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瘤组织学的三种主要成分是：类似未成熟的Rathke上皮的莲座形
排列的上皮腺体，类似胚芽样的小的原始母细胞以及类似腺垂体
细胞的较大的分泌上皮细胞[6]。这反映了垂体发育停滞和增殖不受
控制。垂体母细胞瘤是DICER1综合征或胸膜肺母细胞瘤家族性肿
瘤和发育不良综合征的一部分[7]，由DICER1基因的杂合种系突变
引发，与DICER1基因的种系/或体细胞变异相关。国内外文献提示
所有经过分子研究的病例都至少具有一种DICER1致病性变异。本
病例分子病理检测结果提示DICER1基因第25外显子E1813K突变。
DICERl基因突变与胸膜肺母细胞瘤、囊性肾瘤、髓母细胞瘤等有
关，因此被称为“DICERl基因相关家族性肿瘤易感综合征”[8]。 腺
垂体发育的细胞成分的发现与垂体母细胞瘤的诊断一致，并将其与
其他器官的母细胞瘤对齐。它还暗示了潜在的特定遗传异常。 
　　垂体母细胞瘤很少见，没有特定的影像学发现，因此结合此
病例及此前Youliny报道的一例病例报告，提示垂体母细胞瘤的
MRI表现如下：垂体正常结构消失，鞍内及鞍上可见团块状等/
短T1等/长T2信号，或呈囊性长T1长T2信号，DWI高b值病变内见
斑片状扩散受限呈高信号，ADC图呈高低信号。静脉注入对比剂
后增强扫描：鞍内及鞍上病变可见明显欠均匀强化。垂体柄不可
见，视交叉可见明显受压向上移位。
　　垂体母细胞瘤需要与儿童鞍区常见的颅烟管瘤、垂体大腺瘤
进行鉴别：(1)颅烟管瘤：颅咽管为胚胎时期的结构。颅咽管瘤约
占颅内肿瘤2%~4%。常见于儿童，也可见于成年人，接近50%
的病人发生在20岁以前。颅咽管瘤常见于鞍上，病变也可沿鼻咽
后壁、蝶窦、鞍上达第三脑室前部。颅咽管瘤以囊性多见，单囊
较多，囊壁常比较光整，囊液多呈黄褐色。肿瘤囊壁和实性部分
常伴有钙化，典型表现为囊壁蛋壳样钙化，肿瘤实性部分的钙化
常呈点状或不规则状。CT表现为：因病变多为囊性，因此CT平
扫多为低密度，囊壁呈等或稍高密度，蛋壳样钙化有助于诊断该
病变。增强：大多数病人有明显强化，囊性者呈囊壁环形强化，
实性部分多呈不均匀强化。MRI信号变化多端，T1WI呈以高信号
为主的混杂信号，这与病灶内相关成分所占比例有关。T2WI多呈
高信号，但钙化、骨化可呈低信号。增强后扫描：肿瘤实性部分

可呈均匀或不均匀强化，囊性部分呈环形强化。(2)垂体大腺瘤：
是鞍区最常见的肿瘤，常见于成年人。CT平扫呈等密度或略高密
度。增强呈均匀强化，坏死、液化不强化。病变向四周侵犯，向
上可达室间孔;向下可突入蝶窦；向后可达脑干；向旁侧可达海绵
窦、颈内动脉。垂体大腺瘤包膜完整，边界清晰。鞍内肿瘤向鞍
上生长，冠状面呈葫芦状(束腰征)。MRI平扫与灰质相似或略低，
增强可见轻中度强化[9]。
　　垂体母细胞瘤治疗方式主要为手术切除。术后化疗与放疗[10]

