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　　卵黄囊瘤（ｙｏｌｋｓａｃｔｕｍｏｒ，ＹＳＴ）又称内胚窦瘤，我国青
春期前ＹＳＴ发病率每年２～３人／１００万，与美国人群发病率
一致［１］。ＹＳＴ常见发病部位为儿童睾丸，平均年龄 ＜３
岁［２］；其次为卵巢，平均年龄７５岁；性腺外 ＹＳＴ好发于人
体中线如骶尾部、盆腹腔、纵隔、子宫颈、阴道和椎管等［３－５］。

ＷＨＯ（２０２３）儿童生殖细胞肿瘤分类将睾丸ＹＳＴ分为青
春期前型（Ⅰ型）和青春期后型（Ⅱ型）。绝大多数ＹＳＴ患者
为青春期前型，患者年龄常＜６岁（３个月～８岁）；青春期后
型ＹＳＴ临床罕见，其可能与曲细精管内原位生殖细胞肿瘤
有关。此外，存在隐睾、性发育障碍或有家族遗传的儿童，

ＹＳＴ和其他生殖细胞肿瘤的发病率比一般人群高 ３～８
倍［６－８］，患者在青春期前瘤旁组织可能出现睾丸原位生殖细

胞肿瘤，目前可回顾的病例少、预后尚不明确，这部分病例不

宜直接归入青春期前型或青春期后型ＹＳＴ。
ＹＳＴ成分可存在于混合性生殖细胞肿瘤中，常与成熟型

或未成熟型畸胎瘤成分混合，也可与其他生殖细胞肿瘤如精

原细胞瘤（无性细胞瘤）、胚胎性癌和绒毛膜癌等成分混合，

这些肿瘤成分组织学结构相互重叠，需准确地区分各种肿瘤

成分、占比，酌情检测分子遗传学改变，以协助临床医师制定

治疗方案和评估患者预后。

为提高国内儿科病理医师对 ＹＳＴ的诊断水平，经中华
医学会病理学分会儿科病理学组和其它多个专业委员会病

理学组专家充分讨论，达成以下共识：（１）临床医师考虑为
生殖细胞肿瘤的病例均应检测肿瘤标志物 ＡＦＰ和 ＨＣＧ。
（２）取材时应广泛选取不同颜色、质地的实性区、囊性区、黏
液区、出血坏死区瘤组织和可疑浸润的瘤旁组织。若术前患

者外周血ＡＦＰ明显增高，但初次取材镜检未找到 ＹＳＴ成分
的病例；或病理诊断为畸胎瘤，而术后 ＡＦＰ水平仍然高的病
例，建议将剩余瘤组织全部取材、镜下仔细寻找 ＹＳＴ成分。
（３）镜检时应寻找典型的 ＹＳＴ结构和可疑的其他生殖细胞
肿瘤成分，结合免疫组化标志物进行综合判断。本文现对

ＹＳＴ的临床特征、实验室和影像学检查、规范化取材和病理
诊断等进行阐述，以进一步规范儿童ＹＳＴ的病理诊断。

１　临床特征、实验室和影像学检查

１．１　临床特征　ＹＳＴ患者的临床表现与肿瘤的发生部位相
关，睾丸ＹＳＴ患儿常出现患侧睾丸无痛性包块。卵巢、盆腔
或骶尾部 ＹＳＴ患者常表现为腹痛，腹部、盆腔或骶尾部包
块。其他部位的 ＹＳＴ表现为包块和相应的压迫或侵袭症
状，如纵隔ＹＳＴ患者出现胸闷、胸痛、发热或上腔静脉阻塞
综合征。若儿童性腺、阴道、子宫颈或盆腔内 ＹＳＴ发生转
移，可表现为腹股沟淋巴结肿大或肝脏肿块等。

１．２　实验室检查　９０％以上的 ＹＳＴ患者 ＡＦＰ不同程度升
高（常＞１００ｎｇ／ｍＬ）［９］，且ＡＦＰ也是化疗效果和肿瘤复发相
对特异的监测指标，但小于６个月的患儿需除外 ＡＦＰ生理
性增高因素。

