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【摘要】长骨釉质瘤和骨巨细胞瘤常为孤立病变，这两种肿瘤并发于一位患者极其

罕见。本文报道一例 17 岁女性患者，因右膝疼痛入院，影像提示右股骨下端及右胫骨上端

骨质破坏伴软组织影，临床医生考虑骨肿瘤并行肿瘤刮除术，术后病理诊断右股骨病灶为

骨巨细胞瘤、右胫骨病灶为长骨釉质瘤，术后恢复良好，随访至今无复发及转移。本文复

习相关文献，总结骨巨细胞瘤及长骨釉质瘤临床表现、影像学特点、病理形态特征及治疗

方式。
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【Abstract】Adamantinoma of long bone (AD) and giant cell tumor of bone (GCTB) 
typically present as solitary bone lesions. It is extremely rare for both types of tumors to occur 
simultaneously in one patient. This article reports a 17-year-old female patient who was admitted 
to the hospital due to right knee pain. Imagery suggested that the lower of the right femur and the 
upper of the right tibia had undergone bone destruction with the formation of soft tissue shadows. 
The clinicians diagnosed bone tumors and perform tumor curettage. The postoperative pathological 
diagnosis of the right femur lesion was GCTB, and the right tibia lesion was AD. The postoperative 
recovery was favorable, and no recurrence or metastasis so far. In this paper, we review the relevant 
literatures and summarize the clinical manifestations, imaging characteristics, pathomorphological 
features, and treatment modalities of GCTB and AD.
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长骨釉质瘤是一种罕见的具有上皮和间叶双

