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ABSTRACT
Objective To investigate the multimodal MRI manifestations of adult H3K27M mutant diffuse midline 
glioma,improve the diagnosis accuracy of the disease,and provide imaging reference for this type of 
tumor. Methods The clinical and imaging data of 12 cases of adult H3K27M mutant diffuse midline 
glioma confirmed by clinicopathology from January 2017 to May 2021 were retrospectively analyzed. 
Results 12 cases of H3K27M mutant diffuse midline glioma (10 males and 2 females),including 4 cases 
of thalamus (3 cases on the right side and 1 case on the left side); 5 cases of brainstem (2 cases of pons 
and 3 cases of medulla oblongata) ); 2 cases of cervical thoracic spinal cord; 1 case of cerebellar vermis. 
All 12 cases were single lesions,11 cases were solid,1 case was cystic,and spinal cord tumors were all 
long-segment lesions. The signal on MRI was relatively uniform; 4 cases with mild edema; 6 cases with 
lesions with necrosis,1 case with hemorrhage,6 cases with hydrocephalus; 7 cases with DWI lesions 
showed varying degrees of diffusion restriction,7 cases with flow Empty blood vessel signal; 12 cases 
showed enhancement,of which 10 cases showed uneven enhancement; 9 cases of MRS showed that 
the Cho peak increased to different degrees,the NAA peak decreased to different degrees,and 1 case 
showed a tall Lip peak; 4 cases performed diffusion tensor imaging (DTI) showed sparse nerve fiber 
bundles in the lesion area,2 cases were partially damaged and interrupted,and 2 cases nerve fiber 
bundles were compressed and displaced. Conclusion Adult H3K27M mutant diffuse midline glioma 
multimodal MRI manifestations are diverse,but still have relatively characteristic manifestations. A full 
understanding of these manifestations is helpful for clinical diagnosis.
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　 　 H 3 K 2 7 M 突 变 型 弥 漫 性 中 线 胶 质 瘤 是 2 0 1 6 年 世 界 卫 生 组 织 ( W o r l d  H e a l t h 
Organization WHO)中枢神经系统肿瘤分类新增加的肿瘤类型之一，是唯一通过基因突
变类型对肿瘤进行分型和定级的肿瘤，该类型肿瘤非常强的侵袭性，预后较差，无论
其组织学表现为Ⅱ、Ⅲ、Ⅳ级均诊断为WHO Ⅳ级[1-2]。2018年3月非WHO官方组织“中
枢神经系统肿瘤分子分类实践联盟”  对H3K27M突变型弥漫性中线胶质瘤定义提出三
点重要的补充意见[3]：1)浸润性(弥漫性)生长，2)位于中线，3)H3K27M突变。目前关于
H3K27M突变型弥漫性中线胶质瘤成像特征的文献有限，大多数研究都是针对儿童病例
的，本研究回顾和分析12例经临床手术病理证实为原发性H3K27M突变型弥漫性中线胶
质瘤成年患者(年龄≥18岁)的临床及MRI影像学资料，旨在探讨及总结该类型肿瘤的特
征性MRI表现，加深对此类型肿瘤的认识，从而提高该疾病的诊断准确率，并为该类型
肿瘤提供成像参考。

