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讨论：Lhermitte-Duclos disease(LDD病)又名小脑发育不良
性神经节细胞瘤，是一种比较罕见的神经元肿瘤，2016年WHO对
中枢神经系统肿瘤的分类中其为WHO Ⅰ级，为神经元和混合性神
经元-胶质肿瘤[1]，病理上呈一种复杂的错构瘤样畸形改变[2]。早期
可无明显症状，后期出现脑积水所致的颅内高压症状及小脑半球
的占位效应。LDD病人可同时伴有各种类型的畸形，如巨脑、多
指、脊髓空洞等。LDD病的MRI具有特征性表现[3]，T1WI 呈等信
号和低信号相间的条纹征，T2WI及T2FLAIR呈等信号和高信号交
替，病灶边界较清，形成典型的“虎斑”征，出现该征象是因为
受累小脑脑叶膨大，正常小脑脑叶萎缩，两者逐渐移行形成明显
的分层结构。鉴别诊断：①小脑梗死，发病急，DWI可见明显弥
散受限[4]。②小脑肿瘤，包括髓母细胞瘤、毛细胞型星形细胞瘤、
血管母细胞瘤。髓母细胞瘤好发于小脑蚓部，信号均匀，强化明
显；毛细胞型星形细胞瘤多为囊实性改变[5]，囊腔内可见附壁结
节，增强后结节明显强化；血管母细胞瘤常表现为大囊小结节，
壁结节及瘤周可见异常血管流空影[6]。

LDD通常行手术或保守治疗。手术治疗包括肿瘤全切和部分
切除，肿瘤全切是治疗LDD的最佳方式，预后良好；部分切除患
者的残留病灶长期稳定，因此肿瘤部分切除方式一定程度上可以
缓解肿瘤的占位效应所致症状[7]，也有文献报道患者在肿瘤部分
切除后出现复发和恶性转化[7]。症状保守治疗主要针对无症状或
主要累及脑干的患者，但无症状的患者最终会因功能缺失出现症
状而最终进行手术治疗。

综上所述，LDD典型病灶的体积较大，边界不清，磁共振MR
表现具有特征性，即"虎纹征"及增强病灶无强化，该表现有利于
临床术前诊断。
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血管周上皮样细胞肿瘤(perivascular epithelioid cell 
tumor, PEComa)是一组具有血管周上皮样细胞特征的间充质肿
瘤，存在相近的组织学形态和免疫表型。现报道一例儿童肾脏
PEComa如下。

病例资料：患儿，男，13岁11月，因腹胀1年，发现左上腹
肿物2天来我院就诊。查体：腹平软，左上腹可及巨大占位性包
块，质地韧，移动差，余未见明显异常。肿瘤标志物全套：神经
元特异烯醇化酶(neuron specific enolase, NSE)49.80ng/mL(参

考值：0~21.47ng/mL)。
影 像 学 检 查 ： 腹 部 C T 平 扫 ＋ 增 强 ( 图 1 ~ 6 ) 示 左 肾

见 混 杂 密 度 肿 块 ， 内 含 斑 片 状 、 条 片 状 钙 化 ， 大 小 约
145mm×99mm×160mm，增强后呈明显不均匀强化，周围可
见迂曲增粗的血管影；左肾静脉、下腔静脉明显增粗，下腔静脉
呈瘤样扩张，增强后强化不均匀。腹部MRI平扫(图7、图8)示左肾
见不规则结节状、团块状异常信号影，T1WI呈稍高信号，T2WI呈
等、稍高信号，信号不均匀，肿块边界不清，左肾静脉、下腔静
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脉明显增粗。诊断：左肾恶性肿瘤伴左肾静脉、下腔静脉内瘤栓
形成。

患儿行B超引导下穿刺活检术，病理(图9)：镜下见上皮样
细胞呈团片状排列，散在钙化。免疫组化单克隆抗体及癌基因
检测：CD10(－)、CK(AE1/AE3)(－)、CK19(－)、CK20(－)、

Calponin(±)、Desmin(－)、EMA(－)、Ki-67(约10%＋)、
MelanA(弱＋)、HMB45(＋)、Synaptophysin(－)、CgA(－)、Cyclin 
D1(＋)、TFE3(＋)、Vimentin(部分+)、WT1(血管+)、NUT(－)、
CD99(＋)、inhibin(－)。诊断为肾血管周上皮样细胞肿瘤。

图1、图5 腹部CT平扫示左肾见混杂密度肿块，内含斑片状、条片状钙化，边界欠清，左肾静脉明显增粗。
图2～图4 CT增强动脉期、静脉期、延迟期病灶呈明显不均匀强化，左肾静脉明显增粗，可见不均匀强化的瘤栓。
图6 CT增强静脉期下腔静脉呈瘤样扩张，内不均匀强化；
图7、图8 腹部MRI平扫示左肾不规则结节状、团块状异常信号影，T1WI呈稍高信号，T2WI呈等、稍高信号，信号不均匀，病灶沿左肾静脉
         生长，左肾静脉增粗。
图9 病理图片：镜下见上皮样细胞呈团片状排列，散在钙化(HE，×5)。
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讨论：2013年WHO将PEComa定义为一种具有血管周上皮
样细胞(perivascular epithelioid cell, PEC)特征的间充质肿瘤，
通常表达黑色素细胞和平滑肌标记物，表现为与血管壁局部相
关，其家族肿瘤包括血管平滑肌脂肪瘤(AML)、淋巴管平滑肌瘤
病(LAM)、肺透明细胞糖瘤(CCST)以及包括原发性肺外糖瘤、透
明细胞肌黑色素瘤(CCMMT)在内的一系列组织学和免疫表型相似
的肿瘤，后者可称为非特殊类型PEComa(PEComa-NOS)。而根
据2022年WHO分类(第5版)，PEComa“家族肿瘤”这一名称被
取消，目前仅包括LAM、AML及PEComa-NOS，CCST及CCMMT
不推荐作为诊断术语，不作为独立的组织学分型而存在[1-2]。