相分化的骨肿瘤，好发于长骨 [1]。骨巨细胞瘤是

具有局部侵袭性但偶有转移的中间性肿瘤，好发

于中青年的长骨干骺端，膝关节周围最常见 [2]。

长骨釉质瘤和骨巨细胞瘤常为孤立病变，万方数

据库、PubMed 中尚未检索到这两种疾病并发于

一位患者的文献报道，本文汇报一例长骨釉质瘤

合并骨巨细胞瘤病例并文献复习。本研究已获得

武汉大学中南医院伦理委员会审批（批号：临研

伦 [2025041K]）。

1  病例资料

患者，女，17 岁。2021 年 11 月无明显诱因

出现右膝隐痛，无外伤史，未行处理。2022 年 2

月从高处摔下后，右膝疼痛加剧，以“右膝隐痛

4 月，摔伤加重 3 天”收入院。专科检查呈右侧

股骨小转子处有轻微压痛，右膝关节活动受限，

行走时疼痛加剧。

CT 示：右侧股骨下段见低密度骨质破坏区

（图 1-A，红色箭头），境界清晰，边缘无硬

化，内部密度均匀，左右径 × 上下径 × 前后径

约 51×53×35 mm，邻近骨皮质变薄，后缘皮质

可见缺损，未见明显软组织肿物；未见明显骨膜

反应；破坏区内上方髓腔可见片状高密度影，境

界欠清；破坏区下方边缘处见两枚致密结节影。

右侧胫骨上端偏外侧见类圆形低密度骨质破坏

（图 1-A，蓝色箭头），边界清晰无硬化，左右

径 × 上下径 × 前后径约 40×30×32 mm，病变

上缘突破胫骨平台内侧面，骨质部分缺损，未见

明显软组织肿块；未见明显骨膜反应。

MRI 示：右侧股骨下段髓腔内见类圆形混杂

信号肿物影（图 1-B，红色箭头），以中心低信

号为主，周边见不定形片絮状长 T2WI 信号（图 1-C，

红色箭头），未累及关节面，邻近骨皮质完整，

未见明显软组织肿块；增强呈轻中度不均匀强化，

周边强化为著，中心区可见轻度强化，邻近软组

织未见明显异常强化影（图 1-D，红色箭头）。

右侧胫骨上端偏外侧见类圆形骨质破坏，呈略短

T1WI（图 1-E，蓝色箭头）、长 T2WI 信号（图 1-C，

蓝色箭头），边界清晰，上缘达胫骨平台关节面，

病变内部信号均匀，未见明显软组织肿块；增强

扫描呈明显均匀强化，邻近软组织未见明显异常

强化影（图 1-D，蓝色箭 头）。

PET/CT 示：18F-FDG PET/CT 示右侧股骨下

段（图 1-F，红色箭头）、右侧胫骨上段（图 1-F，

蓝色箭头）见溶骨性骨质破坏伴软组织肿块形成，

代谢异常增高，SUVmax 分别为 14.8 及 16.0，考

虑肿瘤性病变，PET/CT 所示未见淋巴结转移及远

处转移。

患者入院后完善相关检查，于我院在腰硬联

合麻醉下行“右股骨远端、右胫骨近端肿瘤刮

除 + 骨水泥重建 + 内固定术”。术中顺利，术后

安返病房，给予预防感染、止痛、促进伤口愈合、

换药及功能锻炼等治疗，伤口愈合出院。随访

35 个月，患者术后恢复良好，无复发及转移。

病理检查右股骨下段病灶：①大体检查：

10×7×2.5 cm 灰红灰褐不整形碎组织一堆，组织

全取。②镜下观察：肿瘤由单核基质细胞和多核

巨细胞构成（图 2-A）。单核基质细胞为短梭形、

卵圆形或圆形，染色质疏松，可见小核仁，细胞
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图1  患者影像学特征

Figure 1. Imaging features of the patients
注：A. CT；B. T1WI平扫；C. T2WI抑脂序列；D. T1WI增强；E. T1WI平扫；F. PET/CT。



医学新知  2025 年 4 月第 35 卷第 4 期  New Medicine, Apr. 2025, Vol.35, No.4478

yxxz.whuznhmedj.com 

界限不清。多核巨细胞体积大，细胞边界不规则，

均匀地分散在单核基质细胞之间，细胞核数量

多，核型与单核基质细胞相似（图 2-B）。③免

疫组化显示肿瘤细胞表达 H3.3 G34W（图 2-C）、

P16、SATB2 和 P63，不表达 CK，Ki-67 增殖指

数 约 10%。 ④ 分 子 检 测 显 示：H3.3 p.Gly34Trp

突变，即 H3-3A（H3F3A）基因编码的组蛋白

H3.3 在第 34 位的甘氨酸（Gly）被色氨酸（Trp）

替代（图 2-D）。

病理检查右胫骨上段病灶：①大体检查：

8×5×2 cm 灰黄灰褐不整形碎组织一堆，其内

可见少许骨组织，组织全取。②镜下观察：大部

分区域可见梭形细胞与胞浆宽广的上皮样细胞相

间排列呈束状、假腺样结构（图 3-A），上皮样

细胞胖梭形或卵圆形，胞浆丰富，核大小不一，

圆形或卵圆形，淡染，核膜清晰，可见一个或多

个小核仁，核分裂象罕见（图 3-B），部分区域

背景中可见丰富的淋巴细胞浸润（图 3-C）。小

部分区域纤维性间质明显增生，纤维间质内见小

巢状、多角状、条索状排列的上皮样细胞巢散在

分布（图 3-D），上皮样细胞呈多角形或不规则

形，胞浆丰富，细胞核深染（图 3-E）。肿瘤周

围见少许残留的宿主骨组织。③免疫组化：梭形

细胞 Vimentin（图 3-F）阳性；上皮样细胞 CK

（图 3-G）、D2-40（图 3-H）、CK5/6 均呈阳性，

CK8/18、CD99、NKX2.2、ALK、SS18-SSX、

CD31、CD34、ERG、H3.3G34W 为 阴 性；Ki-67

热点区增殖指数约 5%。④分子检测显示：7 号

染色体数目无异常，H3-3A（H3F3A）基因突变

检测无异常（图 3-I）。

DA B C

A B C

D E F

G H I

图2  患者右股骨病灶组织病理学特征

Figure 2. Pathological characteristics of the lesion tissue in the right femur of the patient
注：A.主要由单核基质细胞和多核巨细胞构成 (HE×100倍）；B.多核巨细胞细胞核数量多，核型与单核基质细胞相似（HE×200倍）；C.H3.3 
G34W在单核基质细胞中弥漫着色（EnVision法，IHC×200倍）；D.H3.3 p.Gly34Trp突变。

