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Abstract
AIM: To investigate the clinical features, diagno-
sis, treatment and prognosis of anorectal malig-
nant melanoma (ARMM). 

METHODS: Clinical records of 25 patients diag-
nosed with ARMM between January 2000 and 
August 2010 were reviewed, and the major clini-
cal features, treatment modalities and outcomes 
were analyzed. 

RESULTS: ARMM  was associated with a high 
misdiagnosis rate because of nonspecific symp-
toms, and of all the patients, 18 (72%) were 
misdiagnosed with polyposis or haemorrhoids 
at other hospitals. Pathologic examination and 
specific immunohistochemical markers HMB45, 
S-100, and Vimentin were helpful in the dif-
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 临床经验 CLINICAL PRACTICE

肛管直肠恶性黑色素瘤25例

邓昌林, 周淑蓉, 谢 明, 邹文俊, 许 辉

®

■背景资料
肛管直肠恶性黑
色素瘤是一种罕
见的肿瘤, 有报道
其手术治疗后的
5 年 生 存 率 仅 为
6%-15%. 因此肿
瘤的早期诊断十
分必要. 国内对该
疾病的报道较少.  
因此, 正确认识肛
管直肠恶性黑色
素瘤的临床诊断
和治疗特点有助
于提高肛管直肠
恶性黑色素瘤的
诊治水平. 

ferential diagnosis of ARMM. The 1- and 3-year 
survival rates were 52% and 20%, respectively. 
The survival was related to clinical stage and the 
depth of invasion (P < 0.05), but not with sex, 
age, tumor size, operation mode or chemothera-
py (P > 0.05).

CONCLUSION: The primary treatment for rectal 
ARMM is surgery, and the type of treatment is 
not correlated with survival. Clinical stage and 
the depth of invasion are the main factors af-
fecting survival. Early diagnosis and treatment 
are crucial to improve the prognosis of these pa-
tients.

© 2014 Baishideng Publishing Group Inc. All rights 
reserved. 
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摘要 
目的: 探讨肛管直肠恶性黑色素瘤的临床特
点、诊断治疗方法与预后的关系.     

方法: 选择2000-01/2010-08我院收治的肛管直
肠恶性黑色素瘤25例的临床资料、诊疗方法
及结果进行回顾性分析.     

结果: 肛管直肠恶性黑色素瘤的临床表现无
特异性, 误诊率高, 18例患者在外院被误诊为
痔疮或息肉, 误诊率达72%; 病理检查及特异
性免疫标记蛋白HMB45、S-100、Vimentin
等有助于鉴别诊断; 肿瘤患者1和3年生存率
分别为52%和20%; 肿瘤患者1年生存率和3
年生存率与临床分期、肿瘤浸润深度相关
(P <0.05), 而与患者性别、年龄、肿瘤大小、

手术方式和术后是否化疗均不相关.     

结论: 手术切除仍是肛门直肠黑色素瘤治疗

■同行评议者
顾国利, 副主任医
师, 空军总医院普
通外科
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■研发前沿
研究从传统的临
床手段丰富到临
床与病理组织学
结 合 ,  并 且 从 分
子病理学方面提
供重要研究手段, 
为肿瘤患者的早
期诊断提供可靠
依据.

的第一选择, 预后与治疗方式无关, 肿瘤临床
分期、浸润深度是影响预后的重要因素, 提高
生存率的关键是早期发现、早期治疗.     

© 2014年版权归百世登出版集团有限公司所有. 
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治疗 

核心提示: 肛管直肠恶性黑色素瘤是一种恶性程

度很高并且罕见的肿瘤, 目前国内对其研究手段

大多集中于临床方面, 而诊断手段多集中于血清

学、影像学检查, 而分子病理学的应用为其研究

方向提供了新的途径.  
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0  引言

肛管直肠恶性黑色素瘤(anorectal malignant mela-
noma, ARMM)是一种极为少见的恶性肿瘤[1], 恶
性程度高、生长速度快、容易复发和转移, 预
后极差. 在大多数情况下, 当患者被诊断患有肛

管直肠恶性黑色素瘤时多数已经存在局部浸润

或远处转移, 并且其对放、化疗不敏感[2], 治疗

方法的选择有限. 目前, 手术治疗仍然是主要的

临床治疗方法, 腹会阴联合切除术(abdomino-
perimeal resection, APR)和局部广泛切除术(wide 
local resection, WLE)为最常用的方法. 关于这两

种手术方式的选择, 长期以来, 一直存在争议[3]. 
现将我院2000-01/2010-08收治的25例肛管直肠

恶性黑色素瘤患者的临床资料结合文献进行回

顾性分析, 探讨其生物学特性、临床表现、诊

断、治疗及预后关系.     

