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摘  要 

Xp11.2易位/TFE3基因融合相关性肾癌是一种非常罕见的肾肿瘤亚型，多发生于儿童，早期即可发生转

移。本病主要临床表现包括无痛性肉眼血尿、腹部肿块和患侧腰痛，其中大约三分之一的患者是无症状

的。本病的诊断主要依靠组织病理学特征和免疫表型及基因检测，影像学检查较难诊断。本文报道1例
成年男性患者的Xp11.2易位/TFE3基因融合相关性肾癌病例。该患者为21岁的成年男性，于入院7天前

经查体发现左肾占位，无明显的临床表现。本文通过文献复习Xp11.2易位/TFE3基因融合相关性肾癌的

发病机制、流行病学、临床表现、影像学特点、病理学特点、治疗及预后，旨在提高对该病的认识。 
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Abstract 
Xp11.2 translocation/TFE3 gene fusion-associated renal carcinoma is a rare RCC subtype, which 
occurs mostly in children and can metastasize early. The main clinical manifestations of this dis-
ease include painless gross hematuria, abdominal mass, and low back pain on the affected side. 
About a third of patients are asymptomatic. The diagnosis of this disease mainly depends on his-
topathological features, immunophenotype, and genetic testing, while imaging examination is dif-
ficult to diagnose. In this article, one case of Xp11.2 translocation/TFE3 gene fusion-associated 
renal carcinoma was reported. The patient was a 21-year-old man who revealed a left kidney oc-
cupied by ultrasound for seven days. No other notable clinical symptoms were identified. In this 
article, literature review was performed to investigate the pathogenesis, epidemiology, clinical ma-
nifestations, imaging features, pathological features, treatment, and prognosis of Xp11.2 transloca-
tion/TFE3 gene fusion-associated renal carcinoma, and summarize the diagnosis and treatment 
experience of this case. 
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1. 引言 

Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌是一种非常罕见的肾肿瘤亚型。在 2004 年，Xp11.2 易位肾

癌被世界卫生组织(WHO)确认为一种新的肾癌亚型[1]。它属于 MiT (小眼畸形相关转录因子)家族易位肾

细胞癌的分类[2]。本病在儿童中多见，几乎 35%的儿童肾细胞癌与 TFE3 易位有关，而在成人中少见，

仅占成人肾细胞癌的 1.5%。该病在儿童患者中表现出惰性特征，而在成人患者中表现为进展迅速的侵袭

性疾病[3]。本文报告了 1 例 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的成人病例并回顾相关文献，以提高

临床医师对该病的认识水平。 

2. 病例资料 

2.1. 病史及体检检查 

患者男性，21 岁，因“检查发现左肾占位 7 天”于 2021 年 5 月 8 日就诊于我院，患者来院时神志

清，精神可，饮食、睡眠可，大小便正常。无尿频、尿急、尿痛、血尿及排尿困难等不适。近期无明显

的体重减轻。专科查体未见明显异常。入院前 7 天检查腹部 B 超发现左肾实质性回声，随后行腹部 CT
示左肾占位性病变。1 天后患者来我院门诊就诊，行腹部平扫加增强 CT (图 1)显示左肾下级见团块样异

常密度，最大截面约 3.1*2.5 cm，形态不规整边缘尚清，周边及内部见条块样高密度钙化影，增强扫描

呈轻度强化。肾周脂肪间隙清晰，与邻近组织分界清楚。扫描层面未见明显肿大淋巴结。患者遂就诊于

我院。患者既往身体健康，无高血压病、糖尿病、心脑血管疾病病史。无重大外伤及手术史，无输血史，

无药物及食物过敏史，无吸烟及饮酒史。父母均身体健康。 
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注：(a)：腹部平扫 CT 横断面；(b)：腹部增强 CT 横断面(箭头处为病灶)。 

Figure 1. Preoperative imaging data of the patient (May 2, 2021) 
图 1. 患者术前影像学资料(2021 年 5 月 2 日) 

2.2. 体格检查 

入院体格检查：体温 36.5℃，脉搏 70 次/分，呼吸 17 次/分，血压 127/89 mmHg (1 mmHg = 0.133 kPa)。
心、肺、腹查体无明显异常。双肾区无畸形，双肾下级均未触及，双肾区无明显叩痛，双侧肋脊角区未

