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 临床经验 CLINICAL PRACTICE

Carney三联征临床病理分析1例

王 蔚, 赖日权, 陈晓东, 王卓才, 崔华娟, 陈敬文

®

■背景资料
Carney三联征好
发 于 年 轻 女 性 , 
包括胃肠道间质
瘤、肺软骨瘤和
肾上腺外副神经
节 瘤 ,  由 于 临 床
及病理医师对这
一疾病认识不足, 
常导致漏诊、误
诊, 本文报道1例
Carney三联征的
诊疗经过并复习
相关文献, 以提高
对本病的认识. 
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Abstract
AIM: To investigate the clinical and pathological 
features, biological behavior and prognosis of 
Carney triad

METHODS: The clinical data for a patient with 
Carney triad was analyzed retrospectively and 
reviewed histologically and immunohistochemi-
cally. A literature review was performed to give 
a detailed description of the disease.

RESULTS: The patient was a young woman 
who presented with multifocal pulmonary chon-
droma and gastric stromal sarcoma subsequent-
ly. Microscopically, pulmonary chondroma 
was composed of well-circumscribed cartilage 
lobules that were separated by fibrovascular 
stroma. The gastric stromal sarcoma presented 
as submucosal nodes. Tumor cells were ar-

ranged in sheets or clusters and infiltrated into 
the stomach wall. The eosinophilic tumor cells 
were moderately heterogeneous and variable, 
polygonal or round in shape. Mitotic figures 
were visible. The tumor cells were immunohis-
tochemically positive for CD34, CD117, vimentin 
and PDGFRA.

CONCLUSION: Carney triad is a rare syndrome 
which affects mostly young women and is char-
acterized by having at least two out of three 
following neoplasms: pulmonary chondroma, 
gastrointestinal stromal tumor and extra-adrenal 
paraganglioma. 

Key Words: Carney triad; Multifocal pulmonary 
chondroma; Gastric stromal sarcoma
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摘要
目的: 探讨Carney三联征的临床病理特征、生
物学行为及预后.

方法: 收集1例Carney三联征临床资料, 光镜下
观察其组织形态学特征并行免疫组织化学分
析, 对相关文献资料进行回顾分析与总结.

结果: 患者年轻女性, 先后出现肺多发性软骨
瘤及胃肠道间质瘤. 镜下肺软骨瘤由境界清楚
的软骨小叶构成, 小叶间被纤维血管分隔; 胃
肠道间质瘤表现为胃黏膜下多发结节, 镜下
肿瘤细胞呈巢团状在肌壁间浸润性生长, 瘤
细胞呈上皮样, 圆形或多角形, 胞质丰富红染, 
显中度异型性, 核分裂像易见; 免疫组织化
学染色肿瘤细胞CD34、CD117、Vimentin和
PDGFRA阳性.

结论: Carney 三联征好发于年轻女性, 包括肺
多发性软骨瘤、胃肠道间质瘤和肾上腺外副
神经节瘤, 可同时出现, 也可仅存在二联征. 

关键词:  Carney三联征; 多发性软骨瘤; 胃肠道间质瘤 
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■研发前沿
C a r n e y 等 报 道
Carney三联征以
二 联 征 多 见 ,  其
中又以胃GIST和
肺软骨瘤相伴者
最 多 ,  其 临 床 症
状、组织学形态
及免疫表型与散
发 病 例 相 似 ,  但
病程进展较散发
病 例 缓 慢 ,  预 后
较好.
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0  引言

Carney三联征包括胃肠道间质瘤、肺软骨瘤和

肾上腺外副神经节瘤, 由Carney[1]于1977年首次

报道. 可三种肿瘤同时出现, 也可仅存在二联征, 
以后者居多(称不完全Carney三联征). 至 2009 
年底全球共收集到133例, 国内报道3例[2,3]. 现本

文报道1例不完全性Carney三联征的诊疗经过并

复习相关文献, 以提高对本病的认识, 对类似疾

病能够正确诊断、正确治疗. 

1  材料和方法

1.1 材料 患者, 女性, 18岁, 因反复左侧胸痛3年
余, 加重1 mo入院. 疼痛呈持续性, 放射于剑突下

和后背部, 约1-2 mo发作1次, 发作间期无异常. 
CT示: 左肺上叶舌段、下叶基底段可见多个大

小不一的类圆形结节, 边界清晰, 病灶内部密度

不均匀, 边缘见钙化, 考虑为多发硬化性血管瘤. 
遂行左肺肿瘤剔除术. 术后病理诊断为多发性

软骨瘤. 为排除Carney综合征, 行胃镜及腹部CT
检查. 胃镜示食管距门齿28 cm和胃体分别见直

径约0.9 cm和大小5 cm×5 cm的息肉样隆起, 表
面黏膜光滑, 考虑为胃肠道间质瘤. 腹部CT: 肝
左外叶及胃小弯之间、肝胃韧带处不规则软组

织肿块影, 考虑为间质瘤. 
1.2 方法 标本经40 g/L中性甲醛固定, 常规石蜡

包埋切片, 行HE染色及免疫组织化学标记. 免
疫组织化学采用EnVision两步法, 所用抗体包

括: 血管内皮细胞标记(CD34)、CD117(C-kit)、
波形蛋白(Vimentin)、血小板源性生长因子受

体α(Platelet-derived growth factor receptor alpha, 
PDGFRA 、细胞角蛋白(Cytokeratins, CK)、平滑