图3  患者右胫骨病灶组织病理学特征

Figure 3. Pathological characteristics of the lesion tissue in the right tibia of the patient
注：A.瘤细胞排列成束状、假腺样结构（HE×100倍）；B.瘤细胞呈胖梭形或卵圆形，胞浆丰富，核淡染，核膜清晰，可见核仁，核分裂象罕见
（HE×200倍）；C.背景见大量炎性细胞浸润（HE×100倍）；D.纤维性间质内见巢状、多角状、条索样上皮样细胞巢（HE×100倍）；E.构成
上皮样细胞巢的细胞呈多角形，胞浆丰富，细胞核深染（HE×200倍）；F.梭形细胞表达Vimentin（EnVision法，IHC×200倍）；G.上皮样细胞
巢表达CK（EnVision法，IHC×200倍）；H.上皮样细胞巢表达D2-40（EnVision法，IHC×200倍）；I.H3-3A（H3F3A）基因突变检测无异常。
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综上，病理诊断为（右股骨）骨巨细胞瘤，

（右胫骨）经典型长骨釉质瘤。

2  讨论

骨巨细胞瘤是一种常见的骨原发中间性肿

瘤，具有局部侵袭性，发病高峰为 20~45 岁，最

多见于长骨干骺端，尤其是股骨远端和胫骨近端，

也可见于骶骨、髌骨等部位 [2-4]。骨巨细胞瘤罕

见转移，而肺部是其最常见转移部位 [5]。临床表

现主要为发病部位的疼痛肿胀 [6]。典型影像学表

现为边缘清晰、无硬化边的偏心溶骨性改变 [7]。

本例影像学表现为骨巨细胞瘤病灶位于膝关节周

围、关节面下，边界清晰骨质破坏，边缘无硬化，

无骨膜反应及软组织受侵，诊断良性或中间性骨

肿瘤或肿瘤样病变，倾向于骨巨细胞瘤可能，但

病灶距离骨端尚有一段距离，膨胀性不够，这与

典型骨巨细胞瘤影像学表现稍有出入。手术是骨

巨细胞瘤最主要的治疗手段，目前手术治疗方式

包括病灶刮除和整块切除，病灶刮除保存了骨关

节的结构，术后功能相对较好，是所有骨巨细胞

瘤患者治疗的第一选择。骨水泥在凝固的过程中

会释放大量的热量，对瘤腔的残余瘤体进一步灭

活，在一定程度上降低复发率 [8]。不可切除或虽

可切除但可能引起严重功能障碍者，可使用地

舒单抗治疗 [9]。骨巨细胞瘤的镜下组织学形态以

多核巨细胞均匀分布在单核基质细胞中为特征。

90%~96% 骨巨细胞瘤会出现 H3-3A（H3F3A）突

变，突变类型包括 p.G34W、p.G34L、p.G34R 和

p.G34V 等，极少数为野生型 [10]。其中，90% 以

上的骨巨细胞瘤出现 H3.3 p.Gly34Trp 突变，免

疫组化检测 H3.3 G34W 阳性表达在骨巨细胞瘤

的诊断中具有高度特异性和敏感性 [11]。研究表

明，100% 的骨巨细胞瘤表达 STAB2[12]，60% 以

上的骨巨细胞瘤表达 P63[13]，50% 以上的骨巨细

胞瘤表达 P16[14]。本例右股骨病灶的临床表现、

