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摘   要 目的：探讨恶性黑色素瘤的诊断和治疗方法。

方法：回顾分析 1 例结肠原发性恶性黑色素瘤患者的临床资料。

结果：患者，男，60 岁，因排便困难伴鲜血便入院，肠镜示距肛门约 30 cm 处见一息肉样肿物阻塞管

腔。术前内镜下病理活检报告：坏死、出血、脓性渗出及少许黏液，见少量异形细胞，考虑恶性肿瘤。

行乙状结肠癌根治术。术后病理报告：切除肿物为息肉样突起，体积 3.5 cm×2.5 cm×2 cm。镜下肿

瘤大部分位于黏膜层，向下浸润至黏膜下层，肿瘤表面坏死。肿瘤细胞呈多种形态，为短梭形，卵圆形及

多角形，胞浆偏少嗜酸性。细胞核大畸形，核分裂像多见；脉管及神经未见肿瘤侵及，两切端未见瘤，系

膜淋巴结 15 枚，均未见瘤侵及。免疫组化结果：Vim（+），S-100（+），MelanA（+），CD117（+），

CK（-），HMB45（-），CD34（血管 +），Ki-67（40%+）诊断为恶性黑色素瘤。术后未行放化疗及生物

治疗，术后 11 个月死亡。

结论：结肠原发性恶性黑色素瘤是一种高度恶性肿瘤，病死率高、预后极差，结肠原发性恶性黑色素

瘤临床上极为罕见，诊断主要依靠免疫组化结果。
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恶性黑色素瘤（malignant melanoma）是一种

高 度 恶 性 肿 瘤 ， 病 死 率 极 高 ， 且 多 发 生 转 移 癌 。

原 发 的 恶 性 黑 色 素 可 起 源 于 食 管 、 小 肠 以 及 肛 管

直 肠 ， 其 中 肛 管 直 肠 是 恶 性 黑 色 素 瘤 的 第 三 好 发

部位，仅次于皮肤及眼睛[1]。结肠黑色素瘤临床甚

为 少 见 。 因 其 低 发 病 率 ， 临 床 上 对 于 结 肠 黑 色 素

瘤 还 无 明 确 的 治 疗 指 南 ， 现 报 道 的 治 疗 多 以 手 术

为主。笔者收集1例原发性乙状结肠恶性黑色素瘤

患者，现将诊治情况报告如下。

1　病例报告

患者　男，60岁。因排便困难伴鲜血便10日

余于2014年5月23日入院。无家族病史，体检示全

身 皮 肤 无 黑 痣 及 肿 块 ， 浅 表 淋 巴 结 未 见 肿 大 ， 左

下腹压痛，肠鸣音正常。肠镜示距肛门约30 cm处见

一息肉样肿物阻塞管腔，表面充血，坏死（图1）。

内 镜 下 病 理 活 检 报 告 ： 坏 死 、 出 血 、 脓 性 渗 出 及

少 许 黏 液 ， 见 少 量 异 形 细 胞 ， 考 虑 恶 性 肿 瘤 。 完

善 术 前 检 查 ， 行 乙 状 结 肠 癌 根 治 术 。 术 中 见 乙

状 结 肠 肿 物 及 结 肠 系 膜 根 部 肿 大 淋 巴 结 。 术 后 病

理报告：切除肿物为息肉样突起，体积3.5  cm× 

2.5 cm×2 cm。镜下肿瘤大部分位于黏膜层，向下

浸 润 至 黏 膜 下 层 ， 肿 瘤 表 面 坏 死 。 肿 瘤 细 胞 呈 多

种 形 态 ， 为 短 梭 形 ， 卵 圆 形 及 多 角 形 ， 胞 浆 偏 少

嗜 酸 性 。 细 胞 核 大 畸 形 ， 核 分 裂 像 多 见 ； 脉 管 及

神 经 未 见 肿 瘤 侵 及 ， 两 切 端 未 见 瘤 ， 系 膜 淋巴结

15枚，均未见瘤侵及。免疫组化结果：Vim（+），

S - 1 0 0 （ + ） ， M e l a n A （ + ） ， C D 1 1 7 （ + ） ，

C K （ - ） ， H M B 4 5 （ - ） ， C D 3 4 （ 血 管 + ） ， 

K i - 6 7 （ 4 0 % + ） （ 图 2 - 3 ） 。 诊 断 ： 恶 性 黑 色 素

瘤。术后第7天，行PET-CT检查，报告：肝右前叶

被膜下局限性异常高 FDG摄取病灶，SUV8.0，摄

取范围1.2 cm×1.1 cm；现相当于乙状结肠部位肠

腔变窄，其内约2.7 cm×2.2 cm大小软组织肿块，
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异常FDG摄取，SUV6.3，直肠部位未见异常密度

