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摘要
目的:探讨眼眶软组织肿瘤临床病理特征ꎮ
方法:回顾性分析我院 ２００３－１１ / ２０１８－１１ 眼眶软组织肿
瘤患者 ４５５ 例的病例资料ꎬ观察其临床特点、病理分类和
少见肿瘤的病理学特征ꎮ
结果:眼眶软组织肿瘤患者 ４５５ 例中ꎬ良性肿瘤 ４２１ 例
(９２.５％)ꎬ居于前 ５ 位的依次为海绵状血管瘤 ２５８ 例、毛
细血管瘤 ５８ 例、神经纤维瘤 １６ 例、纤维瘤 １５ 例和神经鞘
瘤 １４ 例ꎻ中间型 ２７ 例(５.９％)ꎬ其中孤立性纤维性肿瘤
(ＳＦＴ)２３ 例、低度恶性纤维组织细胞瘤 ２ 例、低度恶性黏
液性神经纤维瘤 ２ 例ꎻ恶性 ７ 例(１.５％)ꎬ其中眼眶恶性
ＳＦＴ 者 ２ 例ꎬ眼眶髓系肉瘤(ＭＳ) ２ 例ꎬ黏液样脂肪肉瘤
(ＭＬＳ)、梭形细胞未分化肉瘤和外周原始神经外胚叶肿瘤
(ＰＮＥＴ)各 １ 例ꎮ 对部分病例进行免疫组化和分子检测ꎬ
结果发现新抗体如 ＳＴＡＴ６ 和分子检测技术的应用能提高
诊断准确性ꎮ
结论:眼眶软组织肿瘤中ꎬ良性肿瘤占大部分ꎬ脉管肿瘤中
的海绵状血管瘤居于首位ꎬ不乏眼眶部位少见软组织肿瘤
病理学类型如 Ｅｒｄｈｅｉｍ－Ｃｈｅｓｔｅｒ 病(ＥＣＤ)、砂粒体性骨化
性纤维瘤(ＰＯＦ)、平滑肌瘤和黏液瘤等ꎻ中间型和恶性肿
瘤少见ꎬ眼眶部位 ＳＦＴ、ＭＬＳ、梭形细胞未分化肉瘤和 ＭＳ
等少见的病理学类型常诊断困难ꎬ容易漏诊误诊ꎬ新型免
疫组化抗体和分子检测技术能提高诊断的准确率ꎮ
关键词:软组织肿瘤ꎻ眼眶肿瘤ꎻ孤立性纤维性肿瘤ꎻ眼眶
髓系肉瘤ꎻＥｒｄｈｅｉｍ－Ｃｈｅｓｔｅｒ 病
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０引言
眼眶软组织肿瘤涵盖软组织肿瘤分类中绝大部分病

理学类型ꎬ其中大多数为良性肿瘤ꎬ以脉管肿瘤为主ꎬ不乏
眼眶部位少见的良性肿瘤ꎬ如 Ｅｒｄｈｅｉｍ－Ｃｈｅｓｔｅｒ 病(ＥＣＤ)、
砂粒体性骨化性纤维瘤(ＰＯＦ)、血管周细胞性肿瘤和黏液
瘤等病理学类型ꎬ而眼眶中间型和恶性软组织肿瘤罕见ꎮ
部分眼眶软组织肿瘤在诊断中存在较大困难ꎬ仅靠 ＨＥ 切
片诊断时常存在困难ꎬ常常需要结合免疫组化甚至分子检
测结果ꎮ 目前国内外大部分文献多为眼眶部位各类型肿
瘤综合报道ꎬ缺乏专门针对眼眶软组织肿瘤大量病例的病
理统计分析ꎮ 本研究收集我院 １５ａ 间 ４５５ 例眼眶软组织
肿瘤病例ꎬ参考 ＷＨＯ 软组织肿瘤分类第 ４ 版(２０１３ 年)分
类标准ꎬ并参照刘彤华教授«诊断病理学»软组织相关章
节ꎬ对其进行病理学分类ꎬ对少见的病理学类型病例进行
免疫组织化学染色ꎬ结合分子检测ꎬ分析其病理学特征ꎬ为
临床和病理诊断提供更多关于眼眶软组织肿瘤的资料
参考ꎮ
１对象和方法
１.１对象 　 收集我院 ２００３－１１ / ２０１８－１１ 确诊的眼眶软组
织肿瘤病例 ４５５ 例ꎬ经我院伦理委员会及患者家属同意ꎬ
其中男 ２４０ 例(５２.７％)ꎬ女 ２１５ 例(４７.３％)ꎬ左眼 ２５２ 例
(５５.４％)、右眼 ２０３ 例(４４. ６％)ꎬ患者年龄 ５ ~ ８７(平均
４２)岁ꎮ
１.２方法　 所有标本用 １０％中性福尔马林固定液固定ꎬ石
蜡包埋ꎬ４μｍ 厚切片ꎬＨＥ 染色ꎬ光镜观察ꎬ由经验丰富的
两位病理科医师阅片分类ꎬ并对部分病例[包含 ２５ 例孤立
性纤维性肿瘤(ｓｏｌｉｔａｒｙ ｆｉｂｒｏｕｓ ｔｕｍｏｒꎬＳＦＴ)、３３ 例外周神经
肿瘤、１１ 例所谓纤维组织细胞瘤、２ 例髓系肉瘤(ｍｙｅｌｏｉｄ
ｓａｒｃｏｍａꎬ ＭＳ )、 １ 例 恶 性 黏 液 样 脂 肪 肉 瘤 ( ｍｙｘｏｉｄ
ｌｉｐｏｓａｒｃｏｍａꎬＭＬＳ)和 １ 例未分化肉瘤)]进行免疫组织化
学与染色(ＥｎＶｉｓｉｏｎ 法)ꎬ所用一抗和 ＥｎＶｉｓｉｏｎ 试剂盒均购
自福州迈新公司ꎮ ３ 例罕见病例[包含 １ 例眼眶外周原始
神经外胚叶肿瘤(ＰＮＥＴ)、１ 例恶性 ＭＬＳ 和 １ 例白血病性
ＭＳ)]送至上级医院进行分子检测ꎮ 观察其临床特点、病
理分类和少见肿瘤的病理学特征ꎮ
２结果

