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综合征是一种颈椎融合畸形所引起

的一系列综合征(

6L6!

年
U1:

GG

.1

和
O.:1

首次报道

了该病!

6

"

#临床上较少见#常与先天发育有关(本院

!56N

年收治
6

例
U1:

GG

.1DO.:1

综合征伴颅颈交界区畸

胎瘤患者#现将诊治结果报道如下(

?

!

临床资料

!!

患者#女#

K!

岁(因反复头昏痛
N

年#加重伴不能

行走
!

`个月来本院就诊(患者曾在当地医院诊断为

.颅内肿瘤/#因被告知手术风险高#后放弃手术自行

口服中药治疗$具体不详%#半个月前因左侧肢体麻木

无力症状明显再次于当地中心医院就诊#拟行开颅手

术时因气管插管困难终止手术#后为求进一步诊治就

诊本科(入院查体&生命体征正常#心'肺'腹未见异

常(神志清楚#颈短'后发际低#颈部活动稍受限#站

立不稳#需要他人帮扶#无法行走*双眼视力下降&左

眼
65BE

手动#右眼
52!N

*双侧视乳头苍白#左侧肢体

感觉减退*左侧肢体肌力下降&左上肢
1

^

#左下肢

1

`

*生理反射存在#病理反射未引出(头颅
S3

显

示&小脑中线附近显示一巨大占位#大小约
72NBEr

M2JBErJ26BE

#病灶呈囊实性改变可见边缘钙化#

病灶经枕骨大孔向脑外疝出#脑干及脊髓受压$图
6
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&轴位

图
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综合征伴颅颈交界区畸胎瘤的
S3

表现
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$
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轴位*

S

'
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轴位*
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增强轴位*
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增强冠状位

图
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综合征伴颅颈交界区畸胎瘤的
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头颅
R#)

显示&小脑中线附近显示一巨大占位#

大小约
72NBErM2JBErJ26BE

#病灶大部分呈等

3

6

短
3

!

信号#其内可见小点片状长
3

6

长
3

!

信号

影#第四脑室受压变窄#双侧脑室及第三脑室稍扩大#

增强病灶小片状轻度强化#考虑&$

6

%低级别胶质瘤伴

出血*$

!

%室管膜瘤*$

K

%血管母细胞瘤$图
!

%(入院诊

断&后颅窝巨大占位#$

6

%脑膜瘤*$

!

%梗阻性脑积水*

$

K

%颈椎畸形(

患者于
!56N

年
M

月
L

日在全身麻醉下行经右枕

开颅小脑幕入路颅内肿瘤切除术#用纤维支气管镜经

鼻插管全身麻醉成功后#取俯卧位#行右枕部马蹄形

骨瓣开颅#.

`

/字型剪开脑膜后见脑组织张力高#立

即行侧脑室枕角穿刺释放脑脊液#脑组织明显塌陷后

牵开器显露小脑幕#术中显微镜下切开小脑幕后见黑

褐色胶冻样液体流出#吸尽大部分液态物后#以取瘤

钳钳出固态.沥青样/物#共约
N5EP

#内含毛发'钙化

等组织#瘤腔彻底止血#人工脑膜修补缝合硬脑膜#并

于硬膜外留置引流管
6

根(术后诊断&
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综

合征伴颅颈交界区畸胎瘤(术后常规使用静脉抗生

素
K?

(患者术后病检提示&形态符合良性畸胎瘤*

6N?

切口甲级愈合拆线出院#出院时头痛'头昏明显

缓解#能在他人搀扶下缓慢行走#双眼视力无明显改

善(近期电话随访#

!

个月前患者当地医院复查视力

提示左眼
526N

#右眼
52M5

#基本生活能自理(

@

!

讨
!!

论

!!
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综合征主要是以颈椎先天性分节障

碍为特点#最早在
6L6!

年由尸检发现#典型的临床表

现为短颈'后发际低'颈椎活动受限#同时伴有两个或

多个非节段性颈椎骨融合!

!

"

(颅内畸胎瘤发病率很

低#占所有颅内肿瘤的
52Ka

"

52La

!