以及单独的手术切除为一些患者提供了长期的疾病控制。通过长
期的神经内分泌管理，高质量的生存是可能的。
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图1A-图1D 病理诊断：垂体母细胞瘤；免疫组化结果：AE1/AE3(+)，CAM5.2(+)，P53(5%+)，ER(少量+)，GH(-)，FSH(小灶+)，ACTH(-)，LH(灶+)，PRL(-)，TSH(-)，
          PIT-1(-)，T-PIT(少数+)，SF-1(-)，Ki-67(热点10%+)；分子病理结果：DICER1基因第25外显子E1813K突变。
图2A、图2F：病变呈短长T1信号；图2B：病变呈短长T2信号；图2C：DWI高B值部分扩散受限呈高信号，大部分呈低信号；
图2D：ADC图呈大部分高信号，内见片状低信号；图2E、2G、2H：增强后扫描病变明显强化，病变呈分叶状，正常垂体、视交叉及垂体柄显示不清。
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　　患者女，27岁，因“行走不稳2月余，伴头晕、呕吐、视物
模糊1月”入院。入院后体检：神志清楚，精神状态可，理解力
定向力准确，双侧瞳孔等大等圆，直径3mm，光反射灵敏，肌
力和肌张力正常，Romberg征阳性。MRI检查示：左侧小脑及桥
臂可见等/长T1、等/长T2信号结节，结节边缘见短T2信号环，结
节周围见斑片状长T2信号，第四脑室受压变窄(图1,2)；DWI示病
灶中心呈等信号，周围见环形低信号(图3)；SWI相位图示左侧小
脑病灶边缘见环形低信号(图4)；MR增强示左侧小脑病灶呈明显
结节样强化，强化均匀(图5)。术前MRI诊断：左侧小脑及桥臂占
位，考虑海绵状血管瘤。

　　手术及病理：全麻后行左侧小脑占位切除术，术中B超引导
下，于左侧小脑偏中线1cm距横窦2cm处行皮层造瘘约3cm进入
瘤腔，肿瘤实质大小约为2.0cm×1.0cm×1.5cm，呈肉红色，
质软，血供丰富，与周围小脑组织边界欠清，完整切除肿物。病
理检查：镜下见肿瘤细胞弥漫分布，大小不等，核大浓染，异
型性明显，见点灶状坏死(图6)。免疫组化：SMA(-)，CD34(+)，
Ki-67：30%-40%阳性，GFAP(部分+)，EMA(-)，S-100(+)，
Vim(+)，Syn(+)，NSE(+)。病理诊断：(左小脑)胶质母细胞瘤，
WHO Ⅳ级。

图1-图5 左侧小脑及桥臂可见等/长T1、等/长T2信号结节，结节边缘见短T2信号环，结节周围见斑片状长T2信号，第四脑室受压变窄；DWI病灶中心呈等信号，周
        围见环形低信号；SWI相位图左侧小脑病灶边缘见环形低信号；MR增强示左侧小脑病灶呈明显结节样强化。
图6 病理图(HE，×100)见肿瘤细胞弥漫分布，大小不等，核大浓染，异型性明显。
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　　讨论：胶质母细胞瘤(glioblastoma，GBM)是颅内恶性程度
最高的星形细胞瘤，具有高度侵袭性，术后易复发，预后差[1]。
GBM多发生在50岁以上，30岁以下比较罕见[2]。肿瘤多位于大脑
深部白质区域，以额颞叶常见，发生于小脑的GBM非常少见，占
全部颅内GBM的0.3%~1.2%[3]。GBM在影像上表现为高度恶性的
生物学行为，常累及多个脑叶，可跨胼胝体向对侧脑组织侵犯，
因肿瘤生长迅速常伴有出血、坏死，增强扫描肿瘤实质呈斑片
状、花环状或结节状强化，肿瘤占位效应明显，瘤周出现重度水
肿。文献报道[4]发生在小脑的GBM既可以表现为不规则的花环状
强化，也有表现为均匀的片状或结节状强化，无坏死等不典型表
现。本例GBM患者发病年龄轻，发病部位极为少见，同时影像学
表现亦不典型，是造成术前误诊的主要因素。回顾本病例的MR表

现，瘤周存在明显水肿，T2WI和SWI提示肿瘤边缘有环形出血灶
在初诊时未得到重视，应进一步完善检查，MRS能发现GBM肿瘤
实质区域Cho值明显高于、NAA值低于正常脑组织，从而提高术
前诊断的准确性，术中更精准地切除病灶。
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