按照病理学类型 ４５５ 例眼眶软组织肿瘤分类为:眼眶
脉管肿瘤 ３４０ 例ꎬ均为良性ꎬ最常见为海绵状血管瘤 ２５８
例ꎬ占眼眶脉管肿瘤 ７５.９％ꎬ占眼眶软组织肿瘤 ５６.７％ꎬ男
１５３ 例(５９.３％)ꎬ女 １０５ 例(４０.７％)ꎬ年龄 １７~８６(平均 ４５)
岁ꎬ左眼 １４１ 例(５４.７％)ꎬ右眼 １１７ 例(４５.３％)ꎬ其中眼眶
骨的海绵状血管瘤 ３ 例ꎬ其余均发生于眼睑、结膜等眼眶
软组织ꎻ其次为毛细血管瘤 ５８ 例ꎬ占眼眶脉管肿瘤
１７ １％ꎬ占眼眶软组织肿瘤 １２.７％ꎬ年龄 ５ ~ ４２(平均 ２２)
岁ꎻ混合型血管瘤 ７ 例ꎬ淋巴管血管瘤 ６ 例ꎬ淋巴管瘤 ５
例ꎬ静脉型血管瘤 ４ 例ꎬ上皮样血管瘤 ２ 例ꎮ

眼眶纤维母细胞 / 肌纤维母细胞性肿瘤 ４２ 例ꎬ其中良
性 １７ 例ꎬ包括纤维瘤 １５ 例ꎬ砂粒体性骨化性纤维瘤
(ｐｓａｍｍｏｍａｔｏｉｄ ｏｓｓｉｆｙｉｎｇ ｆｉｂｒｏｍａꎬＰＯＦ)２ 例(图 １)ꎻ中间型
２３ 例ꎬ均为眼眶孤立性纤维性肿瘤( ｓｏｌｉｔａｒｙ ｆｉｂｒｏｕｓ ｔｕｍｏｒꎬ
ＳＦＴ )ꎬ 包 含 此 前 诊 断 为 眼 眶 血 管 外 皮 瘤
(ｈｅｍａｎｇｉｏｐｅｒｉｃｙｔｏｍａꎬＨＰＣ) ３ 例、眼眶巨细胞血管纤维瘤
(ｇｉａｎｔ ｃｅｌｌ ａｎｇｉｏｆｉｂｒｏｍａꎬＧＣＡ)１ 例ꎻ恶性 ＳＦＴ 者 ２ 例ꎮ 本

　 　

