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　　神经纤维瘤病（ｎｅｕｒｏｆｉｂｒｏｍａｔｏｓｉｓ，ＮＦ）又称为多
发性神经纤维瘤，是一种常染色体显性遗传病，分为

３型，包括罕见的 ＮＦⅠ、ＮＦⅡ和神经鞘瘤病［１］。其

中 ＮＦＩ型在这 ３型中的发病率最高，占 ８５％ ～
９０％［２］，临床上表现为皮下多发性神经纤维瘤、皮

肤的牛奶咖啡斑、神经胶质瘤、恶性周围神经鞘

瘤［３］ （ｍａｌｉｇｈａｎｔｐｅｒｉｐｈｅｒａｌｎｅｒｖｅ ｓｈｅａｔｈ ｔｕｍｏｒ，
ＭＰＮＳＴ）。我院收治颈部巨大 Ｉ型神经纤维瘤病恶
变患者１例，现报道如下。

１　病例报告

患者，女，３２岁，因发现颈部肿物１０年、切除术
后２个月复发，于 ２０１７年 １１月 １日入院。患者
１０年前发现左侧颈部肿物，无疼痛，无不适感，并发
全身多处较小肿物（图１），未曾诊治，后逐渐增大，
遂２个月前于胶南人民医院就诊，行颈部神经纤维
瘤切除术，术后患者发现原颈部神经纤维瘤区再次

增大，并开始出现疼痛，疼痛无法忍受，行颈部增强

ＣＴ示颈部多发肿块影，符合神经纤维瘤病，无家族

史，患者有智力障碍，智力程度未做评估。入院后查

体：全身皮肤见散在多发肿物，大小不等。左侧颈部

ＩＩ～ＩＶ区可触及一大小约１０ｃｍ×７ｃｍ肿物，有明
显压痛，肿物质地硬，活动度差。血液学检查各项指

标包含各项激素监测均无异常。颈部增强 ＣＴ示左
侧ＩＩ～ＩＶ区、甲状腺左侧叶外侧、左侧锁骨上下窝、
颈部皮下可见多发大小不等软组织肿块影，不均匀

轻度强化，部分可见大片坏死区，最大者达７４ｍｍ×
６２．５ｍｍ，病变向前推压、包绕左侧颈总动脉、左侧
颈内外动脉（图２）。上、下腹部ＣＴ平扫示前后腹壁
皮下多发结节影，考虑神经纤维瘤病。颅脑 ＭＲ示
脑内多发异常信号影，考虑胶质错构样增生可能性

大，符合神经纤维瘤病（Ｉ型）。考虑患者颈部巨大
肿瘤已包绕颈总动脉、颈内外动脉，为降低手术风

险，遂请血管外科术前行颈动脉覆膜支架置入。于

２０１７年１１月 ９日在全麻下行颈部肿物探查切除
术。于左侧颈部肿物隆起处取弧形切口，依次切开

皮肤、皮下组织、浅筋膜及颈阔肌，于颈阔肌深面分

离皮瓣至肿物上下缘，护皮固定。见肿物侵及左侧

胸锁乳突肌全长且分界不清，取部分肿瘤组织送冰

冻病理检查，结果示：（颈部肿物）考虑恶性梭形细

胞肿瘤，确切分类待免疫组化。保留少量未被侵及

的左侧胸锁乳突肌，切断大部分胸锁乳突肌，探查发

现颈动脉鞘被肿瘤包绕，粘连严重，难以完全剥离

（图３）。沿左侧颈动脉边探查边仔细分离肿物，发
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现肿物质脆、极易出血，与颈动脉粘连严重，难以彻

底剥离；颈内静脉及迷走神经被肿瘤完全破坏。保

护颈内外动脉完整，沿动脉管壁外侧尽可能切除肿

瘤组织大部分，肿物质脆，极易出血。冲洗术腔妥善

止血后留置负压引流管１根，逐层缝合伤口后妥善
固定。

术后病理示：梭形细胞肿瘤，边界不清，伴广泛

坏死；肿瘤细胞镜下疏密相间，以异形的梭形细胞成

分为主，另见少量多核及瘤巨细胞散在分布，核分裂

像易见（图 ４）。免疫组化结果：ＳＭＡ（－），Ｓ１００
（－），ＣＤ３４（－），ＣＤ９９（－），Ｋｉ－６７阳性率７０％～
８０％，ＣＤ６８（－），Ｂｃｌ－２部分（＋），Ｃａｌｒｅｔｉｎｉｎ（－），
Ｃｋｐａｎ少部分（＋），ＴＬＥ１少量弱（＋）。结合形态
学及免疫组化结果，意见为梭形细胞肉瘤，考虑

