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【摘要】 目的 分析肛周和会阴部横纹肌肉瘤（RMS）的临床、病理特点和转归，并探讨其治疗

方法。方法 采用描述性病例系列研究方法，回顾1997—2019年间中山大学附属第六医院（6例）和

中山大学附属肿瘤医院（9例）收治的肛周和会阴部RMS患者的症状、病理和影像学以及诊治资料。

15例患者中，女性13例，男性2例；年龄范围为23个月至38岁（中位数19岁）。根据国际横纹肌肉瘤

研究组（IRS）分组标准，Ⅰ组1例，Ⅱ组6例，Ⅲ组4例，Ⅳ组 4例；肿瘤临床 TNM分期Ⅱ期 1例，Ⅲ期

10 例，Ⅳ期 4 例，其中区域淋巴结转移 12 例，肺转移 1 例，盆腔转移 2 例，骨转移 2 例，乳腺转移

1 例。8例为胚胎性肛周及会阴部RMS，7例腺泡性肛周及会阴部RMS。结果 按发现症状到病理

确诊间隔时间为确诊时间，平均确诊时间为 2.0 个月（3 d~5 个月），10例患者接受了手术治疗。

有 3例为一期手术（2例为R0，1例为Rx），6例为化疗后的二期手术（3例为R0，1例为R1，2例为Rx）；

1例仅行腹股沟淋巴结切除术。15例患者均接受化疗，其中 6例为新辅助化疗；有 3例接受术后放

疗。全组患者中位生存时间为14（8~120）个月，5年OS为28%。结论 肛周及会阴部RMS极易被误

诊，对表现为肛周肿物的患者，首先应行B超或MRI等辅助检查以排除该病。肛周RMS多与肛门外

括约肌关系密切，建议进行根治性手术切除并辅以化疗。

【关键词】 横纹肌肉瘤； 肛周肿物； 肛周脓肿； 肛周； 会阴
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横纹肌肉瘤（rhabdomyosarcoma，RMS）是一种常见的软

组织恶性肿瘤，但原发于肛周和会阴部的RMS极为少见，仅

占所有RMS的2%，临床上容易误诊误治，治疗效果欠佳，病

死率较高［1］。国内该病相关资料均为个案报道，为弥补这一

空缺，本文通过回顾性分析肛周和会阴部RMS患者的临床

特征及治疗方法，从而为减少误诊的发生和疾病的治疗提供

临床经验。

一、临床资料

1.一般资料：采用描述性病例系列研究方法，回顾性收

集 1997—2019 年就诊于中山大学附属第六医院（6 例）和

中山大学附属肿瘤医院（9 例）的肛周和会阴部 RMS 共计

15例患者临床资料，其中男性 2例，女性 13例；年龄为 23 个

月至 38 岁（中位年龄 19 岁），其中 20 岁以下者 8 例，20 岁

以上者7例；男性幼儿1例，年龄23个月。既往有6例误诊为

肛周脓肿并在外院接受治疗，其中 5例行“肛周脓肿切开引

流术”，1例仅行抗感染治疗。14例患者就诊我院的主诉为

肛周肿物，1例因腹股沟肿物就诊；其中 7 例伴有疼痛，排

粪困难和粪便带血者各 1例。根据国际横纹肌肉瘤研究

组（IRS）临床分组和分期系统［2］，Ⅰ组 1例，Ⅱ组 6 例，Ⅲ组

4 例，Ⅳ组 4 例。肿瘤临床 TNM 分期Ⅱ期 1 例，Ⅲ期10例，

Ⅳ期4例，其中区域淋巴结转移12例，肺转移1例，盆腔转移

2例，骨转移2例，乳腺转移1例。所有患者在查体时均可触

及肛周或会阴区包块，其中肛周10例，会阴5例；7例伴有明

显触痛，8例可触及腹股沟淋巴结肿大。

2. 辅助检查：（1）超声检查：4例患者接受浅表软组织

彩超检查，均表现为边界不清、形态不规则的低回声或混
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合回声包块。彩色多普勒超声显示，3例患者病灶内可见

