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　　摘　要：　目的　通过报道１例新生儿鼻咽部横纹肌肉瘤（ＲＭＳ）及其相关文献复习，以提高临床医师对该病
的认识。方法　患者，女，１６ｄ，出生后即发现有鼻塞、张口呼吸，吸吮时憋气、呼吸困难。鼻咽喉内镜、ＣＴ及 ＭＲＩ
检查提示鼻咽部占位性病变，通过活检手术后病理及免疫组化检查确诊为ＲＭＳ。结果　患儿经系统化疗后病情好
转，８个月龄时内镜及影像学复查，局部病灶较前缩小，一般状况良好，未见头颈及全身转移。结论　发生在新生儿
鼻咽部的ＲＭＳ十分罕见，且位置隐匿，早期无典型临床表现，容易造成误诊及漏诊；该病恶性程度高，临床上应争
取早发现、早诊断及早治疗，提高患者生存率。
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　　横纹肌肉瘤（ｒｈａｂｄｏｍｙｏｓａｒｃｏｍａ，ＲＭＳ）在婴幼儿
和青少年软组织肉瘤中比较常见，约占１５岁以下儿
童软组织肉瘤的５０％，占儿童全部恶性肿瘤的４％
～８％［１］。胚胎性横纹肌肉瘤（ｅｍｂｒｙｏｎａｌｒｈａｂｄｏｍｙ
ｏｓａｒｃｏｍａ，ＥＲＭＳ）是 ＲＭＳ最为常见的亚型，好发于
头颈五官部位，但发生在鼻咽部的新生儿十分罕见，

现报道１例ＥＲＭＳ患儿临床资料并对相关文献进行

复习，以防误诊误治。

１　临床资料

患者，女，１６ｄ，出生后即发现有鼻塞、张口呼
吸，吸吮时憋气、呼吸困难，在他院新生儿科住院治

疗不见好转，影像学检查提示鼻咽部有新生物，于
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２０１９年３月２日转入我院。患儿足月顺产，母孕期
无毒物及放射性物质接触史，否认特殊感染及用药

史；否认家族有头颈部恶性肿瘤病史。体格检查：Ｔ
３６．９℃，Ｒ３５次／ｍｉｎ，ＨＲ９７次／ｍｉｎ。发育良好，营
养中，张口呼吸，呼吸稍有急促，哭闹时可见轻度吸

气性三凹征，全身浅表淋巴结未见肿大，头颈、四肢

未见畸形，心肺腹检查未见明显阳性体征。口咽腔

稍有狭窄，右侧软腭向前内方隆起，右侧咽侧壁向内

侧轻度移位。前鼻镜检查见双侧下鼻甲肿胀明显，

鼻甲黏膜与中隔面紧贴，经肾上腺素面片收缩后行

儿童电子鼻咽镜检查，术中见右侧鼻腔明显狭窄，鼻

中隔向左侧轻度移位，鼻黏膜充血、肿胀，鼻道内有

较多黏、脓性分泌物，右侧后鼻孔、鼻咽部顶部及侧

壁可见新生物生长，粉红色，表面欠光滑，边界不清

楚（图１）。鼻咽部ＣＴ显示鼻咽、口咽右侧壁软组织
弥漫性增厚，表面不光整，部分软组织肿块突入右侧

鼻腔和鼻咽腔，病灶向外延伸至右颈部，边界不清，

邻近肌间隙模糊，蝶骨骨质吸收、变薄，增强扫描病

灶动脉期明显强化（图２、３）。ＭＲＩ显示右侧鼻咽部
可见大小约２０ｍｍ×１７ｍｍ×２０ｍｍ异常信号肿块
影，信号不均匀呈等Ｔ１等Ｔ２，压脂序列信号未见减
低，边界不清，右侧咽隐窝及咽旁隙消失（图４、５）。
入院后在气管插管全身麻醉下行鼻咽部肿物活检

术，术后进行病理及免疫组化检查，符合 ＥＲＭＳ（图
６～８）。免疫组化结果：平滑肌肌动蛋白（ＳＭＡ）
（－），波形蛋白（Ｖｉｍｅｎｔｉｎ）（－），神经胶质原纤维

酸性蛋白（ＧＦＡＰ）（－），神经细胞黏附分子（ＣＤ３４）
（＋），支持细胞特异性标记物（Ｓ１００）（－），细胞增
殖指数Ｋｉ６７（约６０％ ＋），结蛋白（Ｄｅｓｍｉｎ）（＋），
肌浆蛋白（Ｍｙｏｇｅｎｉｎ）（＋），肌红蛋白（Ｍｙｏｇｌｏｂｉｎ）
（部分 ＋），抗黑素瘤特异性单抗（ＨＭＢ４５）（－）。
患儿确诊后，经与北京儿童医院及上海复旦大学肿

