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PAX7 在横纹肌肉瘤和相关软组织肿瘤中的诊断价值分析①
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摘要　 目的:探讨 PAX7 在诊断横纹肌肉瘤和相关软组织肿瘤中的应用价值。 方法:选取横纹肌肉

瘤患者 46 例作为研究组,选取同期相关软组织肿瘤患者 50 例作为参照 1 组,另收集 50 例正常组织

标本作为参照 2 组,均行 PAX7 的免疫组化染色检测。 结果:研究组中 PAX7 基因表达 28 例,参照 1
组中 PAX7 基因表达 2 例,参照 2 组中无 PAX7 基因表达,研究组与参照组之间 PAX7 基因检出率比

较差异均有统计学意义(χ2 = 61.000,P<0.05);研究组中胚胎性横纹肌肉瘤 20 例,其 PAX7 基因分别

在胚胎性横纹肌肉瘤、腺泡性横纹肌肉瘤、多形性横纹肌肉瘤、梭形细胞 / 硬化性横纹肌肉瘤表达各

为 80.00%、38.46%,71.00%、33.33%。 结论:PAX7 免疫组化染色对横纹肌肉瘤及相关软组织肿瘤

早期鉴别诊断具有一定价值,临床可通过 PAX7 进行早期分型。
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Diagnostic value of PAX7 in rhabdomyosarcoma and related soft tissue tumors①
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Abstract　 Objective: To investigate the application value of PAX7 in the diagnosis of rhabdomyosarcoma
and related soft tissue tumors. Methods: 46 RMS patients were included in the study group, while another
50 patients with soft tissue tumors in the same period were selected as the control group 1, and 50 normal
tissue samples were collected as the control group 2. All groups underwent PAX7 immunohistochemical
staining. Results: 28 cases of PAX7 gene expression were found in the study group, two cases in control
group 1 and none in control group 2. There were statistical differences in the detection rate of PAX7 gene
between the study group and the control groups (χ2 = 61.000, P<0.05). Among the 20 cases of embryonal
rhabdomyosarcoma in the study group, PAX7 gene expression in embryonal rhabdomyosarcoma, acinar
rhabdomyosarcoma, pleomorphic rhabdomyosarcoma, spindle cell / sclerosing rhabdomyosarcoma was
80.00%,38.46%, 71.00% and 33.33%, respectively. Conclusion: PAX7 immunohistochemical staining
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is valuable for early differential diagnosis of rhabdomyosarcoma and related soft tissue tumors, and can be
used for early clinical classification.
Keywords: rhabdomyosarcoma; soft tissue tumor; immunohistochemical staining; diagnostic value

　 　 横纹肌肉瘤为儿童人群常见恶性肿瘤,约占全

部肿瘤患者的 5%,占儿童软组织肉瘤患者的 50%
左右[1]。 有研究报道指出,横纹肌肉瘤源于中胚叶

未分化的多能间质细胞,发展速度快、恶性程度高,
具有较高病死率[2]。 目前,临床以病理、免疫组化为

主要诊断方案,其中病理诊断将其分为胚胎性、腺泡

性、多形性及梭形细胞 /硬化性横纹肌肉瘤 4 个亚

型,不同分型横纹肌肉瘤预后差别较大,且早期治疗

方案存在显著差异。 因此,积极探讨横纹肌肉瘤早

期诊断、分型方案具有重大意义[3-4]。 PAX7 属于

PAX(paired box)基因家族,与横纹肌肉瘤细胞多种

代谢、肿瘤发展存在一定关联,其基因表达情况有助

于对横纹肌肉瘤进行诊断、分型[5]。 但临床鲜有

PAX7 应用于横纹肌肉瘤的相关研究,基于此,本研

究试分析 PAX7 在诊断横纹肌肉瘤和相关软组织肿

瘤中的应用价值。

1　 资料与方法

1.1　 一般资料

选取 2010 年 8 月至 2021 年 8 月漯河医学高等

专科学校第二附属医院、漯河市中心医院收治的横

纹肌肉瘤患者 46 例作为研究组,其中男 28 例,女
18 例;年龄 4~11 岁,平均(7.3±1.4)岁;体质量指数

16.8~18.9 kg / m2,平均(17.72±0.38)kg / m2。 另选取

同期相关软组织肿瘤患者 50 例作为参照 1 组,其中

男 30 例,女 20 例;年龄 4~10 岁,平均(7.2±1.3)岁;
体质量指数 16.5~ 19.1 kg / m2,平均(17.85±0.43)kg / m2;
纤维肉瘤18 例、平滑肌肉瘤 13 例、脂肪肉瘤 6 例、
未分化肉瘤 8 例、尤文氏肉瘤 2 例。 另收集 50 例正

