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原发性纵隔卵黄囊瘤临床和影像学分析
马美丽∗， 滕家俊∗， 高志强， 施春雷， 钟 华， 韩宝惠

上海市胸科医院/上海交通大学医学院附属胸科医院呼吸与危重症科，上海  200030

［摘要］ 目的·总结原发性纵隔卵黄囊瘤（yolk sac tumor，YST）的临床特征、影像学特征和诊治经验。方法·回顾性分析

2016年 9月—2023年 5月上海交通大学医学院附属胸科医院收治的病理明确的原发性纵隔 YST 29例。收集患者的临床资

料、影像学检查结果、血清学报告、病理学报告、治疗方法等进行分析。结果·纯YST 22例，混合型YST 7例。男 28例，

女 1 例。平均发病年龄（24.5±5.9）岁。初始临床表现为胸闷（34.5%）、胸痛（27.8%）、咳嗽（34.5%）、咳痰（34.5%），

以及无特异性症状（24.1%）等。胸部电子计算机断层扫描（computerized tomography，CT）增强显示 29例病灶均位于前

纵隔，最大径范围 5.6~18.2 cm；形态不规则，密度不均匀，部分呈囊实性密度影，增强扫描可见不均匀强化；肿瘤边界不

清，常压迫和累及周边组织。29例初诊患者中，28例血清学检测结果显示甲胎蛋白（alpha-fetoprotein，AFP）显著升高，

另外 1例未检测。29例患者中接受化学治疗（化疗） 25例，手术治疗 26例，放射治疗 8例。确诊后直接手术者 7例；经化

疗后再手术治疗者 19例，其中 16例（84.2%）化疗后疗效评价为病灶缩小。手术后 73.1% （19/26）的患者血清AFP有明显

下降。化疗后 56.0% （14/25）的患者血清AFP下降。结论·原发性纵隔YST好发于中青年男性，有一定临床和影像学特征

表现，血清AFP升高，需要多学科综合治疗。
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Clinical and imaging analyses of primary mediastinal yolk sac tumor
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[Abstract]  Objective·To summarize the clinical features, imaging features, and diagnosis and treatment experience of primary 
mediastinal yolk sac tumor (YST). Methods·Data of 29 patients with primary mediastinal YST, who attended Shanghai Chest 
Hospital, Shanghai Jiao Tong University School of Medicine from September 2016 to May 2023, were collected and 
comprehensively analyzed, including imaging examination results, serum indicators, pathology reports and treatment methods. 
Results·There were 22 cases of pure YST and 7 cases of mixed YST comprising 28 males and 1 female. The mean age of onset was 
(24.5±5.9) years. The initial symptoms were chest tightness (34.5%), chest pain (27.8%), cough (34.5%), expectoration (34.5%) and 
no specific symptoms (24.1%). Chest computerized tomography (CT) enhancement showed that all the 29 lesions were located in 
the anterior mediastinum. The maximum diameter of the lesions ranged from 5.6 cm to 18.2 cm. The lesions were irregular in shape, 
uneven in density, partially cystic and solid in density. The enhancement scan showed the solid part was slightly and moderately 
enhanced, and the low-density area was not enhanced. Tumor boundary was not clear because tumors often compressed and invaded 
surrounding tissues. Among the 29 newly diagnosed patients, serum alpha-fetoprotein (AFP) was significantly increased in 28 cases (1 
case was not tested). Patients received multidisciplinary comprehensive treatment, including chemotherapy (25/29), surgery (26/29), 
and radiotherapy (8/29). Seven patients directly received surgery after diagnosis. Nineteen patients received chemotherapy first and 
then surgery; 16 (84.2%) cases were evaluated as lesion shrinkage after chemotherapy. After surgery, 73.1% (19/26) patients had a 
significant decrease in serum AFP. After chemotherapy, 56.0% (14/25) patients had decreased serum AFP. Conclusion·Primary 
mediastinal YST usually occurs in middle-aged and young men, with certain clinical and radiographic features and elevated serum AFP, 
which requires multidisciplinary comprehensive treatment.
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卵黄囊瘤 （yolk sac tumor，YST），又称内胚窦

