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Abstract
The incidence of brain metastasis from breast cancer is approximately 10% to 15%, mostly occurring in Her-2 positive and triple-
negative breast cancer, and the intracranial lesions are mainly located in the cerebral hemispheres [1,2]. hemangioblastoma (HB) is a 
rare benign intracranial tumor, accounting for approximately 1% to 2.5% of all intracranial tumors. It often occurs in the cerebellum. 
Due to its diverse imaging manifestations, it is easily confused with metastatic tumors [3]. Due to the significant differences in 
treatment strategies and prognosis between the two, misdiagnosis will lead to overtreatment. This article reports a case of left breast 
invasive cancer with cerebellar space-occupying lesion, initially diagnosed as brain metastasis and pathologically subverted as 
hemangioblastoma after surgery. The aim is to emphasize the diagnostic value of the multidisciplinary team (MDT) model for breast 
cancer complicated with intracranial solitary lesions, explore the key points for differentiating rare intracranial lesions in breast 
cancer patients, and provide a reference for reducing clinical misdiagnosis.
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摘  要

乳腺癌脑转移发生率约为10%~15%，多数发生于Her-2阳性和三阴性乳腺癌，颅内病灶以大脑半球为主[1,2]。血管母细胞瘤
（hemangioblastoma,	HB）属于罕见颅内良性肿瘤，约占所有颅内肿瘤的1%-2.5%	，好发于小脑，因影像学表现多样，易与
转移瘤混淆[3]。由于二者治疗策略及预后差异显著，误诊将导致过度治疗。本文报道1例左乳浸润性癌伴小脑占位初诊为脑
转移、术后病理颠覆性诊断为血管母细胞瘤的病例，旨在强调多学科协作（MDT）模式对乳腺癌合并颅内孤立病灶的诊断
价值，探讨乳腺癌患者合并罕见颅内病变的鉴别要点，为减少临床误诊提供参考。
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1 临床资料

患者女性，69 岁，因“发现左乳肿物 9 月余”，于

2025 年 4 月 26 日在赣南医科大学第一附属医院乳腺诊疗中

心住院治疗。9 个月前患者无意发现左乳无痛性肿物，未予

诊治；近月来肿物逐渐增大至“鹌鹑蛋”大小，无局部皮肤

红肿、疼痛或乳头溢液。既往有 10 年高血压病史，规律服

用氨氯地平片（血压控制欠佳），6 年前曾行胆囊切除术，

对去痛片及安乃近药物过敏，54 岁绝经。

入院查体示左乳 3 点钟方向距乳头 4 cm 处触及一大小

约 2.0	cm×2.0	cm 肿物，形态不规则、质硬、边界不清、活

动度差，双乳未见“酒窝征”或“橘皮样”改变，双侧腋窝

及锁骨上下未触及肿大淋巴结。辅助检查：乳腺超声提示左
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乳 3 点距离乳头 44mm 处单发低回声结节（19.8	mm×17.1	

