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心脏内膜肉瘤1例
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心脏内膜肉瘤是罕见的心脏恶性肿瘤，因其影像学

不具有特异性且镜下形态易与其他间叶源性肿瘤相混

淆，确诊依赖于分子检测手段。现报道1例心脏内膜肉瘤，

并探讨其病理学诊断及鉴别诊断要点。

1    临床资料 

患者，女，32岁，既往因胸闷气急、头晕、乏力、咳嗽

于外院就诊，检查示:胸腔积液、左心房占位；心电图示

窦性心动过速；白细胞计数：11.64×109·L-1；CRP：吸氧下

30.17 mg·L-1，氧饱和度80%。后转至我院，患者自觉胸闷

不适，活动后加重，伴有咳嗽咳痰，咳白色泡沫样痰，3 d

前症状明显加重，夜间不能平卧，半天前咳粉红色泡沫

样痰，无胸痛、无恶心呕吐、无腹痛腹泻。既往无特殊病

史。实验室检查：B型钠尿肽291.44 ng·mL-1，乳酸脱氢酶

289 U·L-1，肌酐34.5 μmol·L-1，肿瘤标志物检测均在正常值

范围内。心脏彩超示：左房内见43 mm×27 mm×49 mm的

等回声，附着于房间隔，活动性大，经二尖瓣口脱入左室。

诊断：左房占位。体外循环下行左心房肿物切除术，术中

探查：左房内见一大小约5 cm×4 cm×3 cm椭圆形肿瘤，边

界尚清，突入二尖瓣瓣口，基底部位于房间隔。

1.1    治疗及随访

采用手术切除肿瘤加术后放疗的治疗方式，随访8个

月未见复发。

1.2    标本处理

肿瘤标本经10%甲醛溶液固定24 h，常规脱水，石蜡

包埋，3 μm厚连续切片，行HE染色及免疫组织化学染色。

免疫组织化学染色采用DAKO全自动免疫组织化学仪进

行，检测试剂盒购自北京中杉金桥生物技术有限公司，

所用抗体包括CD34、S-100、SOX10、EMA、Ckpan、SMA、

Desmin、MDM2、CDK4、P53、Ki-67。

1.3    病理所见

1.3.1   大体所见     肿物一枚，大小：6 cm×3 cm×3 cm，剖面

灰黄质软胶冻样。

1.3.2  HE染色    低倍镜下可见：肿瘤细胞大部分呈梭形，

束状或编织状排列，可见核分裂象，间质广泛黏液样变

性，间质内可见细长薄壁的分枝状血管。

1.3.3  免疫组织化学染色及分子检测    免疫表型：我院

免疫组化检测S-100、SOX10、EMA、Ckpan、SMA、Desmin

均（-），CD34（血管+），MDM2（+）、CDK4（+/-），P53（+），

Ki-67增殖指数约30%。之后患者携切片及白片至上海

复旦大学附属肿瘤医院进行会诊，增加免疫组化检测：

H3K27ME3（- /+），CD10（部分+），基因检测：MDM2基因

信号呈点簇状，存在扩增。

1.4   病理诊断

根据HE染色、免疫组化染色及分子检测结果，诊断

为心脏内膜肉瘤。

2    讨论 

原发性心脏肿瘤罕见，其中约25%为恶性[1]，包括心

脏肉瘤、间皮瘤和淋巴瘤，其中肉瘤最为多见。心脏内膜

肉瘤是一种极为罕见的高度恶性肿瘤，可能起源于具有

多向分化能力的胚胎心球肌原基的多潜能间充质细胞[2]，

一般发生于中年患者，无性别差异[3]。文献报道[4]，心脏

肉瘤好发于左心房，最常见于后壁和房间隔，也可发生于

其他心腔和流出道。本例发生于左心房，与文献报道好

发部位相一致。心脏内膜肉瘤临床表现谱较广，可以表

现为从轻微咳嗽到急性失代偿性心力衰竭，主要取决于

肿瘤的类型、大小、位置和侵犯程度[5]。本例肿瘤瘤体较

大且突入左心室，患者已出现急性左心衰症状。目前，该

病的治疗方式仍以手术治疗为主。
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心脏内膜肉瘤多位于左心房或心腔与大血管交界处

（如肺动脉、主动脉根部）[6]，灰白色或灰红色，呈结节状

或浸润性生长，质地脆，常伴出血、坏死。切面可见肿瘤

侵犯心肌全层，甚至穿透心包，部分病例可堵塞心腔或瓣

膜口，导致血流动力学障碍[7]。本例患者也存在血流动

力学障碍的表现，氧分压下降、血氧饱和度下降、B型利

钠肽升高。镜下，肿瘤细胞沿心内膜或血管内膜弥漫性

生长，形成“被覆内皮”假象，肿瘤细胞呈梭形、上皮样或

多形性，排列成束状或片状等，常见核分裂象，可见病理

性核分裂以及出现继发改变，如广泛坏死、间质黏液变性

及钙化等，周围心肌常受压萎缩或伴炎性浸润。肿瘤细

胞表达Vimentin、SMA、MDM2、CDK4，约30%病例局灶表

达CD31或CD34。有研究表明[8]，超过70%的内膜肉瘤可

检测到MDM2基因的扩增，MDM2改变通常伴随CDK4、

PDGFRA和TERT的共同扩增[9-10]。目前，针对MDM2的靶

向治疗在小范围的临床试验中展现出较好的效果[6]。

鉴别诊断：心脏内膜肉瘤可以表现为非典型的肺栓

塞症状，易误诊为动静脉血栓。血栓早期富含薄壁毛细

血管及炎细胞，后期可逐渐机化，无显著异型性，可与心

脏内膜肉瘤相鉴别。此外，一般情况下肉瘤分化程度较

差，仅通过HE染色观察难以将心脏内膜肉瘤与其他肉瘤

鉴别开，需借助免疫组化及基因检测进一步明确。未分

化肉瘤的肿瘤细胞表现为低分化、多形性显著，且免疫

组化不能提供明确的参考意义，但体细胞遗传学研究

发现[11]，内膜肉瘤常有12q13-15区基因增加，并有MDM2
的基因扩增；平滑肌肉瘤：免疫组化SMA、Desmin、actin等
肌源性标记物阳性，不表达MDM2、CDK4，基因检测无

MDM2基因扩增；血管肉瘤：免疫组化显示CD31、CD34、

ERG、Fli-1等内皮细胞标记物弥漫强阳性，以资鉴别；转

移性肿瘤发病率是原发性心脏恶性肿瘤的30～40倍，最

常累及心包，通常结合临床病史及相关免疫组化检测可

以予以鉴别。

综上所述，心脏内膜肉瘤是一种罕见的心脏恶性肿

瘤，诊断需综合形态学、免疫表型及分子特征，强调多学

科协作以优化诊疗策略，并且生物学行为恶劣，需探索基

于分子分型的精准治疗模式。
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