点状血流信号，考虑恶性病变；1例见周边丰富血流信号而

内部未见明显血流信号，考虑肛周脓肿可能。上述患者随即

接受 B 超引导下穿刺活检，病理回示 RMS。（2）CT/MRI 检
查：本组 15 例患者均接受了 CT/MRI 评估，肿瘤最大径平

均为 6.8（1.8~12.2）cm，5例肛管内括约肌和直肠黏膜受压，

3例累及泌尿生殖系统。10例患者接受盆腔MRI，检查显

示会阴和肛周RMS在 T1加权序列上表现为等信号，在 T2
加权序列上表现为高信号（5例）或混杂信号（5例），所有会

阴和肛周RMS肿瘤信号均累及肛门外括约肌（external anal
sphincter，EAS），其中 3 例累及耻骨直肠肌，3 例累及肛提

肌，见图2。
3.病理学检查：15例肛周及会阴部RMS均经组织学检

查确诊，其中有 7 例为腺泡性 RMS，见图 3；8 例为胚胎性

RMS，见图 4。免疫组织化学示：所有病例均表达Myogenin
和 Desmin（15/15），8 例行 Vimintin 检测的病例均表现为阳

性（8/8），6例检测Myoglobin的病例为阳性（6/7），7例检测

MyoD1的病例中有6例表现阳性（6/7）。

4.随访方法：通过门诊和电话对入组患者进行随访并记

录患者疾病转归情况（无病生存状态、带病存活状态、疾病复

发日期和死亡日期），电话随访时间间隔为 1年，随访截至

2019年12月。

5.统计学方法：应用SPSS软件进行描述性统计，计量资

料以M（范围）或者x（范围）表示；计数资料以例数表示。

二、结果

1.确诊时间：按发现症状到病理确诊间隔时间为确诊时

间，平均确诊时间为 2.0个月（3 d至 5个月），存在误诊史的

患者其平均确诊时间为2.3（1~4）个月，无误诊史患者的平均

确诊时间为1.7个月（3 d至5个月）。

2.治疗情况：有5例因肿瘤分期高和患者本人手术意愿

而未行手术治疗，最后10例患者接受了手术治疗，其中3例

为一期手术（2例为R0，1例为Rx），6例为新辅助化疗后的二

期手术（3例为R0，1例为R1，2例为Rx），1例仅行腹股沟淋巴

结切除术。在这些患者中，4 例接受腹会阴联合切除术

（Miles 术），5例接受肛周肿物切除术。所有患者均接受化

疗，3例患者接受放疗。

3.生存情况：15例患者均接受电话随访，中位生存时间

为 14（8~120）个月，2年及 5年OS分别为 46%和 28%。本组

6例误诊患者中，5例在外院接受了肛周脓肿切开引流术，其

中 4例预后不良（生存时间 8~18个月）。目前共计 9例患者

在确诊后因疾病进展死亡（8~25个月）；6例患者存活至今，

其中 5例患者为接受肛周肿物切除术患者，在这部分患者

中，有3例生存时间达5年以上（86~120个月），1例随访24个
月未见肿瘤复发，1例因未达成R0切除而在术后11个月发现

胰头、腹膜后、左侧乳腺转移；1例接受腹会阴联合切除术的

患者在术后9个月发现左侧腹股沟淋巴结转移。

三、讨论

RMS是起源于横纹肌细胞或向横纹肌细胞分化的间叶

细胞的一种恶性肿瘤，儿童和青少年好发，占该年龄段所有

实体肿瘤的 5%~10% 和软组织肉瘤的 55%~60%，成人少

发［3⁃4］。然而，本研究中≥20岁的患者占 7/15，与文献报道不

一致，其原因可能为肛肠外科的专病特征决定了来我院就

诊的患者以成人为主，而患儿则多数选择前往儿童医院就

诊；另外，发生于会阴及肛周的RMS往往预后不良［1⁃2］。而

成人RMS较青少年更易发生在预后不良的部位［5］。此外，

本研究女性患者居多（13/15），这与国外文献报道的特征类

似［6］。

原发于肛周及会阴部的RMS预后较差，影响预后的因素

包括年龄、病理类型、IRS分组、误诊和治疗方式［7］。本组患者

中≥20岁患者占7/15，腺泡性肛周和会阴部RMS占7/15，IRS
分组为Ⅲ~Ⅳ组者占8/15，猜测可能是导致总体预后不良（2年
及5年OS分别为46%和28%）的原因之一。年龄较大者肿瘤

的分化程度较差、预后不良，应引起临床医生重视［6，8］。

肛周和会阴部RMS极易误诊为肛周脓肿，本组存在误

图3 腺泡性横纹肌肉瘤：可见异形细胞排列呈腺泡状、管状、裂隙

状或实性巢状、核圆形、卵圆或短梭形，胞浆嗜酸，并见多灶性坏死和间

质纤维化（灰色箭头，苏木精⁃伊红染色，×40） 图4 胚胎性横纹肌肉

瘤：可见弥漫分布小圆形细胞，核呈圆形或卵圆形，核深染，胞质嗜酸

而稀少或呈透明状，核分裂像易见（灰色箭头，苏木精⁃伊红染色，×40）

43

图1 肿瘤信号取代耻骨直肠肌信号并累及双侧肛提肌（箭头）

图2 肿瘤与肛门外括约肌关系密切：肛门外括约肌受压形成假包膜

（箭头1）；部分残余肌束扦插到瘤体内（箭头 2）；对侧肛门括约肌形

态完整（箭头3）
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诊史患者占 40%（6例）。肛周肿块是肛周及会阴部RMS与