ＭＰＮＳＴ。该患者术后颈部疼痛暂时缓解，出院后随
访，术后半个月左右颈部肿瘤再次复发，并再次出现

疼痛，现已就诊于济南市某医院肿瘤科行化疗，第１
个疗程（５ｄ）结束后颈部肿瘤继续增大，伴疼痛加
剧。后转放射科行放疗（疗程为２０ｄ），放疗后颈部
肿瘤明显缩小，疼痛明显减轻，继续随访观察６个
月，患者颈部肿瘤未再增大，未再出现疼痛。

２　讨论

ＮＦ具有多发性、遗传性和恶变性，恶变后极易
复发，平均生存期为２年［４］。其中 Ｉ型患者都有皮
肤色素斑，呈淡棕色、暗褐色或咖啡色，ＩＩ型首发症
状以双侧进行性听力下降最为常见［５］。到目前为

止，尚无一种有效的方法能够预防或逆转ＮＦ。由于
ＮＦ的病灶数量多，且全身散在分布，有的病灶已侵
及深部组织，无法通过外科手术来切除所有病变。

如果肿瘤体积过大出现压迫症状、有功能障碍者或

发生恶变的，主张手术切除［６－７］。本例患者为颈部

巨大的神经纤维瘤病并发恶变，患者原有颈部肿瘤

在第一次手术后迅速复发，伴有局部疼痛，出血坏

死，并通过病理证实为 ＭＰＮＳＴ。而 ＭＰＮＳＴ在临床
上极其罕见，是一种来源于神经系统的软组织恶性

肿瘤，治疗方法包括手术治疗、放疗及化疗。文献报

道手术切除是 ＭＰＮＳＴ首选治疗方法［８］。该患者颈

部剧痛，病理证实肿瘤已恶变为 ＭＰＮＳＴ，遂决定手
术治疗，切除颈部病变，缓解患者颈部剧痛的症状，

但术后半个月颈部肿瘤再次复发。有学者在关于

ＭＰＮＳＴ术后放疗的研究中指出，其中３８％患者选择
术后放疗，随访７年发现术后放疗能抑制肿瘤的生
长及减低肿瘤的复发［６］。该例患者术后放疗过程

中肿瘤逐渐缩小，疼痛逐渐减轻，随访６个月，肿瘤
无再生长，颈部未再出现疼痛。本病例的放疗效果

验证了Ｃａｒｌｉ教授统计分析的结果，术后放疗确实能
抑制肿瘤的生长及降低肿瘤的复发。而关于化疗，

目前尚有争议。本例患者术后于上级医院行化疗，

第一疗程结束后，颈部肿瘤继续增大，疼痛逐渐加

剧，可见化疗对该病例的治疗效果无任何改善。关

于化疗究竟是否能够治疗 ＭＰＮＳＴ，仍需大量病例加
以验证。ＮＦ的预后情况不一，大部分肿瘤发展缓
慢，或静止状态，可终生随访观察；对于有恶变的，术

后易复发，复发次数越多，恶性程度越高［９］。虽然

目前针对ＮＦ可以对症治疗，但彻底治愈很困难，尤
其是已发生恶变患者。国内外的研究者正致力于基

因治疗，由于 ＮＦ基因及其蛋白具有肿瘤抑制作
用［１０］，通过相应肿瘤通路导致细胞增殖和迁移加

剧，所以针对ＮＦ基因的致病机制，可为发展新的治
疗策略提供依据。

图１　患者全身皮肤见散在肿物，大小不等，颈部左侧一巨大神经纤维瘤　　图２　ＣＴ示颈部巨大神经纤维瘤向前推压、包绕
左侧颈总动脉、左侧颈内外动脉　　图３　术中见颈动脉被肿瘤包绕，沿动脉管壁外侧切除肿瘤组织大部分，颈动脉表面仍粘
连部分肿瘤，无法剥离　　图４　术后病理示梭形细胞肿瘤，边界不清，伴广泛坏死；肿瘤细胞镜下疏密相间，以异形的梭形细
胞成分为主，另见少量多核及瘤巨细胞散在分布，核分裂像易见　（ＨＥ×４００）
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　　关于ＭＰＮＳＴ的首选治疗方法，我科对中外文献
及指南中提到的主张手术切除尚持有疑问，待收集

更多病例加以验证。我们认为神经纤维瘤一旦恶变

为ＭＰＮＳＴ，应避免手术及化疗，首选治疗方法为放
疗。通过本病例我们可以看出放疗对 ＭＰＮＳＴ的治
疗情况是最佳的，复发的可能性最小，手术及化疗会

加速ＭＰＮＳＴ的复发。
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