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上皮样肉瘤 ES
• ES是一种独特的分类未明的肉瘤，在形态上主要由上皮样细胞构成。

可能被误诊为良性病变，特别是良性肉芽肿性病变。

• 根据发病部位分为两种类型：

经典型（远端型）；近端型（大细胞型）

• 免疫组化：

Vim和上皮标记物(CK、EMA、Cam5.2等) +

CD34 >50% +

INI-1常缺失



p经典型（远端型）CES/DES
• 多发于10-40岁，中位年龄26岁，偶发于儿童和老年人，男女比2:1。

• 好发于四肢小关节旁，以手指、手、腕部和前臂的伸侧面，其次为膝、小腿胫前

区、踝、足和趾。

• 位置表浅的ES，临床通常为生长缓慢的无痛性结节或斑块状缺损，呈孤立性或多

发性，可有皮肤溃疡。表浅结节较小，通常<5cm。

• 深部软组织的ES，常附着于肌腱、腱鞘和/或腱膜相连。一般较大，可达15cm。

• 肉眼一般为小的、质硬、界限不清的真皮和/或皮下结节，或累及肌腱和/或筋膜

的有不同程度坏死的较大肿物。

p近端型（大细胞型）PES

• 多发于中青年，中位年龄35.5岁，较经典型年龄大，

男性较女性多见。

• 好发于骨盆、会阴和生殖道，位置通常较深。



根据组织结构分为四个亚型：

p经典型或普通型

结节状，细胞轻度异型，中央常见地图样坏死，坏死灶周边上皮样瘤细胞呈栅栏

状排列，似肉芽肿样结构。结节周围较多增生的胶原纤维，可见横纹肌样细胞

p血管瘤样亚型

瘤细胞结节中央有明显的出血囊性变，呈扩张的血管样

p纤维瘤样亚型

肿瘤以梭形瘤细胞占优势

p近端型

多结节状，瘤细胞黏附性差，异型性大，横纹肌样细胞丰富，常见坏死，但常无

典型的肉芽肿样结构







p 良性肉芽肿性病变

p 肾外恶性横纹肌样瘤

p 恶性黑色素瘤

p 上皮样血管肉瘤

p 滑膜肉瘤

p 鳞状细胞癌

鉴别诊断



SWI/SNF
p SWI/SNF复合物是ATP依赖性染色体重塑复合物家族成员，可以利用ATP水解产

生的能量促使染色体构象发生改变，使转录因子易于接近核小体DNA，从而对

基因转录进行调控。

p 最初在酵母中发现的 SWI/SNF 复合物调节同源转换核酸内切酶（HO）和蔗糖转

化酶（SUC2）的表达。在这些复合物中，HO是开关（SWI），SUC2是蔗糖非发

酵（SNF）所必需的。

p SWI/SNF复合物在一系列重要生物行为如分化，增生及DNA损伤中发挥重要作用。



p SWI/SNF复合物分两个亚类：一是BAF复合物，另一类是PBAF复合物。

p SWI/SNF复合物由三类亚基构成:

Ø 高度保守的核心亚基（核心亚基主要参与双链断裂(DSB)修复和核苷酸切除修复）

ATP酶性亚基 —— BRG1(SMARCA4)/BRM(SMARCA2); BRG1(SMARCA4)

SWI3—— BAF155(SMARCC1)及 BAF170(SMARCC2)

SNF5—— INI1/ SNF5/BAF47(SMARCB1)

Ø 功能特异性的特征亚基（与延伸和转录相关）

PBRM1(BAF180) , ARID1A(BAF250A)等

Ø 辅助亚基（与增殖和分化相关）

BAF57 , BAF53A/B , BAF60A/B/C和 β-actin等

SWI/SNF







INI1

• INI1位于染色体22q11.2，属于肿瘤抑制基因。

• INI1缺失首先在肾及肾外恶性横纹肌样瘤、非典型畸胎样/横纹肌样瘤（AT/RT）

中发现，并成为其特征性的诊断指标。

• 随后INI1失表达在不同肿瘤中发现: ES，上皮样恶性神经鞘瘤，肾髓质样癌等。

• 81%-93%病例缺失， 76%-95%病例缺失。

• 新近研究指出：位于19p13.2的BRG⁃ 1基因无义突变亦可导致染色体重塑复合

物发生变化，而位于22q11.2的INI1基因保留，即INI1阳性。BRG⁃ 1蛋白缺失是

INI1表达阳性的AT/RT的标记。

• 但是，目前没有关于INI1保留的ES病例中的SWI / SNF染色体重塑复合物的研究。



MATERIALS AND METHODS

• between 1980 and 2015
• the Department of Anatomic Pathology, Graduate School of

