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摘  要 

影像学在颅内生殖细胞肿瘤诊断中发挥着重要作用，一些特征性的表现有利于将其与其他肿瘤性病变区

分。此外，在颅内生殖细胞肿瘤中，不同组织学亚型的生物学特性也存在差异，明确诊断对于临床治疗

决策十分重要。随着影像组学及机器学习的发展，通过图像实现组织学亚型区分也具有了可能性。因此，

本文旨在分析生殖细胞肿瘤的影像学特征，并对其影像组学研究进展进行综述。 
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Abstract 
Medical Imaging plays an important role in the diagnosis of intracranial germ cell tumors (ICGCTs), 
and some characteristic manifestations are conducive to distinguishing it from other tumorous le-
sions. In addition, in ICGCTs, the biological characteristics of different histological subtypes are also 
different, and a clear diagnosis is very important for clinical treatment decision. With the develop-
ment of radiomics and machine learning (ML), it is possible to distinguish histological subtypes 
through ML. Therefore, this paper aims to analyze the imaging features of germ cell tumors and 
review the advances in their radiomics. 
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1. 引言 

颅内生殖细胞肿瘤以儿童及青少年多见[1] [2]，发病部位常见于松果体区、鞍上区，其次为基底节区，

其它部位则相对罕见。多数患者会表现出头痛、恶性呕吐、多饮多尿等临床症状，此外根据病变部位及

受累情况不同，会出现视物模糊，进行性肢体活动障碍及内分泌相关疾病等(如性早熟、矮小症)，当病灶

增大压迫下丘脑，往往会出现帕里诺综合征(垂直凝视麻痹、会聚性眼球震颤、瞳孔扩大、对光反应差)。
该疾病的发生在性别上存在差异，在总体上男女比例约 2:1，其中松果体区以男性多见，鞍上区以女性多

见，基底节区则几乎为男性。不同地理区域，其发病率也存在差异，在西方国家，ICGCTs 占原发性中枢

神经系统肿瘤的 0.4%~3.4%，而在亚洲，特别是日本和韩国，其发病率高出 5~8 倍[3] [4]。 
2021 年 WHO 中枢神经系统肿瘤分型将生殖细胞肿瘤按组织学类型分为了成熟畸胎瘤、未成熟畸胎

瘤、伴体细胞型恶性转化的畸胎瘤、生殖细胞瘤、胚胎癌、卵黄囊瘤、绒毛膜癌及混合生殖细胞瘤[5]，
其中以生殖细胞瘤最为多见，约占生殖细胞肿瘤的 60%~70%，其次为混合生殖细胞瘤，约占 20% [6]。
从预后差异，又可将生殖细胞肿瘤划分为好、中、差三组，其中由于单纯生殖细胞瘤对放、化疗高度敏

感性以及成熟畸胎瘤细胞的高度分化，使得疾病的预后较好，含合体滋养巨细胞的生殖细胞瘤与未成熟

畸胎瘤及部分混合生殖细胞瘤则次之，伴体细胞型恶性转化的畸胎瘤、胚胎癌、卵黄囊瘤、绒毛膜癌及

余下的混合生殖细胞瘤则预后最差[7]。据 Calaminus 等报道，生殖细胞瘤患者进行单纯放射治疗十年 OS
可达 90% [8]。此外成熟性畸胎瘤手术全切是最好的治疗方式，而对于其余含恶性成分的生殖细胞肿瘤，