１．３　影像学检查　Ｂ超、ＣＴ或ＭＲＩ检查可判断肿块的大小
和肿瘤累及范围，睾丸和卵巢 ＹＳＴ的超声检查示为边界清
楚、血供丰富、卵圆或圆形的低回声或不均匀回声肿块；ＣＴ
和ＭＲＩ检查示边界清楚的囊实性包块，信号不均匀或不均
匀强化。纵隔、腹膜后、骶尾部 ＹＳＴ的 ＭＲＩ或 ＣＴ检查示为
囊实性肿块，边界清楚或边缘不整齐、密度不均匀，常见出

血、坏死和囊性变，部分病例肿瘤侵及邻近组织。骶尾部的

ＹＳＴ病例，肿瘤可破坏骶骨侵入椎管。

２　ＹＳＴ的诊断流程

　　当ＹＳＴ诊断困难时，建议临床、影像和病理医师对该病
例进行多学科会诊，具体诊断流程详见图１。

图１　ＹＳＴ诊断流程图
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３　病理检查标本的获取与处理

３．１　穿刺或手术切取活检标本　穿刺活检组织宜采用最大
径≥０２ｃｍ的粗针，获取３～５条长１０～１５ｃｍ的肿瘤组
织。手术活检取材应避开坏死、出血区域，并尽量保留肿瘤

边缘区以了解肿瘤是否存在浸润性生长。穿刺或手术活检

标本需在３０ｍｉｎ内，使用１０倍以上标本体积的１０％中性福
尔马林充分固定。

３．２　冷冻送检组织　术前诊断不明需进行术中冷冻活检
者，最大径＜１５ｃｍ的送检组织可对剖取材、切片，行ＨＥ染
色后镜下观察；大块肿瘤组织应先沿肿块长径剖开，切取典

型部位的组织１～２块，大小１５ｃｍ×１５ｃｍ×０２ｃｍ做冷
冻检查，其余步骤同前。

３．３　手术切除组织　本共识以睾丸 ＹＳＴ根治性切除标本
为例：（１）大体标本照相；（２）测量睾丸的大小（三径）、附睾
大小、精索的长度和最大径，并用墨汁或染料标记睾丸表面

和精索切缘；（３）从睾丸的鞘膜面朝向睾丸门部和附睾，沿
睾丸长轴对剖切开，测量肿瘤大小，观察肿瘤的颜色、质地、

有无出血和坏死、肿块边界是否清楚。最大径 ＜２ｃｍ的肿
瘤应全部取材，≥２ｃｍ的肿瘤每隔０５～１０ｃｍ平行切分肿
块，每１ｃｍ取材１块（对不同颜色和质地，实性、囊性和黏液
区等均应取材）；（４）有隐睾、性发育障碍或有家族遗传的患
者，为了充分识别原位生殖细胞肿瘤，建议在肿瘤周围睾丸

实质至少取２块组织，其中１块包括肿瘤与周围睾丸实质，
另１块为远离肿瘤的实质；（５）睾丸门部和附睾如果存在可
疑浸润区需多处取材；（６）精索切缘取材；（７）如有淋巴结送
检，分别测量其大小、对剖观察切面并取材。上述取材均应