1  资料与方法 
1.1 一般资料  回顾收集中山大学孙逸仙纪念医院2017年1月至2021年5月经临床手术病
理证实的原发性H3K27M 突变型弥漫性中线胶质瘤12例，男10例，女2例，年龄18~55
岁，平均(26.7±15.9)岁。患者就诊时出现下列症状(部分病例出现多个症状)：反复头痛
头晕6例，呕吐2例，呃逆及饮水呛咳各1例，视物重影1 例，肢体麻木6例，肢体无力3
例，颈部疼痛1例，颅面部麻木2例。查体：肢体浅感觉减退6例，指鼻试验稍差3例，跛
行步态3例，颅面部浅感觉减弱2例，12例GCS：E4V5M6=15分。12例H3K27M 突变型
弥漫性中线胶质瘤的临床特征见(表1)。
1.2 仪器与方法  设备采用PHILIPS Ingenia 3.0T MRI 超导型MR扫描仪，头部或脊柱
相控阵线圈。患者取仰卧位，头先进。颅脑平扫序列:常规行T1WI、T2WI、T2- FLAIR、
DWI、增强T1WI。成像参数：T1WI：TR 200 ms，TE 4 ms；T2WI：TR 4120 ms，TE 90 
ms；T2 FLAIR：TR 8000 ms，TE 90ms，TI 2400 ms；扩散加权成像( DWI) TR 3600 
ms，TE 101ms，激励次数(NEX)2次，b＝0、1000S/mm2；FOV 223 mm×223 mm，
矩阵256×256，扫描层厚4.0mm，间隔1.0mm；颈椎平扫序列: 矢状位T2WI TR 3000 
ms，TE 86ms；T1WI TR 550 ms，TE 11ms、T2WI抑脂 TR 3450ms，TE 91ms。增强
扫描：对比剂采用钆喷酸葡胺(Gd-DTPA)，用量：0.1mmol/kg，注射流率为2.5mL/s，
注射对比剂后再注射20mL生理盐水，注射流率为2.5mL/s；增强扫描采集: 轴位、矢状
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【摘要】目的 探讨成人H3K27M突变型弥漫性中
线胶质瘤的多模态MRI表现，提高该病诊断准确
率，并为该类型肿瘤提供成像参考。方法 回顾性
分析2017年1月至2021年5月经临床病理证实的成
人H3K27M突变型弥漫性中线胶质瘤12例的临床及
影像学资料。结果 12例H3K27M突变型弥漫性中线
胶质瘤(男性10例，女性2例)，其中丘脑4例(右侧3
例，左侧1例)；脑干5例(脑桥2例、延髓3例)；颈胸
段脊髓2例；小脑蚓部1例。12例病灶均为单发，11
例实性，1例囊性，脊髓肿瘤都是长段病变。在MRI
上的信号相对均匀；4例伴轻度水肿；6例病灶伴坏
死，1例病灶可见出血，6例存在脑积水；7例DWI病
灶见不同程度扩散受限，7例病灶可见流空血管信
号；12例均呈不同程度强化；9例行MRS示Cho峰
不同程度升高，NAA峰不同程度降低，1例出现高大
Lip峰；4例行扩散张量成像(DTI)示病灶区神经纤维
束稀疏，其中部分纤维束破坏中断2例，神经纤维束
受压移位2例。结论 成人H3K27M突变型弥漫性中线
胶质瘤的多模态MRI表现多样，但仍具有相对特征性
的表现，充分认识这些特征表现，有助于临床诊断。
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位、冠状位T1WI，TR 200ms，TE 2.8ms。此外，本组 9例患者
还行磁共振波谱成像(magnetic resonance spectrum,MRS)：
TR 1700 ms，TE 135ms，采用多体素扫描，利用PHILIPS后处
理工作站重建出代谢谱线图，分析各种主要代谢物的含量。1例
行灌注加权成像(perfusion weighted imaging，PWI)、4例行扩
散张量成像(diffusion tensor image,DTI)；7例行磁敏感加权成
像(susceptibility weighted imaging，SWI)：TR 27ms，TE 20 
ms,反转角15。。
1.3 病例影像征象分析  由２名有丰富工作经验(10年以上)的放
射诊断医师以双盲法分析所有的影像图像，如意见有分歧时通过
互相讨论达成一致，观察内容包括肿瘤位置、形态、大小、瘤
周水肿范围、有无坏死囊变、有无出血、MRI信号特点及对比增
强强化特点(强化是否均匀、强化程度、病灶内强化区域形态)以
及是否存在脑积水、有无肿瘤播散或转移、部分功能成像序列( 
PWI、MRS、DTI、SWI) 特征。判读标准：1)MRI 信号(以脑皮质
为内对照)分四组：①低信号，②稍低信号，③稍高信号，④高信
号；2)TIWI增强程度分四组：①无强化，②轻度强化，③中度强
化，④明显强化；3)肿瘤周围水肿程度(根据水肿指数EI)分为四
组：①无水肿，②轻度水肿，③中度水肿，④重度水肿。