则需要进行综合治疗[9]。尽管如此，其预后仍较差，五年生存率仅有约 50%~60% [10]。因此对于生殖细

胞肿瘤患者，明确诊断对于临床治疗决策十分关键。影像学则是疾病诊断中不可或缺的一部分。 

2. 影像学表现 

2.1. 松果体区 

松果体区是生殖细胞肿瘤第一好发的部位，同时生殖细胞肿瘤又是所有年龄段儿童松果体区最常见

肿瘤，约占总体的 50% [11]。当病变发生在该部位时，易引起中脑导水管的阻塞，因此患者多因头痛、

恶性呕吐的颅内高压临床表现前来就诊，而 CT 和磁共振检查能够发现松果体区的占位病变及中脑导水

管受压情况。 
松果体区生殖细胞肿瘤多呈类圆形，体积较大时也可呈浅分叶状，当肿瘤沿第三脑室侧壁浸润生长，

使三脑室后部呈“V 型”狭窄，整个肿瘤呈蝴蝶状，这是松果体生殖细胞肿瘤具有特征性的表现。在 CT
上，病变实性成分多呈等及稍高密度，MRI 上以等/长 T1、等/长 T2 信号为主，DWI 序列及 ADC 图像上

可表现出弥散受限，增强扫描可见明显均匀或不均匀强化。当病变组织学类型为畸胎瘤或含有畸胎瘤成

分时，多伴有坏死囊变及出血，且在影像检查中可以观察到脂肪及钙化成分存在。相反，生殖细胞瘤密

度及信号多均匀[12]，其钙化相对少见，所见钙化多为软组织肿物包裹的钙化斑，呈“吞噬型”钙化。除
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此之外，绒毛膜癌、内胚窦瘤、胚胎癌及混合生殖细胞瘤，影像学表现缺乏特异性[13]，但当血液及脑脊

液 AFP 及 β-HCG 显著升高时(β-HCG > 50 IU/L 或 AFP > 25 ng/mL) [14]有利于与单纯生殖细胞瘤鉴别。 

2.2. 鞍上区 

鞍上区是病变第二好发的部位，患者多因多饮多尿前来就诊。早期垂体磁共振检查可能提示 T1 神经

垂体高信号消失和(或)垂体柄的增粗，而无明显占位性病变，而除生殖细胞肿瘤外，朗格汉斯细胞组织细

胞增生症、淋巴细胞性垂体炎等疾病累及垂体柄也会出现相似影像表现。在随访过程中，病变会趋于明

显，可见占位性病变形成，并可累及鞍内。相较于松果体区生殖细胞肿瘤而言，鞍区病变坏死、囊变和

出血更多见，钙化较少见，Wang Y [15]等在对 56 例颅内生殖细胞瘤患者 MRI 进行了回顾性分析，67%
的鞍区患者影像学表现出坏死，33%出现出血，松果体区患者 25%显示出多个小囊肿，19% CT 证实钙化。

