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　　患者女性，24岁，因发现腹腔肿物2月入院。2月前体检
发现左侧腹腔包块，无明显腹胀、腹痛、恶心、呕吐、便血、
黑便等不适；查体：腹平坦，未见肠型及蠕动波。左侧腹部
轻压痛，余腹部无明显压痛及反跳痛。叩诊移动性浊音阴性，
无肝区叩击痛。未闻及血管杂音，肠鸣音正常。腹部CT：
右上腹小肠腔内见类圆形软组织密度影，边界欠清，大小约
15mm×26mm×14mm，平扫CT值约为36HU，增强扫描呈
不均匀强化。左下腹见一类椭圆形低密度影，边界尚清，大小
约26mm×50mm×65mm平扫CT值约15HU，局部病灶与小
肠分界不清，增强扫描显示病灶不均匀强化，内见斑片状低强
化区，动脉期、静脉期及延迟期CT值分别为46HU、61HU、
77HU。腹盆腔内与双侧腹股沟区无肿大淋巴结影。盆腔内未见
明显积液影。盆腔MR：左下腹见一长T1长T2肿块影，大小约
47mm×26mm×86mm，信号欠均匀，与周围小肠关系紧密，
DWI未见明显弥散受限；增强扫描显示病灶上部明显不均匀性渐
进强化，呈蜂窝状，下部囊性成分未见强化。所示部分腹部、
臀部皮肤多发结节影，符合神经纤维瘤病。考虑左下腹占位为
间叶源性肿瘤，不除外神经纤维瘤病伴发的腹腔肿瘤。手术取
仰卧位，脐上做12mm纵行切口行腹腔镜探查，未见腹腔及脏
器转移结节，左下腹近盆腔可见后腹膜囊性包块，部分呈胶冻
样，包膜完整，与小肠系膜根部局部粘连附着，探查小肠距离
屈氏韧带约60cm可触及肠腔内包块,考虑需完整取出包块，遂
决定中转开腹。作腹部正中绕脐切口，完整切除腹腔肿物及小
肠肿物。腹腔肿物大小有约8cm×6cm，分叶状，包膜完整，
内可见少量脂肪成分，切开包膜可见胶冻样成分。剖开小肠后
可见一约3cm×1.5cm带蒂肿物，表明黏液粗糙，部分黏液可
见糜烂。术后病理：(1)“腹膜后肿物”镜下见黏液样背景，部
分见形态均一的卵圆形细胞，胞浆透亮，多泡状，细胞核小深

染，并见纤细、分支状血管。SMA(-)，CD117(-)，Dog-1(-)，
CD34(-)，SDHB(未缺失)，Ki-67(约2%)，MDM2(-)，CDK4(-)，
FISH未检测到MDM2基因扩增及DDIT3(12q13)基因断裂。二代
测序未检测到相关融合基因。考虑形态学符合黏液脂肪肉瘤，
但未检测出相关融合基因。(2)“小肠肿物”：SMA(梭形细胞
+)，CD34(部分梭形细胞+)，Melan-A(梭形细胞-)，HMB45(梭细
胞-)，D2-40(可见淋巴管结构)，S-100(-)。符合错构瘤性息肉。
　　神经纤维瘤病属于常染色体显性遗传疾病，其患病率约为
三千分之一，临床特征主要表现为多系统受累[1]。 该疾病典型
症状包括皮肤色素沉着斑、周围神经肿瘤、虹膜错构瘤(Lisch
结节)以及骨发育异常等临床表现[2]。其发病机制与NF1抑癌基
因变异导致的神经纤维蛋白功能缺失密切相关，这种蛋白异常
会引发RAS信号传导通路异常活化，进而促使细胞异常增殖。
文献记载该病可能并发神经鞘瘤、脑膜肿瘤及消化道间质瘤等
病变，值得注意的是，腹膜后黏液样脂肪肉瘤合并小肠结构瘤
的复杂病例，目前国内文献中尚未见相关报道。神经纤维瘤病
依据临床特征可分为8种亚型[3]，编号为NF1至NF8。其中NF1
型最为普遍，约占全部病例的90%，其特征性皮肤肿瘤多始
发于青春期后，体积通常在0.5cm~2cm范围，偶有发展为巨
大瘤体的临床报道；NF2型以中枢神经系统受累为特点，肿瘤
多起源于单侧或双侧听神经，典型症状包括进行性听力减退、
前庭功能障碍及耳鸣，多在青春期显现。NF3型属于复合型病
变，兼具NF1与NF2的临床特征并伴发多发性中枢神经肿瘤。
NF4型为特殊变异型，常合并神经纤维瘤与血管瘤等间叶组织
肿瘤。NF5型呈节段性分布，特定解剖区域可见咖啡斑与神经
纤维瘤聚集。NF6型以单纯性多发性咖啡斑为唯一表现。NF7
型指20岁后迟发的神经纤维瘤病例。NF8型为未分类的特殊
类型。目前研究证实，NF1与NF2分别由特定染色体异常导致：
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NF1源于17号染色体长臂11.2区段缺失(17q11.2)，而NF2则由22
号染色体长臂12.2区段缺失(22q12.2)引发[4]。本例患者临床表现
符合典型NF1型诊断标准，呈现皮肤多发性神经纤维瘤伴牛奶咖
啡斑特征，影像学检查未发现中枢神经系统占位性病变。
　　黏液型脂肪肉瘤归类为软组织恶性肿瘤[5]，多发于四肢深
部肌间隙及腹膜后区域。该肿瘤多表现为界限相对清晰的隐袭
性生长的肿块，因其组织成分中水分占比达75%~90%，而脂
质成分仅占10%~25%，故超声影像多呈现低回声特征，CT扫
描显示为低密度占位，与普通黏液囊肿存在鉴别诊断困难[6]。
临床实践中易误诊为良性囊性病变行单纯切除术。针对该肿瘤
的治疗策略主要依赖外科干预，对于分化程度较高的病例建议

实施扩大范围切除术，若残留分叶状瘤体或微小卫星灶常导致
术后复发。鉴于该类型极少发生淋巴结转移，常规区域淋巴结
清扫并非必要治疗措施。当无法实现根治性切除时，联合放射
治疗可有效控制局部病灶进展。化学药物治疗仅适用于低分化
亚型，但临床应答率存在显著个体差异[7]。研究数据显示黏液亚
型预后较佳，五年生存率可达约80%，而多形性、圆细胞型及
去分化型患者生存率显著降低，五年生存区间为20%~50% [8]。  
　　本病例经术后病理学证实为黏液型脂肪肉瘤，但分子检测
显示MDM2基因未发生扩增且DDIT3基因未见断裂，与典型黏
液亚型遗传学特征不符，推测其发病机制可能与神经纤维瘤病
相关NF1基因突变引发的RAS信号通路异常激活存在关联性。

图1 腹部核磁腹膜后占位。图2 腹膜黏液脂肪肉瘤。图3 小肠肿物。图4 小肠错构瘤。
图5 DDIT3断裂基因检测阴性。图6 MDM2基因扩增检测阴性。
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