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骨 原 发 性 平 滑 肌 肉 瘤 ( p r i m a r y  l e i o m y o s a r c o m a  o f 
bone, PLB)是一种罕见的原发于骨的恶性梭形细胞肿瘤。自
Evans 等 [1]1965年首次报道以来，仅有包含少数病例的研究
及个案报道出现，儿童病例更为罕见，且着重于临床及病理诊
断，分析相关影像的文献报道更少。本文收集一例经病理证实
的儿童胫骨原发性平滑肌肉瘤，并结合文献复习进一步熟悉该
疾病，现报道如下。

患者，男，8岁4月，右小腿疼痛1个月余，右下肢疼痛加
剧，行走跛行。体格体查：右膝部以下按压疼痛，行走跛行。
Ｘ线检查(图1)示右胫骨近端骨干呈膨胀性改变，可见一囊状低
密度影，邻近骨皮质变薄，表面尚光整。CT检查(图2A、2B)示
右胫骨近端可见骨质破坏区，呈膨胀性改变，内密度欠均匀，
平 均 CT 值 约 4 2 H U ， 邻 近 骨 皮 质 变 薄 ， 局 部 骨 皮 质 不 连 续 ，

周围软组织稍肿胀。MR检查(图3A、3B)示右胫骨近段干骺端
见一类圆形病灶，T1WI呈低信号，T2WI呈稍高信号，内信号
不均匀，可见多发片状T2WI混杂信号影，边界尚清，大小约
35mm×37mm×55mm，右胫骨近端干骺端呈膨胀性改变，邻
近骨皮质变薄，骺板局部破坏，周围软组织肿胀。

遂行右胫骨肿瘤切除术。术后组织病理学(图4)镜下检查：
肿瘤细胞较丰富，流水状或编织状排列，细胞呈长梭形，部分多
形性，可见核内包涵体，核分裂象较多见。免疫组化：S100 +，
SMA +，CD34 -，SYN -，CD99 +，INI1存在，desmin -，MyoD1 -，
Myogenin -，CK -，EMA 弱+，Bcl2 +，SOX10 -，STAT6 弱+，
P53 +，Ki-67约20% + 。病理诊断：(右胫骨)恶性肿瘤，考虑为平
滑肌肉瘤。

图1 X线示胫骨近端骨干呈膨胀性改变，内见低密度影(箭标)，邻近骨皮质变薄。
图2 CT冠状位骨窗(2A)与横断位软组织窗(2B)示右胫骨近端骨质破坏区，呈膨胀性改变，局部骨皮质不连
(箭标)，周围软组织稍肿胀。
图3A～图3B MR示右胫骨近端膨胀性改变，T1W呈低信号，T2W呈混杂高信号，边界尚清，周围软组织肿胀
(箭标)。
图4 光镜下(HE×100)，肿瘤细胞呈流水状或编织状排列，可见核内包涵体，核分裂象多见。
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讨论：平滑肌肉瘤由间质性肿瘤异质性造成，它常发生在
子宫、胃肠道、肠系膜，原发于骨的平滑肌肉瘤相对较少，儿
童的更少。骨原发性平滑肌肉瘤(primar y leiomyosarcoma 
of bone, PLB)是一种罕见的原发于骨的恶性梭形细胞肿瘤，
约 占 骨 原 发 性 肿 瘤 的 0 . 0 6 % ， 在 骨 原 发 性 恶 性 肿 瘤 中 的 比 例
<0.7%[2]。国外文献报道PLB好发于9~88岁，平均年龄46岁，男
性发病率略低于女性[3]；国内报道其发病年龄为12~75岁，平均
年龄32.6岁，发病无明显性别差异[4]；本文患儿年龄8岁4个月，
为已知文献报道中发病年龄最小的患者。长骨干骺端是骨原发性
平滑肌肉瘤的最常发生部位，其中以膝关节附近最常见，尤其是
股骨和胫骨好发[3]。临床症状常以疼痛最多见，其次为肿块及病
理性骨折[5]。本文患儿亦是以下肢疼痛为主要症状就诊。