2  结   果 
2.1 MRI 表现  本组12例H3K27M突变型弥漫性中线胶质瘤病
例，其MRI表现见表2。病变部位包括丘脑4例(右侧3例，左侧1
例)，其中2例病例向后下延伸到第三脑室及松果体区；脑干5例
(脑桥2例、延髓3例)其中2例病例纵向延伸到小脑，另外2例向上
延伸到丘脑；颈胸段脊髓2例；小脑蚓部1例，并横向延伸至双
侧小脑半球。12例病灶均为单发；肿瘤最大径18~67.6mm，平
均(37.8±12.9)mm。8例瘤周无水肿，4例伴轻度水肿；6例病灶
伴坏死，6例无明显坏死； 1例病灶可见出血，6例存在脑积水；
7例DWI病灶见不同程度扩散受限，ADC值为0.466~1.423×10-
3mm2/s,3例DWI无扩散受限；7例行SWI病灶可见流空血管信
号；12例病例中10例呈不均匀强化，2例均匀强化，其中3例轻度
强化、3例中度强化，6例明显强化。9例病例行MRS示Cho峰不
同程度升高，NAA峰不同程度降低，Cho/Cr为1.4~7.147，Cho/
NAA为2.785~235.726，其中1例出现高大Lip峰； 4例病例行扩
散张量成像(DTI)示病灶区神经纤维束稀疏，部分破坏中断2例，
神经纤维束受压移位2例；1例由左侧丘脑向侧脑室生长的病灶区
PWI呈轻度高灌注，rCBF、rCBV升高分别为101.65、704.03(正
常对侧分别为95.4、627.1)，MTT(S)、TTP(S)缩短分别为6.93、
24.78(正常对侧分别为8.54、26.72)。
2.2 病理特征  本组12例镜检，组织中见中-重度异型细胞片状生
长，细胞胞浆淡红染或透亮，核卵圆形或梭形，可见瘤巨细胞，
部分病例微血管明显增生，核分裂象易见；免疫组织化学显示 
H3K27M(+)，IDH1(-)。

表1 12例H3K27M 突变型弥漫性中线胶质瘤的临床特征
临床特征    例数(%)       临床特征         例数(%)     临床特征       例数(%)
年龄≥18     12       病灶数量             12               查体 
18~30     8(66.7)       单发                 12(100)     肢体浅感觉减退      6
31~40     3(25)       多发                 0                指鼻试验稍差           3
>40     1(8.3)       症状                 跛行步态            4
性别        反复头痛头晕    6                 颅面部浅感觉减弱  2
男     10(83.3)       呕吐                 2                手术切除 
女     2(16.7)       肢体麻木             6                全部切除            9(75)
部位        肢体无力             3                部分切除            1(8.3)
丘脑     4(33.3)       颈部痛                 1               活检            2(16.7)
脑干     5(41.7)       颅面部麻木         1  
小脑     1(8.3)       饮水呛咳             1  
脊髓     2(16.7)       视物重影             1  
        呃逆                 1  
注：说明：部分病例出现多个症状及体征。