图 １　 眼眶 ＰＯＦ:梭形细胞间可见大量砂粒体(ＨＥ×１００)ꎮ

图 ２　 眼眶 ＳＦＴ:肿瘤细胞间可见鹿角状血管(ＨＥ×１００)ꎮ

图 ３　 眼眶 ＳＦＴ 巨细胞亚型ꎬ肿瘤组织内可见大量多核巨细胞
(ＨＥ×１００)ꎮ

组眼眶部位 ＳＦＴ 肿瘤直径 ０.４~７ｃｍꎬ中间型 ２３ 例ꎬ其中 １２
例镜下具有典型 ＳＦＴ 特征:肿瘤细胞密集区和稀疏区交替
分布ꎬ其间可见石棉样胶原纤维带和鹿角状的薄壁分支血
管(图 ２)ꎬ细胞呈血管外皮瘤样排列方式ꎬ１ 例可见多核
巨细胞(图 ３)ꎬ此前诊断为 ＧＣＡꎬ其余 １０ 例仅仅表现为血
管外皮瘤样或无规律式梭形肿瘤细胞弥漫排列ꎬ２ 例恶性
ＳＦＴ 均为复发病例ꎬ镜下肿瘤细胞丰富ꎬ可见核异型性ꎬ核
分裂象>４ / １０ ＨＰＦꎬ浸润眼眶周围骨膜和软组织ꎬ其中 １
例侵及鼻窦和骨组织ꎬ并可见肿瘤性坏死ꎮ ２５ 例 ＳＦＴ 免
疫组织化学结果示:ＳＴＡＴ６ 的阳性表达率为 １００％(图 ４)ꎬ
表现为弥漫强阳性的核表达ꎬＣＤ３４、ＣＤ９９、Ｖｉｍｅｎｔｉｎ 和
Ｂｃｌ－２的阳性表达率分别为 ７８.３％、７０％、８２.６％和 ６５.２％ꎮ
　 　 眼眶外周神经肿瘤 ３３ 例ꎬ其中神经纤维瘤 １８ 例(含
低度恶性黏液性神经纤维瘤 ２ 例ꎬ丛状神经纤维瘤 １ 例)ꎬ
神经鞘瘤 １４ 例(含 １ 例混杂性神经鞘瘤)和眼眶 ＰＮＥＴ 者
１ 例ꎮ １ 例罕见眼眶 ＰＮＥＴ 患者男性ꎬ６３ 岁ꎬ送检左眼眶肿
瘤镜下示:肿瘤细胞短梭形或卵圆形ꎬ片状分布ꎬ较多的血
管分隔ꎬ肿瘤细胞染色质细ꎬ局部可见胶质样物质(图 ５)ꎮ
免疫组织化学结果:ＣＤ９９(核小点状 ＋)ꎬＮＳＥ 部分细胞
(＋)ꎬＣＤ３４(＋)、Ｖｉｍｅｎｔｉｎ(＋)ꎬＣＤ５６ 部分细胞弱( ＋)ꎬＫｉ６７
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图 ４　 ＳＦＴ中 ＳＴＡＴ６ 弥漫阳性表达(ＩＨＣ×１００)ꎮ

图 ５　 眼眶 ＰＮＥＴ:肿瘤细胞弥漫分布ꎬ其间可见胶样物质(ＨＥ×
１００)ꎮ

图 ６　 眼眶 ＥＣＤ:泡沫样非朗格汉斯组织细胞弥漫分布ꎬ并可见
淋巴细胞、浆细胞及增生纤维组织(ＨＥ×１００)ꎮ

约 ５％ꎬ Ａｃｔｉｎ、 ＣＫＬ、 Ｄｅｓｍｉｎ、 ＳＭＡ、 Ｍｙｏｇｌｏｂｉｎ、 ＣｇＡ、 Ｓｙｎ、
ＣＥＡ、ＥＭＡ、Ｐａｎ － ｍｅｌ、 Ｓ１００、ＨＭＢ４５、 ＡＥ１ / ＡＥ３、 ＣＡＭ５. ２、
ＣＫ２０、ｏｌｉｇｏ－２ 等均阴性ꎮ 外院分子检测结果:荧光原位杂
交 ＥＷＳＲ１ 未查见断裂ꎬ仅查见 ＥＷＳＲ１ 基因多拷贝ꎬ病理
特征不明显ꎬ经会诊诊断为眼眶特殊的 ＰＮＥＴꎮ

眼眶所谓纤维组织细胞肿瘤 １１ 例ꎬ其中纤维组织细
胞瘤 １０ 例(包含 ２ 例低度恶性纤维组织细胞瘤)ꎬ罕见
Ｅｒｄｈｅｉｍ－Ｃｈｅｓｔｅｒ 病( Ｅｒｄｈｅｉｍ －Ｃｈｅｓｔｅｒ ｄｉｅａｓｅꎬＥＣＤ) １ 例ꎮ
眼眶 ＥＣＤ 患者ꎬ男ꎬ５５ 岁ꎬ以双眼反复肿胀ꎬ突出伴流泪
１ａ 入院ꎬ双侧眼睑反复肿胀ꎬ眼球显著突出ꎬ眶压＋＋＋ꎬ活
动受限ꎻＣＴ 显示双侧眼眶球后多发性占位ꎬＸ 线显示双侧
股骨中下段和胫腓骨全段骨髓质异常ꎬ胸部和腹部 ＣＴ 显
示心影增大、心包和胸膜腔积液、双肾积水、肾周和腹膜后
渗出ꎻ眼眶病变组织镜下见增生的纤维组织间大量泡沫状
或胞浆嗜酸性的组织细胞(图 ６)ꎬ并可见多核巨细胞、淋
巴细胞、浆细胞和少量嗜酸性粒细胞ꎻ免疫组织化学 ＣＤ６８
阳性ꎬＣＤ１α 阴性ꎻ分子检测出 ＢＲＡＦ Ｖ６００Ｅ 基因突变ꎬ本
例 ＥＣＤ 以眼眶累及为主要表现ꎬ累及多个器官组织ꎬ进展
快ꎬ治疗反应不明显ꎮ