K

"

(畸胎瘤是来

源于有多向分化潜能的生殖细胞的肿瘤#往往含有
K

个胚层的多种多样组织成分#排列结构错乱(根据其

外观又可分为囊性及实性两种*根据其组织分化成熟

程度又可分为良性畸胎瘤和恶性畸胎瘤两类(颅内

畸胎瘤与其他颅内胚胎性肿瘤类似#倾向于生长在中

线部位#常常出现在松果体区和鞍上区#其次是三脑

室和四脑室等部位!

M

"

(第
6

例后颅窝皮样囊肿合并

颈椎异常融合是由
R"SS"#3Y

等!

N

"于
6LNL

年首先

报道#这类合并症非常少见#至那以后#仅仅共有
!K

例病例报道!

7D6M

"

(本文这例患者从症状'体征'影像

学'病理结果提示均符合典型的
U1:

GG
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综合征'

颅内畸胎瘤改变#但其发病的机制还不十分清楚(

到目前#有很多理论被提出来解释这两种病理状

态的胚胎学联系#有的认为颈椎生骨节的再分节失败

导致先天性脊柱畸形#同时来源于神经外胚层细胞分

裂的缺失#导致真皮的成分在神经管尾部滞留!

66

"

(也

有学者提出#在头部'颈部'大脑曲的形成过程中#颈

椎的缩短与体节的融合相关#同时可能改变组织的张

力#从而导致不成熟真皮细胞成分的滞留!

6N

"

(其次神

经管的过度扩张和体节的畸变#

*<]

和
V0]

基因的表

达#这些
&-"

序列控制着椎间盘的发展而造成椎体

分节障碍(在受孕后的
!Z

"

KN?

#随着颈髓连接点组

织张力的变化真皮细胞成分的滞留可能会导致后颅

窝皮样肿瘤的产生!

65

#

6N

"

(生殖细胞的迁移有不同的

机制#例如伪足结构'趋化因子'基底膜或细胞外的分

子等!

6N

"

(后颅窝胚胎发育另一个重要的结构就是峡

部#它处于中脑和小脑之间#作为组织中心参与调节

中脑和小脑的分化(同源异位基因$

*<]

基因%作为

组织分化调节基因#在组织分化和后续结构的形成过

程中扮演重要角色#其中音猬因子基因通过正性调节

QP:

活化剂$

QP)6

%'抑制其抑制剂$

QP:K

%控制中脑
D

后脑形态形成#从而控制整个区域的生长发育#同样

它限制了成纤维细胞生长因子
Z

$

OQOZ

%基因表达#达

到控制顶盖
D

峡部
D

小脑区域分化的目的!

67

"

(编码蛋

白质
+-ON

与肿瘤抑制基因
VNK

共同抑制
QP)6

#若

编码蛋白
+-ON

缺失就会导致音猬因子信号途径的

异常激活#通过
QP)6

的过表达#驱动胚胎样肿瘤的形

成#同样有文献报道在体内和体外环境下
+-ON

蛋白

缺失促进了恶性横纹肌样细胞的生长!

6J

"

(如前所述#

QP)6

和音猬因子基因在顶盖
D

小脑等中线结构形态形

成过程中发挥重要作用(胚胎发育和肿瘤生成密切

相关#特别在音猬因子信号途径参与形成髓母细胞瘤

中得到了很好体现!

6J

"

(目前#临床上针对
*<]

'

V0]

等基因可通过对患者血液标本离心#提取上清液中循

环游离
&-"

$

BC&-"

%#同时提取白细胞
&-"

作为对

照#使用
:11HE:=0b65

进行该基因所有外显子突变'

重排和扩增的检测*同样提取肿瘤
&-"

#也能完成上

述基因检测#但由于开展的时间'范围尚有限#其临床

意义有待进一步发掘(

综上所述#本例颅颈交界区巨大畸胎瘤要想达到

肿瘤全切除#必然会涉及四脑室底等重要结构的保

护#若肿瘤与四脑室底粘连紧密#则手术风险高'肿瘤

全切非常困难(
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综合征合并畸胎瘤临床

非常少见#不仅需要从更深层次分子和遗传学角度对

发病机制进行研究*对神经外科医生而言#如何顺利

完成这类高难度手术#需要更多的外科手术经验积累

且面临巨大的挑战(
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