1  材料和方法

1.1 材料 收集2000-01/2010-08中国人民解放军

第四二二医院普外科收治的肛管直肠恶性黑色

素瘤患者25例, 回顾分析其临床特征, 诊断、治

疗及结果. 其中男性14例, 女性11例; 年龄38-65
岁(中位年龄51岁); 肿瘤直径1.2-6.5 cm(中位直

径约为3.2 cm); 临床Ⅰ期的病例12例, Ⅱ-Ⅲ期的

病例13例; 术后病理提示肿瘤局限于黏膜、黏

膜下层11例, 侵及肌层11例、外膜3例; 肿瘤患者

采用腹会阴联合切除术17例, 局部扩大切除术8
例; 术后进行化疗的14例, 未进行化疗的11例.     

1.2 方法

1.2.1 治疗: 25例肛管直肠恶性黑色素瘤患者的

病史被重新复习, 所有病例均行病理HE染色和

免疫组织化学染色, HMB-45、S-100、Vimentin
等免疫组织化学蛋白检测结果判定: 阳性细胞

表现为细胞质内出现棕黄色颗粒, 瘤细胞无棕

色颗粒者为阴性, 相应的所有病理切片由两名

病理科医师复查. 临床分期根据Ballo分期法:Ⅰ
期, 病灶局限于肛管直肠; Ⅱ期, 腹股沟或盆腔

淋巴结转移; Ⅲ期, 远处转移. 分析的内容包括: 
(1)发病年龄与性别构成; (2)首发症状和误诊率; 
(3)治疗方式; (4)肿瘤的病理: 包括肿瘤大小、

浸润深度、淋巴结转移、脉管/神经侵犯等. 手
术方式选择: 肿瘤局限于黏膜层及黏膜下层以

内的选择保留括约肌的局部切除术并保证2 cm
的安全切缘, 肿瘤侵犯肌层及外膜时行腹会阴

联合切除手术, 对伴腹股沟淋巴结转移或可疑

转移的患者, 行腹股沟淋巴结清扫. 化疗药主要

为氮烯咪胺、长春新碱、争光霉素、环己亚硝 
脲等.     
1.2.2 随访: 全部患者出院后随访至死亡, 并以1
和3年生存率作为反映预后的指标, 1年后存活

为13例, 3年后存活为5例.     
统计学处理 采用SPSS17.0统计软件对所得

数据进行学统计分析, 组间数据用χ2检验或确切

概率法, 检验水准α = 0.05. P <0.05为差异具有统

计学意义.     

2  结果

2.1 临床特点 肛管直肠恶性黑色素瘤缺乏特异

性的症状, 首次就诊症状依次为便血15例(60%),
肛门不适7例(28%), 肛门肿物3例(12%); 多数肿

瘤突出于肠黏膜, 有蒂或无蒂, 呈结节样或息肉

样; 颜色黑色或褐色16例(64%), 与周围组织颜

色区别不明显的9例(36%); 18例患者在外院被

误诊为痔疮或息肉, 误诊率达72%. 所有患者均

否认有恶性黑色素瘤家族.     
2.2 病理 肿瘤标本直径1.2-6.5 cm(中位直径约

为3.2 cm), 全部为单发; 肿瘤局限于黏膜、黏膜

下层11例, 侵及肌层11例、外膜3例; 镜下见肿

瘤细胞胞浆内黑色素沉着16例, 无黑色素沉着

9 例. 全部组织行HE染色和免疫组织化学检查, 
其中HMB-45标记阳性23例(92%), S-100标记阳

性 18 例(76%), Vimentin标记阳性25例(100%). 
HE染色镜下肿瘤细胞胞浆内无黑色素沉着者, 

2014-06-28|Volume 22|Issue 18|WCJD|www.wjgnet.com
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■相关报道
肛管直肠恶性黑
色素瘤是一种罕
见的肿瘤, 国内对
该疾病的报道较
少. 特别是从分子
病理学方面研究
的更少见.