图 ７　 眼眶 ＭＬＳ:梭形肿瘤细胞弥漫分布于黏液样背景中(ＨＥ×
１００)ꎮ

图 ８　 眼眶 ＭＳ:肿瘤细胞弥漫分布ꎬ细胞核空泡状(ＨＥ×２００)ꎮ

　 　 眼眶脂肪细胞性肿瘤 １５ 例ꎬ其中良性 １４ 例ꎬ包括脂
肪瘤 １３ 例ꎬ血管脂肪瘤 １ 例ꎻ ＭＬＳ １ 例ꎬ男ꎬ４４ 岁ꎬ眼眶 ＣＴ
示左眼眶颞上占位ꎮ 镜下见成片星形或梭形肿瘤细胞网
状排列ꎬ细胞核小ꎬ卵圆形ꎬ核仁不明显ꎬ无明显异型性ꎬ核
分裂像无ꎬ并可见脂肪母细胞和细胞质内小空泡ꎬ黏液样
基质背景ꎬ嗜伊红或嗜碱性ꎬ可见出血灶和丰富分枝状薄
壁血管ꎬ仅有一层内皮细胞(图 ７)ꎮ 免疫组织化学结果:
ＣＤ３４、Ｖｉｍｅｎｔｉｎ 阳性ꎬｋｉ６７(５％)ꎬＳ１００、ＡＥ１ / ＡＥ３、Ｄｅｓｍｉｎ、
Ｄ９９、ＳＭＡ、ＨＭＢ４５、ＧＦＡＰ、ＥＮＳＥ、ＣＭＡ、ＰＲ、ＣＤ６８ 及黏液
ＰＡＳ＋ＡＢ 均阴性ꎮ 西京医院分子检测结果:ＦＩＳＨ 检测到
ＤＤＩＴ３ 基因断裂ꎬ同时检测到 ＤＤＩＴ３ 基因扩增或者 １２ 号
染色体移位ꎮ

眼眶 ＭＳ 者 ２ 例ꎬ均为男性ꎬ年龄为 ９ 岁和 ３６ 岁ꎬ均以
眼球显著突出入院ꎬ镜下瘤细胞弥漫分布ꎬ形态一致ꎬ中等
或偏大ꎬ细胞质少、淡染ꎬ细胞核圆形、卵圆形或不规则
(图 ８)ꎬ部分细胞核空泡状ꎬ核仁明显ꎬ核分裂象易见ꎬ可
见散在分布嗜酸性粒细胞ꎬ肿瘤细胞均浸润周围组织ꎻ免
疫组织化学 ２ 例均呈 ＭＰＯ、Ｌｙｓｏｚｙｍｅ、ＣＤ１１７、ＣＤ３４、ＣＤ３１、
ＣＤ４３ 等标记阳性ꎬ例 １ 患儿骨髓涂片诊断为急性髓系白
血病(ＡＭＬ)ꎬ分子检测出 ＡＭＬ１ / ＥＴＯ 融合基因ꎬ确诊为左

眼眶白血病性 ＭＳꎬ给予抗 ＡＭＬ 全身化疗ꎬ随访 ５ｍｏ 患儿
状态良好ꎻ例 ２ 患者未查见白血病证据ꎬ确诊为右眼眶孤
立性 ＭＳꎬ随访 ２ａꎬ状态良好ꎮ

眼眶梭形细胞未分化肉瘤 １ 例ꎬ属于未分化 / 未能分
类肿瘤一类ꎬ患者女性ꎬ６５ 岁ꎬ２０１７－０６ 诊断为“右侧眼眶
低度恶性纤维组织细胞瘤”ꎮ １ａ 后复发ꎬ肿瘤破坏周围组
织ꎬ侵及上颌窦、鼻下方皮下和鼻下骨窝ꎬ镜下肿瘤细胞呈
席纹状、缎带样或弥漫无规律排列ꎬ核仁圆形、卵圆形或短
梭形ꎬ核仁明显ꎬ病理性核分裂像罕见ꎬ胞浆嗜酸性ꎬ丰富ꎬ
细胞界限不清ꎮ 免疫组织化学:Ｖｉｍｅｎｔｉｎ( ＋＋)ꎬｋｉ６７<５％、
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Ｓ１００(散在个别细胞 ＋)ꎬＡＥ１ / ＡＥ３、ＣＤ３４、ＣＤ１１７、ＣＤ６８、
ＡＬＫ、ＥＭＡ、Ｄｅｓｍｉｎ、ＮＳＥ 均为阴性ꎮ 诊断:“右侧眼眶、上
颌窦自然开口、鼻下方皮下、鼻下骨窝”梭形细胞未分化
肉瘤ꎮ

本组病例还包括周细胞性肿瘤、平滑肌瘤、黏液瘤等
少见软组织肿瘤病例共 １１ 例ꎬ具有与其他部位软组织肿
瘤相同的典型病理学特征ꎮ
３讨论

眼眶软组织肿瘤居于眼眶肿瘤的首位ꎬ病理分类繁
杂ꎬ涵盖软组织肿瘤分类中绝大部分病理学类型ꎬ肿瘤形
态复杂多样ꎬ缺乏典型病理学特征ꎬ常常存在较大争议ꎬ鉴
别诊断困难ꎬ极易误诊漏诊ꎮ 此前国内外文献多为眼眶部
位肿瘤的综合病理分类分析ꎬ缺乏针对眼眶软组织肿瘤的
大量病例统计分析ꎮ 本研究收集 ４５５ 例眼眶软组织肿瘤
患者ꎬ对其进行病理学分类并分析部分病例的临床病理学
特征ꎬ为临床和病理诊断提供更多依据ꎮ

