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图 １　 Ｘｐ１１．２ 易位 ／ 转录因子 Ｅ３（ＴＦＥ３）基因融合相关性肾细胞癌患者（男，２３ 岁） １８Ｆ⁃ＦＤＧ ＰＥＴ ／ ＣＴ 显像图。 Ａ．全身最大密度投影图示右

肾占位灶（黑箭头示）ＦＤＧ 代谢不均匀增高及腹腔多发肿大淋巴结（红箭头示）ＦＤＧ 代谢不均匀增高；Ｂ～Ｇ．右肾中上部团块状混杂密度影

（白箭头示），伴代谢不均匀增高，ＳＵＶｍａｘ ６．９；右侧膈肌后方（第 １ 腰椎水平）、腹主动脉及下腔静脉周围多发淋巴结（红箭头示），部分融合

成团，部分伴坏死，呈代谢不均匀增高，ＳＵＶｍａｘ ６．３～１２．５

　 　 患者男，２３ 岁，右部腰痛 ５ ｄ，自觉乏力，无肉眼血尿等症

状，腹部未见包块，于外院行增强 ＣＴ 检查发现右肾恶性占

位，双侧腹膜后多发肿大淋巴结，为求进一步诊治就诊本院。
入院常规检验无明显异常，未见镜下血尿，后行１８Ｆ⁃ＦＤＧ（南
京江原安迪科正电子研究发展有限公司提供）ＰＥＴ ／ ＣＴ（荷兰

Ｐｈｉｌｉｐｓ Ｖｅｒｅｏｓ）显像。 静脉注射 ２６６．４ ＭＢｑ １８Ｆ⁃ＦＤＧ 后 ６０ ｍｉｎ
行 ＰＥＴ ／ ＣＴ 显像（图 １），结果示：右肾中上部团块状混杂密度

影，边界欠清，较大横截面积约 ５．１ ｃｍ×４．５ ｃｍ，上下径约 ８．３ ｃｍ，
伴代谢不均匀升高，ＳＵＶｍａｘ ６．９，考虑恶性病变；右侧膈肌后

方（第 １ 腰椎水平）、腹主动脉及下腔静脉周围多发大小不等

淋巴结，部分融合成团，较大者位于下腔静脉后方平第 １腰椎下

方，大小约 ３．４ ｃｍ×３．０ ｃｍ×４．９ ｃｍ，ＣＴ 值约 １９ ＨＵ，以上淋巴结部

分肿大，部分伴坏死，呈代谢不均匀升高，ＳＵＶｍａｘ ６．３～ １２．５，考
虑转移。

后患者于本院行穿刺取病理活组织检查，考虑 Ｘｐ１１．２
易位 ／转录因子 Ｅ３（ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆａｃｔｏｒ Ｅ３， ＴＦＥ３）基因融合相

关性肾细胞癌 （ ｒｅｎａｌ ｃｅｌｌ ｃａｒｃｉｎｏｍａ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ Ｘｐ１１． ２
ｔｒａｎｓｌｏｃａｔｉｏｎ ／ ＴＦＥ３ ｇｅｎｅ ｆｕｓｉｏｎ， Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ）；免疫组织化学

（简称免疫组化）结果：ＴＦＥ３（＋），ＣＤ１０（－），ＣＤ３４（－），ＣＤ５６
（－），ＣＤ６８（部分＋），上皮膜抗原（ ｅｐｉｔｈｅｌｉａｌ ｍｅｍｂｒａｎｅ ａｎｔｉ⁃
ｇｅｎ， ＥＭＡ；－），细胞增殖核抗原 Ｋｉ⁃６７（１０％＋），平滑肌肌动

蛋白（ｓｍｏｏｔｈ ｍｕｓｃｌｅ ａｃｔｉｎ， ＳＭＡ；－），波形蛋白（ｖｉｍｅｎｔｉｎ；－），
肾母细胞瘤蛋白（部分＋），甲状腺转录因子⁃１（ ｔｈｙｒｏｉｄ ｔｒａｎ⁃
ｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆａｃｔｏｒ⁃１， ＴＴＦ⁃１；－），突触素（ｓｙｎａｐｓｉｎ， Ｓｙｎ；－），神经
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元特异性烯醇化酶（ｎｅｕｒｏｎ ｓｐｅｃｉｆｉｃ ｅｎｏｌａｓｅ， ＮＳＥ；－），广谱细