PEComa可发生于身体多处部位，包括肾脏、肝脏、肺、胰
腺、子宫、卵巢、胃肠道等部位，多见于女性[3]。PEComa患者
临床表现缺乏特异性。成人患者实验室检查无特异性指标，但付
汪星等人[4]研究发现其纳入研究的5例儿童PEComa患者神经元特
异烯醇化酶(neuron specific enolase, NSE)均有升高，他们推测
儿童患者与成人不同的原因如下：①儿童患者术前易误诊为神经
母细胞瘤等肿瘤，NSE为其常规筛查项目，但成人患者一般不会
常规筛查NSE而导致该信息缺失；②儿童PEComa可能具有与黑
色素瘤(NSE升高)类似的功能，而成人病例则因该功能退化导致
NSE不高。本例患儿的NSE升高，与该研究相符。

PEComa在影像学上最常表现为圆形或类圆形肿块，边界多
清晰，肾脏PEComa一般良性多见，当肿瘤为恶性时，可有周边

局部侵犯的改变或存在远处转移。CT平扫时呈稍低密度或等密
度，且密度常不均匀，其内可出现出血、坏死囊变或钙化，增强
后肿块多为动脉期不均匀明显强化，部分病灶强化可分布于肿瘤
周边，呈现出“周边强化”的影像学特点，静脉期持续强化，延
迟期强化减退，也可表现为“快进快出”的强化方式，肿瘤内或
边缘可见迂曲增粗的血管影[4-6]；MRI上T1WI呈稍低或等信号，
T2WI呈不均匀高信号，DWI呈高信号，ADC呈低信号，增强后呈
不均匀明显强化，部分病灶内可见流空血管影，当肿瘤较大时，
可见延迟强化的“假包膜”影[3,7]。部分PEComa患者可伴发结节
性硬化症(tuberous sclerosis, TSC)[8]，这类患者可见除PEComa
病灶以外的其他系统的相关表现。PEComa患者发生瘤栓者较罕
见[4]，但本例患儿存在明显瘤栓，这是本病例与一般PEComa的
不同之处。

本例肾PEComa主要与以下疾病相鉴别：①肾母细胞瘤：
又称Wilms瘤，是最常见的儿童肾脏恶性肿瘤，多见于1-3岁儿
童，多为圆形或类圆形的巨大软组织肿块，呈膨胀性生长，其周
围萎缩的肾实质包绕肿瘤形成包膜，内可见出血、囊变、坏死、
钙化，增强后呈不均匀强化；肿瘤周围可见呈蟹足样明显强化的
肾组织；残存肾实质常与对侧正常肾实质强化相同，称为“残肾
征”[9]。②神经母细胞瘤：儿童最常见的恶性实体肿瘤，多发生
在5岁以下儿童，最常见发生部位为腹膜后，尤其是肾上腺，多
为混杂密度肿块，典型征象为多发点状、斑片状钙化，可包绕大
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血管及其主要分支生长，增强后呈渐进性不均匀强化，发生于肾
上腺时可向下、向外推挤肾脏，肾皮质完整，但当肾脏受累时应
仔细甄别肿瘤的发生部位。③肾透明细胞肉瘤：发病率在儿童肾
脏恶性肿瘤中仅次于肾母细胞瘤，起源于肾脏间质，影像学上几
乎所有病例均可见囊变，增强后强化与不强化相间，强化的实性
部分呈条纹、云絮、鱼肉或虎斑状渐进性强化，且动脉期可见多
发细小的血管影，易发生骨转移[10]。

PEComa主要有赖于病理诊断。PEComa镜下可见肿瘤细
胞为上皮样细胞或梭形细胞，二者可同时存在，呈巢状、片状
或梁状排列，常放射状分布于血管周围，细胞核呈圆形或椭圆
形，可见核内包涵体，核仁明显，细胞质丰富，呈透明或嗜酸
性[4,11]。免疫组化上，几乎所有的PEComa都表达黑色素细胞标
记(HMB45或Melan-A)和平滑肌标记(SMA)，若上皮样细胞占肿
瘤细胞大多数，则表达前者为主，若梭形细胞为主，则表达后
者较多[12-14]。

综上，PEComa在临床上较为罕见，组织学形态和免疫表型
上具有一定的特征，影像上可有“周边强化”等特点，瘤栓较少
见，而本例发生于儿童肾脏的PEComa术前诊断时可以综合考虑
多种儿童肾脏肿瘤的发病年龄、临床症状、影像表现等进行分析
及鉴别诊断，可帮助拓宽诊断思路，最终诊断则有赖于病理学检
查尤其是免疫组化。
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1  病例资料
患者，女，23岁，未婚，已经订婚，有性生活史，6天前出

现阴道出血，量少，无腹痛等不适，自测尿妊娠试验阴性，既往
体健。

急诊查盆腔超声示：右卵巢内可见混合回声包块，大小约

51mm×37mm×44mm，内透声差，可见絮状回声，周边可见
环状血流信号，左卵巢27mm×16mm，考虑右侧卵巢黄体囊肿
伴出血，未予特殊治疗，腹部不适自行缓解。

三个月后复查超声示肿物持续存在，进一步行盆腔核磁共振