肌动蛋白(Smooth muscle antigen, SMA), 结蛋白

(desmin)、S-100蛋白、 增殖核抗原Ki67等, 均购

自丹麦Dako公司和泉晖公司. 用已知阳性切片作

为阳性对照, 用PBS代替一抗作为阴性对照. 免
疫组化标记阳性结果为棕黄色, 无背景染色. 

2  结果

2.1 大体观察 肺切除标本: 灰白灰褐色结节4枚, 
大小2.5 cm×2.0 cm×1.0 cm-7.5 cm×7.0 cm×

7.0 cm, 切面灰白色有光泽, 实性质中到质硬; 胃

标本: 次全切除胃标本, 于胃小弯侧黏膜下见一

结节型肿物, 大小6.0 cm×3.5 cm×3.0 cm, 表面

黏膜光滑, 肿物切面灰黄灰红、质地中等. 浆膜

面亦见多个隆起结节, 直径0.5-1.0 cm. 
2.2 镜下观察 肺肿瘤标本: 病变由境界清楚的软

骨小叶构成, 小叶间由纤维血管组织分隔, 小叶

内见黏液变、钙化及骨化; 胃肿瘤标本: 肿瘤以

上皮样细胞为主, 呈巢团状在肌壁间浸润性生

长, 细胞圆形或多角形, 胞质丰富红染, 部分胞

质空亮, 核分裂像易见(＞5个/50 HPF), 肿瘤细

胞自胃壁浆膜面侵犯至黏膜下层, 黏膜面未受

侵犯(图1); 浆膜面直径0.5-1 cm的隆起结节亦为

肿瘤成分. 淋巴结17枚, 均未见肿瘤转移. 
2.3 免疫表型 肺肿瘤细胞S-100阳性; 胃肿瘤细

胞CD34(图2A)、CD117(图2B)、Viment in、
PDGFRA(图2C)阳性, CK、SMA、desmin、
S-100等阴性, Ki67阳性率>10%. 
2.4 病理诊断 (肺)多发性软骨瘤; (胃)胃肠道间

质瘤, 依据Miettinen & Lasota标准, 高危险程度. 
综合分析, 符合不完全性Carney三联征. 

3  讨论

Carney三联征包括胃肠道间质瘤(gastrointestinal 
stromal tumor, GIST)、肺软骨瘤和肾上腺外副

神经节瘤, 为一种原因不明, 主要侵害年轻女性

A

B

图  1  胃肿瘤标本HE染色观察. A: 肿瘤细胞呈巢团状在肌

壁间浸润生长(×100); B:肿瘤细胞呈上皮样, 胞质丰富红染, 

核分裂像可见(×200).
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的罕见综合征. 1999年Carney[4]收集全球79例
中, 女性67例(85%), 男性12例(15%); 发病年龄 
7-48岁, 多30岁以前发病(85％); 以二联征多见

(78％), 其中又以胃GIST和肺软骨瘤相伴者最多

(占53%), 79例中只有17例三种肿瘤均出现, 且
病变多是先后出现. 

