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　　婴幼儿原始黏液样间叶性肿瘤（ｐｒｉｍｉｔｉｖｅｍｙｘ
ｏｉｄｍｅｓｅｎｃｈｙｍａｌｔｕｍｏｒｏｆｉｎｆａｎｃｙ，ＰＭＭＴＩ）是发生于
婴幼儿的一种新型软组织肿瘤。该病于２００６年由
Ａｌａｇｇｉｏ等［１］首次报道，认为它是有别于先天性和／
或婴儿型纤维肉瘤的一种（肌）纤维母细胞肿瘤。

该病较罕见，国内外文献仅报道相关病例３０余例。
临床上尚缺乏对该病的足够认识，现报道１例 ＰＭ
ＭＴＩ，并结合相关文献资料，进一步阐述其发病特点
及诊治方法。

１　临床资料

患儿，女，３岁，因发现左颌下肿块１个月余而
入院。患儿家属１个月前无意中发现其左颌下出现
一肿块，大小约５ｃｍ×４ｃｍ×３ｃｍ，无不适症状，无
疼痛，无局部红肿，无破溃。

入院查体：左颌下可扪及一大小约５ｃｍ×４ｃｍ
×３ｃｍ肿块，紧贴左侧下颌骨下缘，质硬，表面光
滑，边界尚清，皮肤颜色正常，无压痛；张口度、张口

型正常，咬合正常；全身未扪及浅表淋巴结，心肺腹

查体未见异常。ＣＴ增强示下颌骨左侧可见膨胀性
骨质破坏并稍低密度肿块影，病灶与邻近颌下腺分

界不清（图１）。ＭＲＩ增强示左侧颌下见一不规则长
Ｔ１长Ｔ２信号肿块灶，下颌骨左侧部见骨质吸收，边
缘骨质变薄，左侧颌下腺向后下方受压移位，与病灶

分界不清（图２）。颈部Ｂ超、腹部Ｂ超未见异常。
诊治过程：为明确诊断，患儿先于局麻彩超定位

下行左侧颌下肿块穿刺活检，病理结果示短梭形细

胞肿瘤，考虑间叶来源，伴黏液变性，细胞相对稀疏，

异型性不明显，核分裂难以查见，局灶浸润周围纤维

组织，结合免疫标记，倾向交界或低度恶性，可能为

纤维源性。穿刺后诊断仍不够明确，考虑可能为穿

刺组织量偏少，以及难以排除恶性可能，遂与患儿家

属沟通后，决定行手术切取活检。术中见：肿块与颌

下腺粘连紧密，先完整切除左侧颌下腺，随后暴露肿

块，见肿块呈分叶状，质软，边界尚清，有包膜，与周

围组织粘连，并向上延伸紧贴下颌骨内侧，切开后见

其呈胶冻状，切除部分肿块送病检。病理检查

（图３）：黏液性肿物，未见包膜，切面灰白色，实性，质
软，镜下瘤细胞呈短梭形、卵圆形，轻度异型，可见少

量核分裂，伴显著黏液变性，肿物边界不清，部分区域

呈浸润性生长，呈交界 －低度恶性，考虑为 ＰＭＭＴＩ。
免疫组化：ＥＲＧ（血管＋）、ＣＤ３４（血管 ＋）、ＣＤ３１（血
管＋）、ＣＫ（ｐａｎ）（－）、ＣＤ９９（＋）、ＣＤ１１７（－）、ｐａｎ
ＴＲＫ（＋）、Ｋｉ６７（１０％，＋）、Ｖｉｍｅｎｔｉｎ（＋）、ＳＴＡＴ６
（－）、Ｓ１００（部分弱＋）、ＳＯＸ１０（－）。

