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•MiT家族易位性肾癌包

括Xp11和t(6； 11)易位

性肾癌。大约占小儿

RCC的50%，占成人

RCC的1%。

背景
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•TFE3重排相关性肿瘤，涉及Xp11.2基因位点，常见：

Xp11易位性PEComas，Xp11易位性RCC，伴色素分化

的Xp11易位性RCC。
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材料与方法

• 病史：男，36岁，高血压，肌酐水平升高，超声示左肾上

极包块，MRI示7cm膨胀性肿块，浸润性的边界，侵犯肾

静脉及下腔静脉。无肾盂积水、淋巴结肿大或转移证据。

无恶性肿瘤家族史。

• 行肾脏切除术。术后7年无进展。



• 组织学

• Fontana-Masson 银染

• 免疫组化：CAIX，CK7，CAM5.2，AE1/AE3，CD10，

HMB-45，MiTF，PAX8，TFE3

• 二代测序



结果

• 大体检查：肾脏重310g，

体积12.0×5.0×3.0cm，肾

上极占位性病变，体积7.0×

4.0×2.0cm，界限不清，红

褐色，质脆，侵及周围肾实

质、肾盂肾盏、肾门脂肪及

肾静脉。未见坏死及肿大淋

巴结。



• 镜下所见：肿瘤细胞呈巢

状、乳头状结构。侵犯周

围肾实质。胞浆丰富、透

亮或嗜酸性。核仁显著。

未见坏死及核分裂。周围

间质成分极少。

• 约5%肿瘤细胞胞浆内可

见黑色素颗粒。



Brown, intracytoplasmic granules on H&E (A)

Fontana-Masson (B) melanin were sensitive to bleaching (C)



HMB-45 (in red) TFE3

AE1/AE3 CAM5.2



• 免疫组化：TFE3核阳性，HMB-45含黑色素的肿瘤细胞阳

性，CAM5.2、AE1/AE3局灶阳性，PAX8、CD10、

MiTF、 CAIX、CK7阴性。

• 二代测序：检测到ARID1B-TFE3基因融合，无VHL、

PBRM1、SETD2、 KDM5C 、 BAP1基因改变。



1.TFE3重排相关性肿瘤，涉及Xp11.2基因位点，常见：
Xp11易位性PEComas，Xp11易位性RCC，伴色素分化的
Xp11易位性RCC。

•这3种肿瘤具有相似的组织学表现，包括肿瘤细胞呈巢状
的分布，核级高，核仁显著，周围间质富含血管等。

•Xp11易位性RCC表现多样：乳头状的生长方式，胞浆透
明，砂粒体样钙化。

讨论



三种肿瘤的免疫组化特点

TFE-3 PAX-8
PAX-2 HMB-45

色素性Xp11
易位性RCC

+ - -/局灶+ +

Xp11易位性
PEComas

+ - - +

Xp11易位性
RCC

+ + + -



2.以往用FISH和RT-PCR检测到TFE3可与多种基因发生融合，
包括：ASPL，SFPQ1 (PSF), NONO, CLTC, PARP14,
LUC7L3, KHSRP, RBM10等。

• 既往文献报道的色素性易位性RCC与SFPQ-TFE3融合相关。
本例用二代测序检测到ARID1B-TFE3基因融合。

• ARID1B 基因定位于6q25.3。AＲID1B 是 BＲG1 相关因
子(BAF)染色体重建复合体(即SWI/SNF-A 复合体)的一个
亚型，在细胞耐受多种 DNA 损伤中发挥重要作用。在多
种肿瘤组织和细胞系中表达。



3.本例病例具有易位性RCC的一般组织学特征，包括：乳头

状结构、胞浆透亮、高级别的细胞核；表达TFE3、

HMB45，不表达PAX-8；与以往报道的伴色素分化的

Xp11易位性肿瘤不同的是，本例角蛋白局灶阳性，这可能

与ARID1B转位有关。

• 本例表现出惰性的生物学行为，术后7年无进展，抛开形

态学，这可能提示，在易位性肾癌中融合伴侣的不同可能

会导致预后的不同。