mm×16.6	mm），形态不规则，边缘成角伴细点状强回声，

BI-RADS 4C 类。双侧腋窝、锁骨上下未见明显肿大淋巴 

结；乳腺 MRI 增强扫描（图 1b）显示左乳外象限分叶状结节 

（18 mm×20 mm），边缘毛刺，BI-RADS 5 类；左乳肿物粗

针穿刺活检病理确诊为浸润性癌。头颅 MRI 平扫 + 增强扫描

发现左侧小脑半球占位性病变（27 mm×22 mm），T1WI 呈

不均匀低信号、T2WI 稍高信号，内见斑点状 T1WI/T2WI

低信号，DWI 低信号，增强后明显强化，与脑膜分界不清，

周围伴脑实质水肿，拟诊转移瘤（图 1）；其他全身评估 

（胸腹部 CT、腹部超声、全身骨显像等）均未见远处转移 

证据。

患者既往无头痛头晕、恶心呕吐等颅内占位症状。多

学科会诊（MDT）存在分歧：脑外科会诊查体未见神经系

统阳性体征， 头颅 MRI 平扫 + 增强及波谱成像（MRS）（图

2）支持脑转移瘤可能；但乳腺外科指出，患者乳腺肿瘤为

管腔型，并且原发病灶为 T1 同时不伴有区域淋巴结转移证

据，远处转移概率极低；影像学和脑外科诊断与乳腺外科的

诊断存在矛盾。经 MDT 讨论决策，先行乳腺病灶根治手术

明确区域淋巴结转移情况，若术后病理证实无淋巴结转移，

再行左侧小脑占位手术以明确病灶性质。

2025 年 4 月 30 日行左乳全切术 + 前哨淋巴结活检术，

术中检出前哨淋巴结 8 枚均未见癌转移（0/8）。术后病理 

（图 3）：（左乳腺）浸润性导管癌，非特殊类型，Ⅱ

级；周边可见高级别导管内癌（约占 40%）。免疫组化：

GATA-3(-)，E-Cad(-)，P120( 弱 +)，P63(-)，CK5/6(-)，Ki-

67( ＜ 5%+)，HER-2(0)，PR(2+，10%+)，ER(3+，85%+)。

乳房术后恢复良好，切口愈合佳。

随后于 2025 年 5 月 27 日行小脑病损切除术，术后病

理（图 5）颠覆性诊断为血管母细胞瘤（WHO Ⅰ级），免

疫组化显示 STR2(	-	)，EMA(	-	)，CD10(小灶 +)，GFAP(	-	)，

NSE(	-	)，D2-40(	-	)，a-inhibin(	+	)，S-100(	+	)，Vim(	+	)，

CD31( 血管 +)，CD34( 血管 +)，CK(	-	)，排除乳腺癌转移。

患者术后恢复良好，未遗留神经功能障碍，随访 1 月颅脑

CT 未见复发征象，定期监测至今无肿瘤进展证据。

图 1  乳腺癌合并血管母细胞瘤患者头颅 MRI：a 图平扫，b

图动态增强扫描

图 2  乳腺癌合并血管母细胞瘤患者 MRI 波谱成像（MRS） 

注：左侧小脑半球病灶见高耸 Lac 峰，NAA 峰和 Cr 峰明显降低

图 3  乳腺癌合并血管母细胞瘤患者患者小脑术后病理图：

a 图为病理图；b、c 图为免疫组织化学染色图 , 分别显示

a-inhibin( + ), S-100( + )

3 讨论

血管母细胞瘤（hemangioblastoma,	HB）是中枢神经系

统（CNS）的血管源性良性肿瘤，由内皮细胞、周细胞、肥

大细胞和基质细胞组成 [3]。该肿瘤好发于小脑（45%-50%），

其次为脊髓（35%-40%），幕上部位（如额叶、颞叶）极为

罕见 [4]。在影像学上表现可分为两种：囊实性和实性，囊实

性病变容易与颅内转移瘤鉴别，而实性病变极难与颅内转移

瘤鉴别，但极其罕见 [3,5]。本次报道的病例就是乳腺癌合并

实性血管母细胞瘤，初诊被误判为乳腺癌脑转移。

HB 诊断需综合影像学与病理 [3]。在影像学检查中，

MRI（特别是增强 MRI）是评估和鉴别该病变的首选方 

法 [5]，囊实性病变典型表现为“大囊性病灶伴明显强化的

附壁结节”，囊液信号通常与脑脊液相似（T1WI 低信号，

T2WI 高信号），而附壁结节在 T1WI 增强扫描上呈现显著

均匀强化，结节内或周边常可见流空的血管影，实性病变

在增强扫描后形成明显强化，比一般肿瘤强化更明显，同

时肿瘤周边占位效应一般不明显 [5,6]。病理学确诊依据为肿

瘤富含毛细血管网及脂质化基质细胞，免疫组化显示基质

细胞表达 NSE、S-100、CD56 及 Vimentin，不表达 GFAP、

EMA、Syn 等标记物 [3]。HB 治疗首选显微手术全切，整块

切除可减少术中出血 , 全切后复发极罕见 [3]。需强调其与乳

腺癌脑转移的治疗策略存在本质差异（后者需手术 / 放疗 /
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全身治疗联合），精准鉴别关乎临床决策 [1]。

HB 临床分为散发型（60%-80%）与 Von	Hippel-Lindau

病（VHL 病）相关型（20%-40%）[3]。VHL 病是一种罕见

的常染色体显性遗传性肿瘤综合征，其特征为多个器官系统

发生肿瘤性病变，主要包括中枢神经系统血管母细胞瘤、肾

透明细胞癌、肾上腺嗜铬细胞瘤，以及胰腺和肾上腺囊肿等

典型表现 [7]。VHL	病由抑癌基因	VHL	发生突变所致，该基

因突变导致功能性	VHL	蛋白缺失，进而引起缺氧诱导因子

（HIF）的积累与激活，从而驱动肿瘤的形成与进展 [8]。目

前临床上对	VHL 病的诊断主要依据 1999 年由	Gläsker	等 [9]