瘤，是一种来源于原始生殖细胞的恶性肿瘤，主要

发生于中轴器官，多见于性腺 （睾丸及卵巢）。性

腺外的 YST 比较少见［1-2］。原发性纵隔 YST 是一种

恶性程度极高的罕见肿瘤，生长迅速，预后较

差［3-5］，可与其他纵隔生殖细胞肿瘤 （germ cell 

tumor，GCT） 合并存在，亦可单独发生［6］，可分

为纯 YST 和混合型 YST。混合型 YST 中含 YST 以外

其他 GCT 成分。该疾病的早期诊断和治疗对改善预

后十分重要。本研究通过分析上海交通大学医学院

附属胸科医院诊治的 29例原发性纵隔 YST 患者的临

床资料，总结其诊治经验，以提高临床医师对该病

的认识。

1　对象与方法

1.1　病例资料收集

选择 2016年 9月—2023年 5月上海交通大学医学

院附属胸科医院收治的原发性纵隔 YST 病例，进行

回顾性分析。纳入标准：① 影像学检查显示为原发

性纵隔肿瘤者。② 病理学明确为 YST。排除标准：

合并有其他肿瘤者。收集患者临床资料，包括发病年

龄、性别、初始症状、确诊方法、影像学结果 ［包

括胸部电子计算机断层扫描（computed tomography，

CT） 增 强 、 磁 共 振 成 像 （magnetic resonance 

imaging，MRI）增强］、血清学报告［包括甲胎蛋白

（alpha-fetoprotein， AFP）、 人 绒 毛 膜 促 性 腺 激 素

（human chorionic gonadotropin， hCG）、 癌 胚 抗 原

（carcinoembryonic antigen， CEA）］、病理学检测

结果 （包括免疫组织化学、分子病理）、治疗方

法等。

1.2　影像学检查

胸部 CT 检查：患者取仰卧位，采用美国 GE 

Revolution Apex CT 进行扫描，范围从肺尖 （颈根）

到肋膈角。扫描参数：管电压 120 kV，管电流

250 mAs，层厚 5 mm，重建层厚 1.25 mm，层间距

1.25 mm；增强扫描采用碘佛醇对比剂。采集图像传

送至工作站重建处理，获取三维图像。

胸部 MRI 检查：取仰卧位，扫描中心对准乳头

连线上方 2 cm 处。采用德国西门子 Prisma 型 3.0T 

MRI 扫描仪，使用体线圈，层厚为 3 mm、间距为

1 mm的大视野快速扫描方案，扫描野（field of view，

FOV） 为 400~600 mm；横断位，T1 加权成像 （T1-

weighted image，T1WI）参数 TR/TE 为 1~2.5 ms/4 ms；

T2WI 参数 TR/TE 为 1 000~2 000 ms/100~145 ms；矩

阵为256×256，激励次数为1。

检查结果均由至少 2名经验丰富的放射科医师进

行阅片。

1.3　病理检测

手术后或穿刺后的组织病理标本经 10% 中性福

尔马林固定，石蜡包埋，4 μm 厚连续切片，分别行

苏木精 -伊红 （hematoxylin and eosin，H-E） 染色和

免疫组织化学染色，运用光学显微镜进行观察。免疫

组织化学检测采用 EnVision 二步法，一抗包括细胞

角蛋白 （cytokeratin， CK）、分化簇 30 （cluster of 

differentiation 30，CD30）、hCG、AFP、胎盘碱性磷

酸酶 （placental alkaline phosphatase，PLAP）、婆罗

双树样基因 4（sal-like gene 4，SALL4）、八聚体结合

转 录 因 子 4 （octamer-binding transcription factor 4，

OCT4）、分化簇 117 （cluster of differentiation 117，

CD117）、磷脂酰肌醇蛋白 3 （glypican-3，GPC-3）、

分化簇 5 （cluster of differentiation 5，CD5）、波纹蛋

白 （vimentin， Vim）、 CEA、 细 胞 角 蛋 白 7

（cytokeratin 7，CK7）、甲状腺转录因子 1 （thyroid 

transcription factor-1、 TTF-1）、 肝 细 胞 抗 原 1

（hepatocyte paraffin 1，Hep-1） 及 Ki67 （增殖细胞核

抗原），按试剂盒说明书进行操作。所用抗体、试剂

