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　　尤文肉瘤是神经外胚层来源的高度侵袭性小圆
细胞恶性肿瘤，最早由ＪａｍｅｓＥｗｉｎｇ在１９２１年报道，
而骨外尤文肉瘤（ｅｘｔｒａｓｋｅｌｅｔａｌＥｗｉｎｇ’ｓｓａｒｃｏｍａ，
ＥＥＳ）最早在１９６９年发现［１］。现报道１例原发性会
厌尤文肉瘤患者的临床资料，结合文献对其诊断和

治疗进行探讨。

１　临床资料

患者，男，６９岁，因咽部异物感２年、吞咽时加
重２个月于 ２０２０年 ３月 ５日入院。患者 ２０２０年
１月２日在当地医院行电子喉镜检查提示会厌占位；
局部组织病理检查提示低分化鳞状细胞癌。

２０２０年３月５日我院门诊行电子喉镜检查示会厌球
状肿物，大小约３ｃｍ×３ｃｍ，表面光滑，边界欠情，
活动度差，肿物前端可见外院活检术后破溃（图１），
另见右侧声带稍许白色伪膜，声带运动可，闭合不

严，梨状窝光滑。喉部 ＣＴ检查示左侧会厌部见一
枚大小约２４ｍｍ×３０ｍｍ不规则形软组织密度影，
边界清晰，密度尚均，自会厌缘膨胀性向会厌根部生

长，左侧会厌谷变窄，未侵及舌根，增强后肿块轻度

均匀性强化（图２）。考虑会厌部恶性占位性病变，
会厌癌可能性大。临床诊断：会厌恶性肿瘤。完善

术前检查后在全麻支撑喉镜下行会厌肿物等离子切

除术。术中持等离子刀沿肿物根部将肿物及周围黏

膜彻底切除，保留会厌软骨，向下探查见肿物孤立于

会厌黏膜表面，未侵犯喉面、舌根及会厌软骨，边界

安全，未见肿物残留。术后病理诊断（图３）：会厌小
细胞恶性肿瘤，考虑尤文肉瘤／原始神经外胚层肿
瘤。肿瘤细胞呈片状密集排列，大小均一，细胞质

少，细胞核深染呈椭圆形或圆形，核分裂易见，可见

ＨｏｍｅｒＷｒｉｇｈｔ假菊形团样结构。免疫组织化学染
色：ＣＫ５／６（－）、Ｐ６３（－）、Ｋｉ６７（约 ３０％ ～４０％阳
性）、ＣＫｐａｎ（－）、Ｐ５３（阴 ～弱阳）、波形蛋白（部分
弱阳～阳）、ＨＭＢ４５（－）、ＭＡＲＴ１（－）、ＣＤ４５ＬＣＡ
（－）、Ｓ１００（－）、ＣＤ５６（＋）、Ｓｙｎ（少数阳性）、ＣＤ３４
（－）、ＣｇＡ（－）、ＧＦＡＰ（－）、ＣＤ３１（－）、ＥＲＧ（＋）、
Ｆｌｉ１（部分弱阳 ～阳）、ＣＤ９９（膜 ＋）。Ｓｏｘ１０（小部
分弱阳～阳）、ＩＮＩ１（＋）、Ｃａｌｐｏｎｉｎ（＋）、ＣＤ３８（－，
微灶 弱 阳 ～阳）、Ｋａｐｐａ（－）、Ｌａｍｂｄａ（－）、
Ｈ３Ｋ２７ｍｅ３（＋）、ＳＭＡ（－、）、ＳＴＡＴ６（－）。荧光原
位杂交检测：ＥＷＳＲ１基因发生断裂，荧光显微镜下
存在肿瘤异质性，ＥＷＳＲ１异常百分比 ７１．５％。术
后咽部异物感明显缓解，吞咽受限完全消失。术后

１个月患者返院复查电子喉镜，会厌形态可辨，见
图４。患者术后随访至今已 ２４个月，未见肿瘤
复发。

２　讨论

尤文肉瘤与原始神经外胚层肿瘤及胸壁 Ａｓｋｉｎ
瘤同属于尤文肉瘤家族肿瘤［２］。其中 ＥＥＳ具有与
骨尤文肉瘤（ｓｋｅｌｅｔａｌｅＥｗｉｎｇ’ｓｓａｒｃｏｍａ，ＳＥＳ）相似的
镜下形态、病理特征、免疫表型和分子遗传学改变，