脉管肿瘤居于眼眶肿瘤首位ꎬ分为海绵状血管瘤、毛
细血管瘤、静脉性血管瘤、淋巴管瘤等ꎬ其中最常见的为海
绵状血管瘤ꎬ多发于成年人ꎬ毛细血管瘤多见于儿童ꎮ 本
组病例中包含 ２ 例上皮样血管瘤ꎬ上皮样血管瘤是一种良
性血管肿瘤ꎬ特征是小的毛细血管型血管增生ꎬ血管腔衬
覆肥胖的上皮样(组织细胞样)内皮细胞ꎬ胞质嗜酸性或
嗜双染ꎬ核大、染色质疏松ꎬ常有中位核仁ꎮ 病变常为界限
清楚的包块ꎬ绝大多数病变伴有明显炎症性背景ꎮ 免疫组
化上皮样内皮细胞 ＣＤ３１、ＣＤ３４ 阳性ꎬ上皮样血管瘤局部
复发率达 １ / ３ꎬ应局部切除并随访ꎮ

眼眶 ＳＦＴ 属于胸膜外 ＳＦＴꎬ是一种少见的间叶性梭形
细胞肿瘤ꎬ随着免疫组化和分子检测技术的发展ꎬ２０１３ 年
ＷＨＯ 删除 ＨＰＣ 的诊断ꎬ将 ＧＣＡ 归入 ＳＦＴꎬ一并纳入中间
型(偶见转移型)肿瘤ꎮ Ｆｕｒｕｓａｔｏ 等[１] 收集了 ４１ 例眼眶
ＳＦＴꎬ显示此前这些肿瘤曾被诊断为 ＨＰＣ、ＧＣＡ 或纤维组
织细胞瘤ꎬ因而病例应多于此前报道ꎮ 典型的 ＳＦＴ 一般为
境界清楚的结节性肿物ꎬ多数良性 ＳＦＴ 具有典型组织学形
态:肿瘤细胞密集区和稀疏区交替分布ꎬ其间可见石棉样
胶原纤维带和鹿角状的薄壁分支血管ꎬ细胞呈席纹状、束
状、血管外皮瘤样或无模式性排列方式ꎮ 肿瘤细胞呈梭形
或卵圆形ꎬ胞质少ꎬ核染色质均匀ꎬ核仁不明显ꎬ核分裂象
无或少见ꎮ 恶性 ＳＦＴ 肿瘤细胞丰富ꎬ可见核异型性ꎬ病理
学核分裂象≥４ / １０ＨＰＦꎬ并可见肿瘤性坏死和浸润性生
长ꎮ 部分病例缺乏上述典型的病理学特征ꎬ常常仅表现为
血管外皮瘤样或无模式性生长方式ꎬ缺乏典型病理学特
征ꎬ与眼眶其他梭形细胞肿瘤如眼眶纤维组织细胞瘤、神
经鞘瘤和神经纤维瘤等鉴别困难ꎮ 此前多依靠 ＣＤ３４、
ＣＤ９９、Ｂｃｌ－２ 等免疫组化指标进行鉴别诊断ꎬ但仍具有一
定局 限 性ꎬ 如 ＣＤ３４ 在 ５％ ~ １０％ 的 ＳＦＴ 中 不 表 达ꎬ
Ｍｏｓｑｕｅｒａ 等[２]研究发现ꎬ在良性区域 ＣＤ３４ 阳性率较高ꎬ
而在分化差的区域ꎬＣＤ３４ 阳性率多数下降或缺失ꎻＣＤ９９
和 Ｂｃｌ－２ 的表达率均低于 ７０％ꎬ且均缺乏特异性ꎮ 近年来
分子水平研究发现在 ＳＦＴ 中普遍存在 ＮＡＢ２－ＳＴＡＴ６ 基因
融合[３－５]ꎬ研究证实检测 ＳＴＡＴ６ 的表达能够准确体现
ＮＡＢ２－ＳＴＡＴ６ 融合基因的表达ꎬ可作为检测 ＳＦＴ 的一个具
有高度敏感性与特异性的免疫组化指标[６]ꎮ Ｓｍｉｔｈ 等[７]收
集 ８８ 例头颈部 ＳＦＴꎬ发现眼眶 ＳＦＴ 中 ＳＴＡＴ６ 的阳性率高

达 １００％ꎬ而在其他形态学类似的肿瘤中不表达ꎬＳＴＡＴ６ 可
作为 ＳＦＴ 诊断中较为理想的抗体ꎬ随着目前临床逐步开展
的 ＳＴＡＴ６ 检测情况来看ꎬＳＴＡＴ６ 弥漫强阳性的核表达能
够很好地支持 ＳＦＴ 的诊断ꎮ