病理形态特征及免疫表型均符合骨巨细胞瘤这一

诊 断。

长骨釉质瘤是一种罕见的具有上皮和间叶

双相分化的骨肿瘤，占比不足原发性骨肿瘤的

0.5%[1]。因部分长骨釉质瘤的组织学特征与好发

于下颌骨的造釉细胞瘤相似，亦将其译为长骨造

釉细胞瘤 [15]，但是两者的英文名及组织起源均

不同，部分学者建议放弃造釉细胞瘤的名称，而

是将其译作长骨釉质瘤，本文支持并采用这一称

谓。第五版 WHO 骨肿瘤分类将长骨釉质瘤分为

骨纤维结构不良样型、经典型和去分化型，其中

骨纤维结构不良样型长骨釉质瘤的 ICD-O 编码为

9261/1，而经典型与去分化型长骨釉质瘤 ICD-O

编码为 9261/3[16]。发病年龄广泛，绝大多数发生

于胫骨，可同时累及同侧腓骨及周围软组织，还

可见于单侧股骨、腓骨、桡骨、肱骨、尺骨等 [1,  17]。

临床表现无明显特异性，主要为发病部位的疼痛

肿胀，病史迁延较长，患者常因长期疼痛或病理

性骨折就诊 [18-19]。影像学表现为骨皮质内境界

清楚的溶骨性改变，伴病变内阴影、间隔和周围

硬化等现象，表现为“肥皂泡模式”[20]。经典型

长骨釉质瘤好发于成年人，肿瘤常向髓腔扩展，

几乎累及并完全占据骨髓腔，骨纤维结构不良样

型长骨釉质瘤好发于儿童及青少年，肿瘤常局限

在骨皮质内，亦可累及骨髓腔但一般不会完全占

据 [21]。本例患者因右膝疼痛就诊，影像学提示右

胫骨上段溶骨性改变，未累及周围软组织，病变

内无阴影和间隔，且周围无硬化边，影像学表现

不典型。

长骨釉质瘤在组织学上具有双相分化的特

征，由骨纤维成分和上皮样成分以不同方式及比

例混杂而成，骨纤维成分由束状或车辐状排列的

梭形细胞构成，上皮样成分的形态可以是基底细

胞样、鳞状细胞样、管状或梭形等，以前两种最

多见 [21-22]。免疫组化标记主要用于准确地识别上

皮成分存在与否，通常情况下上皮成分表达高相

对分子量细胞角蛋白，如 CK、CK5/6、CK14，

以及 D2-40 及鳞状分化标志物 p63、p40，而不

表达低相对分子量细胞角蛋白 CK8/18；纤维成

分表达 Vimentin，证实该肿瘤双向分化 [23-25]。经

典型和骨纤维结构不良样型长骨釉质瘤的组织

学区别在于所含上皮样成分的比例，经典型长骨

釉质瘤的上皮样成分明显，而骨纤维结构不良样

型长骨釉质瘤以编织状骨小梁及纤维成分为主，

纤维间质内散在分布少量的簇状上皮样成分，上

皮样成分有时不明显，需广泛取材并仔细寻找。

而去分化型长骨釉质瘤极其罕见，在组织学上除

具有经典型长骨釉质瘤区域外，还出现核分裂象

活跃的肉瘤样区域，免疫组化检测该肉瘤样区域

可能表达或不表达上皮性标记 [26]。长骨釉质瘤

对放化疗均不敏感，以手术切除为主 [27]，需要
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将肿物完整切除并确保切缘阴性 [19]。患者通常