常组织标本作为参照 2 组,包括皮肤、甲状腺、颌下

腺、肾脏、肝脏、子宫内膜等;3 组一般资料比较无统

计学差异(P> 0.05),均衡可比。 本研究经漯河医学

高等专科学校第二附属医院医学伦理委员会审核批

准。

1.2　 入选标准

纳入标准:①研究组均经临床病理诊断确诊为

横纹肌肉瘤。 ②可接受本研究检查方案。 ③知晓本

研究并签订知情同意书。
排除标准:①合并精神异常或检查依从性较差。

②合并造血系统疾病、凝血功能障碍。 ③合并严重

脏器功能障碍。 ④合并免疫组化检测相关禁忌症。
⑤合并其他恶性肿瘤。 ⑥合并自身免疫性疾病。

1.3　 方法

分别制作横纹肌肉瘤、软组织肉瘤及正常组织

芯片,行免疫组化染色分析。
石蜡包埋组织制作:经 10%福尔马林固定后采

用石蜡包埋,连续切片 15 张(3 μm),行免疫组织化

学染色备用。
免疫组织化学染色:切片经二甲苯溶液浸泡

10 min后分别置于 100%、95%、80%乙醇 1 min,蒸
馏水冲洗振荡 1 min,PBS 缓冲液冲洗振荡 1 min,
3% H2O2温室孵育 10 min,对所需抗原修复的抗体

切片浸入枸橼酸钠缓冲液,高压加热 10 min 冷却后

采用 PBS 溶液冲洗,加 1 滴封闭用血清,常温培育

15 min,滴加一抗后次日经 PBS 溶液冲洗 2 min,滴
加二抗后于恒温培养箱(37 ℃)培育 20 min,经 PBS
溶液冲洗 2 min,滴加适当比例 DAB 显色剂,显微镜

观察蒸馏水冲洗终止显色,经苏木素复染5 min,将
切片置于 100%酒精 1 min,95%酒精1 min,80%酒

精 1 min,然后行透明、封片。
基因表达检测:脱蜡后加入细胞裂解液、蛋白酶 K,

常温下静置一夜,待完全溶解后经 Trizol 试剂提取

RNA,经一步法 RT-PCR 及半巢式 PCR 检测 PAX7
基因表达情况,PCR 产物由上海基康生物公司纯化

并测序。

1.4　 观察指标

①分析不同分型横纹肌肉瘤免疫组化染色结果

及形态学表现。 ②比较研究组、参照 1 组、参照 2 组

PAX7 基因检出率及不同分型横纹肌肉瘤 PAX7 基

因表达情况。 ③分析 PAX7 基因表达对横纹肌肉

瘤、相关软组织肿瘤鉴别诊断价值,统计诊断效能。
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1.5　 统计学方法

采用 SPSS 22.0 统计学软件处理数据,计数资料

以 n、%表示,组间比较行 χ2检验。 P<0.05 表示差异

有统计学意义。

2　 结果

2.1　 免疫组化染色结果及形态学表现

病理诊断结果显示,研究组中胚胎性横纹肌肉

瘤 20 例,腺泡性横纹肌肉瘤 13 例,多形性横纹肌肉

瘤 7 例,梭形细胞 /硬化性横纹肌肉瘤 6 例。 经

PAX7 免疫组化染色观察发现,胚胎性横纹肌肉瘤的

部分肿瘤细胞呈球拍样,表现为横纹肌肉瘤细胞形

态特征具有显著红染胞浆,分化较好的肿瘤细胞成

片分布,核呈卵圆形或圆形,核仁不清,染色质疏松,

呈弥漫性分布,并伴随黏液变性;腺泡性横纹肌肉瘤

的肿瘤细胞被结缔组织分隔为腺泡样,部分细胞附

于纤维间隔上,呈卵圆形或圆形,部分细胞较大,胞

浆丰富,核仁不明显,偏位;多形性横纹肌肉瘤显示

典型肉瘤特征,细胞较丰富,呈高度异型,多形性突

出;梭形细胞横纹肌肉瘤呈束状生长或涡漩状排列,

瘤细胞异型性不明显,呈纤维性、嗜酸性胞浆,具有

丰富间质胶原纤维,可见玻璃样变性,见图 1。

a.胚胎性横纹肌肉瘤

　