瘤医院专家联系会诊后，转上级医院做化疗，患儿

８个月龄复查内镜及影像学检查，局部病灶较前缩
小，一般状况良好，未见头颈及全身转移。

２　讨论

２０１３年世界卫生组织根据病理特点将 ＲＭＳ分
为ＥＲＭＳ、腺泡状ＲＭＳ（ＡＲＭＳ）、多形性ＲＭＳ和梭形
细胞／硬化性 ＲＭＳ［２］，ＥＲＭＳ是 ＲＭＳ中最常见的亚
型，占ＲＭＳ的５０％～６０％，好发于１０岁以下儿童和
婴幼儿，男性多于女性［３］。ＥＲＭＳ多好发在人体的
头颈部位，如口腔、鼻咽、鼻道、眼眶、鼻窦等，约占

４７％；泌尿生殖系统约占２８％；四肢约占１５％，少数
见于腹腔胆道、腹膜等［４］。发生于头颈部的 ＥＲＭＳ
以５～９岁的儿童为常见，发生在四肢和躯干的常见
于年龄较大的儿童和青少年［５］。本病例为新生儿

女性，年龄较小，临床上比较罕见。ＲＭＳ来源于不
同分化阶段的横纹肌母细胞及具有向横纹肌细胞分

化趋势的未分化原始间叶细胞的恶性肿瘤，是仅次

于神经母细胞瘤和肾母细胞瘤的第３大恶性程度较

图１　电子鼻咽喉镜检查见右侧鼻后孔及鼻咽部肿物　　图２　ＣＴ检查水平位显示鼻咽部病灶（箭头所示）　　图３　ＣＴ检查
矢状位显示右侧鼻咽部肿物（箭头所示）　　图４　ＭＲＩ检查Ｔ１ＷＩ平扫成像下右侧鼻咽部肿物影像（箭头所示）　　图５　ＭＲＩ
检查Ｔ２ＷＩ矢状位成像下右侧鼻咽部肿物影像（箭头所示）　　图６　病理检查肿瘤细胞呈密集小圆形或梭形，包浆不清，核深
染　（ＨＥ×１００）　　图７　Ｄｅｓｍｉｎ阳性表达　（Ｅｎｖｉｓｉｏｎ×１００）　　图８　Ｍｙｏｇｅｎｉｎ阳性表达　（Ｅｎｖｉｓｉｏｎ×１００）
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高的婴幼儿软组织恶性肿瘤，占所有儿童肿瘤发病

率的４．５％［６］。美国 ＲＭＳ研究组依据初始手术切
除的范围及术后残留情况将 ＭＲＳ的临床分类分为
４期：１期：肿瘤完全切除，无区域淋巴结侵犯；２期：
肿瘤完全切除，但已有局部浸润或区域淋巴结转移；

３期：肿瘤不能完全切除或仅肉眼有残留肿瘤；４期：
诊断时肿瘤已经有远处转移。ＲＭＳ的预后不仅与
治疗前临床分期有关，还和 ＲＭＳ的病理分型、发生
部位及年龄等紧密相关，１～４期３年无病生存期分
别为 ８３％、８６％、７３％、＜３０％［７］。据临床研究，

１岁以下及９岁以上患者的５年生存率均为７６％，
１～９岁患者的５年生存率为８７％［８］。位于不同部

位原发ＲＭＳ的５年生存率分别为眼眶肿瘤９５％、头
颈部浅表（除脑膜旁区域）７８％、颅部脑膜旁区域
７４％、泌尿生殖器官（非膀胱和前列腺）８９％、膀胱
或前列腺 ８１％、四肢 ７４％、躯干或腹部或会阴
６７％、胆道７８％［８］。一般来说，ＥＲＭＳ的预后优于腺
泡型，远优于多形型［８］。此类肿瘤恶性程度较高，预

