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儿童肾母细胞瘤并１１号环状染色体１例报道
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　　患儿，女，５岁，因发现腹部包块１０ｄ来我院就
诊。１０ｄ前家长无意中发现患儿腹部包块，质硬，
不伴恶心、呕吐及其他不适，超声检查提示右肾实性

巨大肿物。患儿既往体质差，否认惊厥史，无过敏、

外伤、输血史、传染病史及接触史，系足月顺产小样

儿，母孕史无特殊，出生时父亲 ２８岁，母亲 ３１岁。
患儿出生体重１７５０ｇ，身长４２ｃｍ，头围３０ｃｍ，无窒
息复苏史。生后混合喂养，喂养耐受差，睡眠差，生

长缓慢，６个月前囟闭合，３个月抬头，６个月会坐，
１岁会走，２岁会说话，现智力正常，言语少，不喜与
人交流，血、尿遗传代谢病筛查未见明显异常。父母

体健，非近亲结婚，双亲表型正常，７岁哥哥体健，否
认家族遗传病史及毒物放射线接触史。入院后检测

外周血淋巴细胞染色体 Ｇ显带分析，在３０个细胞
中，４６，ＸＸ，ｒ（１１）（ｐ１５．５ｑ２５）［２７］／４５，ＸＸ，１１［３］，
即４６型伴随以１１号染色体短臂 ｐ１５．５及长臂 ｑ２５
为断裂点的环状染色体及１１号染色体单体，确认出
由以上两种核型组成的嵌合型染色体，４６，ＸＸ，ｒ
（１１）（ｐ１５．５ｑ２５）可以认为是 １１号染色体 ｐ１５．５
ｐｔｅｒ与ｑ２５ｑｔｅｒ的部分单体，见图１。

　　图１　患儿染色体核型４６，ＸＸ，ｒ（１１）（ｐ１５．５ｑ２５）

入院后体查：神清语明，浅表淋巴结未触及肿

大，口腔黏膜光滑，双肺呼吸音清晰，心搏有力，未及

杂音，腹部触及巨大包块，质硬，活动性差，无触痛，

肝脾未触及肿大，四肢活动自如，神经系统无阳性体

征。腹部ＣＴ平扫示右侧肾区可见７ｃｍ×９ｃｍ软组
织密度影，ＣＴ值 ３２Ｈｕ，边界部分清楚，密度尚均
匀。腹部 ＣＴ增强示病灶内有不均匀强化，ＣＴ值
２７～１５０Ｈｕ，左肾未见异常；腹膜后血管受压移位；
腹膜后未见明显肿大淋巴结；肝胆胰脾未见异常。

头颅 ＣＴ平扫未见明显异常。胸部 ＣＴ平扫未见明
显异常。全身骨扫描未见明显异常。骨髓象无异

常。相关术前检查无异常，入院后５ｄ行剖腹探查、
右侧瘤肾根治性切除及腹膜后淋巴结清扫术，手术

无残留。术后病理学检查结果：肾脏（右侧）肾母细

胞瘤，大小为１２ｃｍ×１０ｃｍ×１０ｃｍ，肿瘤以胚芽型为
主，部分区域为上皮型，肿瘤组织无间变，累及肾被膜，

侵犯肾盂，脉管见癌栓，输尿管断端未见肿瘤，腹膜后

淋巴结内未见转移性肿瘤。免疫组化染色显示肿瘤细

胞：Ｋｉ６７（＋，＞７５％），Ｖｉｍｅｎｔｉｎ（－），ＣＫ（局部 ＋），
ＣＤ９９（－），ＣＤ５６（－），ＮＳＥ（－），Ｓｙｎ（－），ＣｇＡ（－），
Ｓ１００（－），ＴＤＴ（－），ａｃｔｉｎ（ｐａｎ）（－）。肿瘤无远处转
移，按照美国国家肾母细胞瘤研究组（ＴｈｅＮａｔｉｏｎａｌ
Ｗｉｌｍｓ′ＴｕｍｏｒＳｔｕｄｙＧｒｏｕｐ，ＮＷＴＳＧ）临床分期标准
为Ⅱ期。术后 １０ｄ开始化疗。２１周后停止化疗。
停止化疗半年后患儿再次出现腹部包块，不伴腹痛、