肛周脓肿的共同表现之一，本组14/15患者病例以发现肛周

肿物为主诉就诊。肛周脓肿几乎总是伴随肛周疼痛，若肛周

及会阴部RMS合并感染则可有典型的红肿热痛表现，临床

上误诊率较高［9⁃10］。通过症状鉴别肛周及会阴部RMS与肛

周脓肿较为困难，对出现以上症状的初诊患者应注意有无延

迟就诊、缺乏脓肿形成的易感因素（免疫缺陷、人类免疫缺

陷病毒感染、糖尿病酮症酸中毒和克罗恩病）以及乳酸脱

氢酶升高等实现鉴别诊断的关键因素［10］。此外，流行病学

特征亦可以为鉴别诊断提供线索。肛周脓肿的年发病率为

1~2/10 000，儿童发病较成人更为罕见，大多数为1岁以内婴

儿发病且表现为男性为主［11］；在儿童肛周和会阴RMS相关

文献中，男女发病率相仿或以女性为主，未见婴儿期好发的

相关报道［6，8］。因此，在临床上遇到1岁以上的女性肛周肿物

患儿时不应首先考虑肛周脓肿，而应考虑其它实性肿物甚至

恶性肿瘤的可能。

B超是对肛周痛性肿物患者进行快速评估的有效方法，

可有效规避肛周和会阴部RMS最常见的误诊；经肛三维彩

超更是可以确定肿物与肛管的关系，为明确诊断和后续治疗

提供线索［12］。本组 4例肛周和会阴RMS彩超表现均与相关

报道相符［13］。尽管有1例彩超提示肛周脓肿，但同期超声引

导穿刺仍使肛周和会阴RMS得到确诊。B超可与病理活检

结合进一步降低误诊的概率，目前的经肛彩超引导活检和针

吸细胞学技术更是具有微创、准确的优点［14］。

由于RMS的B超回声信号多样而无特异性，无法对深部

组织、淋巴结及远处转移进行评估，因此有必要行CT或MRI
进一步检查［15］。相比CT，MRI的软组织分辨的能力可更好地

反映RMS对周围盆腔器官的侵犯，可作为该疾病的首选辅助

检查［16］。通过观察盆腔T2加权图像，本研究发现肛周和会阴

部RMS的一个显著特征，即EAS的低信号被局部的肿瘤高信

号所取代，导致肛门括约肌复合体原本的连续性受到中断；个

别图像可以观察到EAS的肌束信号扦插到肿瘤组织内部；部

分案例中肿瘤的高信号区被肛门外括约肌肌束包绕形成类似

假包膜样结构。结合这些图像特征，笔者认为，肛周及会阴部

RMS极有可能均起源于EAS。肿瘤与盆底器官的关系主要表

现为肛管受压（4例），未见直肠壁和肛管黏膜受到肿瘤的直接

侵犯，这与肛管癌的MR特征有着显著的区别，可作为鉴别肛

周及会阴部RMS与肛管癌的依据之一［17］。

正确的诊断是合理治疗方案的前提。本组 6例误诊患

者中5例在外院接受了肛周脓肿切开引流术，其中4例预后

