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　　[摘要]　软骨间叶性错构瘤起源于中胚层,含有间质和软骨的混合成分,多为良性,是具有自限性增生的一

种非肿瘤性软骨病变。本文报道1例新生儿颈部软骨间叶性错构瘤,临床表现以窒息、急性呼吸窘迫为主,影像

学表现常与恶性肿瘤相似,治疗主要是全身麻醉下手术根治性切除,术后病理确诊为软骨间叶性肉瘤,免疫组织

化学显示:Catenin(-),MDM2(+),CDK4(-),H3K36M(+),Myogenin(-),SMA (-).现对本病例的临床

特征和诊治经过进行报告及相关文献复习。
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Abstract　Cartilagemesenchymehamartomaoriginatesfromthemesodermandcontainsablendofinterstiti-
umandcartilage,whichismostlybenigntumorandisanon-neoplasticcartilagelesionwithself-limitinghyperpla-
sia.Thisarticlereportsainfantwithcervicalchondromesenchymalhamartomaintheneck,themainclinicalman-
ifestationsofwhichareasphyxiaandacuterespiratorydistress,andtheimagingfeaturesareoftensimilartothose
ofmalignanttumors.Radicalresectionoperationundergeneralanesthesiaisthemaintreatmentmethod,andthe
postoperativepathologicaldiagnosiswascartilagemesenchyme,andimmunohistochemistryshowedCatenin(-),

MDM2(+),CDK4(-),H3K36M(+),Myogenin(-),SMA (-).Theclinicalcharacteristicsanddiagnosisand
treatmentprocessofthiscasearereportedandrelatedliteratureisreviewed.
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　　错构瘤(hamartoma)是细胞和组织局部过度

生长导致的一种非肿瘤性混合物,可以发生在身体

任何部位,被认为是畸形和肿瘤之间的交界性病

变,可以是上皮性、间质性或混合性表现[1]。软骨

间叶性错构瘤(chondromesenchymalhamartoma)
是其特殊的一种病理类型,起源于中胚层,含有间

质和软骨的混合成分,多为良性,生长缓慢,是具有

自限性增生的一种非肿瘤性软骨病变[2],在其生长

停止后不会消退,可造成局部压迫和阻塞,需要手

术根治切除。由于鼻腔和鼻窦为其头颈部好发部

位,以前称为“鼻错构瘤(nasalhamartoma)”或“先
天性 良 性 间 质 瘤 (congenitalbenign mesenchy-
moma)”或 “软 骨 样 错 构 瘤 (chondroidhamar-
toma)”等多种名称,但在1998年正式命名为鼻软

骨间质错构瘤(nasalchondromesenchymalhamar-
toma,NCMH)[3]。由于该病临床表现缺乏特异

性,常发生误诊或漏诊,为提高对本病临床认识和

诊疗水平,因此本文回顾性分析我科收治的1例颈

部巨大软骨间叶性错构瘤新生儿患儿的临床资料,
总结其病变特点和鉴别要点,并复习相关文献,现
报告如下。
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1　对象与方法

1.1　研究对象

患儿,女,出生9h,以“生后呼吸困难9h”为代

主诉急诊入院,患儿出生后即出现呼吸困难,当地

医院立即给予气管插管后转入我院。
1.2　方法

1.2.1　颈部检查　患儿气管插管状态下进行颈部

检查。
1.2.2　影像学检查　患儿气管插管状态下分别行

CT与 MRI扫描。CT 采用 Philips16层螺旋 CT
扫描仪,水平位连续扫描,层厚1.00mm,120kv,
225mA,90~110层面。MRI检查采用 Siemens
Skyra3.0T 超导型 MRI扫描仪,常规平扫采用

FSE序列行横轴位和冠状位,层厚4mm。
2　结果

2.1　颈部检查

颈前正 中 偏 左 侧 可 见 明 显 隆 起,触 及 肿 物

约5cm×4cm 大小,质硬,形状不规则,上至口底

下至胸廓入口处,前至颈前正中略超过中线,后至

左侧胸锁乳突肌后缘(图1a)。
2.2　影像学检查

头颈部增强CT(图1b):咽喉部左侧至胸廓入

口处巨大包块,明显不均匀强化,并侵犯甲状腺,邻
近气道受压右移并局部狭窄。增强 MRI(图1c):
左颈部至左胸扩入口占位,增强后明显强化,内部

见片状无强化影。
2.3　病理结果

大体标本(图1d):肿瘤为4.8cm×3.3cm×
3.9cm,实性,表面光滑,呈分叶状,切面呈白色,可
见骨及软骨成分(图1e)。镜检:有大小不等的透明

软骨岛,黏液样背景中的梭形到椭圆形间充质细

胞,局灶性骨样形成,不存在异常有丝分裂和异型

性。免疫组织化学检查(图1f、1g):Catenin(-),
MDM2(+),CDK4(-),H3K36M(+),Myogenin
(-),SMA(-)。病理诊断:(左颈部)软骨间叶性