详细标注，并经１０％中性福尔马林充分固定。
部分睾丸切除的ＹＳＴ，建议先对环周缘进行墨汁或染料

标记后再切开，参照前述方法对肿瘤及瘤周组织多点取材，

并经１０％中性福尔马林固定。
卵巢 ＹＳＴ应先将环周缘进行墨汁或染料标记后，切取

多点、足量的肿瘤组织，并在卵巢与肿瘤交界处、输卵管伞、

输卵管和正常卵巢取材，经１０％中性福尔马林充分固定。
其他部位的 ＹＳＴ肿瘤标本参考上述肿瘤的取材要求，

边界不规则或可疑浸润处连续完全取材并标注，同时对肿瘤

切缘、瘤旁组织多点取材，经１０％中性福尔马林固定。
化疗后的肿瘤切除标本建议将肿瘤最大剖面全部取材，

并每隔１０ｃｍ平行切分肿块取材，有助于疗效的评估。
３．４　组织库或分子检测标本　组织如需留存组织库或分子
检测时，在切取足够的肿瘤组织送病理检查后，将剩余的组

织（肿瘤、瘤旁和正常）切成大小０５ｃｍ×０５ｃｍ×０５ｃｍ，
放入冻存管后转移至液氮罐或－８０℃冰箱冻存。

４　ＹＳＴ的病理检查

４．１　眼观　ＹＳＴ位于性腺（睾丸、卵巢）者：是否为单侧，肿
瘤大小、形状，是否表面光滑、包膜完整，切面颜色、质地，是

否有黏液区或囊性区，是否有出血、坏死。纵隔、腹膜后和骶

尾部ＹＳＴ肿块：是否包膜完整、边界清楚，是否浸润邻近组
织，切面是否有黏液区、囊性或实性区、有无出血坏死区和鱼

肉样区。

４．２　镜检　青春期前型和青春期后型 ＹＳＴ的瘤细胞形态
和组织结构相似，镜下观察瘤细胞的多形性，如瘤细胞呈扁

平、立方状、低柱状或多边形，胞质淡染或透明，核的大小形

状、染色深浅和核分裂象多少等；瘤细胞排列是否以下列１
种为主或几种结构混合存在：（１）疏松网状或微囊结构：由
扁平或立方状瘤细胞构成疏松网状结构，局部扩张呈微囊

状，网状或微囊腔内常见淡染的ＰＡＳ阳性黏液样物。（２）黏
液瘤样结构：在黏液背景中见少量瘤细胞簇、条索或单个瘤

细胞，细胞常呈星芒状或上皮样。（３）嗜酸性小滴或基膜样
物：肿瘤细胞胞质或间质中可见大小不一的圆形或卵圆形嗜

酸性小滴，或肿瘤细胞外红染的不规则条索、团块或无定型

絮状物，免疫组化染色 ＡＦＰ阳性。（４）管泡状结构：瘤细胞
排列呈不同分化程度的腺管或腺泡，内含黏液样分泌物，囊

腔衬覆扁平或立方上皮，细胞核大而显著。（５）内胚窦样结
构（ＳＤ小体）：由单层立方、矮柱状或靴钉样瘤细胞围绕纤
维血管轴心呈圆形或乳头状，外围囊状窦隙衬覆单层扁平上

皮，貌似未成熟肾小球样结构。（６）实性结构：上皮样肿瘤
细胞呈实性片状或结节状排列，细胞膜清晰，胞质淡染或透

明，核深染或呈空泡状。（７）多囊泡卵黄囊样结构：由大小
不等的囊泡组成，周围包绕致密或疏松的结缔组织，囊泡衬

覆柱状或扁平上皮。（８）巨囊结构：比微囊或腺泡更为巨大
的薄壁囊腔，彼此相邻或被其他结构分隔。（９）乳头状结
构：大量纤细的乳头由纤维血管轴心被覆上皮样瘤细胞构

成，轴心可疏松、水肿或均质透明变。（１０）肉瘤样结构：瘤
细胞数量增多、密度增加成片排列，周围常见黏液瘤样结构

或微囊结构。（１１）肝样结构：灶性或弥漫分布的多角形、边
界清楚、含丰富嗜酸性胞质，核圆形居中、核仁明显的肝细胞

样瘤细胞呈实性或条索状排列。（１２）腺样或原始内胚层
（肠型）结构：腺样结构呈原始状态或分化相对较好，腺腔衬

覆高柱状或立方状细胞，胞质嗜碱性或透明，或出现核下空

泡的“子宫内膜样腺体”（图２）。
ＹＳＴ成分可出现在混合性生殖细胞肿瘤中，尤其与畸胎

瘤成分混合。术前 ＡＦＰ水平高的病例，镜下主要为畸胎瘤
成分时，应注意观察是否存在小灶的肝样成分、肠型腺体或

黏液背景中的 ＹＳＴ成分［１０］，并联合免疫组化检测 ＳＡＬＬ４、
ＧＰＣ３和ＡＦＰ的表达进行鉴别。

部分睾丸青春期后型 ＹＳＴ或有隐睾、性发育障碍和家
族遗传史的病例可能在瘤旁曲细精管出现原位生殖细胞肿

瘤，应识别曲细精管内靠近基膜呈串珠状排列或在管腔中堆

积成多层，胞质丰富透亮、细胞核大而成角、染色质深染或见

核仁的瘤细胞（图３）。此外，还需观察是否存在瘤旁睾丸萎
缩、微石形成。

ＹＳＴ对化疗敏感，应将化疗后再切除的肿瘤中出现纤维
化玻璃样变或红染无结构坏死区、瘤细胞胞质空泡化、核固

缩区、泡沫细胞、胆固醇样结晶裂隙或钙化区的占比进行描
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图２　Ａ．网状、微囊结构和红染黏液样物；Ｂ．嗜酸性小滴；Ｃ．囊状结构；Ｄ．乳头状结构；Ｅ．