恶心、呕吐、血尿，遂来我院复诊，行腹部超声检查示

盆腹腔巨大囊实性肿块，考虑转移瘤伴中心部坏死；

ＣＴ示右肾实性巨大肿瘤，肿块较前明显增大，密度
不均匀，考虑肿瘤复发。再次行超声引导下腹部包

块穿刺活检，病理学检查提示肾母细胞瘤。肾母细

胞瘤复发，因肿物巨大不能完全切除，遂按照难治、

复发肾母细胞瘤化疗方案行化疗。化疗后肿物明显
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缩小，再次进行手术切除，术后病理学检查支持肾母

细胞瘤的诊断。

讨论：环状染色体是一种罕见的染色体异常，而

所有染色体均有形成环状的报道［１］。１３号及１８号
环状染色体最为常见，１１号环状染色体罕见，尤其
在并发难治、复发性肾母细胞瘤患儿中。Ｒｏｍａｉｎ
等［２］人１９８３年率先报道了１例肾母细胞瘤患儿携带
１１号环状染色体，Ｃｏｕｓｉｎｅａｕ等［３］报道一个复杂核

４６，ＸＹ，ｒ（１１）（ｐ１５．５ｑ２５）［９０］／４５，ＸＹ，１１［８］／４７，
ＸＹ，ｒ（１１）（ｐ１５．５ｑ２５）×２［２］的患儿最终发展成肾
母细胞瘤，而目前国内未见１１号环状染色体的文献
报道。

环状染色体的形成有２种机制：一种认为是染
色体长、短臂各发生１次断裂，断端连接起来，远端
的部分不同程度的丢失；另一种机制认为只是简单

的染色体末端的融合，包括末端的序列。后一种机

制只有很少的遗传物质的丢失，本质上是１个平衡
的染色体结构，具有正常或接近正常的表型［４］。

肾母细胞瘤是儿童最常见的原发于肾脏的恶性

肿瘤［５］，典型肾母细胞瘤由３种类型细胞组成：胚
基、间质和上皮成分。其组织类型根据有无存在间

变细胞而分为预后良好型或预后不良型。采用手

术、放疗和三联化疗的综合治疗方案是提高疗效的

关键［６］。肾 母 细胞瘤 抑 制 基 因 （ＷＴ１）位 于
１１ｐ１３［７］，以局限在这一区域不包括 ＷＴ１的肿瘤特
异性杂合子丢失为依据，第 ２个肾母细胞瘤位点
（ＷＴ２）位于染色体１１ｐ１５．５［８］。可见其遗传学异常
主要发生在１１号染色体，但目前临床上未进行相关
检测。人类的１１号染色体长度为１４０Ｍｂｐ，约占常染
色体的４．８％，其中长臂长８０Ｍｂｐ，短壁长６０Ｍｂｐ，至
少有３００个基因位于其上。１１号染色体与肿瘤的关
系十分密切，含有许多与肿瘤发生、发展、转移相关的

基因，包括癌基因、抑癌基因以及肿瘤转移相关基

因［９］。

本例患儿存在１个１１号染色体完全单体性和
１个环状染色体，其中环状染色体由１个１１号染色
体长短臂均发生１次断裂后与１条１１号染色体两
端相互连接形成，这个环状染色体构成了１１号染
色体的部分三体性。虽然环状染色体的形成对个体

而言是有害的［１０］，且该患儿还存在一部分遗传物

质的丢失，但是１１号染色体来源的三倍体和单倍
体细胞在同一个体的共存状态消弱了单一形态存在

所导致的有害作用［１１］。因此患儿出现了生长发育

迟缓，而１１号染色体短臂上的 ＷＴ１基因更是患儿
患肾母细胞瘤的主因。

１１号环状染色体与肾母细胞瘤预后的关系不
明，本例很快复发，是否预示预后不良，需要积累更

多资料进一步阐明。
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