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周围神经源性肿瘤是一类起源于周围神经鞘及

纤维等成分的软组织肿瘤，以良性肿瘤为主，但恶性

周围神经鞘瘤（malignant peripheral nerve sheath
tumor，MPNST）侵袭性强、预后差，早期诊断困难且

治疗易损伤神经功能。近年来，随着影像学、分子诊

断及靶向治疗等技术的革新，该类肿瘤诊断已从传

统经验性方案转向精准化、个体化策略，形成“临床-

影像-病理-分子”四位一体的整合模式。本文主要对

周围神经源性肿瘤的诊断技术革新与治疗进展进行

综述，为临床精准诊疗提供一定参考。

1 概述

周围神经源性肿瘤是一类起源于周围神经鞘细

胞、神经束膜细胞或神经纤维等成分的软组织肿瘤，

可发生于任何部位的周围神经，总体上可分为良性

与恶性两大类，典型症状包括局部肿块、疼痛、感觉

异常或运动障碍等 [1]。周围神经源性肿瘤可以单独

出现，也可以与神经皮肤综合征（包括 1型神经纤维

瘤病、2型神经纤维瘤病和神经鞘瘤病）并发 [2]。周

围神经源性肿瘤以良性最为常见，如神经鞘瘤、神经

纤维瘤、神经束膜瘤等，多具备典型的组织学形态和

免疫表型，占良性软组织肿瘤的 10%～ 12%[1，3]。神

经鞘瘤起源于施旺细胞，多为单发，有完整包膜。神

经纤维瘤散发，肿瘤与神经纤维交织生长，无包膜。

神经束膜瘤较为罕见，起源于神经束膜细胞，多见于

儿童、青少年 [3]。MPNST是具有高局部复发率和转

移率的侵袭性肉瘤，恶性程度高、预后差，5年生存率

低至 20%～ 50% [3-5]。MPNST较为罕见，在普通人

群中的发病率约为 0.001%，占所有软组织肉瘤的

5%～ 10%[4]。1型神经纤维瘤病患者发展成MPNST

的风险为 8%～ 13%[4，6]。

2 诊断技术的革新

目前尚无特异性的临床症状能够明确区分良性

与恶性周围神经源性肿瘤。周围神经源性肿瘤的诊

断需遵循“临床-影像-病理-分子”四位一体的原则，

结合患者病史、影像学定位、病理形态学特征及分子

检测结果，实现精准分型、良恶性鉴别及风险分层，

为治疗和预后判断提供依据。

2.1 影像学诊断 磁共振成像（MRI）是目前首选的

影像学检查方法，可清晰显示神经与肿瘤关系及侵

犯范围。在MRI中，神经鞘瘤通常呈边界清晰的圆

形或梭形肿块，直径不超过 5 cm，T1加权像呈等或低

信号，T2加权像呈高信号 [7-8]。靶征高度提示为周围

神经鞘瘤，它由横断面的 T2加权图像组成，其中心

为低或中等信号强度，周围环绕着较高信号强度的

边缘[3]。在增强扫描图像中，神经鞘瘤通常表现为不

均匀强化，囊变，坏死区可无强化，周围水肿轻微。神

经纤维瘤增强后多呈均匀强化，较少出现囊变或坏

死，T2加权像上信号更均匀，缺乏“靶征”[7]。Yun等[7]

研究表明良性与恶性神经鞘瘤在常规 MRI 和弥散

加权成像上表现出不同的影像特征，其中缺乏分层

脂肪征象以及平均表观扩散系数（apparent diffusion

coefficient，ADC）值被发现与恶性神经鞘瘤的诊断相

关。弥散张量成像（diffusion tensor imaging，DTI）可
用于纤维示踪，显示神经束被推移、劈裂或浸润破

坏，有助于术前三维规划。MRI恶性征象包括：肿块

直径大于 5 cm、明显水肿、低 ADC值、边界不清、无
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脂肪裂隙/靶征等[3，7]。传统影像学对臂丛神经检查显