复发较晚，术后需长期监测随访 [28]。本例电话

随访 35 个月并进行多次影像学复查，患者术后

恢复良好，未见局部复发及远处转移，但仍需长

期密切随访。

长骨釉质瘤是罕见的骨肿瘤，临床及影像学

表现无明显特异性，组织学特征和其他上皮来源

的肿瘤相似，故在临床工作中常易误、漏诊。本

例右胫骨病灶镜下少部分区域形态同常见的经典

型长骨釉质瘤，呈巢团状上皮样成分散在分布于

纤维间质内；大部分区域为胞浆丰富的上皮样细

胞与梭形细胞混杂排列成束状、假腺样结构，不

同于常见形态学表现。据此镜下形态，本研究对

以下肿瘤进行了鉴别诊断：①骨巨细胞瘤：典型

的影像学表现为长骨干骺端且侵犯骨骺的膨胀性

溶骨性病变，边缘多清楚，无硬化，无明确骨膜

反应 [2]。本例长骨釉质瘤在影像学表现上与骨巨

细胞瘤类似，难以鉴别。据报道骨巨细胞瘤形

态多变，可无多核巨细胞 [29]，对右胫骨病灶行

H3.3 G34W 免疫组化染色及 H3F3A 分子检测，

结果均阴性，结合形态学可基本排除右胫骨病灶

骨巨细胞瘤的诊断。②骨纤维结构不良：多见于

10 岁以内的儿童，几乎只发生于胫腓骨骨干前方

的骨皮质内，影像学表现为骨皮质内偏心性溶骨

性改变 [27]，骨皮质变薄但完整，本例长骨釉质瘤

突破骨皮质并占据全部骨髓腔。骨纤维结构不良

镜下由纤维间质及编织状骨小梁构成，纤维间质

中也可见单个散在、不成巢的上皮细胞，但不会

形成簇状的上皮细胞巢，这是二者鉴别最重要的

特征 [20]。本例患者为青春期后期，无成骨现象。

③釉质瘤样尤因肉瘤：目前多认为该病是尤因肉

瘤的亚型，与长骨釉质瘤在年龄、组织形态及免

疫表型上存在重叠，但釉质瘤样尤因肉瘤主要发

生在头颈部，影像学表现为骨髓腔及骨皮质虫蚀

样、渗透性破坏，组织学上肿瘤细胞异型性明显，

除 表 达 上 皮 源 性 标 志 物 外， 还 可 表 达 CD99、

NKX2.2 等 神 经 外 胚 层 肿 瘤 标 志 物 [30]。 本 例 发

生于胫骨上端，免疫组化检测肿瘤细胞 CD99、

NKX2.2 结果为阴性。④炎性肌成纤维细胞肿瘤：

由增生的梭形细胞和炎性背景共同构成，梭形细

胞呈条束状、车辐状排列，罕见于骨，且 50% 以

上病例行免疫组化检测 ALK 呈阳性 [31]。本例局

部呈条束状伴大量炎细胞浸润，但免疫组化检测

ALK 为阴性。⑤滑膜肉瘤：也可有上皮和间叶双

向分化的特征，主要发生在四肢软组织，可侵犯

骨组织，罕见骨内原发。肿瘤细胞异型性明显，

上皮成分多为腺样结构，免疫组化检测 SS18-SSX

阳性支持其诊断 [32]。本例瘤体主要位于骨皮质内，

免疫组化检测 SS18-SSX 结果为阴性。⑥血管源

性肿瘤：本例局灶出现大量腔隙样结构，类似血

管源性肿瘤，免疫组化检测 CD31、CD34 及 ERG

结果为阴性 [33]。

值 得 关 注 的 是， 长 骨 釉 质 瘤 和 骨 巨 细 胞

瘤 常 为 单 发 病 变， 以“ 骨 巨 细 胞 瘤”“ 长 骨

釉 质 瘤 ”“ 长 骨 造 釉 细 胞 瘤 ”“giant cell of 

bone”“treatment”“adamantinoma of long 

bones”为关键词在万方数据库、PubMed 中进行

检索，尚未发现这两种疾病并发于一位患者的文

献报道。长骨釉质瘤是一种罕见的骨肿瘤，形态

复杂多样，穿刺和小组织活检诊断具有很大挑战

性，在遇到类似本例的影像学及组织形态学表现

时，应考虑该病的可能性。临床医生和病理医生

应提高对本病的认识，在充分大体取材的基础上，

结合临床表现、影像学特征、组织形态观察和免

疫组化等综合分析，以减少误诊漏诊。
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