疗" 如抗
HRI!)E

抗

体!

R2>4C<32=

$

?AR F($

%

'

!F

(

&

&@RIE

#

+!KH8

抑制剂

伊马替尼'

!%

(

&

38JE

抑制剂&抗血管生成多靶点抑制

剂!舒尼替尼#索拉菲尼#贝伐单抗等 '

!'

(

&伊立替康#

替莫唑胺联合贝伐单抗$

[78Y))Q$'F*

%临床试验正

在进行中" 免疫靶向是近年研究热点! 研究发现

$'V

的
@PE78

表达特异性抗原
T(N*

! 靶向
T(N*

的鼠单克隆抗体
QN$

联合放射性碘
H

)*) 的放射免疫

治疗
"

期临床试验 $

[78Y)Y$$'FF

% 获得较好的结

果!

#

期临床试验已于
!Y)'

年启动 '

!(

(

!我们期待精

准治疗能使
@PE78

患者受益"

综上所述!

@PE78

是罕见的好发于男性青少年

'$



肿瘤学杂志
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年第
!%

卷第
#

期

&'()*+, '- ./0*121 3*4','567!"8$79',:!%7;':#

盆腹腔的高度恶性肿瘤! 确诊依赖于特异性病理组

织学"免疫组化和遗传分子学改变# 手术切除"化疗

和全腹盆腹腔放射治疗是目前治疗的主流$ 靶向治

疗%尤其是针对
<=>!=?8

下游靶点的单抗&"免疫

治疗"抗雄激素治疗等需要进一步研究探索$

@>A.?

生存期较短!最优的治疗措施尚需多中心"多学科的

临床研究!并长期随访其生存来确定$
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