示存在局限性，而 3.0T磁共振神经成像（magnetic re-
sonance neurography，MRN）的普及彻底改变了这一

现状。T2SPACESTIR序列优化了成像质量，通过 3D

容积成像实现超薄层厚扫描，结合短时反转恢复压脂

技术与增强扫描，可有效抑制血管、淋巴结等背景信

号，清晰显示臂丛节后神经源性肿瘤的部位、大小、形

态及与神经的关系，为术前评估提供可靠依据[4，9-10]。

超声常被用于浅表病灶的初筛，引导穿刺活检

及术后随访。在超声检查中，神经鞘瘤通常呈圆形

或椭圆形，低回声状态，边缘清晰，肿块两端沿神经

走向延伸出细长低回声带，形似鼠尾，即“鼠尾征”[11]。

高分辨率超声有时能够显示神经鞘瘤与肿胀的神经

束相连，而未受影响的神经束则出现移位。高频超

声可动态显示肿瘤与神经束的相对位置，即神经鞘

瘤为偏心性，神经纤维瘤为中心性。弹性成像和超

声造影可初步评估良恶性，良性多为均匀低回声、

边界清；恶性可见形态不规则、内部血流丰富[3，11]。

CT可用于显示骨侵犯、钙化、肿瘤与血管关系，

增强评估血供。神经电生理可用于评估神经传导

速度，肌电活动，判断神经损伤程度与范围，指导手

术方案。对存在 2 个及以上 MRI恶性征象或高危

背景（1型神经纤维瘤病、既往放疗）患者，推荐行正

电子发射断层扫描（PET）/CT。PET/CT可在MRI

阴性但临床高度怀疑时检出隐匿病灶，提高活检阳

性率[1]。

2.2 病理及分子诊断 组织病理学（含免疫/分子）

是周围神经源性肿瘤整合诊断的核心依据。当怀疑

患有恶性神经鞘瘤时，术前活检仍是准确诊断并指

导适当手术规划的首选策略，但需要平衡术前活检

的益处和风险。术前活检的主要风险是活检过程可

能对神经造成损伤，从而导致神经功能障碍；此外，

采样错误和组织不足可能导致假阴性结果，从而延

误诊断和治疗。臂丛神经肿瘤解剖结构相较复杂，

开放性切口活检并不理想，因为在不进行广泛解剖

的情况下，肿瘤不易触及，从而有可能污染较大的手

术区域；所以臂丛神经肿瘤穿刺活检需更加谨慎。

从组织学角度来看，恶性神经鞘瘤通常由束状

梭形细胞肿瘤组成，具有特征性表现，包括交替出现

的高细胞密度和低细胞密度区域、肿瘤细胞在血管

周围的聚集现象以及由黏液样到纤维样构成的间质[12]。

尽管存在这些典型表现，但由于与多种其他良性及

恶性软组织肿瘤存在显著的细胞形态学重叠，确诊

仍然具有挑战性。这种情况下，应用现代免疫组织

化学标志物具有重要意义。2020年WHO正式在骨

与软组织肿瘤分类中将“分子特征”写入诊断条目，

标志着外周神经鞘肿瘤的诊断进入分子病理时代[1]。

H3K27me3缺失、PRC2突变、NF1双等位缺失等已

成为 MPNST 的整合诊断标准 [4]。免疫组化 S100、
SOX10阳性支持神经鞘来源[12]。在MPNST的鉴别

诊断中，甲基化谱分析成为关键技术。过去被归类

为“黑色素性雪旺氏瘤”的病变，因具有显著侵袭性

已被重新命名为恶性黑色素性神经鞘瘤，其分子特

征与梭形细胞黑色素瘤存在交叉，需结合 SOX10、
S100等免疫标志物及甲基化检测以避免误诊[13-14]。

分子诊断的普及，使病理分型从单纯形态学描述转

向“形态+分子”的整合模式，为预后评估和治疗方案

选择提供了精准依据。

2.3 人工智能（AI）辅助诊断 随着AI的迅速发展，

深度学习模型在医学领域发展迅速，尤其在影像学

诊断中得到了大规模应用[15]。传统影像学诊断依赖

医师经验，而基于MRI序列的 AI诊断系统实现了

精准突破。一项研究显示，利用半监督学习算法结

合流体敏感序列（如 T2 SPACE STIR），AI模型对臂

丛神经异常的识别准确率超 90%，其提取的 107项
形态与纹理特征中，形状特征的诊断敏感性显著优于

纹理特征，且逻辑分类器、袋装分类器的效能领先于

其他算法[16]。AI辅助诊断技术可自动定位神经病变

区域，减少漏诊，尤其适合基层医院的初筛诊疗。

3 治疗进展

周围神经源性肿瘤的治疗需遵循“病理分型为

基础、功能保护为核心、多学科协作个体化干预”的

总体原则，同时兼顾肿瘤根治与患者远期生活质量。

治疗方式包括保守治疗、手术治疗、放疗、化疗以及

免疫靶向治疗等。

3.1 保守治疗 对于无任何症状、影像学诊断提示

典型良性表现的小肿瘤或高手术风险者，可暂行保守

治疗，定期复查MRI及超声，监测肿瘤生长速度[1，9]。

连续的影像学检查能够推断出肿瘤的生长速度，这
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有助于判定是否需要进行手术。体积较小、无明显

症状的良性肿瘤，保守观察明显优于贸然手术，可以

避免手术带来的神经损伤风险。

3.2 手术治疗 针对出现症状或进行性增大的周围

神经源性肿瘤，手术切除是最主要也是最有效的治

疗方案。然而，在某些多形性神经鞘瘤病例中，由于

周围结构的受累，无法实现完全切除，而且如果尝试

进行完全切除可能会导致不可接受的神经功能损伤。

因此，切除程度取决于肿瘤的位置以及周围结构的

受累情况。目前针对MPNST尚无相对有效的治疗

手段。如果情况允许，建议进行最大安全范围的肿

瘤全切除并确保切缘阴性，若累及肌肉、骨骼、血管

等，需联合受累组织切除与重建，必要时实施截肢术

以降低复发率[17]。

目前，多数采用显微外科技术+术中神经电生理

监测的方式，即在神经电生理监测下实施包膜内剥

离或肿瘤分块切除，最大程度保留正常神经束，避免

盲目全切导致的永久性神经损伤。例如神经鞘瘤多

有完整包膜，可与神经干分离，而神经纤维瘤常浸润

神经束，需谨慎保留健康神经纤维。Shekouhi等 [18]