ＳＤ小体；Ｆ．黏液瘤样结构；Ｇ．实性结构；Ｈ．腺样结构：肠腺样腺体（左）和子宫内膜样腺体

（右）；Ｉ．肝样结构　　图３　瘤旁原位生殖细胞肿瘤：胞质丰富透亮，细胞核大而成角、染

色质深染或见核仁的瘤细胞

述，协助临床医师评估化疗效果。

５　免疫组化和分子生物学检测

５．１　免疫组化　免疫组化标志物 ＳＡＬＬ４、ＬＩＮ２８Ａ、ＡＦＰ、
Ｇｌｙｐｉｃａｎ３和 ＣＫｐａｎ均（＋），ＯＣＴ３／４、ＣＤ１１７、ＣＤ３０和 ＨＣＧ
均（－），有助于 ＹＳＴ的识别。其他标志物如 ＨＮＦ１α和
ＨＮＦ１β可酌情选用。此外，肿瘤中前肠和呼吸道分化的上皮
ＴＴＦ１（＋），中后肠分化的上皮ＣＤＸ２（＋）；子宫内膜腺体分
化的上皮 ＣＫ７、ＥＲ均（＋）；肝样分化的瘤细胞 ＨｅｐＰａｒ和
ＡＦＰ均（＋）。上述免疫组化标志物染色均需结合组织学综
合判断。

有隐睾、性发育障碍、家族遗传史或１５岁以上 ＹＳＴ患
者，睾丸ＹＳＴ的瘤旁组织推荐采用ＯＣＴ３／４和ＰＬＡＰ均（＋）
识别曲细精管内瘤细胞，并结合瘤细胞间的支持细胞 Ｓ１００

（＋）和组织学结构，判断瘤旁原位生殖细胞肿瘤。
５．２　分子生物学　睾丸青春期前型和青春期后型ＹＳＴ肿瘤
具有不同的发病机制，青春期前型ＹＳＴ可能源于早期原始生
殖细胞或生殖母细胞缺乏表型维持和种系规范逆转而经历

重编程［１１］，瘤细胞出现多样的染色体或基因异常［１２－１４］。多

数研究发现睾丸青春期后型 ＹＳＴ源于原位生殖细胞肿瘤及
其衍生细胞，常存在１２ｐ扩增、等臂１２号染色体（ｉｓｏｃｈｒｏｓｏｍｅ
１２ｐ，ｉ１２ｐ），但也有个别儿童 ＹＳＴ患者出现 １２ｐ异常的报
道［１５］。因此，对大于１５岁的睾丸ＹＳＴ患者，或有隐睾、性发
育障碍或家族遗传病史的 ＹＳＴ患者，建议行基因测序或
ＦＩＳＨ检测１２ｐ扩增和ｉ１２ｐ等。

６　病理报告

建议病理报告包括下列内容：（１）标本部位与类型，如穿
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刺、活检或手术标本；（２）大体观察肿块大小、形状、颜色和质
地，有无出血、坏死，包膜是否完整、是否侵袭瘤旁组织等；

（３）镜下观察肿瘤组织结构、细胞形态，是否存在化疗后改
变、肿瘤坏死和钙化等占比，是否存在其他生殖细胞肿瘤成

分及占比；瘤旁组织是否受累，局部淋巴结是否肿瘤转移，淋

巴管、血管内是否有瘤栓；睾丸 ＹＳＴ瘤旁是否存在原位生殖
细胞肿瘤、曲细精管萎缩或微石；（４）免疫组化结果；（５）患
者是否存在隐睾、性发育障碍和家族遗传史；（６）分子检测结
果（根据各医院实际情况）。ＹＳＴ的病理报告推荐模板详见
表１。

