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++患儿男"* 岁 D 个月"因右眼视物偏斜 , 周于 ,/,/ 年 . 月 >

日至河南省儿童医院就诊' 患儿既往身体健康"无外伤及手术

史"否认家族遗传性疾病史"足月生产"产后无窒息(缺氧病史"

全身体格检查未见明显异常' 眼部检查$右眼视力无光感#左

眼视力s/T./ ?&Bg/T,. ?:u*-v$/T>' 右眼(左眼眼压分别为

1 2

3A 3B 3C

图 ?5儿童葡萄膜黑色素瘤患者右眼眼前节图像+角膜透明"前房变
浅"瞳孔呈细梭形"对光反射消失"瞳孔区晶状体混浊+图 @5儿童葡
萄膜黑色素瘤患者右眼 !型超声图像+玻璃体腔内可见大片均匀中
等回声"充满玻璃体腔"无明显钙化斑+图 A5儿童葡萄膜黑色素瘤
患者右眼眼眶 9:V检查+R$G*!A像+[$G,!A像+右侧眼球内可
见不规则短 G* 短 G, 信号"G, 压脂呈弱信号+:$G*!A强化像+病变
增强后未见明显强化"其后方及下方见条片状短 G* 长 G, 信号

DTD(*,TE 22d5)* 22d5]/T*-- SZ3*' 左眼前后节检查均未

见明显异常' 手持式裂隙灯显微镜检查显示"右眼角膜透明"

前房浅"虹膜后粘连"晶状体混浊"有少许不规则缝隙状透明

区"瞳孔变形呈细梭形"瞳孔对光反射消失 )图 **#眼底窥不

见' 扩瞳后采用第 - 代新生儿数字化广域眼底成像系统行眼

底检查"右眼瞳孔不能扩大"眼底窥不见' 眼部 [型超声检查

显示"玻璃体腔内见 *0 22u*= 22大小实性中低回声团"几乎

充满整个玻璃体腔"边界尚清晰"内回声欠均匀"可见点片状强

回声"基底回声偏低"后伴声影)图 ,*"提示右眼内实性占位病

变 )性 质 待 定 *' ,/,/ 年 . 月 E 日" 行 眼 眶 磁 共 振 成 像

)235)";('J"K$)3)'"(235()5"bUA*检查显示"右侧眼球内可见

不规则短 G* 短 G, 信号"G, 压脂呈弱信号"大小约 ,/ 22u

*> 22u*0 22#病变增强后未见明显强化"其后方及下方见条

片状短 G* 长 G, 信号)图 -*' 头颅 bUA检查显示"眼外肌及视

神经未见异常"肌锥内外间隙未见异常信号影"眼上(下静脉及

眼动 脉 未 见 扩 张' 初 步 诊 断$ 右 眼 视 网 膜 母 细 胞 瘤

)J";()$#43K;$23"U[*可能'

,/,/ 年 . 月 *. 日行眼动脉介入化疗药物灌注治疗"经微

导管灌注卡铂 , 25和马法兰 =T. 25' 介入治疗后 *E M"右眼

眼前节较治疗前无明显变化' 眼部 [型超声检查显示"右眼玻
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璃体腔内团块状中等回声"欠均匀"肿瘤较前无明显减小' 因

患儿监护人要求保眼",/,/ 年 > 月 . 日患儿于全身麻醉下行闭

合式三切口玻璃体切割术) <3JK<43)3N(;J"';$26"ZZX*' 术中见

前房极浅"虹膜后粘连"晶状体混浊"虹膜明显膨隆#切除混浊

晶状体后可见晶状体及虹膜后质韧实性黑色肿块"充满整个玻

璃体腔"其内有大量黑色素样组织"玻璃体切割头无法将其完

全切割"剪出足量可疑肿瘤组织送病理检查'

,/,/ 年 > 月 *- 日"初次病理诊断结果提示右眼黑色素细

胞瘤' 苏木精g伊红染色结果示少量成团或散在分布的圆形或

多边形细胞"细胞体积较大"绝大部分具有良性形态"细胞质内

含有大量粗大的黑色素颗粒)图 =R*' 免疫组织化学染色结果

显示"['4F,)g*(:?-=)血管s*(:?.>)g*(:?DD)g*(:1R)g*(

:e)g*(1bR)g*(W4(F*)少数细胞s*(cWRZ)g*(db[F=.)s*(

e(F>0) .as*( b"43)FR) s*( Y&1) g*( <.- ) g*( &F*// ) s*(

&6))g*(Gd)g*(X(2");())s*)图 =[*'