当病变表现为松果体及鞍区双病灶时，应首先考虑为生殖细胞肿瘤，并且更倾向于生殖细胞瘤[8]。 

2.3. 基底节区 

基底节区病变患者自病变发生至初次检查时间通常较长，早期基底节区生殖细胞肿瘤患儿常表现为

模糊症状，如缓慢进展性轻偏瘫和认知功能下降[16]，这主要与肿瘤呈浸润性生长，累积内囊后肢有关

[17]。在早期阶段 CT 上，基底节区可见斑片、片状稍高密度影，MRI 的 T2 加权上肿瘤通常表现为界限

不清的高信号病变，增强后 T1 加权图像通常显示无增强或仅轻微强化[18] [19]，使得诊断易被延误。并

且早期基底节区病变患者往往还需要与一些非肿瘤性病变相鉴别，如炎性病变、缺血性脑病等，因此基

底节区患者明确诊断时通常已显示为较大的占位性病变，伴瘤内坏死囊变及出血，但占位效应并不明显，

瘤周水肿轻或无，且同时可伴有同侧偏侧萎缩，这可能是由于肿瘤浸润纤维束引起的华勒氏变性(如同侧

外侧颞区大脑皮层、大脑脚萎缩等) [20] [21]。 

2.4. 播散 

据研究表明颅内生殖细胞肿瘤较易发生脑脊液、室管膜的播散种植，发生率高达 10%~20% [22]，因

此在颅脑 MRI 检查基础上，通常会增加全脊髓检查，增强扫面上可表现为线样、条片及结节状强化。 

3. 影像鉴别诊断 

3.1. 松果体实质起源肿瘤 

松果体区肿瘤除生殖细胞肿瘤外，还应考虑松果体实质起源肿瘤，它是三脑室后部第二多见肿瘤，

约占 27% [23]，包括松果体细胞瘤及松果体母细胞瘤等。(1) 松果体细胞瘤：松果体细胞瘤多见于中年女

性，实性为主，囊性也可见，多为圆形或类圆形、浅分叶状肿块，其实性成分信号及密度多较均匀，边界

清楚，无侵袭性，DWI 序列及 ADC 图像无弥散受限，其内出血、坏死囊变较少见，钙化较为明显。与生

殖细胞肿瘤软组织肿块影包绕松果体区钙化表现不同，松果体细胞瘤主要表现为周围型，呈爆裂样。(2) 
松果体母细胞瘤：患者通常年龄较小，多见于婴儿期和儿童期，病变生长迅速，体积较大，呈深分叶状，

不规则，易侵犯周围组织，并可伴有脑脊液播散。病变实性成分密度稍高，MRI 以长 T1、长 T2 信号为

主，DWI 序列及 ADC 图像多表现为弥散受限，并且其内坏死、囊变及钙化多见。其中钙化模式与松果

体细胞瘤同样表现为周围型[24]，这一点有助于与生殖细胞肿瘤鉴别。 

3.2. 颅咽管瘤、鞍上区朗格汉斯细胞组织细胞增生症(LCH)及视神经胶质瘤 

鞍上区生殖细胞肿瘤则需要与颅咽管瘤、LCH、视神经胶质瘤等鉴别。(1) 颅咽管瘤：颅咽管瘤是一

种中枢神经系统良性肿瘤，具有两种不同组织学类型，分别是造釉细胞型和乳头型，其中以造釉细胞型
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多见，发病高峰为 5~10 岁及 40~60 岁；病变以囊性及囊实性为主，可见单囊或多房囊性成分。相较于生