对 687例臂丛神经肿瘤手术切除患者进行了系统性

分析，结果表明对于原发性臂丛神经肿瘤，理想的治

疗策略是完全的手术切除；然而，在某些情况下，特

别是对于神经纤维瘤而言，部分切除可能更可取，尽

可能保留神经功能。

3.3 新辅助放疗 尽管手术过程中存在诸多困难，

但对于MPNST而言，目前最佳的治疗方案仍是术

前进行放疗，然后彻底切除肿瘤[4]。术前放疗能够缩

小肿瘤的大小，并可能在肿瘤周围形成无菌性边缘，

增加切除过程中获得阴性切缘的机会 [1]。术前放疗

可提高局部控制率并减少术后神经瘢痕粘连，远期

功能优于术后放疗。针对术后切缘阳性以及局部晚

期的患者，术后放疗可作为一种补充治疗手段，从而

降低局部复发率。尽管放疗可降低局部复发率，但

它并不会改变总体生存率。此外，还必须考虑辐射

暴露对周围神经本身所产生的影响。

3.4 化疗及靶向治疗 晚期或转移性MPNST可采

用多柔比星联合异环磷酰胺的传统化疗方案，但疗

效相对有限[1]。对于无法耐受化疗的患者，可选择靶

向治疗。司美替尼是一种口服的小分子 MEK 抑制

剂，主要通过抑制MEK1/2，阻断 RAS-RAF-MEK-

ERK信号通路，从而抑制肿瘤细胞的增殖与存活，主

要用于治疗与 1型神经纤维瘤病相关的、无法手术

切除的丛状神经纤维瘤患者[19]。在针对 1型神经纤

维瘤病相关丛状神经纤维瘤的临床试验中，司美替

尼治疗的客观缓解率显著高于传统治疗，多数患者

肿瘤体积出现明显缩小，且能有效改善因肿瘤压迫

导致的肢体功能障碍、疼痛等症状，大幅提升患者生

活质量[20]。但对于恶性程度更高的MPNST，单药疗

效有限，常需联合放化疗或其他靶向药物。

3.5 免疫治疗 周围神经肿瘤的免疫治疗目前仍处

于临床探索阶段，尚未成为周围神经肿瘤的一线标

准方案，仅在晚期MPNST的二线及后续治疗中作

为推荐选项，且多依托临床试验开展[21]。MPNST对

传统免疫单药反应差，主要因其“免疫荒漠”微环境。

当前免疫治疗的热点是“靶向-免疫联合”或“髓系-病
毒联合”重塑肿瘤免疫格局[21-22]。

4 总结与展望

近年来，周围神经源性肿瘤的诊疗体系已实现

全方位革新，诊断领域形成了“临床-影像-病理-分子”

四位一体的整合模式。3.0 TMRN、DTI等影像学技

术解决了复杂部位肿瘤定位难题，H3K27me3缺失、

NF1双等位缺失等分子标志物推动病理诊断进入精

准阶段，AI辅助诊断也提升了影像学评估的标准化

水平。治疗层面，以功能保护为核心的手术策略逐

步完善，显微外科联合术中神经电生理监测实现了

肿瘤切除与神经功能保留的平衡。新辅助放疗优化

了MPNST手术可及性，司美替尼为 1型神经纤维

瘤病相关的丛状神经纤维瘤患者带来突破。但目前

诊疗仍存诸多挑战：诊断上复杂部位肿瘤活检风险

高、罕见亚型分子分型标准不统一、AI模型临床转

化滞后，治疗上MPNST传统疗法疗效有限、靶向药

单药获益低、免疫治疗受限于“免疫荒漠”微环境，同

时特殊部位手术难平衡根治性与功能性，神经纤维

瘤病相关肿瘤也缺乏标准化管理流程。

未来，周围神经源性肿瘤诊疗将向更精准、个体

化及多手段协同方向发展。诊断方面将深化多模态

影像融合应用，推进AI诊断模型的多中心验证与落

地，完善罕见亚型分子诊断标准并研发更安全的活
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检技术。治疗领域会开展更多大型临床试验，探索

司美替尼联合方案对MPNST的疗效，优化“靶向-免
疫”“放疗-免疫”等联合策略以重塑肿瘤免疫微环境，

同时加强手术与康复医学结合，研发神经修复新材

料，还将构建神经纤维瘤病相关肿瘤的全周期管理

体系，实现早诊断早治疗，最终提升患者远期生存率

与生活质量。
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