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·病例报告·

神经胶质瘤息肉病综合征1型一例
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【摘要】 本文报道1例临床罕见的神经胶质瘤息肉病综合征，原发肿瘤为胶质母细胞瘤，与遗传性

非息肉病性结直肠癌相关。本例患者颅内胶质母细胞瘤术后出现腹痛、呕血，腹部CT检查显示横结肠

及升结肠管壁不规则增厚，不均匀中度强化，肠镜及病理检查提示多源性结肠癌及结直肠多发腺瘤。若

脑肿瘤患者合并肠道症状，应及时行肠道肿瘤筛查，对神经胶质瘤息肉病综合征做到早期诊断和治疗。
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患者女，16岁。因头痛伴恶心、呕吐于 2018年 10月
23日就诊于郑州大学第一附属医院。患者入院15 d前无明

显诱因出现头痛，性质为胀痛，呕吐为胃内容物，患者无不

洁饮食。家族史：患者无家族性遗传性病史。入院体格检

查未见明显异常。实验室检查：血常规示血红蛋白67.0 g/L，
血小板计数 534×109/L，癌抗原（CA）724 19.02 U/ml。辅助

检查：（1）头颅MRI：平扫示左侧颞叶类椭圆形长T1混杂长

T2信号，FLAIR序列稍高信号，病灶周围片状长T1长T2水肿

信号，脑中线向右偏移。增强扫描示病灶明显不均匀强化，

范围约51 mm×42 mm×45 mm（前后径×左右径×上下径），扩

散张量成像示左侧弓状束及胼胝体受压变形（图1）。（2）腹

部CT：平扫示横结肠管壁不规则增厚，增强扫描示管壁不

均匀中度强化（图2）。（3）结肠镜检查：横结肠不规则占位，

管腔狭窄，见环周溃疡及新生物，另于降结肠、乙状结肠、直

肠处见多发息肉样隆起。手术及病理：入院 1周后行左侧

颞叶切除术，术中探查见左颞叶侧裂下方有一肿块，向四周

膨胀生长，肿瘤内侧侵袭达内囊外侧，前达额叶，后上达颞

叶，大小 3 cm×3 cm×3 cm，快速送病理诊断为胶质母细胞

瘤，WHO Ⅳ级。免疫组织化学染色结果：瘤细胞胶质纤维

酸性蛋白（GFAP）（+），S⁃100蛋白（+），少突胶质细胞特异性

核转录因子（Oligo⁃2）（+），ATRX蛋白（40%+），P53蛋白

（70%+），细胞核增殖指数Ki⁃67（50%+），异柠檬酸脱氢酶

（IDH1）（-），整合酶相互作用分子（INI⁃1）（+），突触素（Syn）
（+），结蛋白（desmin）（-）。颅内肿瘤术后行根治性容积旋

转调强放射治疗，1周后因腹痛行结肠镜活检诊断为多源性

结肠癌及结直肠多发腺瘤，采用同步口服替莫唑胺胶囊抗

肿瘤治疗。

随访：术后1年内，于本院规律复查MRI、CT，颅内肿瘤

无复发，肠道肿瘤较前进展，肠道并发症加重，出现呕血、黑

便，右上腹肋缘下可触及10 cm×10 cm质硬包块，不能推动，

复查腹部CT可见肠道肿瘤侵犯胃壁并相通（图3）。1年间

体质量减轻约15 kg，全身骨显像未见明显骨转移征象。

讨论 神经胶质瘤息肉病综合征（turcot syndrome，TS）
是一种以原发性中枢神经系统肿瘤与结直肠癌为临床表现

的遗传性多瘤综合征，以常染色体隐性或显性的方式遗传，

也可以偶然发生，临床罕见［1］。本例患者否认家族性遗传

病史。Paraf建议根据息肉表型、脑肿瘤类型、皮肤病变、血