闻及血管杂音。双输尿管区无压痛，膀胱无隆突，耻骨上叩诊浊音。正常男性外生殖器。 

2.3. 实验室及辅助检查 

入院血常规示血红蛋白 154 g/L，白细胞 6.40 × 109/L，血小板 262 × 109/L，凝血功能、生化检查均未

见明显异常。胸部 CT 未见明显异常。 

2.4. 诊治经过 

初步诊断为左肾肿物性质待查，排除手术禁忌并征求患者及家属同意后于 2021-05-12 行腹腔镜左腹

膜后肾部分切除术。建立后腹腔后游离腹膜后脂肪，在后侧打开肾筋膜，超声刀锐性游离左肾，见肿瘤

位于左肾下级背侧，大小约 4*2.5 cm 肿瘤，血管阻断钳阻断左肾动脉后，成功切除左肾肿块及周围组织。

患者术后恢复良好，血液引流较少。术后病理示：(左侧)肾脏 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌(II
级)，体积 3.5*2.8*2 cm，部分出血、坏死，部分钙化，位于肾被膜下，距切除面甚近。脂肪组织，未查

见癌。免疫组化染色示：TFE3 (+)、CD10 (部分+)、CA IX (少量+)、Vimentin (−)、CD117 (−)、CK7 (−) (图
2(c)~(h))。荧光原位杂交检测结果示：可见 TFE3 基因断裂(图 2(b))。诊断为 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合

相关性肾癌。 
 

 
注：(a)：肿瘤标本 HE 染色，200 倍；(b)：TFE3 裂解探针分析鉴定出分裂信号，1000 倍；(c)：TFE3 的表达；(d)：
CK7 表达；(e)：CD10 表达；(f)：CD117 表达；(g)：CA9 表达；(h)：Vimentin 表达；(图像(c)~(h)放大 200 倍)。 

Figure 2. Representative images of postoperative pathological features of tumors 
图 2. 肿瘤术后病理特征的代表性图像 
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2.5. 转归 

患者术后未行其他药物治疗，恢复良好后出院。随访至 2022 年 10 月 8 日，患者术后未行特殊治疗，

术后 1 年于外院行 CT 复查(未见报告)无肿瘤复发及转移。 

3. 讨论 

最初的 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌病例是 Tomlinson 等人[4]报导的一位 17 个月大的儿

童患者。从那时起人们发现了 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌。这种遗传病是由染色体 Xp11.2
上 TFE3 基因易位导致的 TFE3 表达增加引起的。在 2004 年，Xp11.2 易位肾癌被世界卫生组织(WHO)确
认为一种新的肾癌亚型[1]。2016 年，Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌被纳入 MIT 家族易位肾细

胞癌中[2]。TFE3 仅在肿瘤中检测到，提示其在细胞生长和肿瘤发生的改变中可能存在规律。TFE3 的持

续表达和转录将会促进肾癌的发生。Höcker 等人[5]研究发现 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的发

病可能与 cyclin D1、cyclin D3、P21 的过表达引起的细胞周期的失调有关。Argani 等人[6]的研究表明化

疗可促进 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的发生发展。在 39 例经基因证实的易位肾细胞癌中，

有 6 例(15%)出现在接受过细胞毒性化疗的患者中。 
Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的主要临床表现包括无痛性肉眼血尿、腹部肿块和患侧腰痛，

其中大约三分之一的患者是无症状的[2]。例如，在我们报道的成人病例中，肾肿瘤是在体检时通过 B 超

偶然发现的，而没有相关的临床表现。Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关的肾癌约占儿童肾肿瘤的 50%，

而在成人肾癌患者中仅占 1%~4%，女性的发病率比男性高(2.5:1) [7]。 
Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌为单发囊实性肿块和包膜肿块，多数位于髓质，少数伴有钙