b.腺泡性横纹肌肉瘤

　

c.多形性横纹肌肉瘤

　

d.梭形细胞 /硬化性横纹肌肉瘤

图 1　 横纹肌肉瘤染色图

2.2　 PAX7基因表达情况

研究组中共检测出 PAX7 基因表达 28 例,参照

1 组中 2 例尤文氏肉瘤 PAX7 基因表达为阳性,参照

2 组中未检测出 PAX7 基因表达。 研究组与两个参

照组之间比较 PAX7 基因检出率存在统计学差异

(χ2 = 61.000,P<0.05),见表 1。

表 1　 3 组 PAX7 基因表达情况比较(n,%)

组别 n
PAX7 基因表达

阳性 阴性
χ2 P

研究组 46 28(60.87) 18(39.13)

参照 1 组 50 2(4.00) 48(96.00)

参照 2 组 50 0 50(100.00)

67.128 <0.05

20 例胚胎性横纹肌肉瘤中 PAX7 基因表达

16 / 20 例 ( 80. 00%), 13 例腺泡性横纹肌肉瘤中

PAX7 基因表达 5 / 13 例(38.46%),7 例多形性横纹

肌肉瘤中 PAX7 基因表达 5 / 7 例(71.00%),6 例梭

形细胞 /硬化性横纹肌肉瘤中 PAX7 基因表达 2 / 6

例(33.33%),见表 2。

表 2　 不同分型横纹肌肉瘤 PAX7 基因表达情况比较(n,%)

分型 n
PAX7 基因表达

阳性 阴性
χ2 P

胚胎性横纹

肌肉瘤
20 16(80.00) 4(20.00)

泡性横纹肌

肉瘤
13 5(38.46) 8(61.54)

多形性横纹

肌肉瘤
7 5(71.00) 2(29.00)

梭形 细 胞 /
硬化性横纹

肌肉瘤

6 2(33.33) 4(66.67)

8.051 <0.05
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2.3　 鉴别诊断价值

以横纹肌肉瘤为阳性标本,相关软组织肿瘤为

阴性标本,PAX7 基因表达对横纹肌肉瘤诊断准确率

为 79.17%(76 / 96),灵敏度为 60.87%(28 / 46),特异

度为 96.00%(48 / 50),误诊率为 4.00%(2 / 50),漏诊

率为 39. 13% ( 18 / 46 ), 阳 性 预 测 值 为 93. 33%
(28 / 30),阴性预测值为 72.72%(48 / 66),见表 3。