ＭＬＳ 是由一致性原始非脂肪性间叶细胞、小型印戒
样脂肪母细胞、明显黏液样间质和特征性芽枝状血管构成
的恶性肿瘤ꎬ包括过去的圆形细胞脂肪肉瘤ꎬ约占成人软
组织肉瘤的 １０％ꎬ眼眶 ＭＬＳ 更为少见ꎮ ＭＬＳ 多见于年轻
人ꎬ有局部复发倾向ꎬ约 １ / ３ 患者发生远处转移ꎮ ＣＴ 常表
现为界限较为清楚的团块影ꎬ低密度为主ꎬ常被忽视漏诊ꎬ
增强扫描能有助于诊断[７]ꎮ 显微镜下 ＭＬＳ 多呈结节状生
长方式ꎬ小叶周边细胞丰富ꎮ 肿瘤由圆形、卵圆形至梭形
原始间叶细胞、印戒样脂肪母细胞、分枝状毛细血管网和
黏液样间质组成ꎬ部分病例中细胞外黏液形成大的黏液
湖ꎬ周边细胞呈扁平状ꎬ形成类似淋巴管瘤或所谓“肺水
肿”样结构ꎮ 肿瘤细胞核分裂罕见ꎬ无明显多形性及瘤巨
细胞ꎮ 免疫组化分枝状血管 ＣＤ３４ 阳性ꎬ肿瘤细胞 Ｓ１００、
Ｖｉｍｅｎｔｉｎ 阳性ꎬＣＫ、ＥＭＡ、ＳＭＡ、ＮＳＥ 等均为阴性ꎮ ＭＬＳ 中
９０％以上的病例中存在 ＦＵＳ / ＤＤＩＴ３ 基因融合ꎬ少数 ＭＬＳ
存在 ＥＷＳ / ＤＤＩＴ３ 融和基因ꎮ 眼眶部位 ＭＬＳ 虽然少见ꎬ但
不应忽视ꎬ活检取材时多在肿瘤边缘充分取材ꎬ寻找脂肪
分化的证据ꎬ防止漏诊ꎮ

外周神经肿瘤章节作为 ２０１３ 年 ＷＨＯ 软组织肿瘤分
类中新增章节ꎬ包括神经鞘瘤、神经纤维瘤、混杂性神经鞘
肿瘤、异位脑膜瘤和恶性外胚层间叶瘤等ꎮ 眼眶 ＰＮＥＴ 罕
见ꎬ病理学多表现为弥漫分布的小圆细胞ꎬ胞浆稀少ꎬ鉴别
诊断困难ꎬ常常需要与其他眼眶部位小圆细胞肿瘤如浆细
胞瘤、淋巴瘤、滑膜肉瘤和嗅神经母细胞瘤等相鉴别ꎬ一般
而言 ＰＮＥＴ 多表现为 ＣＤ９９ 的弥漫膜阳性表达ꎬ此外
Ｖｉｍｅｎｔｉｎ、ＮＳＥ、Ｓｙｎ 等标记也为阳性ꎬ且常常存在 ＥＷＳ /
ＥＴＳ 基因融合ꎮ 对于眼眶部位的外周神经肿瘤特别需要
注意其肿瘤发生部位ꎬ需要与来源于颅内的神经系统肿瘤
相鉴别ꎬ分清是颅内肿瘤侵犯眼眶还是眼眶原发ꎬ而在遇
到类似 ＰＮＥＴ 这种病理形态学不典型病例时ꎬ更应借助于
免疫组化和分子检测来明确诊断ꎮ

眼眶梭形细胞未分化肉瘤罕见ꎬ本组病例仅发现 １
例ꎬ２０１３ 版 ＷＨＯ 软组织肿瘤分类删除原来的多形性、巨
细胞和炎症性恶性纤维组织瘤 / 未分化多形性肉瘤章节ꎬ
增加未分化 / 未能分类肿瘤一新的章节ꎮ 这类肿瘤属于排
他性诊断ꎬ部分软组织肉瘤因无明确的分化方向或目前技
术水平不能确定肿瘤的分化方向ꎬ统称为未分化软组织肉
瘤ꎮ 分为多形性未分化肉瘤、梭形细胞未分化肉瘤、圆细
胞未分化肉瘤和上皮样未分化肉瘤ꎬ但此诊断不应成为病
理诊断的“垃圾箱”ꎬ应该充分借助目前各种病理诊断技
术ꎬ并多取材ꎬ特别是肿瘤边缘或交界处ꎬ寻找其分化的线
索来帮助诊断ꎮ