表2 12例H3K27M突变型弥漫性中线胶质瘤MRI表现
部位                                     丘脑   脑干(桥脑及延髓)   小脑蚓部   脊髓    合计
病例数量                                         4 5            1       2           12
形态              不规则                     1 2            1       0 4
                       类圆形                     3 3            0       0 6
                       梭形                     0 0            0       2 2
坏死              无                     1 3            0       2 6
                       有                     3 2            1       0 6
水肿程度    无水肿                     3 3                           2 8
                       轻度水肿  1 2            1  4
                       中度水肿  0 0            0       0 0
                       重度水肿  0 0            0       0 0
脑积水   有                     3 1            1       1 6
                       无                     1 4            0       1 7
出血              有                     1 0            0       0 1
                       无                     3 5            1       2 11
T1WI   低信号-稍低信号 3 4            2       0 11
                       等信号                     0 1            0       2 3
                       高信号                     1 0            0       0 1
T2WI/FLAIR 低信号-稍低信号 0 0            0       0 0
                       等信号                     0 0            0       0 0
                       稍高信号  2 3            1       2 8
                       高信号                     2 2            0       0 4
DWI    无扩散受限 0 3            0       NA 3
                       扩散受限                     4 2            1       NA 7
MRS NAA    降低                     4 4            1       NA 9
                       无降低                     0 0            0       NA 0
                       NA                     0 1            0       2 3
Cho    明显升高 2 2            0       NA 4
                       升高                     2 2            1       NA 5
                       无升高                     0 0            0       NA 0
                       NA                     0 1            0       2 3
                       Lip峰                     1 1            0       NA 2
SWI流空血管信号
                      有                     4 2            1       NA 7
                      无                     0 0            0       NA 0
                      NA  3 0            2       5
强化方式   结节状                     0 2            0       0 2
                      环形强化  2 1            1       0 4
                      整体强化                     1 1            0       0 2
                      瘤内絮状/斑片强化 1 1            0       2 4
强化程度   轻度                     1 1            0       1 3
                      中度                     0 2            0       0 2
                      明显                     3 1            1       1 6
不均匀强化                     3 4            1       2 10
均匀强化                                         1 1            0       0 2
注：NA表示该病例未行相关检查。

3  讨   论 
　　自世界卫生组织(WHO)在2016年修订了中枢神经系统肿瘤分
类指南并首次定义弥漫性中线胶质瘤、H3K27M 突变以来，文献
中发表了更多关于H3K27M 突变胶质瘤的报告，包括脑干局限胶
质瘤、组织学低级别胶质瘤和非中线胶质瘤的病例[4-6]。虽然并不
是所有报告的病例都符合H3K27M 突变型弥漫性中线胶质瘤诊断
标准，但许多病例为我们对这种恶性肿瘤提供了更深入的了解。
目前关于H3K27m突变胶质瘤成像特征的文献有限，大多数研究
都是针对儿童病例的[7-11]，但在成人中也有少数病例被报道[7,12-

20]。本组12例年龄均大于18岁，18-30岁8例，31-39岁3例，40岁
以上仅1例(此病例年龄为55岁)，40岁以下的病例占92.7%，提示
此类型肿瘤好发于40岁以下青年，40岁以上较少见。此外有部分
研究表明此类型肿瘤发生无明显性别差异，男女比例在1~1.5[2,21-

23]，而本组12例成年病例男性远远多于女性，男女比例达5：
1(10名男性，2名女性)，与以往研究有较大差别，可能与本组病
例样本较少有关。不同的发病部位伴随的临床症状也不一样，病
变发生于丘脑的病变症状多表现为头晕、头痛、呕吐、对侧肢体
麻木乏力、视物重影等；病变发生在脑干的症状多表现为单侧或
双侧肢体运动、感觉障碍等，偶见颈痛、呃逆及饮水呛咳出现； 
病变发生在脊髓的症状多表现为双侧肢体运动、感觉障碍等。
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图1A～图1C 男性，31岁，突发头晕1次，右侧丘脑不规则肿块，病例向后下延伸到第三脑室及松果体区，累及松果体；MRI表
现：肿块呈等长T1稍长T2信号，FLAIR呈高信号(1A)，增强扫描肿块呈不均匀轻度强化(1B),DTI内囊神经纤维束受压移位(1C)。
图2A～图2D　男性，31岁，左侧肢体麻木1个月，左侧面部麻木感，伴左耳耳鸣；右侧背侧丘脑-中脑区见不规则肿块，MRI表
现：肿块呈稍长T1稍长T2信号(图2A)，边界欠清，内信号不均，见小斑片状长T1长T2信号影，FLAIR 序列呈高信号(图2B)，DWI 
弥散受限，ADC 值减低，增强扫描明显不均匀环状强化(图2C)；MRS：病灶区 NAA峰明显降低，Cho 峰明显升高，Cr 峰稍降低，
NAA/Cr 值减低，Cho/Cr 值升高(图2D)。图3A～图3C 男性，55岁，呃逆3月余伴左侧局部躯体麻木1月余；延髓不规则肿块向下
累及颈髓；MRI表现：肿块呈长T1长T2信号(图3A～图3B)；增强扫描肿块内见结节状明显强化(图3C)。图4A～图4B　男性，39
岁，双下肢及左下胸麻木4月余；颈5-胸4水平脊髓长梭形等T1稍长T2信号肿块；压脂T2WI呈稍高信号，内见斑点状更高信号(图
4A)，增强扫描肿块内见片絮状轻度强化(图4B)。