盒购自丹麦 Dako 公司。所有组织样本均由至少 2 名

病理学专家评估。

全外显子测序：对肿瘤组织样本提取 DNA，构

建文库，利用 DNA 捕获技术进行外显子序列富集，

在美国 Illumina 公司 Genome Analyzer IIx 测序平台上

进行二代测序。基因组 DNA 提取试剂盒购自广州达

安基因股份有限公司，捕获试剂盒购自美国 Agilent

公司。

2　结果

2.1　原发性纵隔YST的临床特征

共收集 29 例原发性纵隔 YST，其中男性 28 例，

女性 1例；发病年龄 14~45岁，平均发病年龄（24.5±

5.9） 岁。发病症状表现为胸闷 （34.5%）、胸痛
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（27.8%）、 气 喘 （13.8%）、 咳 嗽 （34.5%）、 咳 痰

（34.5%）、 痰 血 （3.4%）、 发 热 （20.7%）、 乏 力

（3.4%）等，7 例无特异性症状（24.1%）。29 例患者

均病理明确诊断：7 例患者直接手术后明确病理，

22 例患者通过经皮纵隔肿物穿刺活检（19 例）或胸

腔镜活检（5例）等方法取标本。19例经皮纵隔肿物

穿刺取小标本活检病例中，有 2例经多次（≥2次）穿

刺活检后明确，2例穿刺后再行胸腔镜活检明确，另

外 5例穿刺标本病理提示恶性肿瘤，后经手术大标本

病理明确为 YST。19 例经皮纵隔肿瘤穿刺患者中，

后续 18例行纵隔肿瘤切除手术，1例因脑转移未行手

术治疗。29 例患者中，纯 YST 22 例，混合型 YST 7

例；混合型 YST 中 3 例含精原细胞瘤及 YST 成分，

2例含畸胎瘤及 YST成分，1例含畸胎瘤、YST和灶

性胚胎性癌成分，1例含YST和不成熟性畸胎瘤，伴

少量精原细胞瘤及胚胎性癌成分。患者初诊时、术前

均进行了胸部 CT增强检查。有 8例在初诊时、13例

在术前进行了MRI增强检查。

2.2　原发性纵隔YST的影像学特征

2.2.1　肿瘤的部位、形态、大小、边界　所有病例

病灶均位于前纵隔：居中者 8 例，偏左 10 例，偏右

11 例。肿瘤形态不规则，呈侵袭性生长，边界欠清

晰；病灶最大直径范围 5.6~18.2 cm。肿块位置及大

小对周围组织的影响情况：29例中 16例（55.2%）心

脏大血管受压、狭窄、肿瘤累及；8 例 （27.6%） 肺

部局部侵犯及转移，7 例 （24.1%） 外压性肺不张；

11例（37.9%）出现胸腔积液，8例（27.6%）有心包

积液；3例（10.3%）有动静脉血栓。

2.2.2　肿瘤的密度及强化　病灶均表现为密度不均

匀，部分呈囊实性密度影，CT增强扫描可见不均匀

强化；实性部分轻中度强化；低密度区不强化。结果

见图 1。2例病灶内可见斑点状钙化；1例病灶内见簇

状致密影，增强后内见迂曲血管影及坏死区。

2.2.3　淋巴结　29例患者增强胸部CT示：27例未见

肺门及纵隔淋巴结肿大。26 例手术治疗病例中，行

淋巴结清扫14例，均未见淋巴结肿瘤累及。

2.3　原发性纵隔YST的血清学特征

确诊时29例患者中有28例（96.6%）血清AFP有

不同程度升高，1例未检测AFP；27例（93.1%）CEA

水平正常，2例（6.9%）轻度升高；确诊时共有 26例

进 行 hCG 检 测 ， 其 中 21 例 正 常 （80.8%）， 5 例

（19.2%）有不同程度升高（4例见于混合型YST）。

2.4　原发性纵隔YST的病理学特征

2.4.1　病理表现　大体标本示肿瘤呈不规则肿块，

包膜多不完整（仅 2 例包膜完整），切面呈灰白、灰

红或灰黄色，16 例出现坏死。7 例肿瘤呈囊实性，1

例囊液为灰褐色液体，1例囊液为均质清亮液体。26

例手术患者的病理提示有 23 例出现周围组织受累，

其中累及纵隔脂肪组织 2 例、纵隔胸膜 7 例、肺 19

例、心包 10例、上腔静脉 1例、无名静脉 2例、膈神

经 2例。2例脉管见癌栓。14例行淋巴结清扫，淋巴

结均未见肿瘤转移。

A1 B1

A2 B2 C2 D2

C1 D1

Note： A. Anterior mediastinal irregular mass with unevenly strengthened density encircled the brachiocephalic artery, left common carotid artery and left 