A B50μm 50μm

图 L5儿童葡萄膜黑色素瘤患者组织病理学检查及免疫组织化学染
色)u,//"标尺]./ !2*+Rm苏木精g伊红染色结果示少量成团或
散在分布的圆形或多边形细胞"细胞体积较大"绝大部分具有良性
形态"细胞质内含有大量粗大的黑色素颗粒+[m免疫组织化学染
色+&F*//)s* (db[F=.)s* (X(2");())s* (e(F>0).as*

,/,/ 年 0 月 */ 日"上海市第九人民医院病理会诊结果显

示"送检物中可见少量成团或散在分布的圆形或多边形细胞"

细胞体积较大"绝大部分具有良性形态"细胞质内含有大量粗

大的黑色素颗粒#少数细胞核内出现偏大的细胞核(局灶出现

小梭形的瘤细胞以及 D<,*)N&W*基因缺失"提示部分瘤细胞具

备侵袭性及转移潜能' 由于送检组织中可供诊断的细胞数量

少"不除外瘤体内还存在更高级别的病变' 荧光原位杂交检测

结果显示"D<,*)N&W*基因缺失"未检测到 >V,-);1_*(*/V,-

)N[4S*基因缺失"><,.)`̀ 4_&*(**V,-)EESQ&*(EV,=);1E*

扩增' 免疫组织化学染色结果显示"e(>0FU1?)热点区 -ao

=a*' 病理会诊诊断m右眼内黑色素细胞瘤)不排除恶变*'

,/,/ 年 E 月 *. 日"患儿再次入院后在全身麻醉下行右眼

眼球摘除联合同期义眼台植入术' 术前检查显示"右眼颞上玻

璃体切割穿刺口结膜下隐约可见黑色素样组织' 术后摘除眼

球及视神经送病理检查'

,/,/ 年 E 月 ,E 日"第 , 次病理检查显示"大体标本眼球直

径约 , '2#视神经断端长 /TD '2"直径 /T- '2#切开后可见黑

色内容物填满玻璃体腔"肿瘤细胞生长活跃"有异型性"部分区

域肿瘤恶变"呈黑色素瘤样改变"巩膜导管内可见肿瘤细胞"向

前侵犯睫状体及虹膜组织"侵犯前房及角膜组织"病变累及全

后部葡萄膜(睫状体及玻璃体腔"累及晶状体及角巩膜缘"继发

性视网膜脱离伴视网膜下渗出' 球后视神经及视神经切面未

见肿瘤组织侵犯' 苏木精g伊红染色示肿瘤细胞大"细胞质内

可见色素"肿瘤细胞核仁清楚"肿瘤组织广泛坏死)图 .R*' 免

疫组织化学染色结果显示":?*>-)g*(:?-=)g*(:?>E)g*(

:e)s*(1bR)g*(cWRZ)g*(db[F=.)s*(e(>0),as*(b"43)F

R)s*(<.-)g*(<>-)g*(&F*//)s*(&6))s*(X(2");())s* )图
.[*' 病理诊断m右眼球内葡萄膜黑色素瘤"浸润角膜及巩膜"

视网膜及视神经内未见肿瘤'

A B100μm 100μm

图 M5儿童葡萄膜黑色素瘤患者右眼眼球摘除后病理组织像)u*//"
标尺]*// !2*+Rm苏木精g伊红染色示肿瘤细胞大"细胞质宽"细
胞质内可见色素"肿瘤细胞核仁清楚"肿瘤组织广泛坏死"视神经断
端未见肿瘤浸润+[m免疫组织化学染色+&F*//)s* (db[F=.)s* (
X(2");())s* (e(F>0),as*

,/,/ 年 D 月 , 日"北京大学人民医院病理会诊结果显示"

右眼球内可见片状肿瘤组织"肿瘤细胞大"细胞质宽"细胞质内

可见色素"肿瘤细胞核仁清楚"肿瘤组织广泛坏死"结合免疫组

织化学染色结果较符合恶性黑色素瘤)上皮样细胞型*诊断"视

神经断端未见肿瘤浸润' 最终病理诊断m右眼葡萄膜黑色

素瘤'

全外显子基因测序结果显示"未发现与临床表型高度相关

且致病性证据充分的基因变异'

,/,* 年 , 月 ,E 日门诊复查显示"患儿局部及全身情况良

好#眼眶 bUA检查显示"右眼眶内类圆形异常信号"考虑义眼#

右侧视神经眶内段前段未见显示"左眼未见明显异常' 其后患

儿每半年门诊复查"未见肿瘤复发倾向'

讨论m葡萄膜黑色素瘤是一种少见的高度恶性肿瘤' 眼部

为皮肤之外常见的好发部位"常发生于成人' 脉络膜黑色素瘤

恶性程度高"晚期易转移"主要以肝转移为主"治疗难度大"存

活时间短
m*- ' 儿童发病少见"本例为儿童葡萄膜黑色素瘤晚期

病例"其临床表现与 U[和相对良性的黑色素细胞瘤鉴别困难"

