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BACKGROUND

遗传性弥漫性胃癌(HDGC)是一种常染色体显性遗传综合征，其临床特征表现为印戒细胞（弥漫性）胃
癌和乳腺小叶癌，主要由CDH1（编码E-cadherin）胚系突变失活导致。

大部分HDGC与散发性弥漫性胃癌大
体表现不能区分，经常表现为累及胃
内所有区域。

肉眼观察几乎总是正常的，触诊
也是正常，有些标本固定后仔细检查
能够发现一些白色斑片。
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早期HDGC的特征是在浅表胃黏膜内形成多灶性的印戒

细胞癌（T1a），位于腺颈区的细胞较小，接近胃黏膜

表面的细胞增大，核分裂可不活跃。

①基底膜内出现了印戒细胞代替了正常的上皮细

胞，细胞核常常染色较深，失去了极向。

②在腺体基底膜与小凹上皮之间出现了以派杰样

播撒的印戒细胞。
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CDH1基因位于16号染色体长臂（16q22.1），由16个外显子组成，转
录为4.5Kb的mRNA，编码E-cadherin。

Bing



E-cadherin糖蛋白由3个结构域组成，包括细胞内结构域、跨膜结构域及细胞外结构域（钙离子
依赖），两个相邻细胞的细胞外结构域通过钙离子相互结合，细胞内结构域通过衔接蛋白与细
胞骨架的微丝相互作用，这种结构维持细胞稳定性，抑制单个细胞的运动。

图片摘自：Santosh Shenoy，CDH1 (E-Cadherin) Mutation and Gastric Cancer: Genetics, Molecular
Mechanisms and Guidelines for Management。Cancer Management and Research 2019:11 10477–10486
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• （年龄<20岁）

染色内镜(病灶>4mm)

增加活检数量（>24块）

内镜活检医师经验的累积

•
对有CDH1突变、年龄>20岁的危险家族成
员推荐使用全胃切除；对活检阳性的个体，
无论年龄大小，都应劝告其进行全胃切除。

•
HDCG家族的乳腺癌发生率增高，多数病例
为乳腺小叶癌，应当对其加强筛查及定期
检查。



MATERIALS AND
METHODS

来自日本癌症研究基金会(JFCR)癌症研究所医院的6名HDGC患者的胃切除标本，这些患者
均具有CDH1胚系突变，属于4个家族。

对照组1：25例胃癌病例组成，包含SRCC成分（无CDH1胚系突变），这些患者接受了内镜手术
或胃切除术，其中包括12例幽门螺杆菌感染患者，在对照组中，没有患者符合HDGC的临床标
准。

对照组2：2017年1月接受内镜切除术的35例任何组织学类型的胃癌患者组成。



表达缺失，< 5%的肿瘤细胞着色；

弱阳性表达，5%-49%的肿瘤细胞着色；

强阳性表达，>50%的肿瘤细胞着色。

手术切除的胃癌标本沿着大弯侧打开，在平板上拉伸，并用20%缓冲福尔马林固定。
固定后，将整个标本连续切成5毫米宽的长条，并进行组织学检查(切片数为99-400)。
石蜡包埋的组织切片厚度为4µm。一部分用于HE染色，其他部分用于免疫组织化学分析。
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SRCC-pTis

SRCC-pT1a
loss of E-cadherin

SRCC-pT1a
Sustained E-cadherin.
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•肿瘤细胞位于小凹上皮与基底膜之间，细
胞呈圆形，胞浆丰富淡染，细胞核月牙状、
偏位。

• E-cadherin染色缺失

•基底膜内出现了印戒细胞替代了正常
的小凹上皮，细胞核深染，极向紊乱。

• E-cadherin染色缺失



SRCC-pT1a

•由单个或小簇细胞组成，细胞胞
浆内富含黏液。
•肿瘤细胞位于腺体小凹颈部以上，
越靠近黏膜表面细胞体积约大，胞
浆内黏液越丰富。
•核分裂不活跃

• E-cadherin染色呈弱阳性表达或
缺失。