subclavian artery. B. The mass protruded into the left chest cavity and compressed the aortic arch. Pleural effusion was present. C. The mass caused 

compressive stenosis of main pulmonary artery, the left pulmonary artery and vein. D. Segmental atelectasis of the left lung and large pericardial effusion. A1‒

D1. Mediastinal window; A2‒D2. Lung window.

图 1　原发性纵隔 YST 的 CT 增强图像
Fig 1　CT-enhanced image of primary mediastinal YST
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2.4.2　免疫组织化学表达　由于混合型 YST 含 YST

以外其GCT成分，故本研究仅对 22例纯YST免疫组

织化学结果进行统计。结果见表 1。免疫组织化学标

记物AFP 100% （22/22）阳性，CK 100% （21/21）阳

性，SALL4 94.4% （17/18）阳性，PLAP 50.0% （7/14）

阳性，GPC-3 33.3% （1/3） 阳性，CD117 82.4% （14/

17）阳性；而CD30 100% （21/21）阴性，OCT4 100%

（20/20）阴性，hCG 94.1% （16/17）阴性，CK7 100%

（4/4） 阴 性 ， CD5 100% （4/4） 阴 性 ， CEA 80.0%

（4/5）阴性。Ki67的增殖指数从40%到80%不等。

2.4.3　分子病理学检测　仅 1例患者组织标本做了全

外显子基因测序，结果为：丝氨酸/苏氨酸激酶（Raf 

proto-oncogene， serine/threonine kinase Gene， RAF）

17号外显子 S259P错义突变，丰度 30.1%；激酶插入

域受体 （kinase insert domain receptor，KIT） 17 号外

显子 Y823H 错义突变，丰度 35.9%；同源性磷酸酶-

张力蛋白 （phosphate and tension homology，PTEN）

4 号外显子 F81C 错义突变，丰度 30.1%；肿瘤蛋白

p53 （cellular tumor antigen p53，TP53） 5 号外因子

V173L错义突变，丰度44.4%。

2.5　原发性纵隔YST的治疗与血清AFP变化

2.5.1　治疗方式　29例患者治疗方式统计：手术治疗

（26 例）、化学治疗（化疗）（25 例）、放射治疗（放

疗）（8例）、其他治疗2例、姑息者1例。初次治疗首

选手术者7例，其中2例仅接受了手术治疗而无其他后

续治疗（1例因发热无法进行后续治疗，1例术后 1个

月内死亡）。先化疗后手术治疗者19例。2例术后复发

后再次手术治疗。8例放疗均联合了化疗、手术等治

疗。25例化疗者中，一线采用三药联合化疗方案者13

例，双药化疗者12例。常用化疗方案有：BEP、BEC、

IEP、EP、TC、TP等（B，bleomycin，博来霉素；E，

etoposide，依托泊苷；I，ifosfamide，异环磷酰胺；P，

cisplatin，顺铂；C，carboplati，卡铂；T，taxol，紫杉

醇）。19例先化疗后手术治疗者中，16例（84.2%）出

现病灶缩小 ［疗效部分缓解 （partial response，PR）

表1　22 例原发性纵隔 YST 免疫组织化学标志物表达情况

Tab 1　Expression of immunohistochemical markers in 22 patients diagnosed with primary mediastinal YST