ＭＳ 曾被称为绿色瘤或粒细胞肉瘤ꎬ是一类罕见的由
原始粒细胞或未成熟髓系细胞在髓外组织浸润形成的肿
瘤ꎮ 包括孤立性 ＭＳ 和白血病性 ＭＳ(白血病髓外浸润)ꎬ
成人发病率为 ２ / １００００００ꎬ而眼眶受累更为罕见ꎮ 孤立性
ＭＳ 表现为全身不同部位肿物ꎬ临床表现无特异性ꎬ缺乏白
血病病史ꎬ诊断主要依靠组织病理学检查ꎬ而肿瘤镜下
常常仅表现为原始或幼稚的髓细胞ꎬ极易误诊ꎬ据报道
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误诊率可高达 ４７％ [８]ꎬ常被误诊为非霍奇金淋巴瘤、胚胎
型横纹肌肉瘤、尤文肉瘤 / 原始神经外胚叶肿瘤和未分化
癌等[９]ꎮ 白血病性 ＭＳ 为白血病伴发的 ＭＳꎬ预后差ꎬ生存
期短ꎮ 据统计[１０] 约 ２. ５％ ~ ９. １％的急性粒细胞白血病
(ａｃｕｔｅ ｍｙｅｌｏｉｄ ｌｅｕｋｅｍｉａꎬＡＭＬ)可出现 ＭＳꎮ 常见的受累部
位包括皮肤、软组织、骨骼等ꎬ儿童 ＭＳ 中ꎬ最常见受累部
位是皮肤和眼眶ꎮ 镜下 ＭＳ 肿瘤细胞呈片状弥漫分布或
列兵样排列ꎬ形态较一致ꎬ细胞中等或偏大ꎬ细胞质少、淡
染ꎬ细胞核圆形、卵圆形或不规则ꎬ部分细胞核呈空泡状ꎬ
核仁明显ꎬ病理性核分裂象易见ꎮ 肿瘤细胞间可见薄壁小
血管穿插其中ꎬ并可见散在分布嗜酸性粒细胞ꎮ 免疫组化
中 ＭＰＯ、溶菌酶、ＣＤ１１７、ＣＤ９９、ＣＤ３４、ＣＤ４３、ＴｄＴ 等多为阳
性ꎮ ＭＳ 的细胞遗传学和分子检测报道较少ꎬＫａｕｒ 等[１１ ]研
究显示 ６３％的 ＭＳ 伴有细胞遗传学异常ꎬ８ 号染色体和 ２１
号染色体易位 ｔ(８ꎻ２１)是髓外浸润最常见的细胞遗传学
异常ꎬ在分子水平上产生 ＡＭＬ－ＥＴＯ 融合基因ꎮ 眼眶 ＭＳ
特别是孤立性 ＭＳꎬ无特异性临床表现ꎬ细胞来源极为原
始ꎬ诊断较困难ꎬ易误诊ꎬ联合应用免疫组化指标和分子检
测ꎬ结合临床特征和骨髓涂片能够有效提高 ＭＳ 的确
诊率ꎮ

ＥＣＤ 是一种罕见的非朗格汉斯细胞组织细胞增生
症ꎬ迄今为止国内外仅报道 ５００ 余例ꎬ发病年龄多位于
４０~７０岁ꎬ男性稍多见[１２]ꎮ 目前认为 ＥＣＤ 是一种系统性
疾病ꎬ其发病机制目前仍未明确ꎬ多数学者认为 ＥＣＤ 是一
种炎性克隆性疾病[１３]ꎬ大多患者存在多脏器多系统受累ꎬ
常可累及骨骼、中枢神经系统、肾、心血管、肺、内分泌、腹
膜后、眼眶、皮肤等ꎬ眼眶受累的 ＥＣＤ 罕见ꎮ 眼眶受累
ＥＣＤ 患者主要表现为眼睑肿胀、眼球突出、眼眶内软组织
肿物、疼痛流泪和视神经水肿等ꎮ ＥＣＤ 组织病理学特征
表现为泡沫样或胞浆嗜酸性染色的非朗格汉斯组织细胞
弥漫或巢状浸润ꎬ纤维组织增生ꎬ伴有淋巴细胞、浆细胞
及少量嗜酸性粒细胞ꎬ并常可见 Ｔｏｕｔｏｎ 巨细胞ꎮ 免疫组
化 ＣＤ６８ 阳性ꎬＣＤ１α 阴性ꎬ并可见 ＣＤ１６３ 阳性ꎬＳ１００ 阴
性或弱阳性ꎮ ＥＣＤ 进展快、预后差ꎬ治疗措施多为经验
性ꎮ 以眼眶症状作为首诊的 ＥＣＤꎬ往往缺乏特征性的骨
骼、神经系统、心血管等系统性临床表现ꎬ而以单独的眼
眶肿物为临床表现ꎬ造成误诊漏诊而耽误病情ꎬ特别需
要与镜下形态类似的眼眶部位朗格汉斯细胞组织细胞
增生症( Ｌａｎｇｅｒｈａｎｓ ｃｅｌｌ ｈｉｓｔｉｏｃｙｔｏｓｉｓꎬＬＣＨ)相鉴别ꎬ鉴别
点为:(１)ＥＣＤ 多见于中老年人ꎬＬＣＨ 多见于儿童ꎻ(２)
ＬＣＨ 中的细胞缺乏脂质ꎬ可见核沟ꎻ(３)免疫组化 ＥＣＤ
中 ＣＤ１α 阴性ꎬＬＣＨ 中 ＣＤ１α 阳性ꎻ(４)电镜下 ＥＣＤ 细胞
中无 Ｂｉｒｂｅｃｋ 颗粒ꎬＬＣＨ 中可见 Ｂｉｒｂｅｃｋ 颗粒ꎮ ＥＣＤ 的诊
断需要结合临床表现、影像学检查、病理学特征和分子检
测综合分析ꎮ

