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%&''(基因检测$)误诊
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!"病例介绍

患者%女%/, 岁%因'发现右侧甲状腺结节 + 年

余(于 /'//年 +月 6日至广州市红十字会医院就诊&

患者于 /'/+年 +/月在外院!超检查提示!"+#甲状

腺右侧叶上极实性结节"大小约 . 22F. 22#%高度

恶性风险%美国放射学会影像报告和数据系统"GHI1

J;4B K23L4?L"MN;JO4?L3?B P3O3QIEOM2%GK1"#PQ#评

分 & 分%分类 0 类$"/#双侧颈部 %K区淋巴结%考虑

为反应性淋巴结$"6#甲状腺左侧叶及峡部未见明

确占位性病变& 于外院行右侧甲状腺细针穿刺活检

">4?M1?MMB5M3EN4J3O4;?%$R##%病理结果"见图 +#!甲

状腺乳头状癌%G!Q1%K类& 至广州市红十字会医院

就诊%入院时无多食)易怒%无吞咽)呼吸不畅%无疼

痛)发热等不适症状& 查体!颈部对称%气管居中&

双侧甲状腺未触及明显肿物%质软%边界清楚%表面

光滑%随吞咽活动%无压痛%无血管杂音%双侧颈部未

触及淋巴结肿大& 实验室检查!G

6

+@&& ?2;5CS"参

考范围 +@6' T6@+' ?2;5CS#%G

.

++' ?2;5CS"参考范

围 &&@'' T+*+@'' ?2;5CS#%GQU+@,- 2KVCS"参考

范围 '@/- T.@/' 2KVCS#%#1GQU"+@-, KVCS"参考

范围 ' T+@0* KVCS#%#?O41GW+&&@,' XKVCS"参考范

围 ' T++0@'' XKVCS#%#?O41GYZ[&''@'' XKVCS"参

考范围 ' T6.@'' XKVCS#& 根据术前检查及穿刺病

理结果诊断为右侧甲状腺乳头状癌%遂行右侧甲状

腺全切除术\峡部切除\右侧喉返神经探查\右侧

中央组淋巴结清扫术& 术程顺利%术后无明显并发

症& 术后病理结果!结节性甲状腺肿伴慢性淋巴细

胞性甲状腺炎& 送检淋巴结 +&枚%呈反应性增生%未

见肿瘤& 免疫组化!GYZ"滤泡上皮\#)]̂ +,"滤泡上

皮A#) 4̂1&-" _+`\#)Y06"强弱不等\#& 将术前穿

刺活检涂片送往外院会诊%意见如下!右侧甲状腺结

节细针穿刺涂片及细胞切片见少量滤泡上皮细胞增

生%核稍增大拉长%排列较拥挤重叠%核膜不规则%需鉴

别良性增生的滤泡结节与甲状腺癌%建议作免疫组化

及分子检测协助诊断& 免疫组化!GYZ"A#%]̂ "+,\#%

]P0&"大部分A#%a]"部分\#%W35M:O4?16"\#& !"#$

%&''(

突变检测为阳性& 术后病理结果"见图 /#& 右侧甲

状腺结节细针穿刺结合形态%免疫组化及分子检测

结果%考虑为具有甲状腺乳头状核特征的细胞病变%

为良性病变&

图 +)细针穿刺病理学检

查所见

图 /)术后病理学检查所

见!U(F+''"

#"讨论

#$!"$R#作为进一步确定甲状腺结节良恶性的诊

断方法%诊断灵敏度达 &0`T,,`%特异度达 -/` T

+''`

*++

& 本病例术前行$R#病理结果为甲状腺乳

头状癌%G!Q1%K类& 术前超声GK1"#PQ分类为 0 类%

恶性概率高达 *0`T+''`

*/+

& 术前超声)$R#以及术

后回顾性基因检测均考虑甲状腺乳头状癌%但术后病

理证实为良性病变& 这种情况较为少见& ]HM? 等*6+

通过对 . &''例患者的$R#联合!"#$

%&''(检测的结

果分析得出%两者联合诊断甲状腺乳头状癌的灵敏度

,,&,,
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为 ,&@&/`%特异度为 *'@'6`& 笔者基于术后病理

结果为诊断金标准%查阅相关文献后试述本病例$R#

联合!"#$

%&''(基因检测结果为假阳性的原因&

#$#"$R#联合!"#$

%&''(基因检测结果与术后病理

不一致的原因如下!"+#甲状腺结节太小& 方达等*.+

研究发现%甲状腺结节最大径_0 22时%超声引导下

$R#特异度仅为 66@6`& P;?L等*0+在 + -.0 个甲状

腺结节中分析结节大小与超声特征对$R#诊断能力

的影响%认为最大径
!

0 22)边缘模糊的结节更容易

出现$R#的假阳性诊断结果%可能是因结节较小%

$R#过程中已将全部恶性细胞取出导致手术病理标

本中无恶性细胞残留%或手术病理标本难以切片至

病灶位置进行观察& 本例病理甲状腺结节最大径仅

. 22" _0 22#%不排除上述可能& "/#病变为良性

病变%由于判读错误导致假阳性& bH= 等*&+研究认

为%甲状腺$R#判读错误"假阳性#可能是因为某些

良性病变的组织细胞学病理具有恶性肿瘤的特征%如

呈腺瘤样增生)甲状腺炎和囊性病变& 有研究发现%

囊壁细胞可能出现染色质淡染和核沟%部分滤泡上皮

细胞出现核内包涵体)核拥挤和核分裂等提示恶性的

核特征%而桥本甲状腺炎可能出现核增大)染色质淡

染%甚至出现核膜不规则)核沟及核内包涵体等*+%-1,+

&

腺瘤样增生结节可出现核沟)染色质淡染)细胞核拥

挤重叠等特征%部分甲状腺良性结节可能出现乳头状

增生%与乳头状癌的表现类似%从而导致细胞学判读

错误**1+++

& 本例患者为桥本甲状腺炎%病理表现为核

稍增大拉长%排列较拥挤重叠%核膜不规则%易误诊为

甲状腺乳头状癌&

#$%"!"#$

%&''(基因突变被认为是甲状腺乳头状癌

的特异性分子标志物%且有较高的阳性预测价值"特

异度达 ,0@0` T+''`#

*+/1+6+

%但在某些病理学检查

证实为良性的结节中也可检测到!"#$

%&''(基因突变

阳性& bH3?L等*+6+的研究发现%在 6& 个!"#$

%&''(基

因突变阳性的甲状腺结节样本中%经病理证实恶性结

节 6+个%良性结节 0个& 因此%在良性病变的甲状腺

结节中亦可出现!"#$

%&''(基因突变阳性&

#$&"$R#联合!"#$

%&''(基因检测判读甲状腺结节

良恶性的方式应用越来越广泛& -甲状腺癌诊疗指

南"/'// 年版#.

*/+中指出%经$R#仍不能确定良恶

性的甲状腺结节%可对穿刺标本进行分子标志物检

测& 检测术前穿刺标本的!"#$

%&''(突变情况%有助

于甲状腺乳头状癌的诊断和临床预后预测& 本病例

中%$R#与!"#$

%&''(突变检测均指向甲状腺乳头状

癌%术后病理却证实为良性病变& 故笔者认为 $R#

与!"#$

%&''(基因检测的联合运用虽有助于甲状腺结

节的良恶性判断%但并不是绝对的%仍然存在一定的

假阳性率%特别是对于甲状腺结节最大径_0 22且

合并有桥本甲状腺炎等其他甲状腺良性病变的患者&
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