错构瘤,肿瘤局灶累及甲状腺。

a:患儿术前颈部外观,颈部实性肿块从左侧延伸超过中线;b:增强CT表现;c:增强 MRI表现;g:术后1年随访患儿颈

部外观;e、f:大体标本;h:镜下苏木精-伊红染色10×10;i:免疫组织化学图。
图1　患者临床资料

2.4　手术及术后随访

入院后给予患儿呼吸机辅助通气、抗感染等治

疗,无明显手术禁忌证于全身麻醉下行颈部肿物切

除术,术中见肿物质硬,呈瓷白色,肿物边界清晰,
见肿物上界达甲状软骨上缘水平,上内侧缘与甲状

腺融合,下界达胸廓入口处与胸腺相连,后界压迫

颈动脉鞘,与喉返神经相连,分离粘连并完整切除

肿物,并切除累及部分左侧甲状腺腺体,检查术腔,
未见肿物残留,未见活动性出血,处理甲状腺后,关
闭术腔。患儿术后第2天拔除气管插管,无呼吸困

难。术后1年,颈部左右基本对称,无声嘶,生长发

育同同龄儿,未见畸形及呼吸困难(图1h),家长对

疗效满意,目前仍在随访中。

3　讨论

错构瘤常见于皮肤、肺、肝、胸壁、肾脏和胃肠

道。头颈部错构瘤不常见,主要由间叶组织构成,
包括脉管组织、脂肪组织、肌肉组织、纤维组织、软
骨及神经等,其中头部、颈部皮肤(27.3%),口腔黏

膜(68.6%)[4],也可发生于鼻腔、鼻咽、下咽、舌和

咽鼓管。
软骨间充质错构瘤发生部位主要为鼻腔和鼻

窦,因此,它们被命名为鼻软骨间质错构瘤[3]。文

献显示全世界有 56 例鼻软骨间叶性错构瘤病

例[5],主要见于男性新生儿和3个月以下婴儿,也
可发生于不同年龄阶段青少年和成人,最大年龄为

70岁女性患者,其具有良好的生物学行为[6],也有

1例40岁女性软骨间叶性错构瘤恶性转化的报
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道[7]。由于本病在头颈部极为罕见,目前为止国外

仅有1例发生于新生儿颈部病变的报道[8],而本报

道为发生于中国的首例新生儿颈部软骨间叶性错

构瘤。
CMH 虽然有发育性或先天性的病因,但确切

病因尚不清楚。有假说认为潜在遗传易感性、慢性

炎症和特定刺激引起,这种刺激包括环境和激

素[9]。也有假设认为,出生时就出现病变,青春期

或年龄较大时发病,认为青春期突然生长导致肿瘤

增大伴随临床症状出现[10]。在基因研究方面,NC-
MH 与DIECR1基因突变的相关性得到证实[11-12],
因此,任何有DIECR1相关肿瘤谱和新的鼻腔或眼