Medical Sciences, Kyushu University, Fukuoka, Japan
• selected from among > 20,000 cases of bone and soft-tissue

tumors
• Sixty epithelioid sarcoma

proximal-type, 29 cases
conventional-type, 31 cases

• Immunoreactivity：
−, no staining

focal+, <25% of tumor cells reactive
+, >25% of tumor cells reactive



MATERIALS AND METHODS



INI-1

INI-1



RESULTS

52例 INI1缺失，8例 INI1保留——2例经典型；6例近端型

诊断年龄8-76岁，中位年龄49岁
5例位于四肢（2例上肢和3例下肢），3例躯干

最大直径为1.3-15 cm， 中位10 cm
6例出现了横纹肌样细胞





RESULTS

近端型ES有丝分裂指数和坏死评分明显高于经典型 ES



RESULTS

随访3-155 m（平均4 m），所有近端型的患者都死于疾病，而1例经典型患者无病生存



RESULTS



RESULTS

无论肿瘤的大小或分型，INI1 + ES 患者预后更差



RESULTS

INI1 BRG1 BAF155 BAF170

8例 INI1 保留的病例有6例可以做进一步的免疫组化分析

1例 BAF170完全缺失

2例 SWI/SNF复合物的这5种亚基均保留

2例 BRG1完全缺失

1例 BRG1马赛克式保留，BAF155完全缺失



P-1

P-5

BRG1

BAF170



RESULTS

1例 BRG1马赛克式保留，BAF155完全缺失

P-6

BRG1 BAF155



p 在除2例近端型病例保留SWI/SNF复合物的核心亚基蛋白，其余病例均显示至少一种核心

亚基蛋白的完全缺失，这提示SWI/SNF复合物功能障碍可能与肿瘤的发生或去分化有关。

p 在INI1缺失的恶性间叶肿瘤中偶见横纹肌样特征。最近，据报道具有横纹肌样特征的上

皮样癌表现出SWI/SNF复合物的核心亚基蛋白的异常表达。 而在本研究中，这些INI1保

留的上皮样肉瘤异常表达其复合物的其他亚基，也可见横纹肌样特征。 因此，SWI/SNF

相关蛋白的缺乏可能与横纹肌样细胞形态相关。

p 相反，本组研究中有2例近端型上皮样肉瘤显示了SWI/SNF复合物的核心亚基蛋白的完整

表达。 这很可能是由SWI/SNF复合物的其他组分或SWI/SNF转录后调节机制的改变所驱

动的。为了阐明SWI/SNF复合物完整表达的上皮样肉瘤的肿瘤发生的原因，还需要大量病

例的进一步研究。

DISCUSSION



p 在本研究中，发现 INI1+ ES的生物学行为比 INI1- ES更具侵袭性。因此，INI1

蛋白的保留可能是上皮样肉瘤，尤其是近端型上皮样肉瘤，有用的不利预后

因素。

p SWI/SNF复合物INI1保留而其他亚基缺失，可能对其复合物的功能障碍产生强

烈影响。

p 虽然报道的近端型上皮样肉瘤预后比经典型上皮样肉瘤差，但在本研究中他

们没有显著的统计学差异，这很可能是病例少的缘故。为了阐明SWI/SNF复合

物核心亚基蛋白的缺失对预后和功能的影响，还需要大量病例的进一步研究。

DISCUSSION



p BRG1- TS预后极差，中位生存期为7个月

应该与 ES 鉴别，尤其是INI1+ BRG1- ES

p ES-like HE是与INI1 + ES十分相似的一种肿瘤

DISCUSSION

AE1 / AE3 CD34 SOX2 p53 SALL4

BRG1- TS 6/12 (50 %) 10/12 (83 %) 10/12 (83 %) 7/10 (70 %) 10/12 (83 %)

CES/DES 0 % ~ 5 %

PES 0 % ~ 25 %

INI1+ ES 0%

AE1 / AE3 CK CD31 ERG SERPINE1-FOSB

ES-like HE + + 50% 10/12 (83 %) FOSB+
CES/DES + + - 13/24 (54 %) -

PES + + - 5/20 (25 %) -

INI1+ ES + + - 0% -



Conclusion

• 几乎所有上皮样肉瘤病例都显示 INI1蛋白缺失。

• 6个INI1保留的上皮样肉瘤病例中有4个发现1个或多个SWI / SNF复合

物的核心亚基蛋白丢失。

• 因此， SWI / SNF复合物核心亚基蛋白的丢失可能在肿瘤发生和横纹肌

样细胞形态中具有重要作用。

• 其余2例 INI1保留的上皮样肉瘤，可能有其他异常导致SWI / SNF复合

物的功能障碍。




