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  骨软骨瘤病是一种常染色体显性遗传病,其发病

由骺板关系发育失常所引起,该病有0.5%~2.0%的

概率会转化为恶性肿瘤,主要通过影像学检查及相关

病理检查诊断,软骨瘤好发于手、足短管状骨的中心

部位,故有内生软骨瘤之称,偶尔亦有外生型。足部

短管内生骨软骨瘤癌变罕见,本文介绍1例多发骨软

骨瘤病中足部短管内生骨软骨瘤、肿胀、疼痛畸形严

重患者,给予多次手术治疗后,病理检查显示逐渐出

现癌变,综合相关文献讨论该短管内生软骨瘤癌变患

者的诊治及随访情况。
1 资料与方法

1.1 一般资料 患者,男,51岁,因“左足复发性肿物

疼痛不适4个月”为主诉入院。既往患处
 

2次手术史

(病灶切除1次,切除后植骨术1次),2次手术均于术

后半年复发;30余年前因外伤多处骨折行手术治疗,
术后恢复良好。
1.2 检查结果 专科检查:左足第3、4跖骨基底可

见陈旧性手术瘢痕,手术瘢痕周围可触及皮下软组织

突起肿物,平面大小4
 

cm×3
 

cm,局部压痛明显,界限

欠清晰,活动度差,与皮肤瘢痕粘连,第2~4趾可见

多处不规则骨性隆起并且足趾畸形严重,多处关节活

动度差。影像学检查显示左足多发内生软骨瘤(图
1A、B),彩超示左足背考虑内生骨软骨瘤。初步诊断

为左足复发性肿物:内生骨软骨瘤,多发内生骨软骨

瘤基质黏液病变。
1.3 诊断与治疗 完善术前相关检查,设计手术方

案,因患者多处复发,拟行2次手术,第1次行病变组

织扩大切除+负压封闭引流(VSD)术,根据术后病理

决定第2次手术。于静吸复合麻醉下行左足切开深

部软组织肿瘤切除+VSD术,术中见病变组织界限欠

清晰,周围软组织、肌肉、骨质部分侵蚀,给予扩大切

除后VSD覆盖创面(图1C),术后积极给予对症治疗,
术后5

 

d病理检查显示送检软骨及骨组织呈多结节

生长,部分细胞异型增生及软骨,考虑为足短管内生

骨软骨瘤癌变(图2)。建议患者行截肢术,患者拒绝

截肢,第2次手术行局部清创缝合术。术后伤口愈合

良好后出院,电话随访提示半年后患者病情复发,于
上级医院行截肢术。截肢术后半年,患者再次出现小

腿疼痛,磁共振(MR)检查显示小腿软骨瘤癌变可能

(图1D)。

  注:A、B为多次手术后X线片、CT可见局部骨质破坏明显,植入磷酸钙部分未吸收;C为给予切除后X线片可见第3跖骨大部分、相邻跖骨及

楔骨已去除;D为患者截肢术后半年小腿 MR检查可见骨质及软组织多处转移。

图1  影像学检查结果
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  注:A为病理内生骨软骨瘤;B为病理足短管骨软骨瘤癌变。

图2  MR扫描结果

2 讨  论

骨软骨瘤病是一种常染色体显性遗传病,常见于

青少年,94%由骨软骨瘤软骨帽癌变转为骨软骨肉

瘤,癌变中Sox9基因的异常表达可以促进骨软骨细

胞向肿瘤细胞转化[1-2],影像学特性方面,X线片及

CT检查除恶性肿瘤骨质破坏性表现,无特殊影像学

表现,MR扫描软骨帽的厚度超过2
 

cm可作为骨软

骨瘤是肉瘤样变的诊断依据,但其特异性差[3],故低

度高分化骨软骨肉瘤与骨软骨瘤的鉴别目前只有通

过病理检查给予确诊。DOUIS等[4]报道骨软骨瘤癌

变的主要症状为患病处疼痛并逐渐加重,此症状主要

是骨软骨瘤软骨帽发生癌变后增厚所致。本例患者

幼年发现全身多处出现骨软骨瘤病,未行特殊处理,
近年逐渐出现左足部疼痛、肿胀、活动受限,于当地医

院手术后半年复发,并逐渐出现夜间疼痛加重,影响

日常生活而就诊,患者入院主诉左足疼痛难忍,诉求

解决疼痛问题。因此,对于自幼出现骨软骨瘤病的患

者建议在长期随访影像学检查的基础上对患肢疼痛

及术后复发等情况予以重视。
手、足短管内生软骨瘤病主要因病理性骨折、患

肢局部畸形无意或体检中通过影像学检查发现。临

床主要通过病理学检查确诊,最为常见的癌变为低级

别骨软骨肉瘤,恶性肿瘤性软骨侵入骨髓腔,可完全

替代骨髓组织,组织学见其浸润并包围正常骨小梁,
软骨肉瘤内往往可见残存的不连续的松质骨小梁。

癌变被认为是逐步发生的,受限骨软骨瘤因外界等相

关刺激及本身的遗传缺陷引起低级别骨软骨肉瘤,继
续进展再次去分化引起高级别骨软骨肉瘤,从而癌变

成为纤维肉瘤、恶性纤维组织细胞瘤或骨肉瘤。最常

见的受累部位是股骨近端,当肿瘤在青春期后生长、
疼痛或成人软骨帽厚度超过1

 