占尤文肉瘤的６％ ～４７％［３］，头颈部尤文肉瘤约占

整个ＥＥＳ的２％～７％［４］，临床罕见。与 ＳＥＳ相比，
ＥＥＳ发病呈双峰分布，更多见于 ＞３５岁和 ＜５岁的
人群［５］。病因和发病机制方面，尤文肉瘤家族患者

典型机制为ｔ（１１；２２）（ｑ２４；ｑ１２）染色体易位，产生
ＥＷＳＦＬＩ１融合基因，进一步转录、翻译调控其他致
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图１　术前电子喉镜图　　图２　术前水平位ＣＴ可见会厌部一不规则形软组织密度影

图３　病理检查　３Ａ：ＨｏｍｅｒＷｒｉｇｈｔ假菊形团样结构　（ＨＥ×４００）；３Ｂ：ＣＤ９９弥漫膜阳性　（免疫组化 ×４００）　　图４　术
后１个月复查电子喉镜图

癌基因的表达，是肿瘤发生、发展的基础［６］。

ＥＥＳ因发病位置不一，临床上缺乏典型症状。
根据国内报道，ＥＥＳ好发于下肢、椎旁及胸部，另有
少数发生于上肢、盆腔、腹膜后、口咽部、肾脏内及鼻

部、颌下、颈部等［７］，早期主要表现为软组织内肿

块，以肿瘤压迫引发的局部症状为主，如轻微疼痛、

局部肿胀，进一步发展为疼痛加重并压迫周围组织

出现局部功能障碍。本例患者肿瘤原发于会厌，尚

未见国内外类似报道，主要表现为咽部异物感渐进

性加重，吞咽受限，无明显侵犯表现。

原发于会厌的恶性肿瘤以上皮来源多见，偶见

肉瘤及转移癌，均应与之鉴别诊断，明确诊断必须依

赖病理学。尤文肉瘤光镜下可见均一卵圆形、圆形

性肿瘤细胞，呈分叶状或结节状分布，部分 ＥＥＳ病
例出现ＨｏｍｅｒＷｒｉｇｈｔ假菊形团样结构［８］；免疫组织

化学染色结果可显示 ＣＤ９９细胞膜上呈强阳性及
ＰＡＳ阳性，特异性较高，还可表达波形蛋白、ＮＳＥ、
Ｓｙｎ、Ｓ１００等。针对特征性的ＥＷＳＦＬＩ１融合基因，
可通过荧光原位杂交技术检测ＥＷＳＲ１基因易位，并
将其作为诊断尤文肉瘤的特异性指标。本例患者外

院活体组织检查示低分化鳞状细胞癌，与最终病理

诊断不符，可能受取材位置受限、深度不足等因素影

响，说明免疫组化和特征性染色体异位检测对 ＥＥＳ
的明确诊断至关重要。当活体组织检查病理诊断不

确切、不具体时，临床医生应持怀疑态度，调取原石

蜡及免疫组织化学切片病理会诊，必要时进一步行

根治性切除后送完整病理标本。

根据ＥＥＳ发病部位、肿瘤分期、有无转移、患者
的全身状况等，主张采用手术、化学治疗、放射治疗

及靶向治疗相结合的个体化综合性治疗方案［７］。

术前新辅助化疗有利于缩小原发肿瘤体积和清除微

小病灶，但相关临床证据尚不充分。无论原发肿瘤

体积大小与是否转移，均主张优先行根治性手术切

除，最大限度切除原发灶并保证安全边距。对于无

法耐受手术、无法完整切除、术后切缘阳性的患者，

可以使用放射治疗，其中 ６０Ｇｙ剂量是安全有效
的［９］。对于广泛侵袭、早期转移、肿瘤复发的患者，

则必须行术后化学治疗以延长生存期。本例患者会

厌原发灶呈膨胀性生长，位置局限，无周围组织转

移，术中探查无周围组织侵袭，术后未予进一步放疗

和化疗，予定期密切随访。
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