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１　病例资料　女性患者，５８岁，因“下腹坠胀伴尿频、

尿急、尿不尽半年”于２０１５年１０月７日收入院。患者

已绝经７年，绝经后未口服激素类药物，绝经后无阴道

流血流液。近半年自觉下腹部坠胀，伴尿频、尿急、尿

不尽感，偶有腰酸、乏力，无畏寒、发热等不适。２０１５年

９月２３日于外院行阴道超声检查示：宫颈处见范围

８．９ｃｍ×８．２ｃｍ低回声区。盆腔ＣＴ提示盆腔占位

９７ｍｍ×８９ｍｍ。１０月８日于第二军医大学长海医院

经腹部Ｂ超提示子宫形态不规则，肌层回声不均匀，宫

腔见范围１．９ｃｍ×１．０ｃｍ无回声区，节育器距离宫底

２．３ｃｍ，宫体下段见范围９．５ｃｍ×９．０ｃｍ实性低回声

结节，边界不清，内回声不均，双侧卵巢未显示。患者

否认高血压、糖尿病、冠心病病史；无肝炎、结核等传染

病；否认手术史；否认药物过敏史。１５岁初潮，５～６／

３０～３１ｄ，５１岁绝经；２５岁结婚，１０２１，１９８１年顺产

一女，宫内节育器避孕，配偶及子女健康状况良好。入

院体检：生命体征平稳，心肺听诊未及明显异常，腹软，

腹部未触及明显包块，无压痛、反跳痛。四肢活动正

常，未见明显肿胀。妇科检查：外阴正常，阴道通畅，宫

颈光滑，子宫后方可触及一直径约１０ｃｍ肿物，质硬，

向阴道突出，活动度差，双侧附件未扪及。初步诊断：

宫颈肌瘤？子宫后壁肌瘤？术前相关检查未见明显异

常。于２０１５年１０月９日择期手术，全麻下术中探查

见盆腔淡黄色积液约５０ｍＬ，子宫萎缩，双侧附件外观

未见异常，包块来源于子宫直肠凹阴道直肠隔内，直径

约１０ｃｍ，质硬，向阴道后壁突出，遂行全子宫＋双附

件＋阴道后壁肿物切除术。术中沿穹窿切除全子宫时

宫腔内流出黄色黏稠脓液。于肿物突出处切开阴道后

壁，肿瘤组织实性，质脆，取出过程中肿瘤破碎，检查创

面基本无肿瘤残留后间断缝合囊腔及创面。切除过程

中出血偏多，术中出血约３５００ｍＬ。术中输红细胞悬

液１８００ｍＬ，血浆６００ｍＬ。术后病理标本镜检示：肿

瘤细胞梭形，呈束状及交织状排列，核卵圆及杆状，紧

密排列，可见重叠现象，核分裂象４～６／５０ＨＰ（图１）。

免疫组化示ＳＭＡ（＋）、ＥＲ（＋）、ＣＫｉｔ（＋）、Ｓ１００

（－）、ＡＢＣ（－）、Ｋｉ６７（５％）、ＰＲ（－）、Ｄｏｇ１（＋）、

ＣＤ３４（＋）、ＮＧＦＲ（－）、ＳＯＸ１０（－）、ＣＡＬＰ（－）、Ｄｅｓ

（－）、ＥＺＨ２（５％）、ＴＬＥ１（－）、Ｐ１６（－）。犆犓犻狋、

犘犇犌犉犚犃基因突变检测报告示：犆犓犻狋第９、１１和

犘犇犌犉犚犃第１２、１８号外显子全长序列发现犆犓犻狋第
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１１号为突变型，而犆犓犻狋第９和犘犇犌犉犚犃第１２、１８号