眼眶软组织肿瘤具有一般软组织肿瘤分类复杂、表现
多样且鉴别诊断较为困难的特点ꎬ也具有其部位的特殊
性ꎬ特别需要与颅内和鼻腔鼻窦等部位的软组织肿瘤相鉴
别ꎬ对于病理学形态特征不典型的病理ꎬ应借助目前最新
的病理检测手段ꎬ密切联系临床ꎬ综合参考患者临床病史、
影像学资料和病理形态做出正确诊断ꎮ
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Ｐａｔｈｏｌ ２０１７ꎻ４１(１２):１６４２－１６５６
８ Ａｎｔｉｃ Ｄꎬ Ｅｌｅｚｏｖｉｃ Ｉꎬ Ｍｉｌｉｃ Ｎꎬｅｔ ａｌ. Ｉｓ ｔｈｅｒｅ ａ “ｇｏｌｄ”ｓｔａｎｄａｒｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ
ｆｏｒ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｉｓｏｌａｔｅｄ ｍｙｅｌｏｉｄ ｓａｒｃｏｍａ? Ｂｉｏｍｅｄ Ｐｈａｒｍａｃｏｔｈｅｒ ２０１３ꎻ
６７(１):７２－７７
９ Ｗｉｌｓｏｎ ＣＳꎬ Ｍｅｄｅｉｒｏｓ ＬＪ. Ｅｘｔｒａｍｅｄｕｌｌａｒｙ ｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ ｏｆ ｍｙｅｌｏｉｄ
ｎｅｏｐｌａｓｍｓ.Ａｍ Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐａｔｈｏｌ ２０１５ꎻ１４４(２):２１９－２３９
１０ Ａｍｏｎｄ ＬＭꎬ Ｃｈａｒａｍｐａｋｉｓ Ｍꎬ Ｆｏｒｄ ＳＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｙｅｌｏｉｄ ｓａｒｃｏｍａ:
ｐｒｅｓｅｎｔａｔｉｏｎꎬ ｄｉａｇｎｏｓｉｓꎬ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ. Ｃｌｉｎ Ｌｙｍｐｈｏｍａ Ｍｙｅｌｏｍａ Ｌｅｕｋ
２０１７ꎻ２１(２):３４０－３５０
１１ Ｋａｕｒ Ｖꎬ Ｓｗａｍｉ Ａꎬ Ａｌａｐａｔ Ｄꎬｅｔ ａｌ. Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓꎬｍｏｌｅｃｕｌａｒ
ｐｒｏｆｉｌｅ ａｎｄ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｏｆ ｍｙｅｌｏｉｄ ｓａｒｃｏｍａ:ａ ｓｉｎｇｌｅ ｉｎｓｔｉｔｕｔｉｏｎ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ
ｏｖｅｒ １３ ｙｅａｒｓ. Ｈｅｍａｔｏｌｏｇｙ ２０１８ꎻ２３(１):１７－２４
１２ Ｄｉａｍｏｎｄ ＥＬꎬ Ｄａｇｎａ Ｌꎬ Ｈｙｍａｎ ＤＭꎬｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｓｅｎｓｕｓ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ ｆｏｒ
ｔｈｅ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ Ｅｒｄｈｅｉｍ－Ｃｈｅｓｔｅｒ ｄｉｓｅａｓｅ. Ｂｌｏｏｄ
２０１４ꎻ１２４:４８３－４９２
１３ Ｈａｒｏｕｎ Ｆꎬ Ｍｉｌｌａｄｏ Ｋꎬ Ｔａｂｂａｒａ Ｉ. Ｅｒｄｈｅｉｍ － Ｃｈｅｓｔｅｒ Ｄｉｓｅａｓｅ:
Ｃｏｍｐｒｅｈｅｎｓｉｖｅ Ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ Ｍｏｌｅｃｕｌａｒ Ｐｒｏｆｉｌｉｎｇ ａｎｄ Ｔｈｅｒａｐｅｕｔｉｃ Ａｄｖａｎｃｅｓ.
Ａｎｔｉｃａｎｃｅｒ Ｒｅｓ ２０１７ꎻ３７(６):２７７７－２７８３
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Ｉｎｔ Ｅｙｅ Ｓｃｉꎬ Ｖｏｌ.１９ꎬ Ｎｏ.１０ Ｏｃｔ. ２０１９　 ｈｔｔｐ: / / ｉｅｓ.ｉｊｏ.ｃｎ
Ｔｅｌ:０２９￣８２２４５１７２　 ８５２６３９４０　 Ｅｍａｉｌ:ＩＪＯ.２０００＠１６３.ｃｏｍ