cm时,应怀疑为恶性

转化,对软骨帽厚度在1~3
 

cm的病例应联合其他相

关指标来判断其是否有骨软骨瘤癌变可能性。如果

存在以下情况:肿瘤生长快或疼痛逐渐加重并出现夜

间疼痛明显或在骨骼停止发育后仍继续增大;软骨帽

呈结节性生长伴坏死、内固定死骨钙化,基质黏液变

性;软骨结节穿透纤维膜浸润周围肌肉等软组织。进

一步检查可通过病理检查及免疫组化检测来判断,这
均有助于肉瘤病变的诊断,软骨帽厚度超过3

 

cm则

可以判定骨软骨瘤癌变为骨软骨肉瘤的可能性大于

95%[5]。单发内生软骨瘤发生癌变的概率小,但多发

性内生软骨瘤发生癌变的概率增加至10%左右,若为

Muffucci综合征,即多发的内生软骨瘤及软组织血管

瘤,其癌变的概率可达20%[6];其治疗包括刮除植骨

或单纯刮除,二者临床效果都较为理想。本病例首次

手术因患者拒绝取骨植骨,故给予刮除后植入磷酸

钙,术后病理检查显示内生软骨瘤病,术后患者疼痛

明显减轻。4个月后患者再次出现疼痛,行影像学检

查显示局部骨质破坏明显,植入磷酸钙部分未吸收,
给予再次广泛切除病变周围骨质及软组织创面VSD
引流,切除组织病理检查结果显示考虑手、足短管内

生骨软骨瘤癌变,建议截肢,但患者拒绝,后期给予清

创缝合术,术后患者疼痛感明显减轻。术后半年患者

再次发病,电话随访知晓,患者于上级医院就诊后行

截肢术,截肢术后半年患者再次出现膝下小腿疼痛,

MR检查显示小腿骨软骨瘤癌变可能。通常术前对

患者进行放化疗效果较差,尤其对于骨软骨瘤癌变成

中央型骨软骨肉瘤患者,对于骨软骨瘤癌变患者是否

首选截肢,GONZÁLEZ等[7]对手部低度高分化骨软

骨肉瘤局部刮除植骨及截指术对比分析表明,局部刮

除植骨术后复发率高达1/3,因骨软骨肉瘤具有局部

侵蚀性强、极少转移等特性,建议在尽可能减少影响

手部功能情况下行局部截指术。本病例复发后第1
次手术术中见第3跖骨基底及关节周围骨质病变严

重,周围软组织炎性侵蚀严重,肿物呈蘑菇状,肿瘤组

织内有明显的点状钙化及不规则透亮区,界限欠清

晰,足底深部肌肉可见侵蚀性改变,局部足底神经可

见变性,第2跖骨骨干可见压迫性弯曲,患者查体并

未发现局部及前哨淋巴结肿大,这表明骨软骨瘤癌变

·9033·检验医学与临床2022年12月第19卷第23期 Lab
 

Med
 

Clin,December
 

2022,Vol.19,No.23



局部侵蚀性强。本病例主诉疼痛,分析手、足短管内

生骨软骨瘤病变的临床特性与可能疼痛逐渐加重有

关,对于患肢疼痛逐渐加重并多次手术后复发的骨软

骨瘤病患者需考虑是否存在癌变可能,以指导进一步

手术治疗。CHEN等[8]对于11例低度高分化骨软骨

肉瘤广泛刮除植骨评估认为,只有在肿瘤病灶完全切

除的情况下,广泛切除或扩大的病灶刮除术才能有效

地治疗低度高分化骨软骨肉瘤,11例患者中1例复发

可能与低度高分化骨软骨肉瘤活跃期局部侵蚀性强

有关。因此,对于手、足短管骨软骨肉瘤癌变低度高

分化骨软骨肉瘤,局部截指(趾)联合周围广泛软组织

切除是比较理想的治疗。
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  恶性肿瘤由于发病隐匿,临床上发现的病例多已

经发展到进展期,除手术治疗外常需辅以化疗,由于

患者本身免疫力低下加之化疗药物的毒性作用,患者

常在化疗期间发生感染,严重的感染可危及患者的生

命安全[1-2],采用合适的诊断方法发现并及时控制感

染十分重要。本院采用中性粒细胞CD64指数作为感

染指标指导1例胰腺癌化疗期间合并感染患者的诊

断,现将结果报道如下。

1 临床资料

  患者,女,71岁。2年前因左下腹痛就诊,CT显

示胆囊壁占位,肝右叶数枚结节,考虑胆囊癌伴肝内

浸润、肝转移可能性大。行B超引导下肝内占位穿刺

及盆腔积液穿刺术,病理诊断:腹水及肝穿刺标本均

见恶性肿瘤细胞,肿瘤细胞分化差,倾向分化差神经

内分泌癌。患者经化疗、靶向治疗、免疫治疗后病情

仍进展,2021年12月30日为进一步抗肿瘤治疗就诊

于本院。
入院诊断:胆囊癌Ⅳ期。体格检查:入院后出现

发热,体温39.5
 

℃,乏力,无头晕、头痛,无胸闷、气
急,无腹痛、腹泻,大小便正常。精神尚可,全身浅表

淋巴结未扪及肿大,皮肤及巩膜轻度黄染,听诊双肺

呼吸音清,未闻及干湿性啰音,心律齐,各瓣膜区未闻

及病理性杂音,腹软,无压痛及反跳痛,双下肢无明显

水肿。辅助检查:白细胞计数(WBC)
 

8.78×109/L,

·0133· 检验医学与临床2022年12月第19卷第23期 Lab
 

Med
 

Clin,December
 

2022,Vol.19,No.23

* 基金项目:江苏省无锡市科技发展医疗卫生指导性计划项目(NZ2019042)。