临床症状上Carney三联征表现为胃肠道间

质瘤引起的胃部出血症状, 包括贫血、黑便、

呕血及上腹痛等, 病灶往往多发, 常伴淋巴结和

(或)肝转移及腹腔播散, 病程进展较普通散发

GIST患者缓慢[5]. 肺软骨瘤表现为反复胸痛或无

症状肺部肿块, 生物学行为良性, 常多发并累及

双肺, 手术可切除, 但易复发[6]; 肾上腺外副神经

节瘤累及主动脉肺动脉体、喉、甲状腺甚至肝

脏等部位, 往往多灶性, 通常为良性, 半数出现

高血压等儿茶酚胺增高的症状[7]. χ线、血管造

影、CT等检查可发现病灶. 此外, Carney还指出, 

虽然被习惯称为Carney三联征, 但患者还可伴有

嗜铬细胞瘤、食管平滑肌瘤及肾上腺皮质腺瘤

等[4,5,8]. 
组织学形态上发生于Carney三联征的胃肠

道间质瘤、肺软骨瘤及肾上腺外副神经节瘤同

普通散发病例相似. 胃肠道间质瘤包括梭形细

胞型、上皮细胞型及混合梭形/上皮型三种, 但
以上皮型为主. 肿瘤细胞圆形、多角形或梭形, 
形成巢团状或器官样结构在肌壁间浸润性生

长, 瘤细胞胞质嗜酸或空亮, 细胞界限不清, 核梭

形、圆形或卵圆形, 泡状核, 核仁小或不明显, 双
核、多核巨细胞以及核分裂像可见. 免疫组化肿

瘤细胞表达CD34和CD117, 也可表达平滑肌动

蛋白Smooth Muscle Actin(SMA)、S-100蛋白及

PDGFRA等[9]. DOG1是新近发现的GIST诊断标

志之一, 其敏感性及特异性甚至优于CD117[10]. 
虽然形态学和免疫表型Carney三联征与散发的

胃肠道间质瘤相似, 但与后者不同的是, Carney
三联征GIST几乎未发现C-kit和PDGFRA基因突

变, 且琥珀酸脱氢酶B(SDHB)免疫组化表达阴

性, 而散发病例不但C-kit和PDGFRA基因有较

高的突变率, SDHB阳性率也高达97%[11,12]. 肺软

骨瘤由肿瘤性软骨组织形成界限清楚的软骨小

叶, 小叶内可发生黏液变、钙化及骨化等; 肾上

腺外副神经节瘤瘤细胞被纤维血管间质分隔呈

巢团状或器官样结构, 细胞多角形, 胞质富含嗜

酸性颗粒状胞质, 细胞边界不清, 细胞核卵圆形, 
可出现程度不一的多形性. 形态上肺软骨瘤和

肾上腺外副神经节瘤均比较单一, 且没有复杂

的免疫表型及分子遗传学标记. 
治疗均以手术切除为主. 胃肠道间质瘤局部

切除者复发率占86%, 而全胃切除者复发率不到

10%, 对于转移复发或不可切除的GIST可行甲

璜酸伊马替尼(又称格列卫)靶向治疗[4]. 而肺软

骨瘤也因单纯肿瘤剔除术或肺叶切除术等手术

方式不同而复发率有显著不同. 肾上腺外副神

经节瘤手术治疗效果较好, 手术切除后不易复

发. 本例患者行胃次全切除术及单纯肺肿瘤剔

除术, 1年后肺软骨瘤复发, 胃部肿瘤未见复发. 
Carney三联征病程进展缓慢, 预后较一般恶性肿

瘤稍好, 主要取决于胃GIST的生物学行为, 而胃

肠道间质瘤的预后及危险度评价需要结合肿瘤

部位、大小、核分裂计数以及肿瘤有无破裂等

多个因素综合分析评价, 依据的标准有Miettinen 
& Lasota或NIH(美国国立卫生研究院)等制定的

标准[13-15]. 1999 年 Carney随访全球79例1-49年, 

A

B

C

图  2  胃肿瘤细胞CD34, CD117和PDG-FRA的表达. A: 肿瘤

细胞CD34阳性(SP×100); B: 肿瘤细胞CD117弥漫强阳性(SP

×200); C: 肿瘤细胞PDGFRA弥漫阳性(SP×200).

■应用要点
Carney三联征临
床罕见, 国内少有
报道. 通过对1例
Carney三联征的诊
疗经过及病理特
点进行总结, 并探
讨其治疗及预后, 
以加深临床及病
理医师对该疾病
的认识, 做到正确
诊断、正确治疗.



www.wjgnet.com

王蔚, 等. Carney三联征临床病理分析1例								                  2797

结果64例存活, 其中位生存时间为20年. Zhang
等[5]对104例Carney三联征患者的随访结果也表

明患者术后10年和40年生存率分别为100%和

73%. 因此, 我们在实际工作中遇到肺、胃等多

处病变, 千万不要主观认定恶性肿瘤广泛转移

而放弃手术机会, 而对于发生于年轻女性的胃

肠道间质瘤或多发性肺软骨瘤, 也应进行全身

排查. 因为Carney三联征的正确诊断可为患者提

供正确的治疗及良好的预后. 
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《世界华人消化杂志》入选《中国学术期刊评价研究报告 -
RCCSE 权威、核心期刊排行榜与指南》

本刊讯 《中国学术期刊评价研究报告-RCCSE权威、核心期刊排行榜与指南》由中国科学评价研究中心、武

汉大学图书馆和信息管理学院联合研发, 采用定量评价和定性分析相结合的方法, 对我国万种期刊大致浏览、

反复比较和分析研究, 得出了65个学术期刊排行榜, 其中《世界华人消化杂志》位居396种临床医学类期刊第

45位. (编辑部主任: 李军亮 2010-01-08)

■同行评价
本文的选题较好, 
有一定的临床意
义和应用价值.