及 放 射 性 分 布 ； 诊 断 为 恶 性 黑 色 素 瘤 肝 转 移 。 术

后未行放化疗及生物治疗，患者2015年5月（术后

11个月）死亡。

图 1　肠镜下见乙状结肠一息肉样肿物堵塞肠管

图 3　原发性乙状结肠黑色素瘤免疫组化（肿瘤细胞表达）　　A：MelanA；B：S-100；C：vim；D：CD117

A B

C D

图２　原发性乙状结肠黑色素瘤 HE 染色结果　　A：低倍镜（×10）；B：高倍镜（×40）

A B
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2　讨　论

恶 性 黑 色 素 瘤 是 一 种 罕 见 恶 性 肿 瘤 ， 预 后 极

差 。 本 病 例 中 术 后 第 1 0 天 行 P E T - C T 显 示 相 当 于

乙 状 结 肠 部 位 再 次 出 现 软 组 织 肿 块 ， 由 此 可 见 结

肠 恶 性 黑 色 素 瘤 的 发 展 是 相 当 迅 速 的 。 临 床 上 发

现 的 消 化 道 恶 性 黑 色 素 瘤 多 为 转 移 瘤 ， 因 消 化 道

中，食管、小肠、胃和直肠肛管组织内有生黑色素

细胞的存在，但在结肠组织中并无生黑色素细胞，

因此原发性结肠恶性黑色素瘤的发病率极低[2]。自

1996年至今，国内文献的报道数不超过20例。国

外文献报道数仅为12例[3]。

目 前 ， 国 内 外 对 结 直 肠 恶 性 黑 色 素 瘤 的 组 织

来 源 一 直 存 在 争 议 ， 大 部 分 学 者 认 为 结 直 肠 恶 性

黑 色 素 瘤 是 肛 管 黑 色 素 瘤 向 上 扩 展 的 结 果 ， 应 视

为 转 移 [ 4 ]。 但 仍 有 部 分 学 者 持 反 对 意 见 ， 本 病 例

中，患者术后PET-CT未见直肠部位有异常密度及

放 射 性 分 布 。 结 合 查 体 及 病 史 ， 考 虑 原 发 性 可 能

性大。但因术前未行PET-CT，术后10 d行PET-CT

发 现 肝 转 移 瘤 ， 虽 病 灶 较 小 ， 但 仍 无 法 排 除 是 肝

脏原发肿瘤转移至结肠的可能性。

在 病 理 诊 断 中 ， H E 染 色 的 黑 色 素 瘤 细 胞 形

态 多 种 多 样 ， 大 多 数 情 况 下 细 胞 质 内 可 见 黑 色 素

沉 积 ， 但 仍 有 3 0 % 无 黑 色 素 ， 容 易 与 各 种 低 分 化

癌 、 肉 瘤 、 淋 巴 瘤 混 淆 ， 主 要 依 靠 免 疫 组 化 进 行

诊断。常用的免疫组化指标包括S-100、HMB45、

M e l a n A 、 v i m e n t i n 等 。 S - 1 0 0 作 为 黑 色 素 瘤 最 常

见的标记物敏感 度高达97% ~100% ，但特异性较

差 ， 因 其 在 神 经 鞘 细 胞 、 肌 上 皮 细 胞 、 脂 肪 细

胞 等 中 均 可 表 达 [ 5 ]。 H M B 4 5 特 异 性 高 ， 可 与 前 黑

色 素 小 体 蛋 白 g p 1 0 0 结 合 ， 但 敏 感 度 差 。 一 般 两

者 结 合 ， 对 于 黑 色 素 瘤 的 诊 断 更 准 确 。 本 病 例

出现S -100（+）、HMB45（-），此时需要结合

MelanA及vimentin。MelanA是黑色素瘤特异性抗

原，对于黑色素瘤的特异性达95%~100%，敏感度

达75%~92% [6]，与HMB45相比灵敏度和特异性更

高。Vimentin在黑色素瘤中几乎都有表达。

本 例 在 病 理 诊 断 过 程 中 ， 还 需 要 与 胃 间 质 瘤

（gastrointestinal stromal tumor，GIST）、透明细

胞肉瘤（Clear Cell Sarcoma，CCS）、以及恶性周

围神经外胚层肿瘤（Epithelioid malignant peripheral 

nerve sheath tumor，EMPNST）进行鉴别。

⑴ 与细胞型胃肠道间质瘤（GIST）的鉴别：

无黑色素的黑色素瘤与GIST有很多相似之处。有

文献 [7]表示55%的黑色素瘤会出现CD117（+），

另外有10%的GIST会出现S-100（+），但GIST中

CD117表达大多数为弥漫强阳性。本病例中CD117

表 达 为 片 状 弱 阳 性 ， 并 且 不 是 所 有 肿 瘤 细 胞 都

表达。并且，S -100（+）、MelanA（+）、以及

