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克氏综合征患者性激素水平分析
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　　摘　要：目的　分析血清雌二醇（Ｅ２）、促卵泡激素（ＦＳＨ）、黄体生成素（ＬＨ）、睾酮（Ｔ）水平变化规律对快速筛查诊断克氏综

合征（ＫＳ）患者的应用价值。方法　染色体核型分析ＫＳ患者２２例为实验组，正常核型男性不育患者２０例为对照组。所有患者

均为雄性激素治疗前进行精液分析及血清性激素水平检测。结果　实验组ＦＳＨ 和ＬＨ两项指标同时增高占１００％，对照组占

５％。以ＦＳＨ和ＬＨ两项同时升高为筛查ＫＳ患者的诊断指标，其敏感性可达１００％，特异性可达９７．５％。实验组８１．８％的患者

血清睾酮水平降低。结论　ＦＳＨ和ＬＨ两项指标同时升高是ＫＳ患者血清性激素变化的主要特征，ＦＳＨ和ＬＨ两项同时升高可

作为筛查诊断ＫＳ患者的指标。
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　　克氏综合征（ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＫＳ）是一种性染色体畸

变引起的遗传性男性不育疾病。患者较正常男性多出至少一

条Ｘ染色体，导致精小管发育不良，是遗传性男性不育中最常

见的原因。本文对染色体分析确诊的２２例成年ＫＳ患者和２０

例正常核型的成年男性不育患者进行对照研究，寻找ＫＳ患者

血清性激素水平在筛查诊断中的应用规律。

１　临床资料

１．１　一般资料　选择２００６年１月至２００９年８月本院泌尿外

科门诊男性不育患者，经细胞遗传学分析确诊的 ＫＳ患者２２

例为实验组；同时期染色体分析核型为４６，ＸＹ男性不孕患者

２０例为对照组，年龄２０～４７岁。均于接受雄性激素替代治疗

前进行精液检查和血清性激素分析。

１．２　方法

１．２．１　染色体分析　拜迪公司外周血淋巴细胞培养基，新鲜

外周血０．２５ｍＬ接种于５Ｌ培养基，３７℃、７２ｈ培养。结束培

养前加浓度为５０μｇ／ｍＬ的秋水仙素１～２小滴，常规制片和Ｇ

显带染色，ＬｅｉｃａＣＷ４０００Ｋａｒｙｏ软件进行染色体核型分析，计

数３０～６０个细胞，分析５个细胞核型。

１．２．２　化学发光免疫分析方法检测性激素水平　ＡＤＶＩＡ

ＣｅｎｔａｕｒＲ 全自动化学发光免疫分析仪，ＢａｙｅｒＨｅａｌｔｈＣａｒｅ

ＬＬＣ生产血清促卵泡激素（ＦＳＨ）、黄体生成素（ＬＨ）、雌二醇

（Ｅ２）、睾酮（Ｔ）激素水平检测试剂盒。新鲜血清标本检测。正

常参考值系由试剂盒生产商提供。

１．２．３　精液常规分析　精液采集、运送、显微镜检查和计算机

辅助精子分析方法符合 ＷＨＯ（１９９９）规定的实验室和检查标

准。无精或少精判断标准：两次精液检查（３０００ｒ／ｍｉｎ，离心

１０ｍｉｎ后镜检）均未发现精子，或正常精子计数小于１５％。

１．２．４　统计学处理　应用χ
２ 检验方法四格表专用公式对实

验诊断进行评价。

２　结　　果

２．１　染色体分析　实验组患者２２例，染色体分析核型为４７，

ＸＸＹ的患者２１例，核型为４８，ＸＸＹＹ患者１例。对照组为同

时期临床诊断男性不育的患者，其核型均为４６，ＸＹ。

２．２　性激素检测　ＫＳ患者血清ＦＳＨ和ＬＨ分别升高超过正

常值上限的６和３倍。ＳＦＨ 和 ＬＨ 同步升高的病例数为

１００％。血清 Ｔ 平 均 浓 度 降 低，Ｔ 降 低 病 例 数 为 １８ 例

（８１．８％），Ｔ正常病例数占１８．２％。血清Ｅ２平均浓度在正常

范围，但有４２．９％的病例显示血清Ｅ２浓度的异常增高或降

低，见表１。对照组血清性激素水平除Ｅ２平均浓度轻微增高

外，其余各项的平均值均在正常范围。血清Ｅ２异常例数为１１
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例（５５％），ＬＨ和Ｔ异常病例数各为２例（１０％），仅有１例表

