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carney综合征

• Carney综合征（Carney complex, CNC）是一种罕
见的遗传性疾病，最早于1985年由Carney et al首先描
述为由粘液瘤、皮肤色素沉着、内分泌功能亢进所组
成的综合征。

• PRKAR1A基因与CNC的发病有关，又称为CNC1基
因。该基因位于17q22-24，编码蛋白激酶A（PKA）
的调节亚基，在cAMP信号传导通路中起重要作用。
PRKAR1A基因作为一种抑癌基因，其突变可能与内
分泌肿瘤的发生有关。有动物实验证实该基因的突变
可导致甲状腺滤泡性腺瘤及甲亢的发生。





• 1997年，Stratakis et al 报道53位CNC患者中有3人
伴有甲状腺肿瘤（1例乳头状癌，1例滤泡性癌，1例
滤泡性腺瘤）；

• 2009年， Bertherat et al 报道353位CNC患者中有
88人甲状腺功能紊乱，其中9人有乳头状癌和/或滤泡
性癌（2.5%）;

• 本文旨在进一步研究CNC中甲状腺的临床病理特征。



材料与方法
• Mayo Clinic， J.A.C.’s files， National Institutes

of Health (NIH)

• 搜集1999.1– 2016.6 间做过甲状腺手术或有甲亢表
现、可能有甲状腺病变的CNC患者，并整理其临床、
手术、病理和随访资料；

• 同时搜集了CNC患者中甲状腺功能正常、死于非甲状
腺因素、可由尸检获得甲状腺标本的病例信息。

• 检索1999.1– 2016.6 间提及甲状腺的CNC相关文献；



• HE染色；
• IHC：

TG 甲状腺 睾丸、胎盘

CK19 小肠上皮 结肠和扁桃体

galectin-3 扁桃体巨噬细胞 扁桃体套区

PAX8 肾脏 肾间质

TTF-1 甲状腺 睾丸、胎盘

CT 甲状腺髓样癌 正常甲状腺
HBME-1

(mesothelial cell ) 甲状腺肿瘤 正常甲状腺



结果
• 第一部分：共10例，分别来自Mayo Clinic（3例），

J.A.C.’s（5例），the NIH（2例）；







• 女性（8人）>男性（2人）；CNC诊断年龄9-54岁，

甲状腺疾病诊断年龄12-54岁；

• 相关表现：颈部肿胀、颈部包块，Graves病典型症状、

呼吸困难、甲状腺肿大或结节等；

• 病理诊断：滤泡性癌（3例），滤泡性腺瘤（3例），

结节性增生（1例），弥漫性滤泡增生（2例），

Hürthle细胞结节（1例）；

• 8例检测PRKAR1A突变，5例阳性，3例阴性。



• 第二部分：共6例，甲状腺临床表现正常、死于非甲状腺
相关疾病、由尸检获得甲状腺组织且无异常的CNC患者



• 第三部分，文献回顾研究，共检索CNC相关文献摘要

169篇：

• 17篇（10%）显示甲状腺异常，其中15人无症状，

由查体发现甲状腺病变；

• 47篇（28%）显示临床或超声检查均无异常；

• 其余105 篇（62%）未提及甲状腺。





• 女性（10人）>男性（6人），CNC诊断年龄13-64岁，

甲状腺疾病诊断年龄13-59岁；

• 多数无甲状腺相关症状，由查体发现甲状腺病变；

• 病理诊断：滤泡性癌（2例），乳头状癌（3例），滤泡

性腺瘤（4例），结节性增生（4例）， 1人毒性腺瘤术

后5年发生滤泡性癌，1人滤泡性癌伴滤泡性腺瘤，1人

滤泡性腺瘤伴微小乳头状及滤泡性腺瘤病。

• 7例PRKAR1A突变阳性。



26例中共7例滤泡性癌





• 大体表现：甲状腺结节，直径0.5-6.5cm，其中4例直

径≥3cm；

• 镜下：瘤细胞立方形或多角形，多为嗜酸性胞浆，排

列成小梁状、索状、滤泡状、巢状或实性，中等异型

性，可见包膜及血管侵犯；

• 3例发生淋巴结和/或肺转移，并死亡。



第一部分3例滤泡性癌：

• TG胞浆阳性（ 3/3 ），

• PAX8核阳性 (3/3)，

• 50%肿瘤细胞HBME-1核阳性(2/3)，

• galectin-3 散在阳性(3/3)，

• CK19和CT阴性(3/3)。



Follicular carcinoma (patient 9)





• 第22例：
• 13岁女童，因无症状的

结节性甲状腺肿行甲状
腺全切术，

• 可见1.5×1×1cm肿瘤，
病理诊断为“multifocal
papillary and follicular
hyperplasia, atypical.”

• 作者认为结节性甲状腺
肿，伴滤泡性腺瘤及微
小滤泡性腺瘤病。



讨论

• 本文共整理了26例CNC甲状腺病变；

• 10例来自Mayo Clinic、J.A.C.’s 、the NIH，16例

来自文献检索；

• 部分患者有甲状腺相关症状；而多数无症状，由查体

发现甲状腺异常；

• 多为女性，男女比例大约1:2；

• 甲状腺疾病诊断年龄12-64岁，中位年龄34岁；



• 甲状腺病理诊断主要包括：滤泡性癌、乳头状癌、滤

泡性腺瘤、结节性增生；

• 滤泡性癌是CNC中最严重的甲状腺疾病，多为中年人，

4例肿瘤直径大于3cm，2例为多灶性；3例淋巴结和/

或肺转移并死亡。转移灶对碘131和乐伐替尼不敏感。

• CNC患者滤泡性癌的发生率多于乳头状癌，与普通人

群的发病率相反。





结论

• CNC中甲状腺病变可以是毒性的或无功能的，可以是增
生性病变或肿瘤性病变，可以是良性的或恶性的，应将
甲亢列入CNC临床特征，将滤泡性增生纳入CNC甲状
腺病变谱系；

• 滤泡性癌是CNC中最严重的甲状腺疾病，多见于中年女
性，且易发生转移，预后差；

• 对CNC患者应长期随访，每年进行甲状腺超声检查，以
利于甲状腺疾病的早发现和早治疗。




