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1 病例资料
  

病例1,女,45岁,2014年6月因“左颈部及肩

部疼痛1年”就诊,查体:颈稍强直,左颈部及肩部稍

压痛,转颈时疼痛明显,颈部平扫CT(图1A)示:颈
动脉鞘内侧(口咽至C6 椎体)可见不规则状异常软

组织密度影,最大截面约3.0
 

cm×5.8
 

cm,病灶与

周围脂肪间隙分界不清,C3-5 椎体多发骨质破坏。

2014年6月12日行颈侧径路咽后壁肿瘤切除术,
术中见:左侧C3-5 椎体前巨大包块(大小约5

 

cm×
2.5

 

cm×2
 

cm),质硬,边界欠清,切面呈鱼肉样。
术后病理:脊索瘤,免疫组化:S-100(+),CK(+),

EMA(+),PR(-),GFAP(-),vimentin(+),Ki-
67(+,1%),syn(-),CD56(+),结果支持脊索瘤。

  

2017年9月(术后39个月)患者因“咽部异物

感,左肩颈疼痛1+年”再次就诊,颈部平扫 MRI(图

1B)示:左侧咽旁间隙高信号占位(最大截面3.5
 

cm
×4.2

 

cm),考虑肿瘤复发。于2017年9月11日行

经颈侧切开咽旁肿瘤切除及左侧颈部淋巴结清扫

术,术中见:肿物约4
 

cm×5
 

cm×5
 

cm大小,切面

呈灰白鱼肉状。术后病理(图2A):(咽旁左颈部)考
虑为脊索瘤,“左颈部淋巴结”3枚,为肿瘤组织,未
见淋巴结结构;免疫组化(图2B):S-100(+),CK
(+),EMA(+),PR(-),GFAP(-),vimentin
(+),Ki-67(+,1%),syn(-),CD56(+),结果支

持脊索瘤。术后1月复查颈部增强CT(图1C)示:
左侧颈血管旁可见多发肿大淋巴结影,为降低复发

风险,针对术后瘤区及肿大淋巴结行姑息性放疗(具
体剂量:66

 

Gy/30
 

Fx)。2018年1月、2018年5月、

2021年11月(图1D-F)复查评效SD。随访至今,
复查未见肿瘤复发或转移。

  

病例2,女,68岁,2022年9月因“咽部不适1+

年”就诊,主要表现为咽痛、咽异物感,查体:可见左

侧口咽肿物凸向中线,挤压左侧扁桃体向中线处突

出,色暗红,边界不清楚,颈部增强CT(图3A)示:
左侧扁桃体区可见一软组织密度结节影突向口咽

腔,最大截面约2.5
 

cm×2.0
 

cm。于2022年9月

27日行等离子刀左侧咽部新生物切除术。术后病

理(图2C):(咽旁)考虑脊索瘤,免疫组化(图2D):

CK(+),EMA(+),S-100(-),SOX10(-),GFAP
(-),P63(+),CK5/6(-),SMA(-),INI-1(+),

Ki-67(+,约 5%),CD31(-),D2-40(-),

muc5AC(-),calponin(-),Vimentin(+),

Brachyury(+),支持“咽旁”脊索瘤。
  

2024年3月(术后18月)患者再次出现咽喉部

异物感,伴吞咽困难、头晕,复查颈部增强 CT(图

3B)及颈部增强 MRI(图3C)示:左侧咽部可见一囊

状密度影,边界欠清,最大截面约4.3
 

cm×3.2
 

cm;

PET-CT(图3D-E)示:左侧口咽部包块、枢椎骨质

密度增加及左侧颌下淋巴结糖代谢异常增高。考虑

肿瘤复发伴邻近骨骼受侵、左侧颌下淋巴结转移,

MDT讨论后建议行放射治疗,于2024年5月23日

开始采用IMRT技术针对复发病灶及淋巴引流区

放疗,处方剂量:复发病灶66
 

Gy/30
 

Fx,左侧颈部

淋巴引流区60
 

Gy/30
 

Fx,右侧颈部淋巴引流区54
 

Gy/30
 

Fx。2024年9月复查(图3F)评效PR,随访

至今,复查未见肿瘤复发或转移。
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A B C

图 1 病例 1 的 CT 及 MRI 影像
A. 2014 年 6 月术前颈部平扫 CT 图像；B. 2017 年 9 月术后复发颈部平扫 MRI 图像；C. 2017 年 10 月二次术后颈部增强 CT 图

像；D-F. 2018 年 1 月、2018 年 5 月、2021 年 11 月复查颈部增强 CT 图像。

D E F

图 2 病理及免疫组化图像
A. 病例 1 病理图片（HE×400）；B. 病例 1 免疫组化图片（×400）；C. 病例 2 病理图片（HE×200）；D. 病例 2 免疫组化图片（×400）。