提出的标准，具体如下：1.有家族史者，若出现血管母细胞瘤、

肾透明细胞癌、嗜铬细胞瘤中的任一病变，或多发性胰腺或

肾脏囊肿，即可临床确诊；2. 无家族史者，如符合以下任一

条件亦可诊断：存在 2 个及以上中枢神经系统血管母细胞瘤；

或 1 个中枢神经系统血管母细胞瘤合并 1 个内脏肿瘤（包括

肾细胞癌、嗜铬细胞瘤、胰腺神经内分泌肿瘤等）；或 1 个

中枢神经系统血管母细胞瘤合并多器官囊肿（如肾、胰腺、

附睾等）；3. 经分子遗传学检测发现 VHL 基因致病性突变。

既往有文献报道，乳腺癌合并囊实性 HB 患者经基因检测确

诊为 VHL 病 [10]。

乳腺癌脑转移多见于 HER-2 阳性或三阴性亚型，常表

现为单发或者多发结节伴明显水肿及环形强化 [1,2]。本例病

例初诊误诊的关键因素包括：1. 乳腺癌病史误导临床思维：

HB 与乳腺癌同时双原发极罕见（查阅国内外文献仅见个

案报道 [10–12]。明确诊断乳腺癌，同时存在颅内实性病变，

易诱导临床医生考虑转移瘤。但是本例患者乳腺原发灶为

Luminal B 型，并且原发病灶为 T1，不合并区域淋巴结转移

（腋窝及锁骨上下区域），脑转移概率较低 [2]，此矛盾点未

获充分评估；2. 影像学不典型且存在重叠：本例 HB 表现为

实性结节（非典型囊性结构），T1WI 低信号、T2WI 稍高

信号伴显著强化，并且存在明显外周水肿带，与转移瘤重叠；

虽 DWI 低信号提示非高细胞密度病变（转移瘤常 DWI 高信

号）[5]，但 MRS的胆碱峰升高误导了诊断。

本案例的特殊性在于：1.“双重原发肿瘤”的罕见共

存：患者最终经病理确诊同时罹患左乳浸润性导管癌及小

脑 WHO Ⅰ级血管母细胞瘤，二者为独立起源的原发肿瘤； 

2.“脑转移”的颠覆性误诊：基于乳腺癌病史及颅内占位的

不典型影像表现（如 DWI 低信号），小脑病灶被初判为转

移瘤，凸显了在乳腺癌患者中，即使存在提示转移的影像特

征（如强化、水肿），颅内孤立病灶仍需警惕与原发性脑肿

瘤（尤其血管母细胞瘤等）鉴别的复杂性；3.MDT 决策的

关键价值：MDT 采取“先明确乳腺原发灶生物学特性，再

处理颅内病灶”的序贯策略，最终通过颅内病灶的完整切除

及病理确诊（免疫组化 a-inhibin+,	CK-等）彻底排除了转移，

避免了误诊导致的过度治疗（如不必要的全脑放疗或错误全

身治疗），为患者赢得了根治机会；4. 良好的预后启示： 两

种肿瘤均为早期且均获根治性切除，术后恢复良好，无神经

功能障碍及复发证据，提示精准诊断对制定合理治疗策略及

改善预后的决定性意义。

本次诊疗中，先行乳腺癌手术的策略具有合理性，但

还需反思的是：对于乳腺癌合并颅内单发无症状病灶的情

况，尤其是乳腺肿瘤负荷低、分子分型非嗜脑转移类型时，

应提升诊断层级，避免误诊高估病情导致过度诊疗。具体优

化措施包括：完善增强 MRI 灌注成像（HB 呈高灌注，转移

瘤常为低灌注 [13]）；条件允许时，术前行脑脊液细胞学检

查排除癌转移 [7] 等。

4 结论

乳腺癌患者合并颅内占位时，即便影像学提示转移，

仍需警惕原发性中枢神经系统肿瘤（如 HB）的可能。临床

应拓宽鉴别诊断思路，通过多学科协作（MDT）整合各科

室意见，并积极获取颅内病灶组织病理学证据，以避免误诊

误治，为患者制定精准、合理的治疗方案。
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