胞角蛋白（ｐａｎ⁃ｃｙｔｏｋｅｒａｔｉｎ， ＣＫｐａｎ；－），细胞角蛋白 ８ ／ １８（ｃｙ⁃
ｔｏｋｅｒａｔｉｎ ８ ／ １８， ＣＫ８ ／ １８；－）。 经与患者家属沟通后，家属放

弃进一步治疗，出院后 １、３ 及 ６ 个月随访患者，除偶诉肉眼

血尿外，无明显不适。
讨论　 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 是 １ 种相对罕见的肾癌，ＷＨＯ 在

２００４ 年首次将其列为独立的肾癌亚型，后于 ２０１６ 年将其归

类于 ＭｉＴ 家族易位性肾细胞癌［１］ 。 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 约占儿童肾

细胞癌的 ４０％，在成人肾细胞癌中占比不足 ４％，发生于儿童

及年轻人的恶性程度较高［２］ 。 该病特征为肿瘤中染色体

Ｘｐ１１．２ 位点上的 ＴＦＥ３ 基因发生断裂，并发生平衡易位，形
成新的 ＴＦＥ３ 基因［１］ 。

Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 临床表现多为肉眼血尿、腰部疼痛或腹部

包块，缺乏特异性。 一般临床上发现小于 ４５ 岁的患者，出现

肉眼血尿等表现，影像检查发现肾脏占位等情况，要考虑到

该病的可能性，具体诊断则依赖于免疫组化等［１］ 。
临床上 ＣＴ 较常用于肾细胞癌的诊断及分期，Ｘｐ１１． ２

ｔＲＣＣ 的 ＣＴ 检查常表现为密度不均的软组织密度，其内可见

出血、钙化及坏死囊变区。 增强后，肿瘤的实性部分于皮质

期呈低于肾皮质而高于肾髓质的不均匀强化，在实质期强化

均低于肾皮质及髓质，在延迟期强化程度进一步减低［３］ 。
而对于１８Ｆ⁃ＦＤＧ ＰＥＴ ／ ＣＴ 而言，由于肾细胞癌中的葡萄糖

转运蛋白 １ 及线粒体内己糖激酶的表达不高，以致肾细胞癌

的 ＦＤＧ 摄取较低［４］。 当肿瘤较小时，ＰＥＴ ／ ＣＴ 显像主要提供

全身其他脏器的解剖和代谢情况，随着肾细胞癌肿块逐渐增

大，细胞膜葡萄糖转运蛋白 １ 表达增高，对 ＦＤＧ 摄取也增高，
ＰＥＴ 显像呈阳性，也可发现病灶的囊变坏死及钙化，以及淋巴

结及远处脏器的转移，因此 ＰＥＴ ／ ＣＴ 在临床分期尤其是淋巴

结及远处转移方面具有重要意义，可指导临床治疗方案［５⁃６］。
虽然 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 的影像学检查有一定的特征，但是无

法作为明确的诊断方法。 目前 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 的诊断主要依

靠免疫组化 ＴＦＥ３ 测定及荧光原位杂交（ ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅ ｉｎ ｓｉｔｕ
ｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ， ＦＩＳＨ）。 免疫组化中 ＴＦＥ３、ＣＫ、ＥＭＡ、ｖｉｍｅｎｔｉｎ
这 １ 组抗体可用于 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 与其他肾细胞癌的鉴别，其中

ＴＦＥ３蛋白是最重要的鉴别方法［１］。 本例患者为 ２３ 岁青年男

性，临床表现为右部腰痛，增强 ＣＴ 检查发现右肾占位，伴腹

膜后多发异常肿大淋巴结；１８ Ｆ⁃ＦＤＧ ＰＥＴ ／ ＣＴ 显像示右肾中

上部团块状混杂密度影伴稍高代谢，伴多发淋巴结转移；免
疫组化结果显示：ＴＦＥ３（ ＋）、ＥＭＡ（ －）、ｖｉｍｅｎｔｉｎ （ －）、ＣＤ１０
（－），故考虑诊断为 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ。

Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 罕见，至今对该病的研究仍较少，临床上对

于儿童或年轻的肾细胞癌患者，要意识到 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 的可

能性，目前 ＴＦＥ３ 免疫组化及 ＦＩＳＨ 检测是能够明确该病诊断

的有效方法。 手术目前为 Ｘｐ１１．２ ｔＲＣＣ 的主要治疗手段，有
研究表明，在发生远处转移无法手术时，血管生长内皮因子

抑制剂、酪氨酸激酶抑制剂或哺乳动物雷帕霉素靶蛋白受体

抑制剂等靶向药物治疗对部分的 Ｘｐ１１． ２ ｔＲＣＣ 患者有

效［７⁃１０］ 。
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