外显子均为野生型。故病理诊断为阴道直肠隔胃肠外

间质瘤（ＥＧＩＳＴ），倾向高危型。患者术后恢复好，于１０

月１５日出院。出院后开始服用伊马替尼（格列卫）治

疗至今，４００ｍｇ／ｄ口服，随访５个月无复发迹象。

２　讨　论　胃肠间质瘤（ｇａｓｔｒｏｉｎｔｅｓｔｉｎａｌｓｔｒｏｍａｌ

ｔｕｍｏｒｓ，ＧＩＳＴ）是胃肠道最常见的间叶源性肿瘤，在人

群中发病率约十万分之一到十万分之二［１］。ＧＩＳＴ可

以起源于胃肠道的任何部位，其中最常发生的部位是

胃（６０％）和小肠（３０％），其次好发的部位包括十二指

肠（４％～５％）、直肠（４％）、结肠和阑尾（１％～２％）以

及食管（１％）
［１］。还有一部分起源于消化道外（网膜、

肠系膜、后腹膜等）的间质瘤被称之为ＥＧＩＳＴ，其病例

较为少见，而原发于女性生殖系统的ＥＧＩＳＴ十分罕见。

国内外近年来相关报道也较少，根据报道总结相关病

例资料见表１。

图１　术后病理结果

ＣＫｉｔ免疫组化染色．Ｏｒｉｇｉｎａｌｍａｇｎｉｆｉｃａｔｉｏｎ：×２００

表１　国内外报道的犈犌犐犛犜发生于阴道或直肠阴道的病例资料

作者（发表时间）
年龄

（岁）
肿瘤部位

肿瘤大小

犱／ｃｍ
治疗方式

核分裂象

（／５０ＨＰ）
ＣＤ１１７ ＣＤ３４ Ｋｉ６７（％）

犆犓犻狋

突变

随访

时间

Ｎａｓｕ等（２００４）［２］ ５４ 直肠阴道 ８．５ 手术 １～２ ＋ ＋ ＮＤ ＮＤ １３个月

Ｃｅｂａｌｌｏｓ等（２００４）［３］ ７５ 阴道后壁 ４．５ 手术 １２～１５ ＋ ＋ ＮＤ ＮＤ ７．５年

Ｗｅｐｐｌｅｒ和Ｇａｅｒｔｎｅｒ（２００５）［４］ ６６ 直肠阴道 ８ 伊马替尼 ＞５ ＋ ＋ ＮＤ ＮＤ ＮＤ

Ｔａｋａｎｏ等（２００６）［５］ ３８ 阴道 ７ 手术 １～２ ＋ ＋ ＮＤ ＮＤ １年

Ｌａｍ等（２００６）［６］ ３６ 阴道 ４ ＮＤ １５ ＋ ＋ ＮＤ 第９号 ２年

Ｌａｍ等（２００６）［６］ ４８ 阴道 ６ ＮＤ １２ ＋ ＋ ＮＤ 第１１号 １０年

Ｌａｍ等（２００６）［６］ ６１ 阴道 ８ ＮＤ １６ ＋ ＋ ＮＤ 第１１号 ＮＤ

Ｎａｇａｓｅ等（２００７）［７］ ４２ 直肠阴道 ３．５ 手术 ＜１ ＋ ＋ ２０～３０ ＮＤ ４年

Ｎａｇａｓｅ等（２００７）［７］ ６６ 阴道 ５ 手术＋伊马替尼 ２～３ ＋ ＋ ３０ ＮＤ ６个月

Ｚｈａｎｇ等（２００９）［８］ ４２ 直肠阴道 ８ 手术 １０ ＋ ＋ ３ ＮＤ １１个月

Ｍｏｌｉｎａ等（２００９）［９］ ５６ 直肠阴道 ５ 手术＋放疗 ＞２５ ＋ ＋ ＮＤ ＮＤ ＮＤ

Ｖáｚｑｕｅｚ等（２０１２）［１０］ ２９ 直肠阴道 ７ 手术＋伊马替尼 １０ ＋ ＋ ＮＤ 第１１号 ２年

Ｍｅｌéｎｄｅｚ等（２０１４）［１１］ ８０ 直肠阴道 ６ 手术＋伊马替尼 ５ ＋ ＋ ＮＤ ＮＤ ２２个月

本例 ５８ 直肠阴道 １０ 手术＋伊马替尼 ４～６ ＋ ＋ ５ 第１１号 至今

　　ＥＧＩＳＴ：胃肠外间质瘤；ＮＤ：未进行描述

　　ＥＧＩＳＴ早期多无明显症状，一般患者出现腹部包

块、腹胀、尿频和便秘等压迫症状时才就诊。症状加重

或包块生长迅速时往往可能出现肿瘤出血坏死，自发

破裂时引起腹痛或发热。腹部检查及妇科检查可扪及

实性包块，界限清楚，部分患者可触及压痛。当肿物位

于阴道壁及阴道直肠间隔内时，可于阴道壁触及肿物。

影像学上无特异性表现，Ｂ超也缺乏特异性图像，ＣＴ