表１　ＹＳＴ病理诊断格式化报告（推荐模板）

１．标本部位：□睾丸（左、右）；□卵巢（左、右）；□骶尾部；□盆腹腔；□纵
隔；□其它　 说明

液变区；□出血；□坏死
４．肿瘤镜下特点：□网状或微囊结构；□黏液瘤样结构；□嗜酸小滴或基

２．标本类型：□根治手术切除；□部分手术切除；□穿刺活检
３．肿瘤大小与切面：从大到小　ｃｍ　ｃｍ　ｃｍ；□ 囊性区；□实性区；□黏

膜

样物；□管泡状结构；□ＳＤ小体；□乳头状结构；□实性
结构；□多囊泡结构；□巨囊结构；□肉瘤样结构；□肝样
结构；□腺样结构

５．瘤旁组织浸润与转移：□无；□有　　说明
６．瘤旁原位生殖细胞肿瘤：□无；□ 有
７．切缘肿瘤累及：□无；□ 有　说明
８．免疫组化与分子检测结果：
９．特殊病史：□隐睾；□性发育障碍；□家族遗传史　说明

７　鉴别诊断

７．１　精原细胞瘤　当ＹＳＴ出现ＣＤ１１７＋且ＡＦＰ－时，精原细
胞瘤ＳＡＬＬ４＋、ＣＤ１１７＋、ＯＣＴ３／４＋、ＣＫｐａｎ－和组织学有助于
鉴别。

７．２　胚胎性癌　胚胎性癌有时出现类似 ＹＳＴ的筛网状、假
内胚窦样结构，但癌细胞 ＳＡＬＬ４＋、ＯＣＴ３／４＋、ＣＤ３０＋和 ＣＫ
ｐａｎ＋有助于鉴别。
７．３　混合性生殖细胞肿瘤　ＹＳＴ常与畸胎瘤成分混合存
在，镜检时应在瘤组织中仔细寻找 ＹＳＴ成分。此外，ＹＳＴ成
分还可与精原细胞瘤／无性细胞瘤（ＣＤ１１７＋）、胚胎性癌
（ＣＤ３０＋）、绒毛膜癌（βＨＣＧ＋）等混合，需结合镜下形态和
相应的免疫表型进行鉴别。

７．４　幼年型颗粒细胞瘤　肿瘤的微囊结构可与 ＹＳＴ相似，
但瘤细胞αｉｎｈｉｂｉｎ＋和Ｃｌａｒｅｔｉｎｉｎ＋有助于鉴别。
７．５　肝内ＹＳＴ　原发于肝脏的 ＹＳＴ临床罕见，目前仅有个
案报道［１６］。当肝脏包块镜下具有典型的 ＹＳＴ结构，同时免
疫表型也符合的情况下，需首先排除肝外 ＹＳＴ转移的可能。
此外，儿童肝母细胞瘤常见，瘤细胞也表达 ＳＡＬＬ４、ＡＦＰ和
ＧＰＣ３，当镜下仅见肝细胞肿瘤成分时应诊断为肝母细胞瘤，
若肿瘤中既有典型的 ＹＳＴ结构又有肝样结构时，则诊断为
ＹＳＴ。

８　治疗与预后评估

　　根据ＹＳＴ发生部位和生长特征，临床采用手术或手术加

化疗的综合治疗，外周血 ＡＦＰ可作为 ＹＳＴ手术后和化疗后
的监测指标。

ＹＳＴ患者的预后与年龄、肿瘤部位、病理类型、临床分
期、外周血 ＡＦＰ水平、是否完整切除和复发转移等均有
关［１７］。患者的５年总体生存率为８７１％，５年无进展生存率
为７９８％。各部位的临床Ⅰ期或 Ⅱ期 ＹＳＴ，年龄 ＜１２岁的
患者预后相对较好。青春期前型睾丸Ⅰ期 ＹＳＴ或畸胎瘤伴
ＹＳＴ成分经手术将肿瘤完整切除者，预后好；青春期后型
ＹＳＴ预后较差［１８－２０］。存在隐睾、性腺发育障碍或有家族遗

传的ＹＳＴ病例少，患者的预后尚需积累更多病例进一步分
析。卵巢ＹＳＴ大多数患者经手术和化疗治疗效果良好，但少
数病例预后不佳［２１］。性腺外 ＹＳＴ如纵隔、骶尾部和腹膜后
ＹＳＴ恶性程度高，部分病例肿瘤可能浸及周围组织器官，经
辅助化疗并扩大范围切除肿瘤后，虽然部分患者存活，但是

肿瘤的复发、转移导致患者预后差［４，２２］。
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