病理明确诊断后，考虑有手术指证，遂决定手术

完整切除肿物。术中见肿瘤位于颈阔肌深面下颌三

角区，主体位于下颌骨左侧骨体及升支深面，肿瘤呈

白色胶冻样，多结节状附在下颌骨内表面，质脆，下

颌骨局部疑似有肿瘤侵犯，穿破骨膜，取突出骨面肿

物送快速回报梭形细胞肿瘤，结合既往病理考虑低

度恶性黏液间叶性肿瘤。考虑已有下颌骨骨质侵

犯，继续行下颌骨部分切除，于第一乳磨牙牙龈切

开，外侧至下颌骨表面，进一步暴露下颌骨左侧骨体

及升支，于喙突下及颏神经外缘电锯切断下颌骨，暴

露下颌骨深面肿瘤，将离断的下颌骨连同肿瘤一并

切除。

术后病理：多结节肿物，大小 ６ｃｍ×４ｃｍ×
３ｃｍ，切面灰白灰褐，部分胶冻样，区域似有包膜，似
侵及骨质，肿块旁扪及淋巴结多枚。病理诊断：间叶

源性软组织肿瘤，瘤细胞呈短梭形、卵圆形，轻度异
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型，可见核分裂，伴显著黏液变性，肿物呈多结节性

性生长，考虑交界－低度恶性，考虑 ＰＭＭＴＩ，免疫组
化同前；周围淋巴结反应性增生（０／１１），肿物紧邻
少许骨组织，未见明确侵犯。

患儿术后恢复良好，术后未行化疗、放疗等进一

步治疗，术后规律复查，术后伤口恢复良好，患儿患

侧咀嚼功能受到影响，但张口无受限，咬合基本正

常。术后３个月复查ＣＴ及ＭＲＩ显示无肿瘤复发迹
象（图４、５）。术后第７个月随访，未见肿瘤复发及
转移。

２　讨论

ＰＭＭＴＩ是一种较罕见的疾病，以新生儿及幼儿
多见，多数发病年龄在１岁以内。肿瘤可发生于全
身任何部位，也可以全身多部位发病，临床表现以局

部出现包块多见。多处发病患儿及有肿瘤复发、转

移者预后较差。目前该病病因及发病机制尚不明

确，确诊需通过病理组织学及免疫组织化学检查，影

像学表现缺乏特异性，可作为辅助诊断。病理特征

为肿瘤大体上呈多结节状生长，无包膜，边界相对清

楚，局部可呈浸润性生长，累及邻近组织，镜下可见

肿瘤细胞由弥漫性生长的幼稚性间叶细胞组成，瘤

细胞可呈多种形态，呈卵圆形、短梭形或小多边形

等，核染色质均匀，核仁不明显，肿瘤间质呈黏液样

变性，富含分支状薄壁的血管，部分病例亦见扩张的

血管［２］。免疫组织化学染色显示瘤细胞 Ｖｉｍｅｎｔｉｎ
阳性，部分可出现 ＣＤ９９、ＣＤ１１７、ｎｅｓｔｉｎ、Ｓ１００、ＣＤ３４
阳性［３５］，而其他上皮源性、肌源性及血管源性标记

物多为阴性。本病例患儿原发于左侧下颌及下颌

骨，无痛，无特殊不适；病理组织学镜下见瘤细胞呈

卵圆形、短梭形，伴显著黏液变性，免疫组织化学

图
!

术前三维
!"

检查
#$

!冠状位"

#%

!水平

位 "

#&

! 矢状位 图
"

术前增强
'()

检查

*$

!

"+

冠状位 "

,%

!

",

冠状位 "

,&

!

"#

水平位

图
#

术后病理检查可见幼稚的瘤细胞呈短梭形#

卵圆形$轻度异型$可见少量核分裂$伴显著黏液

变性
-$

!

./ !011

"

-%

!

./ !,11

图
$

术后

-

个月复查
!"

下颌骨左侧部分缺如$术区软组织

肿胀$未见新增异常密度灶
0$

!冠状位"

0%

!水平位"

0&

!下颌骨三维重建 图
%

术后
-

个月复查

'()

术区软组织内片状渗出%稍肿胀&口咽腔及喉腔已无明显受压现象
2$

!

"+

冠状位"

2%

!

",

冠状位"

2&

!

",

水平位

!"