PLB常用的影像学诊断方法包括X线、CT以及MR检查。X线
及CT表现主要分为溶骨性、混合性和囊状性[6]。溶骨性病变可见
破坏区呈虫蚀样改变，边界不清，肿瘤沿哈弗氏管生长、侵犯骨
皮质，少数伴有轻微骨膜反应。混合性病变则表现为斑片样骨质
破坏，在骨质破坏区的髓腔或软组织内可见斑点状、斑片状高密
度影，呈钙化、骨化征象，部分可见骨膜反应。囊状性病变呈
中心性囊状改变，多房、膨胀性骨质破坏。相较于普通的X线检
查，CT在评估肿瘤对骨皮质侵袭和对周围软组织累及的广度上
有重要价值。MRI表现：PLB 在T1WI序列常呈等、略低或略高信
号，在抑脂T2WI序列多呈高信号，增强后为不均匀强化，部分
可呈轻度强化[7]，部分亦可呈明显强化[8-9]。MRI检查能更好显示
PLB的髓内病变及软组织受累的程度和范围。由于MRI软组织分
辨率明显高于其他影像学检查方法，对于病变范围的评估更为准
确，为临床的治疗方案提供更为精准的参考[9]。

PLB最终确诊主要依靠病理学检查及免疫组化分析[10]。镜下
肿瘤细胞大多为梭形，呈束状及丛状排列。肿瘤细胞中核分裂像
多见，并可出现凝固性肿瘤细胞坏死。绝大多数肿瘤细胞中平滑
肌肌动蛋白SMA阳性，约一半表达为Desmin阳性，部分细胞角
蛋白CK阳性，S100蛋白一般阴性[11]。本例中病理免疫组化提示
SMA +，desmin -，CK -，S100 +。

PLB的鉴别诊断主要为以下骨肿瘤[5,12-17]：(1)骨肉瘤，好发于
青少年，以疼痛、肿胀和运动障碍为主要症状，影像学表现为不
规则骨质破坏及软组织肿块，肿瘤有明显的骨膜反应，可见葱皮
样影、Codman三角等。病理镜下可见异型梭形细胞，但免疫组
化染色梭形细胞中不表达平滑肌肌动蛋白SMA。(2)未分化多形性
肉瘤(骨恶性纤维组织细胞瘤)，该病好发于中老年人，影像学特
点为长骨骨端或干骺端偏侧性溶骨性骨质破坏，破坏区内粗细不
一的骨嵴，骨膜反应少见。病理下梭形细胞呈车辐状排列，免疫
组化染色梭形细胞亦不表达平滑肌肌动蛋白SMA。(3)骨炎性肌纤
维母细胞瘤，一般为良性病变，在影像学上与骨平滑肌肉瘤相类
似。病理学检查肿瘤含有丰富的胶原和较少的细胞数量，镜下可
见梭形细胞。免疫组化示平滑肌肌动蛋白SMA阳性，但钙结合蛋
白(Caldesmon)阴性。(4)骨滑膜肉瘤：好发于15~35岁的青少年
及中年男性，影像学表现为溶骨性骨质破坏伴周围软组织肿块，
免疫组化缺乏特异性标志物，具有特征性的(t X;18)(p11.2;q11.2)
染色体易位。

总之，当出现身体局部疼痛，影像学提示发生于四肢或躯干
的骨质破坏，特别是股骨远端、胫骨近端的中心性、溶骨性骨质
破坏伴软组织肿块，内密度或信号不均匀，增强后明显不均匀强
化，应考虑到骨原发性平滑肌肉瘤的可能性。关于骨原发性平滑
肌肉瘤，尤其是儿童，相关文献资料甚少，诊断相对困难，需结
合临床表现、影像学特征以及病理和免疫组化分析才能更好地明
确诊断。
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