HMB-45、S-100、Vimentin标记均为阳性(图1).       
2.3 肛管直肠恶性黑色素瘤患者临床因素治疗

方式与预后的关系 肿瘤患者1年和3年生存率分

别为52%(13/25)和20%(5/25). 1年生存率和3年
生存率与患者性别、年龄、肿瘤大小、手术方

式和术后是否化疗均不相关(P >0.05), 而与临床

2014-06-28|Volume 22|Issue 18|WCJD|www.wjgnet.com
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图  1  肛管直肠恶性黑色素瘤的组织学图片(×100). A: HE染色; B: HMB-45免疫组织化学染色(SP法); C: S-100免疫组织化

学染色(SP法); D: Vimentin免疫组织化学染色(SP法).

     

表  1  25例肛管直肠恶性黑色素瘤患者临床因素治疗方式与预后的关系

项目  n  1年存活 1年内死亡 P 值 3年存活 3年内死亡 P 值

性别 0.428 1.000

  男 14 6   8 3 11

  女 11 7   4 2   9

年龄(岁) 0.434 0.645

  ≥51 13 8   5 2 11

  ＜51 12 5   7 3   9

肿瘤大小(cm) 0.238 0.322

  ≥3.2 13 5   8 4   9 

  ＜3.2 12 8   4 1 11

临床分期 0.047 0.015

  Ⅰ期 12 9   3 5   7

 Ⅱ-Ⅲ期 13 4   9 0 13

浸润深度 0.015 0.009

  黏膜, 黏膜下层以内 11 9   2 5   6

  肌层及外膜层 14 4 10 0 14

手术方式 0.673 1.000

  腹会阴联合切除术 17 8   9 3 14

  局部广泛切除术   8 5   3 2   6

术后化疗 0.695 0.341

  有 14 8   6 4 10

  无 11 5   6 1 10
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■创新盘点
从分子病理学结
合临床方面研究
入手, 为临床早期
诊断提供可靠依
据, 并且从分子病
理学方面为临床
的诊断, 个体化治
疗和综合治疗提
出新的研究热点.

分期、肿瘤浸润深度相关, 差异有统计学意义

(P <0.05)(表1).     