平扫可见圆形或椭圆形肿物影，边界不清，如有出血坏

死图像上常可见肿物密度不均匀、高低密度混杂。强

化后可见肿物周边实体强化明显。其表现易与子宫平

滑肌瘤、附件肿瘤、阴道肿瘤等妇科肿瘤造成混淆。因

ＥＧＩＳＴ临床表现无明显特点，且发生率极低，多数临床

医生对该病认识欠缺，术前很难做出正确诊断，很容易

漏诊或误诊。本例肿瘤直径约１０ｃｍ，为查阅到的至今

报道的病例中肿瘤直径最大的。

ＥＧＩＳＴ诊断主要依靠临床病理检查及免疫组化结

果。组织病理学上一般表现为梭形细胞和上皮样细

胞，梭形细胞和上皮样细胞混合存在时，称为混合型。

有时与平滑肌瘤很容易混淆。免疫组化ＣＤ１１７或

ＣＤ３４阳性对确诊有绝对意义，大多数病例具有犆犓犻狋

或犘犇犌犉犚犃活化突变
［１２１３］。ＣＤ１１７是犆犓犻狋基因的

蛋白产物，ＰＤＧＦＲＡ是犘犇犌犉犚犃基因激活突变的产

物。基因突变检测十分重要，对预测分子靶向治疗药

物的疗效和指导临床治疗具有重要意义。

对于ＥＧＩＳＴ，外科手术仍为首选的治疗方式，手术

治疗的彻底性与疾病预后密切相关，推荐行病灶的整

块完整切除。在部分患者中，因周围组织广泛粘连或

播散，有的也仅行姑息性手术以达到明确诊断或减瘤

而缓解症状的目的。本例中，因术前考虑为宫颈肌瘤

可能性大，腹腔镜操作困难，故采取开腹手术，考虑患

·５２５·
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者５８岁，拟行全子宫切除术。但术中肿瘤破裂，且出

血较多，增加了医源性播散可能，故术前诊断或治疗对

于ＥＧＩＳＴ显得尤为重要。必要时可在术前进行分子

靶向药物治疗，以减小肿瘤体积，降低手术风险，可以

减少术中破裂出血风险较大的患者发生医源性播散的

可能性［１４］。

因ＥＧＩＳＴ病例较少，现无ＥＧＩＳＴ诊断与肿瘤恶

性风险评估的统一标准，故ＥＧＩＳＴ的恶性风险评估比

照ＧＩＳＴ进行。本例患者肿瘤直径约１０ｃｍ，镜下核分

裂象４～６／５０ＨＰ，发生在阴道直肠隔，根据Ｊｏｅｎｓｕｕ
［１５］

对ＧＩＳＴ切除后的危险度分级，本例属高危。中高危

复发风险患者术后需辅助治疗。ＧＩＳＴ／ＥＧＩＳＴ对常规

放化疗不敏感。对于基因检测为基因突变的患者，术

后辅助治疗获益较大。目前推荐伊马替尼作为辅助治

疗的一线药物。伊马替尼属于苯胺嘧啶衍生物，为酪

氨酸激酶抑制剂，通过抑制犓犻狋的突变和ＰＤＧＦＲＡ而

产生抗肿瘤细胞增殖的效应。伊马替尼除可抑制

ＥＧＩＳＴ细胞的增殖外，还可促进ＥＧＩＳＴ细胞凋亡，抑

制有丝分裂原激活的蛋白激酶以及ＰＩ３Ｋ信号转导通

路。一般主张初始推荐剂量为４００ｍｇ／ｄ，持续用药１

年并随访。因ＥＧＩＳＴ术后可出现腹膜和肝脏转移，

中、高危患者应该每３个月进行１次ＣＴ或ＭＲＩ检查，

持续３年，然后每６个月１次，直至５年；５年后每年随

访１次。低危患者应每６个月进行１次ＣＴ或ＭＲＩ检

查，持续５年。由于肺部和骨骼转移发生率相对较低，

建议至少每年１次胸部Ｘ线检查，在出现相关症状情

况下推荐进行ＥＣＴ骨扫描，必要时进行全身ＰＥＴ／ＣＴ

检查［１４］。

阴道直肠隔的ＥＧＩＳＴ易被误诊为常见妇科肿瘤，

因手术前评估不充分，术中易造成医源性播散，影响预

后。希望通过本病例增加同行对此疾病的认识，尽量

降低误诊率，使患者得到最大获益。
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