Patient ID

Case 1

Case 2

Case 3

Case 4

Case 5

Case 6

Case 7

Case 8

Case 9

Case 10

Case 11

Case 12

Case 13

Case 14

Case 15

Case 16

Case 17

Case 18

Case 19

Case 20

Case 21

Case 22

Immunohistochemical marker

CK

+

+

+

+

/

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

AFP

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

+

PLAP

−
+

+

/

−
−
−
−
−
+

/

−
/

/

+

+

/

/

+

/

+

/

SALL4

/

+

+

+

+

+

+

+

/

/

+

−
+

+

/

+

+

+

+

+

+

+

CD117

+

−
/

+

+

+

/

+

−
+

+

+

/

−
+

+

/

+

+

+

+

/

Ki67

/

/

50%+

/

/

60%+

40%+

50%+

/

80%+

70%+

/

80%+

60%+

40%+

/

/

60%+

70%+

50%+

80%+

70%+

VIM

−
−
−
/

/

/

/

/

/

/

−
−
+

/

−
/

+

/

−
+

/

/

GPC-3

/

/

/

/

/

/

/

+/−
/

/

/

/

+

/

/

/

/

/

/

/

/

−

OCT-4

−
−
−
−
−
−
−
−
/

/

−
−
−
−
−
−
−
−
−
−
−
−

CD30

−
−
−
−
−
−
−
−
−
/

−
−
−
−
−
−
−
−
−
−
−
−

CD5

−
/

/

−
/

/

/

/

−
/

/

/

/

/

/

/

/

/

/

−
/

/

hCG

−
−
−
−
/

−
−
−
+

−
/

−
−
−
−
/

−
−
/

/

−
−

CEA

+

/

−
/

−
/

/

/

/

−
/

/

/

/

/

/

/

/

/

−
/

/

CK7

/

/

−
−
/

/

/

/

/

/

/

/

/

/

/

/

−
/

/

−
/

/

TTF-1

/

−
/

/

/

/

/

/

−
/

/

/

/

/

−
/

/

/

−
/

+

/

HEP-1

/

/

/

/

/

/

/

/

/

−
/

/

/

/

/

/

+

/

/

/

−
/

Note: “+” means positive, “−” means negative, “/” means not detected.

1158



马美丽，等 原发性纵隔卵黄囊瘤临床和影像学分析

http://xuebao.shsmu.edu.cn 上海交通大学学报（医学版）， 2024， 44（9）

7例，疾病稳定（stable disease，SD） 9例］。7例化疗

后疗效达到 PR 者：6 例为三药化疗方案 （BEP 4 例，

IEP 1例，BEC 1例），1例为双药化疗方案（TC）。

2.5.2　治疗后血清 AFP变化　手术后 19例（73.1%）

患者血清 AFP 有明显下降，2例基本无变化，1例仍

升高，4例术后无配对数据比较。25例化疗后有 14例

（56.0%）血清AFP明显下降，其中 5例在化疗后期肿

瘤控制不佳时又出现 AFP 升高；5 例 （20.0%） 化疗

后 AFP 始终未下降，且 AFP 均大于 3 000 ng/mL，其

中 4 例接受了手术治疗，术后有 3 例 AFP 明显下降。

另有 24.0%的患者（6/25）治疗后AFP数据不全。治

疗后病例血清AFP变化如图2。

3　讨论

GCT 是一类起源于原始胚胎生殖细胞的肿瘤，

根据组织学分为精原GCT、非精原GCT （包括YST、

胚胎性癌、绒毛膜癌以及混合型非精原细胞性

GCT）、成熟畸胎瘤和未成熟畸胎瘤，多发生于性腺

（睾丸和卵）［5-6］。性腺外GCT常被认为是胚胎发育过

程中未能迁移至性腺部位的原始生殖细胞残留在身

体其他部位进而恶变产生的肿瘤，占全部 GCT 的

2%~5%［7-8］，常位于身体中轴部位（如颅内、纵隔、

腹膜后、骶尾）［9］。原发性纵隔YST属于性腺外非精

原GCT，尽管性腺和性腺外YST在组织学和病理学外
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Note： A. AFP decreased significantly after operation but remained above normal, and then decreased to normal after postoperative chemotherapy. B. AFP 

continued to decrease with the shrinkage of the lesion after chemotherapy but remained above normal, and then returned to normal after operation. C. AFP 

decreased with preoperative chemotherapy, increased after several cycles of chemotherapy, returned to normal after operation, increased again during 

postoperative chemotherapy, and decreased to normal after radiotherapy. OP—operation; RT—radiotherapy.