亲家族史这 4个因素将TS分为 1型和 2型［2］：TS1型的原发

性脑瘤主要为胶质母细胞瘤，由多种MMR基因突变特别是

hMLH1 DNA错配修复基因的突变引起，与遗传性非息肉病

性结直肠癌（HNPCC）相关；TS2型原发性脑瘤主要为髓母

细胞瘤，可由APC基因突变引起，与家族性腺瘤性息肉病

（FAP）相关。在TS1型中，因多种MMR基因突变，患者可出

现咖啡⁃牛奶斑、色素痣、神经纤维瘤等皮肤改变及血液恶

性肿瘤等；TS2型中纯合APC基因突变，结肠息肉非常显

著，皮肤病变表现为表皮囊肿。若TS的腺瘤性息肉在早期

出现，患者可能有腹胀、便秘、粪便隐血阳性等表现，息肉出

现前后，可以表现出继发于脑瘤发展的神经症状，比如视

觉、听觉障碍，感觉运动缺陷等［3］。本例患者属于TS1型，无

皮肤病变，就诊时神志清楚，精神状态可。

TS发病率低，检索国内外文献见12例报道［1，3⁃12］。有学

者报道，TS死亡的主要原因是脑肿瘤（76%），次要原因是结

肠肿瘤（16%），胶质母细胞瘤的发展使TS患者预后更差，脑

肿瘤的恶性程度及预后更能决定TS患者的生存期［13］。脑

部肿瘤中，以胶质母细胞瘤多见。肠道病变中，结肠息肉多

见，在息肉未发展为肠道肿瘤时，提前切除，预后较好。文

献报道中，所有TS患者均采用手术切除治疗，部分辅以放

化疗，与本病例治疗相一致。

鉴别诊断：该病需要与Muir⁃Torre综合征（MTS）进行鉴

别，MTS临床特点是多发性皮肤肿瘤并发内脏恶性肿瘤，皮

肤肿瘤以皮脂腺瘤最为常见，恶性内脏肿瘤多为大肠腺癌。

其皮肤病变的损害程度与肠道肿瘤的病变程度有关，TS1型
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和MTS均可表现为消化道肿瘤伴有皮肤病变，但TS1伴发

神经系统症状且皮肤病变未及MTS严重。

TS是临床罕见的与遗传相关的多瘤综合征，父母若具

有HNPCC、FAP的病史或相关家族史，其子女应监测癌前息

肉，对结直肠息肉患者和早期诊断的结直肠癌患者，出现颅

内压增高等神经系统的症状时，需考虑到本病的可能，对原

发性脑肿瘤患者若伴发肠道症状，应及时筛查肠道肿瘤，在

脑肿瘤和肠道肿瘤之间建立相关性可以为TS的早期诊断

提供前瞻性指导，这对TS的预后是至关重要的。
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图1 患者头颅磁共振平扫加增强和病理图 患者2018年10月25日头颅MRI平扫加增强，轴位可见左侧颞叶类椭圆形T1低信号影（1A）
和T2混杂高信号影（1B），增强后呈明显不均匀强化（1C），扩散张量成像示双侧皮质脊髓束、左侧弓状束及胼胝体受压变形，胼胝体压部右

份见断端（1D）。病理（1E）见肿瘤细胞排列密集，细胞核大，异型性明显，有丝分裂活跃，见较多微血管增生及坏死血管 HE ×200 图2
患者腹部CT增强图及病理 患者2018年11月13日行腹部CT增强，静脉期轴位（A）可见横结肠肠壁不规则增厚，强化程度不均匀。活检

病理（2B）见肿瘤细胞大而不规则，核膜增厚，常染色质丰富，核仁明显，多处见瘤细胞胞质深入间质 HE ×200 图3 同一患者复查

腹部CT增强图 患者2019年3月23日腹部CT增强复查冠状位见肠道肿瘤较前进展，侵犯胃壁并与胃壁相通
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