化和淋巴结转移，通常有清晰的边界[8]。在平扫 CT 上，肿瘤实质表现为等密度或略高密度，影像表现

提示肿瘤内伴有出血、坏死及钙化，且钙化较其他肾细胞癌亚型更常见[9]。肿瘤强化在各期均小于正常

肾皮质，皮质期和髓质期大于正常肾髓质，延迟期小于正常肾髓质[10] [11]。Xp11.2 易位/TFE3 基因融合

相关性肾癌在 T2WI 上呈低信号，T1WI 上呈等或稍高信号[12]。在本病例的双肾增强 CT 中，可见团块

状异常密度，内部见条块样高密度钙化影，增强扫描呈轻度强化。但由于 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相

关性肾癌的 CT 表现没有明显的特征性表现，与常见的肾癌类型较难鉴别[13]，导致我院影像科初步诊断

考虑为良性病变。虽然 CT 和 MRI 表现对术前诊断有一定的帮助，但最终确诊主要依赖组织病理学检查。 
Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌肉眼可见单个肿块，其表面呈黄褐色，伴有出血和坏死灶，

偶有局灶性囊性变。大多数成人病例呈透明细胞组织学类型，而儿童病例多为乳头状[14]。Xp11.2 易位

/TFE3 基因融合相关性肾癌通常具有以下免疫组化特征：PAX8 阳性、波形蛋白(vimentin)阳性、P504S
阳性、细胞角蛋白 7 (CK7)阴性、碳酸酐酶 IX (CA IX)阴性和 CD10 阳性[15] [16]。最初，TFE3 蛋白的阳

性免疫染色是此类遗传性肾细胞癌诊断的金标准。Klatte 等人[17]回顾性分析了 848 例连续的肾癌病例发

现 TFE3 高表达与肿瘤的转移和预后不良有关，但 TFE3 不能作为诊断 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关

性肾癌的基因。Yang 等人[15]的研究发现在极少数(0.4%)的透明细胞癌中 TFE3 呈强阳性，这也表明了

TFE3 免疫组织化学在诊断 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌方面存在缺陷。由于 TFE3 免疫染色常

见假阳性或假阴性结果，通过荧光原位杂交技术诊断 TFE3 基因重排现在是 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合

相关性肾癌的金标准[18]。该方法可以快速准确地检测基因易位，可应用于石蜡包埋的组织切片。TFE3
基因易位的典型断裂信号显示为核中有一对分裂的红色和绿色信号，而荧光原位杂交技术的正常结果是

融合的杂交信号。我们报导的病例就具有较为典型的病理特点。其免疫组化染色示：TFE3 (+)、CD10 (部
分+)、CA IX (少量+)、Vimentin (−)、CD117 (−)、CK7 (−)。荧光原位杂交检测结果示：可见 TFE3 基因

断裂。 
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Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的预后差异很大，其在儿童和青少年中侵袭性较弱，而在成

人中表现出较强的侵袭性行为。Malouf 等人[19]的研究证明了患者年龄越大则预后越差。Ma 等人[20]回
顾性分析了确诊为 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的 73 名成人和 17 名儿童后，他们发现淋巴转

移阳性相对于成人更常见于儿童，但淋巴转移阳性的儿童的 5 年总生存率和无进展率显著高于成人患者。

既往的病例表明 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌患者通常在淋巴结转移后预后较差。总体而言，

Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌比乳头状肾细胞癌恶性程度更高，与透明细胞肾癌大致相当。目

前对这种疾病预后的了解还有待深入。 
Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的目前还没有较为理想的治疗手段。手术是无远处转移患者

的主要治疗方法。本病在大多数情况下是通过术后病理诊断的。对于转移性 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合

相关性肾癌患者，靶向疗法和免疫疗法正在摸索阶段。最近的研究表明，血管内皮生长因子受体靶向剂

和雷帕霉素靶点抑制剂在治疗转移性 TFE3 肾细胞癌中具有积极作用。Chang 等人[21]研究发现 PD-L1 阳

性表达是 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的无进展生存期和总生存期的独立不良预后因素，靶向

PD-L1 治疗 Xp11.2 易位/TFE3 基因融合相关性肾癌的潜在疗效有待进一步研究。其他靶向剂和免疫检查

点抑制剂目前正在测试和开发中。我们报导的患者仅进行了手术治疗，随访至今仍未发现复发及转移，

希望能为本病的研究提供参考。总的来说，由于迄今为止本病的样本量小，疾病机制尚不清楚，免疫治

疗和靶向治疗相结合的最佳治疗方法仍在摸索阶段。 
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