3  讨论

肛管直肠恶性黑色素瘤是一种罕见的肿瘤, 其
组织来源于肛管直肠黏膜内丰富的黑色素细胞, 
占所有恶性黑素瘤比率的0.4%-3.0%, 在肛管直

肠原发性肿瘤中的发病率为0.1%-4.6%[4,5]. 有报

道其手术治疗后的5年生存率为6%-15%[6]. 因此

肿瘤的早期诊断十分必要. 国内对该疾病的报

道较少. 因此, 正确认识肛管直肠恶性黑色素瘤

的临床诊断和治疗特点有助于提高肛管直肠恶

性黑色素瘤的诊治水平. 因为该肿瘤的特殊解

剖部位及缺乏特异性的症状. 因此根据临床表

现诊断十分困难. 本文患者最常见的症状为便

血、肛门不适或肛门区肿物. 多数肿瘤突出于

肠黏膜, 有蒂或无蒂, 呈结节样或息肉样. 早期

肿瘤较小时, 可以出现直肠肿物脱出, 并可自行

还纳. 肿瘤大时常呈菜花样, 表面常有糜烂和溃

疡形成. 肿瘤颜色呈多样性, 黑、紫、褐、红均

可见, 部分肿瘤的周围黏膜亦可见到斑片状色

素. 少数患者首发症状可为腹股沟淋巴结肿大, 
活检时才被确诊. 晚期患者肛门部可见巨大溃

疡肿物, 出现下腹疼痛, 腹股沟有肿大坚硬的淋

巴结, 同时伴体质量减轻、重度贫血等. 由于肛

管直肠恶性黑色素瘤发病率极低, 许多医师对

该病认识不足, 加之患者首发症状多为大便出

血, 故容易与痔疮、直肠息肉等良性疾病混淆

而延误诊治, 导致30%-60%的患者就诊时已有

不同程度的转移[7,8], 本研究提示外院误诊率达

72%. 对于出现以上临床症状应常规行直肠指

诊及结肠镜检查. 病理检查是确诊的唯一方法, 
直肠指诊如发现肛管直肠交界处肿物应警惕肛

管直肠恶性黑色素瘤的可能, 及时行结肠镜检

查并行活检以明确诊断, 对可疑病变应及时行

肿块完整切除, 行病理检查(包括术中冰冻切片

诊断)以提高确诊率. 由于30%-70%的肛管直肠

恶性黑色素瘤是无色素的, 常规病理诊断十分

困难,  因此免疫组织化学标志物的作用就十分

重要. 免疫组织化学标志蛋白HMB45、S-100和
Vimentin经常被用来帮助确诊[6,9], 本研究中免

疫组织化学示HMB45、S-100、Vimentin阳性

率分别为92%、76%、100%,  HE染色镜下肿瘤

细胞胞浆内无黑色素沉着者, S-100、HMB45、
Vimentin标记均为阳性, 免疫组织化学对肿瘤的

早期诊断起着重要作用. 超声学检查和影像检

查CT等有助于判断肿瘤浸润深度和淋巴结转移

情况[10].     
肛管直肠恶性黑色素瘤的治疗方式已经发

展到多学科综合治疗, 包括手术、化疗已被使

用, 手术仍是主要的治疗手段, 手术目的是尽可

能延长生存时间和提高生活质量. 传统观点认

为该肿瘤早期属于局部病变, 后期属于全身系

统性疾病, 肿瘤的浸润深度应对手术方式有绝

对性影响. 现在许多研究关于选择局部广泛切

除术抑或腹会阴联合切除术, 争议一直存在. 推
荐腹会阴联合切除术的人认为: 腹会阴联合切

除术能更广泛的切除肛管、直肠及其周围组

织, 使肿瘤的切除更彻底, 减少了术后淋巴结转

移率和局部复发率. 推荐局部广泛切除术的人

认为: 虽然腹会阴联合切除术对控制局部复发

有利, 但在延长生存期方面并不比局部扩大切

除术优越. 因为肛管直肠恶性黑色素瘤外科治

疗失败的主要原因是远处转移, 而不是局部复

发; 而局部扩大切除术降低了手术创伤, 避免了

结肠腹部造瘘, 提高了患者术后生活质量, 因而

提出局部扩大切除术可替代腹会阴联合切除术, 
成为治疗肛管直肠恶性黑色素瘤的最佳手术方

式[3,11]. 本组研究表明, 肿瘤患者进行局部广泛

切除术抑或腹会阴联合切除术后, 患者的1和3
年生存率统计学上并无显著意义(P >0.05), 这一

结果与Yap等[9]和Carcoforo等[12]的研究结果类

似. 除手术外, 尚可采用化疗、放疗及生物治疗. 
但肛管直肠黑色素瘤对化疗、放疗的敏感性较 
差[2,13]. 化疗药主要为氮烯咪胺、长春新碱、争

光霉素、环己亚硝脲等; 生物制剂主要为干扰

素和白介素-2; Ballo等[14]报道放疗可对局部复

发有一定控制, 与本研究经术后化疗或无化疗

的患者对比一样, 生存率上并无显著的统计学

意义(P >0.05). 这表明肛管直肠黑色素瘤是一种

恶性程度很高的疾病, 一旦确诊后, 无论是否接

受全身治疗, 对患者的生存期意义不是很大. 不
过有一些报道说, 尽管这些全身治疗对预后的

影响很小, 但他们在控制症状或改善患者的质

量生活方面有一定的效果[15], 中位生存期也明

显长于后者. 因此, 我们应根据肿瘤不同阶段选

择合适的治疗方案. 肛管直肠恶性黑色素瘤预

后极差, 本研究中肿瘤患者1和3年生存率分别

为52%和20%, 由于现有的回顾性研究组间差异

大, 样本量较少, 要做一个前瞻性的评估很困难. 
尽管如此, 有学者统计一例患者的生存期已经

超过10年[16]. 因此对患者进行积极的治疗十分必
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要. 本研究中, 肿瘤患者的1和3年生存率与患者

性别、年龄、肿瘤大小及治疗方式均无显著的

统计学意义(P >0.05), 而与患者的临床分期及肿

瘤的浸润深度相关(P <0.05), 肿瘤未发生转移及

瘤组织局限于黏膜及黏膜下层的患者预后较好, 
生存率较高. 因此肿瘤的早期诊断早期治疗十

分必要.     
总之, 肛管直肠恶性黑色素瘤是一种恶性程

度很高的疾病, 预后差, 极易发生转移, 中位生

存期短, 手术切除是肛门直肠黑色素瘤治疗的

第一选择, 就诊时肿瘤临床分期、浸润深度是

影响预后的重要因素, 与性别、年龄、肿瘤大

小治疗方式无关. 因此提高对本病的认识, 力争

做到早期诊断、早期治疗是提高本病生存率的

关键.     
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■同行评价
本文具有一定指
导意义.
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