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单发性皮肤神经纤维瘤一例 

邓勇  蒋亚辉（通讯作者）  欧阳飞  杨和荣  于春水 

（四川遂宁市中心医院 皮肤病院区  四川遂宁  629000） 

【摘  要】目的 介绍一例单发性皮肤神经纤维瘤。方法 对疑似病例进行手术切除，并进行病理检查及免疫组化染色检测。结果 病

理检查及免疫组化染色检测确诊为皮肤神经纤维瘤。结论 对临床疑似神经纤维瘤的皮肤病变，可通过病理检查及免疫

组化检测作出确诊。 
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[Abstract] Objective To introduce a case of solitary cutaneous neurofibroma.Methods Surgical resection and pathological examination and 

immunohistochemical staining.Results Pathological examination and immunohistochemical staining confirmed the diagnosis of 

cutaneous neurofibroma.Conclusion The skin lesions clinically suspected of neurofibroma can be confirmed by pathological 

examination and immunohistochemical detection. 
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神经纤维瘤病（neurofibromatosis，NF）是一种常染色

体显性遗传病，属于良性周围神经疾病。NF 以全身大面积

的皮肤牛奶咖啡斑、神经纤维瘤样皮肤肿瘤以及神经纤维瘤

为临床病变特点，常累及起源于外胚层的器官，如神经系统、

眼和皮肤等，目前尚无根治方法，以外科手术治疗为主。皮

肤神经纤维瘤常为多发性丘疹结节及牛奶咖啡色斑。单发性

皮肤神经纤维瘤少见，我科门诊对一例疑似病例进行手术切

除，并通过病理检查及免疫组化染色检测予以确诊，现报告

如下。 

1 病例介绍 

患者，女，39 岁。因“左腹部出现结节 1+年”到我科

门诊就诊。1 年前，患者左腹部无明显诱因出现红色小丘疹，

无痛痒，缓慢增大，曾在院外就诊，外用药物治疗（具体不

详）无缓解。体格检查：系统检查未见异常。皮肤科检查：

左腹部近肋缘处见直径约 1.2cm 大小的红色类圆形结节，质

地较坚韧，表面光滑，与皮肤粘连，无压痛（图 1）。头面

部躯干四肢未见牛奶咖啡色斑、雀斑样痣及类似的皮肤结

节，未触及皮下包块。实验室检查：血、尿常规，心电图、

胸部及腰椎 X 线检查均无异常表现。初步诊断：皮肤神经

纤维瘤？取得患者知情同意后，在局部麻醉下行手术切除，

将皮损送病理检查。病理表现（图 2）：镜下见大量树形细

胞增生，细胞纤细、波浪状，形态温和，未见核分裂相。病

理诊断：（左腹部）梭形细胞增生性病变，倾神经纤维瘤，

需行免疫组化检测协助分析。免疫组化染色显示：STAT6

（-）、ACT（-）、Bcl-2（+）、CD34（+）、CD99（-）、CK

（-）、Desmin（-）、FN（+）、Ki-67index（-）、S-100（+）、

SMA（-）、SOX10（+）。根据临床表现，结合病理检查及免

疫组化染色结果，最终确诊：皮肤神经纤维瘤（单发性）。 
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图 1 

 

图 2 

2 讨论 

神经系统和皮肤来自外胚层，在胚胎发育的早期，胚胎

背侧的外胚层细胞逐渐增厚，形成神经板，胚胎第 3 周时，

神经板的两侧向背侧隆起，形成神经嵴，其中间凹陷形成神

经管，神经管以后发育成大脑和脊髓等神经器官，一部分则

演化为皮肤等组织。由于胚胎早期细胞增殖衍化活跃，故遗

传和其他因素均可引起外胚层细胞的发育异常，导致神经系

统、皮肤和眼睛同时受累，来自中胚叶和内胚叶的组织如心、

肺、肾、软骨和肠道也可有不同程度的累及，其特点是组织

和器官的发育不良和瘤样物的形成[1]。梭形细胞增生病变是

以梭形细胞为主的病变，包括由纤维组织，纤维组织细胞，

滑膜，平滑肌细胞，周围神经发生的良恶性肿瘤及反应性病

变，可发生在任何器官或组织，形态学表现可以是癌也可以

是瘤。包括上皮性梭形细胞肿瘤，间叶性梭形细胞肿瘤，梭

形细胞癌肉瘤，恶性中胚叶混合瘤与子宫内膜间质肉瘤，胃

肠道或胃肠道外间质肿瘤等。该病变较难直接检查，需多方

面的检测如病理检查结合免疫组织化学检查等才能确诊。神

经纤维瘤病是梭形细胞增生性病变的一种。神经纤维瘤发源

于雪旺氏细胞 NFl 基因的突变、缺失或不表达，NFl 基因异

常不仅导致细胞本身的癌化，还可使组织中神经纤维素浓度

降低，导致神经细胞及其它细胞间微环境失衡，破坏雪旺氏

细胞与肥大细胞的负反馈机制，引起肥大细胞向肿瘤组织迁

移并分泌转化生长因子-β，促进纤维母细胞增殖，导致组

织纤维沉积增加[2]。神经纤维瘤病是一种常染色体显性遗传

病，属于良性周围神经疾病，以全身大面积的皮肤牛奶咖啡

斑、神经纤维瘤样皮肤肿瘤以及神经纤维瘤为临床病变特

点。NF 分为 3 型，其中 I 型神经纤维瘤占总发病率的 90％。

NF1 临床上具有五大特点：①多发性皮肤结节和瘤块；②

皮肤上出现牛奶咖啡样色斑，常在儿童或青年期先于肿瘤

出现；③周围神经干串珠状神经纤维瘤样增粗；④局部神

经纤维瘤性象皮病；⑤伴有其他畸形、呆滞及黑色素瘤[3]。

NF1 常合并皮肤色素沉积，临床表现有皮肤牛奶咖啡色斑

和雀斑样痣，能引发心、肾、骨骼等损害[4]，皮肤神经纤

维瘤常为多发性丘疹结节。以单个结节为表现的皮肤神经

纤维瘤少见，本病治疗可手术切除，并作病理检查进一步

确诊[5]。本病例以单发结节为表现，初步病理诊断为（左腹

部）梭形细胞增生性病变，倾神经纤维瘤。经免疫组化染

色检测：S100、SOX10 染色阳性。最终确诊为皮肤神经纤

维瘤。 
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例数分别为 1008 例、87 例和 0 例，这表明在 COVID-19 大

流行期间采用的预防策略有利于减少百日咳病例。说明口罩

的使用及居家是杜绝传播风险的一项可行方案。结合我国在

新型冠状病毒肺炎防控行动里获取的成熟经验，后续仍需持

续强化针对群众的健康教育及宣传工作，进一步推广常规、

简单的公共卫生常识以及百日咳防控知识，以推动公众对对

公共卫生和防控传染病的积极性及自主性。 

综上，及时诊断和治疗百日咳患者对于减少病原体进一

步传播及减少严重并发症的发生非常重要。临床工作者应对

疑似病例做到早发现、早预防、早治疗，并做好对患者的健

康宣教，同时应充分了解本病的最新发展情况及最新指南，

从而减少因误诊或延误诊断导致的不当治疗、延误治疗、进

而增加传播风险等问题。 
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