3.1 影像学特征
3.1.1病变部位 组蛋白H3K27M突变多见于中枢神经系统中线结构
胶质瘤患者中，其中丘脑、脑桥、脊髓最为常见[24]；本组病例病
变部位包括丘脑、脑桥、延髓、颈3-胸5节段脊髓及小脑蚓部，
本组12例中，丘脑4例、脑干5例、脊髓2例，小脑蚓部1例。丘脑
病灶以右侧为主，但双侧病变也较常见[2]，本组右侧丘脑3例，左
侧丘脑1例，右侧更好发与以往病例相符，尚未发现双侧病变(图
1、图2)；5例脑干病例(脑桥2例、延髓3例)其中2例病例偏一侧生
长，3例累及脑干中央部；颈胸段脊髓2例，位于颈3-胸5节段脊
髓；H3K27M 突变的胶质瘤也可出现在小脑半球 [10，11]，本组病
例亦有1例发生在小脑蚓部，并横向延伸至双侧小脑半球。
3.1.2 病灶生长方式、形态特点  Qiu T[2]等研究表明丘脑病变多呈
弥漫性生长，向多方位扩展，而占据较大体积。本组病例病灶呈
弥漫性生长:丘脑病变倾向于通过前、侧和后扩张而广泛生长，
其中2例病例向后下延伸到第三脑室及松果体区，累及松果体(图
1)，与其他好发部位相比占据大脑更大的区域。脑干病灶呈弥漫

性膨胀生长，也可沿神经纤维束走行浸润性生长，5例脑干病例
(脑桥2例、延髓3例)其中2例病例纵向延伸到小脑(图3)，另外2例
向上延伸到丘脑，边界不清，占位效应明显。1例发生在小脑蚓
部病灶浸润生长累及双侧小脑半球，并伴第四脑室播散。颈段、
颈胸段的脊髓内病变常跨越三个以上的椎体节段，即长段病变
[2]，病灶多呈梭形中心性生长，少数呈偏心性生长[12]，本组2例髓
内病灶分别跨越颈3~颈6、颈5~胸4椎体，为梭形长段病变，中心
性生长(图4)。
3.1.3 病灶特征  郭伟 [23]等研究发现位于中线结构的胶质瘤瘤周水
肿多不明显，甚至完全不伴有水肿。本组12例病例仅6例存在瘤
周水肿，水肿程度较轻，也证实这一点我们认为与中线结构较为
致密有关，同时病变受邻近内囊后肢等白质结构的限制有较大关
系，。部分H3K27M突变型弥漫性中线胶质瘤病例表现与其他中
枢神经系统高级别胶质瘤类似，瘤体信号不均匀，可出现囊变、
坏死、出血等改变，本组12例病灶T1WI均呈低或稍低信号，其中
1例合并出血呈局部高信号；T2WI/FLAIR呈稍高信号8例，高信号