现ＦＳＨ和ＬＨ同时增高，见表１。

表１　　两组患者血清性激素水平及其异常率比较

指标 正常值
实验组

平均值 异常率［狀（％）］

对照组

平均值 异常率［狀（％）］

Ｅ２（ｎｇ／Ｌ） ８．０～３６．０ ２７．５４ ９（４２．８６） ３６．１０ １１（５５．００）

ＦＳＨ（ＩＵ／Ｌ） １．０～７．０ ４３．３０ ２２（１００．００） ５．３０ ５（２５．００）

ＬＨ（ＩＵ／Ｌ） １．０～８．０ ２５．１０ ２２（１００．００） ４．３４ ２（１０．００）

Ｔ（ｍｍｏｌ／Ｌ） ９．１～４６．２ ６．９３ １８（８１．８０） １６．７０ ２（１０．００）

２．３　精液分析　实验组精液分析均为无精，对照组精液分析

１６例精子计数小于１５％，４例精子计数大于或等于１５％。精

子计数异常比率为７５％。

２．４　ＦＳＨ及ＬＨ在ＫＳ患者诊断中的敏感性及特异性　ＦＳＨ

单项增高诊断试验评价敏感性为１００％，特异性７５％；ＬＨ 单

项增高诊断评价敏感性１００％，特异性９０％。ＦＳＨ 和ＬＨ 两

项序列实验诊断评价敏感性１００％，特异性９７．５％。

３　讨　　论

ＫＳ是人类常见的性染色体异常，也是最常见的引起男性

不育的遗传学原因。ＫＳ男性核型中Ｘ染色体均超出１条以

上，可表现多种染色体核型，如：４７，ＸＸＹ或４８，ＸＸＹＹ或４８，

ＸＸＸＹ以及嵌合型４６，ＸＹ／４７，ＸＸＹ或４６，ＸＸ／４７，ＸＸＹ等。

有研究报道核型为 ４７，ＸＸＹ 在新生儿中患病率大约为

１／５００～１／６００
［１２］。核型为４８，ＸＸＹＹ或４８，ＸＸＸＹ核型在新

生儿中占１／１７０００～１／５００００
［３］。本研究中实验组患者２２

例，２１例４７，ＸＸＹ核型，１例４８，ＸＸＹＹ核型。４７，ＸＸＹ核型

的ＫＳ明显高于其他核型的ＫＳ患病率。本研究中未涉及到嵌

合型ＫＳ，嵌合型ＫＳ患者的血清性激素变化规律与嵌合的比

例关系有待研究。

成年ＫＳ患者以促性腺激素分泌过多，性腺功能不全为主

要特征。本研究中ＦＳＨ和ＬＨ平均血清浓度分别高出正常值

上限的６倍和３倍。实验组患者血清ＦＳＨ、ＬＨ同时升高的例

数占１００％（２２／２２）。对照组血清ＦＳＨ、ＬＨ 两项同时升高例

数占５％ （１／２０）。如果以血清ＦＳＨ、ＬＨ两项指标同时升高作

为ＫＳ筛查的序列实验进行评价，其特异性可达９７．５％，敏感

性可达１００％。可见血清ＦＳＨ、ＬＨ两个指标同时升高用于成

年ＫＳ的筛查具有高度特异性和敏感性。

ＫＳ发病与母亲年龄没有显著性相关，ＫＳ新生儿表型通

常显示正常，因而产前筛查和诊断中ＫＳ很少被查出
［４］。儿童

时期ＫＳ患者缺乏特有症状，大约少于１／１０的ＫＳ患者在青春

期前被诊断［５］。低的诊断率与缺乏快速简便可以普遍应用的

筛查诊断方法有关。根据国外文献报道自青春中期（１２．５～１３

岁）开始血清ＦＳＨ和ＬＨ可表现同时高出正常值范围
［５７］，提

示在青春中期以后的青少年中以ＦＳＨ和ＬＨ两项同时升高作

为筛查ＫＳ患者指标，结合细胞遗传学分析可能会提高青春期

ＫＳ患者的诊断率，以改善目前ＫＳ主要在成年期被诊断，而延

误青春期激素替代治疗时机的现状。青春期雄性激素替代疗

法虽然不一定解决男性不育的问题，但对改善由于男性激素缺

乏引起的男性生理和心理发育上的症状有效［８１０］。血清ＦＳＨ

和ＬＨ组合筛查青春期中期后的 ＫＳ患者的特异性和敏感性

还需进一步的评价。

性成熟和生殖功能依赖于下丘脑垂体和性腺激素的精密

调节。垂体分泌的促性腺激素刺激男性睾丸间质细胞分泌睾

酮，而促性腺激素的释放受下丘脑促性腺激素释放激素的正反

馈控制和血清睾酮水平的负反馈调节。本研究中８１．８％（１８／

２２）ＫＳ患者血清睾酮降低，１８．２％（４／２２）的ＫＳ患者血清睾酮

在正常水平，血清睾酮在正常水平的 ＫＳ患者的血清ＦＳＨ 和

ＬＨ依然增高。因此，还不能单纯认为睾酮水平降低是克氏综

合征促性腺激素超常增高的原因［９］。ＫＳ患者性腺机能减退及

精小管发育异常的分子机理还有待进一步的研究。
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