图 2　治疗后原发性纵隔 YST 的血清 AFP 变化
Fig 2　AFP changes in primary mediastinal YST after treatments
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观上相似，但临床和生物学行为往往不同；原发性纵

隔YST更具侵袭性［7-8］。原发性纵隔YST少见，多为

个案报道，常见于青少年，平均发病年龄在5~30岁之

间，几乎为男性［10］。本组病例男性 28例，女性 1例；

发病年龄14~45岁，平均发病年龄（24.5±5.9）岁；与

文献报道基本相符［9-10］：发病以男性为主，中青年好

发。该疾病早期可无症状，随着肿瘤增大，造成对周

围组织的侵犯压迫，症状越明显，常见临床表现为呼

吸困难、胸痛、咳嗽、痰血、上腔静脉综合征等。

本研究中原发性纵隔YST的影像学表现主要有：

① 病变位于前纵隔。② 肿瘤常呈囊实性不规则肿块，

密度不均匀。③ 起病隐匿但生长速度快，肿瘤体积

较大，常易侵犯周围组织和器官，如上腔静脉、肺动

静脉、心包等。原发性纵隔 YST 肿瘤切除术时，常

因肿瘤累及心包、肺叶、大血管等周边器官，需行心

包切除成形术、肺切除、血管置换术等。本研究对

26 例术前胸部 CT 增强与术后病理结果对比分析发

现，11 例术前胸部 CT 示边界尚清者，术后病理仅 3

例包膜完整，其余均见肿瘤侵犯周围组织。手术时

YST对周围组织侵犯比 CT影像学显示得更严重，这

可能和肿瘤生长快速有关，也可能与 CT对肿瘤侵犯

周边显像局限有关，临床上可术前加做 MRI 增强扫

描。磁共振多参数成像方法具有超高软组织分辨率，

可大幅度地增加诊断信息，更清楚了解肿瘤与周围组

织关系。

据报道病理组织学上 Schiller Duval 小体是 YST

的特征形态学结构［11-12］，但临床只有 1/3 病例有此

特征表现，需要结合免疫组织化学检测进行鉴

别［10-11］。原发性纵隔 YST 免疫组织化学检测结果常

表现为 AFP、GPC-3、SALL4 和 PLAP 等阳性表达，

而不表达 OCT4 等［13-14］。全外显子基因测序有助于

揭示 YST 的遗传生物学特性。有文献［15］报道在卵

巢 YST中 KIT基因作为体细胞驱动基因有显著突变，

在性腺发育异常卵巢 YST的患者中见 TP53突变。本

研究中有 1 例患者组织标本做了全外显子基因测序，

发现 KIT、RAF、PTEN、TP53 基因突变，未来还需

扩大样本量进行研究。

由于来自卵黄囊的恶性肿瘤仍保留胎儿期合成

AFP 的能力，原发性纵隔 YST 患者血清 AFP 值明显

升高［12-14］，而血清 hCG 多正常。临床上纵隔 YST常

需与淋巴瘤、侵袭性胸腺瘤和其他生殖源性肿瘤鉴

别。淋巴瘤、侵袭性胸腺瘤、成熟畸胎瘤、精原细

胞 肿 瘤 均 无 AFP 升 高 表 现［16-17］； 而 绒 毛 膜 癌 、

40%~60% 胚胎癌可见 hCG 升高［17-18］。本研究观察

到 29 例 YST 患者除了 1 例未检测 AFP，其余患者初

诊时血清 AFP 均显著升高；治疗中可以观察到随着

手术、化疗、放疗等治疗后肿瘤负荷的减少，血清

AFP 值随之下降；肿瘤复发或进展后，血清 AFP 水

平随肿瘤负荷增加而升高。故血清 AFP 是原发性纵

隔 YST 诊断和预后相关特异性肿瘤标志物［19-20］。随

访时除了影像学检查，血清 AFP 亦是重要随访

指标［21-22］。

综上所述，纵隔 YST 多见于中青年男性，影像

学表现为前纵隔囊实性不规则肿块，密度不均，增强

扫描实性部分轻中度强化，血清AFP水平异常升高；

常需要进行手术、化疗、放疗等手段的多学科综合

治疗。
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