殖细胞肿瘤而言，其囊性成分更为明显，体积更大，成分相较更复杂，T1WI 上低、等、高及混杂信号均

可见，并且在 CT 上囊壁可见特征性蛋壳样钙化；其实性成分多为等密度，MRI 弥散序列上多无弥散受

限表现，增强扫描可见均匀或不均匀强化。实性表现的颅咽管瘤相对少见，增强后明显不均匀强化，呈

“椒盐征”。(2) LCH：鞍区 LCH 与生殖细胞肿瘤在影像上表现相似，早期二者均可表现为垂体柄的增

粗及神经垂体高信号的丢失，当鞍上区形成明显占位时，LCH 在密度、信号及病变内成分上都与生殖细

胞肿瘤极其相似，通常难以鉴别，但生殖细胞肿瘤在 DWI 上可表现出弥散受限，具有一定的鉴别价值。

此外 LCH 患者 80%会伴有骨骼系统的受累[25]，二者多可借此鉴别，而涉及孤立性垂体柄受累 LCH 患

者，通常难以鉴别。(3) 视神经胶质瘤：多见于学龄前儿童，典型临床表现为视力下降和眼球突出。病变

主要发生于眶内段，可延视神经管向颅内延伸，影像上主要表现为视神经梭形增粗，或呈不规则肿块影，

多伴有视神经管扩大，同时累及眶内段、管内段及颅内段则可表现为“哑铃形”。少数病变内伴有囊变，

钙化较为罕见，增强可见轻–中度均匀或不均匀强化。 

3.3. 胶质瘤、原发性淋巴瘤 

基底节区生殖细胞肿瘤应与胶质瘤、原发性淋巴瘤相鉴别。(1) 胶质瘤：其中低级别胶质瘤，CT 上

呈均匀或不均匀低密度灶，MRI 上呈长 T1、长 T2 信号，其内钙化罕见，瘤周无或轻度水肿，无明显占

位效应，DWI 一般无弥散受限，增强不强化或轻度强化，其中毛细胞星型细胞瘤增强可有明显强化；而

生殖细胞肿瘤病变早期可表现为不规则斑片状等及稍高密度影，随着病变进展可见坏死囊变出血及钙化，

实性成分可见明显不均匀强化。高级别胶质瘤则密度及信号多不均匀，其内坏死囊变出血多见，钙化少

见，DWI 多有弥散受限。病变占位效应及瘤周水肿多显著，增强扫描多呈不均匀结节状或花环样强化。

(2) 原发性淋巴瘤：以中老年人多见，好发于深部白质，多见于侧脑室、第三脑室旁及胼胝体和基底节区，

肿瘤边缘多呈分叶状，CT 上多呈稍高密度，MRI 的 T2 序列为稍高或等信号，DWI 序列及 ADC 图像上

多可见弥散受限，增强扫描呈明显均匀强化。病变可沿侧脑室旁和室管膜下浸润性生长，与生殖细胞肿

瘤不同，病变通常较少囊变，很少出血，无钙化，瘤周水肿明显，总体占位效应轻。 

4. 影像研究进展 

尽管常规影像检查对于颅内生殖细胞肿瘤组织学亚型区分的价值有限，在一些研究中，依旧提出不

同组织学类型影像学表征下存在的差异。 
例如，Wu CC [26]等人在生殖细胞瘤与 NGGCTs 的影像鉴别研究中发现，在 MRI 检查中，NGGCTs 

(36.6 ± 17.0 mm, P = 0.002)比生殖细胞瘤(25.7 ± 11.6 mm)体积更大，瘤内 T1 高信号灶和中度显著强化更

多；表观扩散系数(ADC)均值(×10−3 mm2/s)，生殖细胞瘤(1.113 ± 0.415)显著低于 NGGCTs (2.011 ± 0.694, 
P = 0.001)，并且双侧丘脑延伸和瘤周水肿是生殖细胞瘤比 NGGCTs 更常见的显著特征[27]｡研究显示血

清肿瘤标志物联合 T1 高信号和/或 ADC 增强模式有助于术前鉴别颅内生殖细胞瘤和 NGGCTs [26]。再

者，Morana G [28]等人也对生殖细胞肿瘤患者的 MR 成像进行了研究，在一个小样本的研究人群 T2 * 成
像上，他们发现颅内纯生殖细胞瘤(钙化除外)几乎都呈等信号或稍高信号，而所有 NGGCTs 均呈明显低

信号。除此之外，Lou 等[29]强调了 SWI 在基底节生殖细胞瘤早期识别中的潜在价值。当然，这些差异

对于明确诊断的价值有限，所涉及差异程度实际上难以度量，也无法确立确切的标准。 
近年来，随着计算机技术以及人工智能不断发展，影像学诊断信息已不再局限于基于图像的语意描

述，而是逐渐深入到隐藏在图像之下的定量特征。影像组学是从影像图像中高通量的提取定量特征，运

用机器学习技术构建疾病的预测、诊断、及预后等相关模型。其主要步骤包括：临床资料和影像图像资

https://doi.org/10.12677/acm.2025.1551435


童赞涌，张雨婷 
 

 