不良（生存时间8~18个月）；相对的，本组2例存活时间超过

5年且未见复发的患者均接受了一期根治性手术（R0），尽管

其中1例初诊为肛周脓肿，但仅在外院接受抗生素治疗而未

行脓肿切开术。可见误诊可导致病情延误并带来错误的手

术治疗，破坏局部病灶的完整性甚至形成转移，极大增加了

进一步治疗的难度并导致预后不良；若肛周及会阴部RMS
诊断准确并排除远处转移，原则上应尽快手术。R0切除是肛

周及会阴部RMS手术治疗的第一原则，由于MRI提示该肿

瘤多与EAS关系密切，因此Miles手术往往是最可靠的选择。

在保证R0切除的基础上，对病灶局限、边界清晰、没有或仅

累及少量EAS的病例，可争取行保留肛门的局部根治性切除

术（local radical resection，LRR）。事实上，本组5例接受LRR
的患者中有3例生存时间达5年以上，1例随访2年未见肿瘤

复发，1例因未达成R0切除而复发，可见LRR可以实现患者

远期生存并保留肛门功能。

目前，肛周及会阴部RMS文献多数提倡手术和化疗联

合的综合治疗。近年，1篇多中心研究显示，接受化疗联合

手术或放疗的患者，其5年OS达到64%~86%［8］。在本组15例
患者中，9例接受综合治疗的患者5年OS达到57%；6例初始

行单纯化疗均预后不良。软组织肉瘤的化疗方案较多，目前

IRS将VAC（长春新碱+放线菌D+环磷酰胺）方案作为治疗

RMS的金标准，该方案疗效确切且不良反应较少，若肿瘤发

生远处转移则可在VAC的基础上与 IE（异环磷酰胺+依托泊

苷）方案交替进行，可改善患者预后［18］。放疗治疗RMS仍有

争议，在本中心接受手术和放化疗的 4例患者均存活至今，

其中 2例术后随访 5年未见复发，2例远期疗效有待评估。

RMS发生区域淋巴结转移的概率极高，腹股沟淋巴转移是导

致预后不良的主要因素。本组 11例患者合并淋巴结转移，

其中 9例在术前发现腹股沟淋巴结肿大而在初次手术中行

腹股沟淋巴结清扫，有 7例预后不良，5年OS仅 26%。尽管

目前仍缺乏证据支持，但笔者认为，术后覆盖腹股沟区的盆

腔放疗可以减少淋巴转移引起的复发，事实上本组2例行侧

方淋巴结清扫并接受放疗的患者均获得了超过 5年的无病

生存期。有文献甚至建议应预防性清扫或照射腹股沟淋巴

结［7］；而PET⁃CT的应用也许能代替这种激进的方法并有效

提高淋巴结转移的检出率［19］。
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