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·病例报道·

患儿男，11岁，因“左膝疼痛 1年余，加重伴左膝包块 4个月

余”来我院就诊。体格检查：步态跛行，左侧膝关节前方肿胀，

轻度屈曲畸形，屈曲 100°，伸直-5°，压痛明显，以髌前为主，屈

伸活动可诱发疼痛。超声检查：左侧髌腱及髌下脂肪垫内均见

一大小约 35 mm×25 mm×33 mm团状弱回声，边界较清晰，形态

较规则，与髌骨下极分界不清晰；左侧髌腱增厚，最厚处约

7.5 mm，回声减低（图1A、B）；能量多普勒于低回声内探及丰富血

流信号（图1C），左侧髌腱内血流信号丰富；频谱多普勒于弱回声

内探及动脉频谱（图1D），收缩期峰值流速 17.5 cm/s，舒张期峰值

流速 5.1 cm/s，阻力指数 0.71。超声提示：①左侧髌腱及髌下脂
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A、B：二维超声示髌腱（*示）及髌下脂肪垫（▲示）内见一团状弱回声（F：股骨；T：胫骨）；C：能量多普勒于弱回声内探及丰富血流信号；D：频谱多普勒

于弱回声内探及动脉频谱

图1 恶性肌纤维母细胞肉瘤/恶性肌血管周细胞瘤超声图
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肪垫内实性占位，考虑肉瘤？②左侧髌腱增厚。行左膝关节肿

瘤切除活检术+髌骨活检术+膝关节清理术+石膏固定术，术中

见病灶累及髌韧带内侧及中份，累及髌骨下极髌骨骨骺，关节

腔滑膜充血水肿，软骨完整无明显破坏，髌骨骨质疏松严重；剖

开肿瘤可见鱼肉样组织与纤维样组织。病理检查：梭形细胞

肿瘤，核分裂象约 10个/10高倍视野，可见异常核分裂象。免

疫组化检查：Desmin（-）、SMA（部分+）、PanTRK（-）、S-100（-）、

CD34（-）、EMA（-）、TLE-1（-）、H3K27me3（+）、ALK（-）、

Caldesmon（-）、myoD1（-）、Ki-67（约 10%+）、INI1（+）、ERG
（-）、CD99（±）、STAT6（-）。见图 2。FISH检测：未检出RELA、
SS18基因易位；基因突变检测：未检出CTNNB1基因（exon3）突

变。综合以上检查结果诊断为恶性肌纤维母细胞肉瘤/恶性肌

血管周细胞瘤。

讨论：恶性肌纤维母细胞肉瘤是一种罕见的非典型肌纤维

母细胞肿瘤，可累及机体任何部位，常见于四肢和头颈部，好发

于成年人，儿童罕见，目前尚缺乏统一的诊断标准［1］。该肉瘤

可表现为梭形肿瘤细胞束状排列、弥漫浸润性生长等侵袭性纤

维瘤病样特征，肿瘤细胞也可在骨骼肌纤维间生长，与纤维肉

瘤等恶性肿瘤具有相同的组织学特征，如均存在肌纤维母细胞

分化，因此鉴别诊断时需结合免疫组化检查和电镜分析［2］。其

超声表现为不均匀团状回声伴丰富血流信号，同时还具有破坏

性影像学特征［3］。本例患儿为男性青少年，发病年龄不典型，

临床和超声特征基本符合恶性肌纤维母细胞肉瘤表现，病理检

查结果显示细胞呈梭形并浸润性生长，提示肉瘤可能。

恶性肌血管周细胞瘤也称恶性肌周细胞瘤，是一种与肌周

细胞瘤具有相同组织学和免疫组化特征但伴有恶性特征的肿

瘤［4］，其组织学特征与肌纤维瘤、血管平滑肌瘤等重叠，形态上

构成连续谱系。该肿瘤临床极为罕见，好发于男性，儿童患者

更少见；可发生于机体各部位，好发于肢体远端，呈浸润性生

长，常伴有局部复发和远处转移［5］。恶性肌周细胞瘤由卵圆形

至梭形的肌样细胞构成，有明显向血管周肌样细胞和肌周细胞

分化的趋势，在血管周围呈显著的同心圆状排列，有丝分裂活

跃、细胞密集、呈多形性。二维超声表现为单发的均匀或不均

匀团状回声，边界较清晰，与周围组织可粘连［6-7］；多普勒超声

显示肿瘤表现为富血供，有助于与神经源性肿瘤鉴别诊断［8］。
本例患儿临床表现为左膝关节包块伴疼痛性肿胀，超声表现为

髌腱及髌下脂肪垫内侵袭性生长的团块状弱回声，与周围组织

分界不清晰，其内血流信号丰富，符合恶性软组织肉瘤特征，最

终经病理确诊。

总之，恶性肌纤维母细胞肉瘤和恶性肌血管周细胞瘤临床

罕见，超声表现无明显特异性，但有助于判断软组织肿瘤的良

恶性，也可提供肿瘤大小、形态、边界、血供及与周围组织关系

等重要信息，辅助临床决策，最终确诊仍依靠病理诊断。然而

本例患者属于罕见易混淆类型，病理最终也难以确定具体

类型。
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A：病理示卵圆形至梭形细胞在血管（▲示）周围呈同心圆状排列，同时

可见梭形细胞呈浸润性束状排列（HE染色，×200）；B：免疫组化示肿瘤细

胞SMA部分阳性（×100）；C：免疫组化示肿瘤细胞Desmin阴性（×100）
图2 恶性肌纤维母细胞肉瘤/恶性肌血管周细胞瘤病理图和免疫组化图
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