vimentin（+）支持了黑色素瘤诊断。

⑵ 与透明细胞肉瘤（CCS）的鉴别：CCS也会

出现S-100（+）。CCS是软组织特殊类型的恶性肿

瘤，多见于年轻患者，约70%的患者在10~39岁，

女性较男性多见。肿瘤多位于四肢远端，与肌腱、

腱膜和筋膜关系密切。虽然免疫组化上与黑色素瘤

相似颇多，但是在镜下相差较大。镜下见破骨细胞

样或多核巨细胞，胞浆大都淡染或透明[8]。本例中，

镜 下 见 细 胞 异 型 性 及 多 形 性 明 显 ， 核 分 裂 像 多

见 ， 且 胞 浆 偏 少 。 临 床 上 ， 如 果 镜 下 表 现 仍 无 法

明确诊断，基因学检测显示t（12；22）（q13；

q13）易位可明确CCS诊断[9]。

⑶ 与恶性周围神经外胚层肿瘤（EMPNST）

的鉴别：EMPNST肿瘤细胞类似神经母细胞，瘤细

胞 小 圆 形 或 者 卵 圆 形 ， 少 部 分 为 短 梭 形 。 核 染 色

深，核仁小或者不明显。可形成H-W菊形团[10]。

在 治 疗 上 ， 由 于 原 发 性 结 肠 黑 色 素 罕 见 ，

就 目 前 为 止 并 无 大 样 本 统 计 ， 国 际 上 尚 无 统 一 意

见 ， 依 然 参 照 皮 肤 黑 色 素 瘤 的 治 疗 。 就 目 前 的 报

道文献来看，手术是主要的治疗手段。有文献 [11]

证 明 手 术 能 够 显 著 提 高 原 发 性 消 化 道 黑 色 素 瘤 患

者 生 存 率 。 黑 色 素 瘤 对 于 放 化 疗 并 不 敏 感 。 有 报

道[3]显示分子靶向药物与化疗药联合应用治疗黑色

素 瘤 效 果 较 好 ， 但 是 对 于 结 肠 黑 色 素 瘤 的 疗 效 如

何，尚需要大样本验证。

总 之 ， 原 发 性 乙 状 结 肠 黑 色 素 瘤 临 床 罕 见 ，

容 易 误 诊 ， 临 床 诊 断 应 充 分 结 合 患 者 症 状 、 辅 助

检 查 及 病 理 诊 断 ， 采 取 手 术 治 疗 为 主 ， 放 化 疗 、

分子靶向治疗为辅的治疗手段。
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本刊对来稿中统计学处理的有关要求

1. 统计研究设计：应交代统计研究设计的名称和主要做法。如调查设计 ( 分为前瞻性、回顾性或横断面调查研究 )；实验

设计 ( 应交代具体的设计类型，如自身配对设计、成组设计、交叉设计、正交设计等 )；临床试验设计 ( 应交代属于第几期临

床试验，采用了何种盲法措施等 )。主要做法应围绕 4 个基本原则 ( 随机、对照、重复、均衡 ) 概要说明，尤其要交代如何控

制重要非试验因素的干扰和影响。

2. 资料的表达与描述：用 x-   ± s 表达近似服从正态分布的定量资料，用 M(QR) 表达呈偏态分布的定量资料；用统计表时，

要合理安排纵横标目，并将数据的含义表达清楚；用统计图时，所用统计图的类型应与资料性质相匹配，并使数轴上刻度值

的标法符合数学原则；用相对数时，分母不宜小于 20，要注意区分百分率与百分比。

3. 统计分析方法的选择：对于定量资料，应根据所采用的设计类型、资料所具备的条件和分析目的，选用合适的统计分

析方法，不应盲目套用 t 检验和单因素方差分析；对于定性资料，应根据所采用的设计类型、定性变量的性质和频数所具备条

件以分析目的，选用合适的统计分析方法，不应盲目套用 χ2 检验。对于回归分析，应结合专业知识和散布图，选用合适的回

归类型，不应盲目套用简单直线回归分析，对具有重复实验数据的回归分析资料，不应简单化处理；对于多因素、多指标资

料，要在一元分析的基础上，尽可能运用多元统计分析方法，以便对因素之间的交互作用和多指标之间的内在联系进行全面、

合理的解释和评价。

4. 统计结果的解释和表达：当 P<0.05( 或 P<0.01) 时，应说明对比组之间的差异有统计学意义，而不应说对比组之间具有

显著性 ( 或非常显著性 ) 的差别；应写明所用统计分析方法的具体名称 ( 如：成组设计资料的 t 检验、两因素析因设计资料的

方差分析、多个均数之间两两比较的 q 检验等 )，统计量的具体值 ( 如 t=3.45, χ2=4.68, F=6.79 等 ) 应可能给出具体的 P 值 ( 如

P=0.0238)；当涉及到总体参数 ( 如总体均数、总体率等 ) 时，在给出显著性检验结果的同时，再给出 95% 置信区间。
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