最终诊断应依据病理检查'

本例患儿初诊时眼底无法窥视"所以不能从肿物颜色或发

生部位(初期形状等方面给予诊断提示' 脉络膜黑色素瘤的 [

型超声检查有特征性表现m ) **肿瘤呈蕈状或圆顶样生长#

),*低到中等内反射"伴或不伴声衰减及脉络膜挖空征' 本病

例 [型超声检查显示玻璃体腔内回声不均匀"充满整个玻璃体

腔"其中可见点片状中强回声"后伴声影"极似 U[影像特征#

bUA检查示右侧眼球内不规则短 G* 短 G, 信号"G, 压脂呈低

信号"病变增强后未见明显强化#其后方及下方见条片状短 G*

长 G, 信号"不符合典型黑色素瘤影像表现"但与 U[特征非常

相像"因此临床诊断 U[可能' 结合临床眼动脉灌注化学疗法
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治疗 U[的经验 ,,- "给予介入治疗"但介入治疗后肿瘤无明显

变化"诊断存疑"提示可能为脉络膜黑色素瘤或脉络膜黑色素

细胞瘤' 因患儿家长仍希望保留眼球"结合临床上 U[ZZX联

合病灶切除治疗经验
,-- "以及文献上脉络膜黑色素瘤治疗方

案
,=- "故选择行 ZZX' 手术后初次病理检查结果为黑色素细胞

瘤' 外院病理会诊结果"多数瘤细胞具有良性形态"但少数瘤

细胞具备侵袭性和转移潜能"呈现一定恶变趋势' 据此行眼球

摘除手术' 术后本院病理检查及多数医院病理会诊"结果均符

合葡萄膜黑色素瘤诊断"视神经断端未见肿瘤浸润' <.- 和
&*//R= 在结膜黑色素瘤中异常表达"有助于结膜黑色素瘤的

早期诊断"对黑色素瘤疾病的诊断具有指导意义 ,.- ' 本病例 ,

次病理结果均提示 <.-)g*(&F*//)s*"&F*//)s*支持黑色素瘤

的诊断'

黑色素细胞瘤和黑色素瘤在临床表现(疾病特点上难以鉴

别
,>- ' 儿童脉络膜黑色素瘤及脉络膜黑色素细胞瘤病例更罕

见' 病理学诊断是唯一可靠的鉴别方法' 眼内黑色素细胞瘤

是一种少见的良性肿瘤"生长缓慢"可浸润邻近组织"有向黑色

素瘤转化风险
,0- ' 因此"本例患者首次病理报告为黑色素细胞

瘤后"进行了进一步病理会诊"提示有部分黑色素瘤"及时摘除

眼球' 最终多院病理会诊报告符合黑色素瘤诊断' 本病例首

次病理组织学检查结果为黑色素细胞瘤"可能与取材量较少(

取材部位局限有关"未能采集到恶性肿瘤细胞"最后眼球摘除

后的病理诊断可以看到更多细胞异型性"肿瘤细胞生长活跃"

大量组织坏死"符合恶性黑色素瘤的诊断#另外"考虑该病例眼

球内病变发生进展及恶变"黑色素细胞瘤部分细胞向黑色素瘤

转化可能'

本例患儿年龄小"就诊较晚"从初诊至眼球摘除明确诊断

历时 - 个月余' 虽然病理诊断为黑色素瘤"但肿瘤组织起源部

位及眼球内病变是先天携带还是后天发生尚不能明确' 该患

儿 * 岁 D 个月确诊葡萄膜黑色素瘤"首先考虑基因突变可能"

但全外显子测序并未发现与临床表型高度相关且致病性证据

充分的基因变异"可能相关基因突变不在已知突变范围#其次"

尚不明确与患儿胎儿期及出生后是否接触致癌物有关"该患

儿葡萄膜黑色素瘤的发病机制(分子遗传学的改变尚需进一

步探讨'

儿童葡萄膜黑色素瘤临床极为少见"本病例根据患儿年

龄(儿童眼部肿瘤发生率(眼眶影像学检查等结果初步诊断为
U["最终根据眼球摘除术后的肿瘤颜色(质地和组织病理学及

免疫组织化学染色最终确诊为脉络膜黑色素瘤"提示儿童眼部

占位性病变诊断一定要谨慎"避免误诊' 本病例不足之处在于

患儿首诊于当地医院时已拍摄眼眶 :G"家长不愿重复拍摄"因

此未收集到首次眼眶 :G影像' 儿童眼定期保健非常有必要"

眼部异常情况早发现(早治疗对患儿的良好预后有重要意义'

本例患儿病理检查发现视网膜(视神经无肿瘤组织"目前随访

患儿局部及全身情况良好' 对于儿童葡萄膜黑色素瘤患儿须

密切随访"及时了解局部及全身情况'
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