后较差，单纯局部手术切除后复发率为６１％～１００％，
如果实施广泛手术切除，复发率也高达３９％。复发
后５年内大约有９０％以上的患者死亡［９］。

ＥＲＭＳ在鼻咽部的临床表现主要是鼻塞、流涕、
涕中带血等，婴幼儿则以张口呼吸，吸吮困难等为

主，无典型特异性临床表现，由于病灶部位生长比较

隐蔽，而且发病率较低，很容易造成误诊及漏诊［１０］。

本例患儿病变发生在鼻咽部，而且年龄很小极易造

成误诊和漏诊。ＥＲＭＳ的诊断主要依靠鼻咽喉内
镜、影像学和活组织病理学检查。增强 ＣＴ和 ＭＲＩ
检查对病灶性质判断比较重要，最后确诊依赖活组

织病理学检查。黄红艳等［１１］对１５例 ＲＭＳ的 ＭＲＩ
特点研究提示，ＭＲＩ高清弥散加权成像及动态增强
可提高 ＲＭＳ诊断率，对鼻腔鼻窦 ＲＭＳ具有明显诊
断价值，ＥＲＭＳ的 Ｔ１ＷＩ多为等信号或稍低信号，在
Ｔ２ＷＩ序列上多为不均匀的等信号或高信号，本例患
儿的ＭＲＩ检查结果和文献大致相同。由于在普通
光学显微镜下，一般难以找到特征性的横纹肌母细

胞，而肌间线蛋白和特定的肌动蛋白是用来确定

ＲＭＳ的特殊标志，肌调节蛋白、肌浆蛋白对 ＲＭＳ有
高度的特异性和敏感性，所以免疫组织化学分析对

于 ＥＲＭＳ的诊断最为重要，是肿瘤确诊的最好方
法［１２］，不建议用细针穿刺肿瘤细胞检查。

ＥＲＭＳ的治疗原则是争取早发现，早诊断，早期
联合应用手术、放疗和化疗等多种方法的综合治

疗［１３］。主要方法是以局部病灶手术切除辅以放化

疗为主的治疗，手术治疗多主张完全切除肿物，手术

后肿瘤残留越少，预后通常越好，在美国 ＲＭＳ研究
组的一项临床研究中，手术时能将肿瘤完全切除的

患者，其５年生存率超过９０％；手术时肉眼所见肿
瘤完全切除、但镜下有残留的患者，其５年生存率约
为８０％；手术后有肉眼可见的肿瘤残留、但无转移
的患者，其５年生存率约为７０％［１４］。但由于部分瘤

体侵犯周围组织和器官，完全切除存在一定难度，近

年来ＥＲＭＳ治疗的趋势随着放化疗技术的发展和进
步有所变化，扩大根治性切除已不再是首要推荐的

方案，现在提倡局部切除手术与化疗和放疗早期联

合应用的综合治疗方案，保留肿瘤周围器官和肢体

的功能，尽量抑制肿瘤复发和转移，在提高生存率的

基础上最大限度保证患儿的生活质量［１５］。

随着科学技术的进步和发展，新的前沿治疗方

法正在研究和推进中，为ＲＭＳ的治疗提供了新的方
向［１６］。其一，质子治疗：是一种新型的放疗方法，和

传统放疗相比，质子治疗能够更精确地对肿瘤部位

进行放疗，对周围组织的损伤更小；其二，免疫疗法：

免疫疗法利用人体自身的免疫系统，来杀灭肿瘤细

胞。①肿瘤疫苗：用于治疗转移性的 ＲＭＳ疫苗，目
前尚在研究中；②细胞毒性 Ｔ淋巴细胞相关蛋白４
（ＣＴＬＡ４）抑制剂和程序性死亡受体（ＰＤ１）疗法：
这两种免疫疗法可以让免疫系统更好地识别和杀灭

肿瘤细胞，正在研究中；③分子靶向疗法：靶向疗法
是针对肿瘤细胞上的特定标志物设计的疗法。哺乳

动物雷帕霉素靶蛋白（ｍＴＯＲ）抑制剂可以抑制肿瘤
细胞的分裂和存活；酪氨酸激酶抑制剂可以阻断肿

瘤细胞内部的信号通路，从而抑制细胞的分裂增殖，

目前针对复发性 ＲＭＳ的上述２项靶向疗法正在研
究中。抑制血管生成靶向药如贝伐珠单抗注射液、

阿帕替尼等，均有一定的疗效。希望今后出现更多、

更先进、更有效的方法，造福患者。
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