1A 1B 1C 2A

2B 2C 2D 3A

3B 3C 4A 4B
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4例，4例高信号病灶均出现坏死囊变；其中4例丘脑病变有3例出
现坏死囊变，1例合并出血；5例脑干病灶仅2例出现坏死，脊髓
病变未出现囊变坏死及出血；可能与丘脑区肿瘤生长速度较快、
内部缺血、缺氧等原因相关，而脑干及脊髓组织相对紧密。12例
病灶中有7例DWI见不同程度扩散受限，9例行MRS示Cho峰不同
程度升高，NAA峰不同程度降低(图2D)，反映肿瘤实质细胞增殖
活跃，与高级别胶质瘤组学特征相吻合[23]。 4例行扩散张量成像
(DTI)中1例病灶位于丘脑区向大脑脚浸润，神经纤维束部分破坏
中断；1例病灶位于延髓，神经纤维束部分破坏中断；2例病灶位
于丘脑未向内囊及大脑脚浸润，神经纤维束受压移位(图1C)。
3.1.4 病灶增强表现  本组12例均行MRI增强扫描，10例呈不均匀
强化，2例均匀强化，其中3例轻度强化、3例中度强化，6例明
显强化，12例病灶中结节状强化2例均位于脑干；环形强化4例
(丘脑2例，脑干1例，小脑半球1例)，整瘤强化：丘脑及脑干各1
例，脊髓病灶均呈絮状轻度强化；10例不均匀强化的病灶，大部
分区域强化程度较低，结合病理我们认为该区域胶质细胞增生较
显著，而强化较明显区域微血管增生明显。12例病灶组织学跨度
广，强化方式也多样。丘脑、脑干及小脑蚓部病灶内见多发流空
血管信号，符合高级别胶质瘤表现；我们研究中的大多数病变都
是实性的，常规MRI信号相对均匀。然而，MRI增强显示了不同程
度的病变增强模式，从轻度结节状强化到不规则的环形增强。在
MRI上高度可变的表现反映了不同的总病理变化，这反过来又受
到与该肿瘤相关的分子和组织病理学异质性的影响。
3.2 鉴别诊断  ①胶质母细胞瘤: 好发于大脑半球皮质下白质，其
次是脑干，可沿白质神经纤维束伸展至深处；MRI平扫常为混杂
信号，常伴出血、囊变坏死，瘤周水肿较明显，增强扫描多为不
规则花环样强化，可见“假缩小征”及“瘤外浸润征”[25]。②
中枢神经系统淋巴瘤，T1WI信号呈稍低信号，T2WI呈等或稍高
信号，ＤＷＩ明显扩散受限，瘤周水肿较轻，出血、坏死、囊变
少见，增强扫描较均匀，可见“马蹄征”、“软脑膜强化征”、
“血管包绕征”、及“蝴蝶征”[26]。③ 毛细胞星形细胞瘤，儿童
常见，好发小脑幕下及中线结构多见，成人毛细胞星形细胞瘤多
见于大脑半球，呈“囊中有瘤,瘤中有囊”，增强后囊壁或实性部
分明显强化，钙化、出血少见，瘤周无水肿或轻度水肿，无流空
血管影[27]。④ 转移瘤，有原发恶性肿瘤病史，一般患者年龄较
大，皮髓质交界处多见，肿瘤结节与水肿带不成比例 [28]。 
3.3 本研究的不足之处  ① 病例数比较少，结果可能会存在一定
的偏差，有待后续进行大样本、多中心研究，进一步探讨此类型
肿瘤的影像特征；② 未对患者生存率进行统计，未来要加大样
本量研究，及有更全面临床数据的研究，以探讨本文未讨论的
H3K27M突变胶质瘤的其他方面，包括生存率、管理和结果。 
　　综上所述，成人H3K27M 突变型弥漫性中线胶质瘤，好发于
40岁以下青年，常见于丘脑、脑干及脊髓等中线结构，瘤周水肿
轻或无水肿；坏死较常见，而出血较少见；多模态MRI表现多样，
大多数DWI可出现不同程度扩散受限；MRS示Cho峰不同程度升
高，NAA峰不同程度降低；扩散张量成像(DTI)病灶可导致神经纤
维束破坏中断或推移；强化程度可从轻度到明显强化，以不均匀
强化多见，瘤体大部分强化程度较低。虽然其MRI表现多样，但特
征性的位于中线结构附近、弥漫性生长，瘤周水肿轻或无水肿，
不规则强化特点和不同程度扩散受限等表现，对提高该病的诊断
准确率提供了支持；如果病变出现上述特征，而且年龄在40岁以
下，我们要考虑到该疾病，当然确诊仍需结合病理学检查。
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