表 3　 PAX7 对横纹肌肉瘤、相关软组织肿瘤诊断价值

病理诊断
PAX7 诊断

阳性 阴性
总计

横纹肌肉瘤 28 18 46

相关软组织肿瘤 2 48 50

总计 30 66 96

3　 讨论

横纹肌肉瘤为一种软组织恶性肿瘤,约占儿童

恶性实体性肿瘤的 12%,占儿童软组织肉瘤的 50%
左右,好发于四肢、躯干等[6]。 有研究报道指出,横

纹肌肉瘤可发生于全身各个部位,且初发时无特异

性临床症状,不易察觉,随病情进展至中晚期预后效

果较差,发生远处转移累及其他器官,易引起复发等

不良预后[7]。 因此,积极探讨横纹肌肉瘤早期诊断、

评估方案至关重要。

临床根据肿瘤病理分类将横纹肌肉瘤分为胚胎

性、腺泡性、多形性、梭形细胞 /硬化性,其中胚胎性、

腺泡性多发于儿童人群。 近年来依据肿瘤形态学表

现及发生部位进一步分出不同亚型,如腺泡性中分

为胚胎性-腺泡性混合型、实体型等,但临床诊断时,

缺乏腺泡样结构的实体型病灶易诊断为小圆细胞恶

性肿瘤,且混合型横纹肌肉瘤临床生物学行为及分

子生物学特征与腺泡性无显著差异[8-10]。 本研究所

采用的免疫组化染色法结合形态学诊断特征,有助

于临床早期诊断横纹肌肉瘤。 本研究结果显示,

46 例横纹肌肉瘤患者中共检测出 PAX7 基因表达

28 例,50 例相关软组织肿瘤患者中共检测出 PAX7

基因表达 2 例,而 50 例正常组织中未检测出 PAX7

基因表达。 这个结果说明 PAX7 基因在肌源性分化

组织中呈高表达,而在人体正常组织及相关软组织

肿瘤中无表达或低表达。 本研究以横纹肌肉瘤为阳

性标本,诊断准确率为 79.17%,说明 PAX7 免疫组

化染色对早期诊断横纹肌肉瘤具有一定价值。 需要

注意的是,本研究选取的 50 例相关软组织肿瘤中包

括尤文氏肉瘤 2 例,且 PAX7 免疫组化染色在这2 例

尤文氏肉瘤当中均为阳性,阳性率达到 100%,而其

他形态学相似的软组织肿瘤 48 例,PAX7 免疫组化

染色均为阴性。 从另一个角度来说,PAX7 阳性的小

圆细胞肿瘤可评估诊断为横纹肌肉瘤和尤文氏肉

瘤,但是,随后要进行 desmin、myogenin (MYOG)和

MYOD1 的免疫组化染色或分子检测加以区别。

有研究报道指出,横纹肌肉瘤不同病理分型临

床治疗方案制定及预后恢复存在差异,其中腺泡性

预后差,而胚胎性预后优于腺泡性,相关数据显示,

腺泡性 5 年生存率不足 10%,而胚胎性 5 年生存率

为 68%左右[11-12]。 因此,早期分型诊断对临床制定

治疗方案尤为重要。 免疫组化染色虽可用于横纹肌

肉瘤的早期诊断,但部分肿瘤细胞缺乏特征性形态

学表现,且临床尚无一种抗体只在胚胎性或腺泡性

横纹肌肉瘤中表达,因此仅参考免疫组化染色结果

进行诊断及病理分型具有一定难度[13]。 而本研究

结果显示,不同分型横纹肌肉瘤 PAX7 基因表达检

出率存在明显差异, 20 例胚胎性横纹肌肉瘤中

PAX7 基因表达 16 / 20 例(80.00%),13 例腺泡性横

纹肌肉瘤中 PAX7 基因表达 5 / 13 例(38.46%),7 例

多形 性 横 纹 肌 肉 瘤 中 PAX7 基 因 表 达 5 / 7 例

(71.00%), 6 例 梭形细胞 /硬化性横纹肌肉瘤中

PAX7 基因表达 2 / 6 例(33.33%),可见胚胎性横纹

肌肉瘤及多形性横纹肌肉瘤表达较高,据此可知,通

过横纹肌肉瘤 PAX7 基因表达可初步评估横纹肌肉

瘤分型[14]。

PAX7 基因定位于 lp36,为 PAX 转录因子基因

家族成员,具有高度结构、序列相似性,近年来随细

胞遗传学发展,研究发现横纹肌肉瘤存在遗传学变

化,如 t(1;13)染色体易位、11p15.5 杂合性丢失、癌

基因及抑癌基因改变等,推测其对横纹肌肉瘤分子

分型诊断具有一定价值[15]。 PAX7 基因与胚胎发育

密切相关,其转录调控功能与肿瘤发生具有紧密联

系,在抑制肿瘤细胞凋亡方面可发挥重要作用。 相
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关研究结果表明,将 PAX7 基因转染两种胚胎性横

纹肌肉瘤后可在低血清条件生长,细胞生长加速,且

形成强侵袭性移植瘤,具有促进细胞增殖、转化、移

植细胞凋亡及干预组织器官发育等作用[16]。

综上所述,PAX7 免疫组化染色可用于横纹肌肉

瘤及相关软组织肿瘤早期鉴别诊断中,为临床早期

病理分型、制定治疗方案提供可靠依据。
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