眶症状的患者都应怀疑为 NCMH。此外,耳鼻咽

喉头颈外科医生应该对 DICER1相关肿瘤保持警

惕,因为 NCMH 可能是这一疾病谱系的“先驱肿

瘤”[13]。因此,提高对本病的认识,可提高产前诊

断的准确性,并为产后及时治疗提供必要帮助。
NCMH 常见症状和临床表现与肿瘤的位置和大小

相关[14]。本报道患儿为新生儿,故考虑为先天性

病变。患儿出生后出现了典型的呼吸道症状,体格

检查在颈前正中偏左侧可触及约5cm×4cm 大

小、形状不规则、活动度差的肿物,术后呼吸困难解

除,考虑为肿物压迫气道所致。
软骨间充质错构瘤是一种罕见的非肿瘤性软

骨病变,由软骨样组织或软骨样组织和间充质成分

组成。2017年世界卫生组织第4次修订头颈部肿

瘤分类,明确指出其影像学表现常与恶性肿瘤相

似。影像学检查以 CT 或 MRI为首选,有助于描

述病变范围、侵犯程度以及起源部位定位,为手术

治疗提供信息帮助。CT检查提示大多数报告的病

例为膨胀性非均质混合实性和囊性肿块,伴或不伴

钙化。MRI表现为肿瘤 T1呈低至中等信号,T2
呈异质高信号,明显异质增强。在本病例中,左侧

颈部至胸廓入口处巨大包块,明显不均匀强化,并
侵犯甲状腺,邻近气道受压右移并局部狭窄;MRI
表现为左颈部至左胸扩入口占位,增强后明显强

化,内部见片状无强化影。由于影像学缺乏特异

性,故病理学诊断显得至关重要,尽量避免误诊,以
免造成不良后果。

软骨间质错构瘤临床病理特征具有一定的特

殊性,类似于婴儿期胸壁间质错构瘤。组织学形态

方面,肿瘤大体呈实性,表面光滑,呈分叶状,切面

呈白色,可见骨及软骨成分。镜下见:有明显的透

明软骨岛,黏液样背景中的梭形到椭圆形间充质细

胞,局灶性骨样形成,不存在异常有丝分裂和异型

性。除了上述特殊性,多样化的组织学特征如破骨

巨细胞、动脉瘤样骨囊肿、脂肪组织和纤维组织束

也有报道。免疫组织化学常显示梭形细胞基质和

未成熟软骨组织呈波形蛋白和平滑肌动蛋白阳性,

成熟软骨组织呈S100蛋白阳性。其与许多良恶性

软组织肿瘤具有重叠的组织学特征,容易被误诊。
本 例 患 儿 免 疫 组 织 化 学 结 果:MDM2(+),
H3K36M(+),而 Myogenin(-),SMA(-)。

婴幼儿头颈部肿瘤较罕见,其鉴别诊断主要依

靠临床、病理和影像学特征,主要为血管畸形和其

他发育异常,偶尔也有各种良恶性软组织肿瘤。最

常见的先天性发育性包块包括血管畸形、鳃裂囊肿

和皮样囊肿[15]。颈部囊性淋巴管瘤是最常见的血

管畸形,典型的是在颈部左侧后三角。大囊性淋巴

管瘤可引起胎儿积液和新生儿呼吸困难,对于检测

到的巨大颈部肿块引起的严重气道阻塞,可实施宫

内分娩治疗(EXIT)程序进行紧急处理。炎症性病

变可以是感染性淋巴结炎和反应性淋巴结病。颈

部肿瘤性包块的鉴别诊断包括良性肿瘤,如血管

瘤、畸胎瘤、和朗格汉斯细胞组织细胞增多症以及

恶性肿瘤,如霍奇金淋巴瘤和非霍奇金淋巴瘤、横
纹肌肉瘤、甲状腺恶性肿瘤、神经母细胞瘤和转移

等。
软骨间质错构瘤的治疗策略包括2种主要方

法:无症状患者的保守治疗和肿块压迫导致呼吸窘

迫患者的手术治疗。其中,由于多数患者的病变呈

良性缓慢生长,属自限性增殖,在停止生长后不会

退化,但因为增长出现局部压迫和阻塞,鉴于此,无
论何种症状,都应选择手术完整切除,若不完全切

除可能会因为后续症状导致二次手术。另外,鉴于

微创概念的发展,B超引导下行相对无创技术的射

频热消融的方法已有应用于6个月大婴儿的治疗

报道,射频热消融使消融组织处凝固性坏死并逐渐

被吸收,可避免对相邻正常组织的损伤,降低术后

发生严重并发症的风险。但由于颈部重要器官组

织丰富和瘤体本身性质,欲达到病变完整消融消

失,需术者必须具备较高的技巧和熟练程度。
总之,软骨间叶性错构瘤是一种罕见的、可发

生于婴幼儿的软骨非肿瘤样病变,其影像学特征与

恶性肿瘤相似,而病理学诊断仍是确诊的金标准,
该良性病变是可以通过手术完整切除而达到完全

治愈。
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中应列出参考文献。所列的参考文献应限于作者直接阅读过的、最主要的、且为发表在正式出版物上的文

章。参考文献应注重权威性和时效性,要求引用近3~5年发表的文献(以近3年为佳)。参考文献附于正

文之后,著录方法采用顺序编码制,即按论文中引用文献编码依次列出。格式如下(主要列出期刊和专

著):
[期刊]　作者(3位以内姓名全列,每位之间加“,”;3位以上只写前3位,“,”后加“等”或“etal”).文题

[J].刊名,年份,卷(期):起-止页.
[专著]
作者(3位以内姓名全列,每位之间加“,”;3位以上只写前3位,“,”后加“等”或“etal”).文题[M]//主

编.书名.版次.出版地:出版者,出版年:起-止页.
主编(3位以内姓名全列,每位之间加“,”;3位以上只写前3位,“,”后加“等”或“etal”).书名[M].版

次.出版地:出版者,出版年:起-止页.
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