A B

C D
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图 3 病例 2 的 CT、MRI 及 PET-CT 影像
A. 2022 年 9 月术前颈部增强 CT 图像；B. 2024 年 3 月术后复发颈部增强 CT 图像；C. 2024 年 3 月术后复发颈部增强 MRI 图

像；D-E. 2024 年 3 月术后复发 PET-CT 图像；F. 2024 年 9 月复查颈部增强 MRI 图像。
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2 讨论
  

脊索瘤年发病率约为0.08/10万人[1],起源于

残余胚胎脊索组织,好发于中轴骨骼[2],如骶尾区

(50%~65%)、颅底(25%~0%)和脊柱(15%~
20%),少数发生于中轴外,称为异位脊索瘤[3]。口

咽脊索瘤极为罕见[4],在文献中偶有报道,从1959
年到2024年期间仅报道12例。脊索瘤组织学上分

为常规型、低分化型和去分化型,后者转移率高、预
后差[5]。尽管脊索瘤在组织学上被认为是良性肿

瘤,但其呈侵袭性生长,相当多的患者出现局部复发

及远处转移[6]。
  

脊索瘤的临床表现与病变部位相关,颅底脊索

瘤常引起头痛和颅神经麻痹,脊柱和骶骨病变多表

现为慢性背痛和神经功能异常[7]。本案例2例均累

及口咽,表现为颈部疼痛、咽异物感、咽痛和吞咽困

难。脊索瘤生长缓慢,在确诊前症状往往已经存在

数月或数年[8]。
  

影像学上,CT 可见溶骨性破坏和软组织肿

块[9]。MRI
 

T1呈等信号伴局灶高信号[9],T2因黏

液样基质呈高信号[10]。PET-CT有助于评估转移,
如病例2所示。

  

病理上,肿瘤呈分叶状结构,细胞泡状、核仁明

显[11]。免疫组化表达CK(CK8、CK18、CK19等)、

EMA、S-100,Brachyury阳性具有高特异性和敏感

性[11],是诊断关键标志物。
  

脊索瘤的治疗以切缘阴性的整体切除为主,但
由于肿瘤的浸润性和解剖位置靠近关键神经、血管,
完全切除困难[12],需联合放射治疗。脊索瘤具有一

定的抗辐射能力,推荐高剂量放疗[13],Laskar等[14]

研究发现,根治性放疗及术后辅助放疗,脊索瘤放疗

剂量均高于骨肉瘤和软骨肉瘤。本研究的两例患者

通过手术联合高剂量放疗取得了良好的疾病控制。
  

近年来,分子靶向治疗成为研究前沿[15]。Liu
等[16]研究发现细胞周期蛋白依赖性激酶4(CDK4)
在脊索瘤细胞系和大多数(97.7%)脊索瘤组织中高

度表达,且CDK4的高表达与脊索瘤的转移和复发

有关,使用CDK4抑制剂帕博西林可有效抑制脊索

瘤细胞的生长和增殖。而且,在大量脊索瘤中有异

常的表皮生长因 子 受 体(EGFR)表 达 和 信 号 传

导[11],Magnaghi等[17]研究表明,一种特殊的EGFR
途径小分子抑制剂:阿法替尼,不仅能抑制EGFR,
还能促进脊索瘤细胞系的Brachyury降解,并在体

内抑制异种移植肿瘤的生长。另外,血小板源性生

长因子受体(PDGFR)和干细胞因子受体(KIT)的
过表达也提供了潜在的治疗靶点,伊马替尼作为包
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括PDGFR和 KIT在内的多种激酶的抑制剂受到

了很大关注[18]。
  

综上,口咽脊索瘤起病隐匿,呈侵袭性生长,临
床诊疗易延误。在诊断环节,临床医师应提高警惕,
对不明原因慢性局部疼痛或压迫症状者,尽早完善

MRI/CT影像学评估;同时建议将Brachyury纳入

常规免疫组化检测项目,以减少漏诊与误诊风险。
在治疗策略上,鉴于肿瘤毗邻重要神经血管,实现边

缘阴性切除难度较大,推荐采用最大限度安全切除

联合术后高剂量放疗的多学科综合治疗模式,以争

取最佳局部控制效果。此外,针对其较高的复发与

转移风险,未来临床实践中应积极探索分子靶向治

疗,如针对CDK4、EGFR及PDGFR等靶点的抑制

剂,为难治性脊索瘤治疗瓶颈的突破及患者长期预

后的改善提供新的方向。
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