DOI: 10.12677/acm.2025.1551435 792 临床医学进展 
 

料获取、感兴趣区的勾画分割、影像组学特征的提取筛选、统计学分析和建立预测模型。相关研究表明，

放射组学特征与细胞水平的异质性指数密切相关[30] [31]，这使得通过影像信息去推断细胞乃至基因的水

平成为了可能。此外，与活检只能获取部分组织病理学信息不同，生物医学图像能够更全面地反映肿瘤

的整体表达情况[32]。在这之中，涉及中枢神经系统肿瘤的影像组学研究不在少数，例如将影像组学运用

至胶质瘤分级[33]、将其用以髓母细胞瘤分子亚型的预测[34]乃至预后评估[35]等，均显示出其潜在的应

用价值及广阔的应用前景。 
既往已有基于影像组学的颅内生殖细胞肿瘤鉴别诊断的研究，例如 Chen B 等人运用影像组学的方法

对鞍区生殖细胞肿瘤与颅咽管瘤进行鉴别，他们通过提取病变在 MRI 的 T1WI 增强和 T2WI 序列中的影

像学特征，运用三种特征选择方法和三种分类器相结合，建立诊断模型。最终结果显示，在对比增强 T1WI
图像的模型，RFS + RFC 和 LASSO + LDA 被观察为最佳模型，AUC 为 0.91；对于 T2WI 图像中应用的

模型，观察到 DC + LDA 和 LASSO + LDA 是最佳模型，AUC 为 0.88 [36]。同样，Fan Y [37]等人也利用

临床放射组学技术对生殖细胞瘤和松果体实质肿瘤进行了区分研究。他们从 T2WI 和钆增强 T1WI 序列

图像中提取了 1562 个放射组学特征。采用弹性网和支持向量机算法进行特征选择和分类算法，放射组学

和临床放射组学模型的 AUC 分别达到 0.88 和 0.94。 
此外，涉及组织学亚型间区分也已有相关的研究报道，Feliciani G [38]等人就曾运用影像组学的方法

鉴别睾丸的生殖细胞瘤与非生殖细胞瘤性生殖细胞肿瘤，证明了放射组学在生殖细胞肿瘤组织学类型鉴

别诊断中的潜力。而在病理学表现上，颅内生殖细胞瘤中含有大上皮样细胞和小淋巴样细胞，这与睾丸

精原细胞瘤及卵巢的无性细胞瘤相似[39]，这一定程度上支持了将影像组学的方法拓展至颅内生殖细胞

肿瘤组织学类型鉴别的可能性。在随后 Ye N [40]等人的研究中，这一点很快便得到了初步的证实。他们

在尝试使用基于临床和放射组学的 ML 来区分松果体生殖细胞瘤和其他松果体区肿瘤的研究中，同时包

括肿瘤间的鉴别及组织学亚型(生殖细胞瘤与 NGGCTs)的区分。他们从 T1WI、T2WI、T2-FLAIR 和增强

T1WI 序列中提取肿瘤及肿瘤周围水肿特征，并探索这些序列的各种组合，以确定最优分类模型的最有效

组合。最终，利用水肿–肿瘤和 T2-FLAIR 组合的随机森林分类模型在所有纯放射组学模型中表现最好，

AUC 为 0.80 (CI 95%: 0.74~0.86)。 

5. 总结与展望 

生殖细胞肿瘤虽然是一种少见的恶性肿瘤，但每年的发病人数却不在少数。影像学是诊断颅内生殖

细胞肿瘤重要的检查方法，它对于病变的定位及定性十分关键，但其对于组织学类型的区分价值有限。

目前，生殖细胞肿瘤的诊断主要是围绕影像学、肿瘤标志物以及组织病理学活检来进行。实际上，我们

都期望能够运用一种无创的、低风险的检查技术对疾病进行精确诊断。随着研究的进展，一些存在于组

织类型间的影像学显著差异性特征被揭示，而影像组学被认为能够反应细胞乃至基因水平信息的一种新

的方法，通过高通量的提取影像图像信息，一些潜在的非语义特征能被识别，使得其作为一种无创性的

方法实现颅内生殖细胞肿瘤组织学类型鉴别成为可能。 
既往已有较多的围绕生殖细胞肿瘤影像组学文献报道，并取得了一些成果，但目前影像组学的研究

仍缺乏标准化的步骤，在过去的数十年间，人们做出了多种努力来推进定量成像，包括定义采集和重建

标准[41] [42]。尽管正在努力使该方法标准化，但尚未证明其结论在学术研究之外的应用是合适的[43] [44]，
继续推进研究方法标准化、进行更大样本量，多中心以及可重复性更高的研究是我们需要追求的目标。 
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