!#

!$

%"

%# %$

&"

&#

'"

'#

'$

($

(#

("

·００１·



邱义哲，等：婴幼儿下颌原始黏液样间叶性肿瘤１例 第５期　

Ｖｉｍｅｎｔｉｎ、ＣＤ９９、Ｓ１００、ＣＤ３４等均为阳性，以此可明
确诊断。

ＰＭＭＴＩ过去曾被认为先天性婴儿纤维肉瘤或
其他类型肉瘤［１］。除免疫组织化学分析以外，细胞

遗传学也可以帮助其与婴儿纤维肉瘤相鉴别。不同

于婴儿纤维肉瘤，ＢＣＯＲ基因常在 ＰＭＭＴＩ中强表
达，而在ＥＴＶ６的荧光原位杂交试验中为阴性［１，６９］。

Ｋａｏ等［７８］在ＰＭＭＴＩ病例中发现了与肾透明细胞肉
瘤相同的基因变异和一些相似的组织病理学特征，

在他们分析的 ＰＭＭＴＩ病例中，超过８５％的 ＰＭＭＴＩ
被发现最后一个外显子具有内部串联重复的

ＢＣＯＲ，这种基因变异也发生在已知的大多数肾脏透
明细胞肉瘤中。

ＰＭＭＴＩ首选手术治疗，部分患者辅助行放／化
疗，但治疗效果一般，目前认为该病对放／化疗并不
敏感。该病有较高的复发率，手术扩大切除肿瘤可

以减少复发率，复发及有远处转移的患者预后较差。

由于Ｋａｏ等［７８］发现了ＰＭＭＴＩ与肾透明细胞肉瘤的
细胞遗传学相似性，Ｃｒａｍｅｒ等［１０］成功地使用肾透明

细胞肉瘤的治疗方法，即含有阿霉素的化疗方案结

合手术和放疗的方法来治疗 ＰＭＭＴＩ，开启了治疗
ＰＭＭＴＩ的潜在途径。该患儿经根治性手术后恢复
良好，目前暂无肿瘤复发迹象，故尚未行手术以外的

治疗。

总之，ＰＭＭＴＩ是一种罕见病，目前对于这一疾
病尚无统一的诊治指南，临床医师需加强对此病的

认识。当遇上无任何诱因出现的头颈部或者躯干部

局部肿块的婴幼儿病例，且影像学表现不典型时，应

当考虑ＰＭＭＴＩ的可能，尽早活检以明确诊断，若一
次难以明确诊断，则应反复多次活检。
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ｔａｎｄｅｍｄｕｐｌｉｃａｔｉｏｎａｎｄＢＣＯＲｏｒＢＣＬ６ｅｘｐｒｅｓｓｉｏｎｄｉｓｔｉｎｇｕｉｓｈ

ｐｒｉｍｉｔｉｖｅｍｙｘｏｉｄｍｅｓｅｎｃｈｙｍａｌｔｕｍｏｒｏｆｉｎｆａｎｃｙｆｒｏｍｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｉｎ

ｆａｎｔｉｌｅｆｉｂｒｏｓａｒｃｏｍａ［Ｊ］．ＭｏｄＰａｔｈｏｌ，２０１８，３１（２）：３７４．

［１０］ＣｒａｍｅｒＳＬ，ＬｉＲ，ＡｌｉＳ，ｅｔａｌ．Ｓｕｃｃｅｓｓｆｕｌｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆｒｅｃｕｒｒｅｎｔ

ｐｒｉｍｉｔｉｖｅｍｙｘｏｉｄｍｅｓｅｎｃｈｙｍａｌｔｕｍｏｒｏｆｉｎｆａｎｃｙｗｉｔｈｂｃｏｒｉｎｔｅｒｎａｌ

ｔａｎｄｅｍｄｕｐｌｉｃａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＪＮａｔｌＣｏｍｐｒＣａｎｃＮｅｔｗ，２０１７，１５（７）：

８６８－８７１．

（收稿日期：２０２２－１１－０１）

本文引用格式：邱义哲，李湘胜，刘斌．婴幼儿下颌原始黏液样间叶

性肿瘤１例［Ｊ］．中国耳鼻咽喉颅底外科杂志，２０２３，２９（５）：９９－

１０１．ＤＯＩ：１０．１１７９８／ｊ．ｉｓｓｎ．１００７－１５２０．２０２３２２４６３

·１０１·




