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　　Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征是一种少见的先天性遗传病，发病率在

男性１／７５００～１／１００００，女性是男性发病率的１／５～１／７
［１］。

现将本科近期收治的２例Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征报道如下，以提高

对本病的认识。

１　临床资料

例１，男，２３岁。因第二性征及外生殖器发育不良伴嗅觉

缺失来本院就诊。无遗精及夜间勃起，无家族发病史。查体：

身高１７３ｃｍ，体质量５３ｋｇ，指间距１７６．１ｃｍ，皮肤细腻，无胡

须、腋毛及阴毛生长，无喉结及乳房发育。外生殖器幼稚型，未

见其他身体畸形。血清黄体生成素（ＬＨ）：０．１ｍＩＵ／ｍＬ（正常

值：１．７～８．６ｍＩＵ／ｍＬ），卵泡刺激素（ＦＳＨ）：０．６３１ｍＩＵ／ｍＬ

（正常值：１．５～１２．４ｍＩＵ／ｍＬ），睾酮（Ｔ）：０．４６４ｎｍｏｌ／Ｌ（正常

值：８．６４～２９）。甲状腺、肾上腺功能正常。泌尿系彩超：睾丸

左侧１５ｍｍ×７ｍｍ，右侧１４ｍｍ×７ｍｍ，附睾头左侧５ｍｍ×

４ｍｍ，右侧４ｍｍ×３ｍｍ。头颅磁共振成像（ＭＲＩ）：未见异常。

嗅觉试验：不能区别乙醇、水、醋酸。染色体核型４６，ＸＹ。

例２，男，１６岁。患者青春期后外生殖器不发育来诊。自

幼嗅觉缺失、智力正常，家族中无类似患者。查体：身高１６８

ｃｍ，体质量５１ｋｇ，指间距１７４ｃｍ。体毛稀疏，无阴毛生长，无

喉结，声音尖细。外生殖器幼稚型，阴茎长２．５ｃｍ，双睾丸直

径约２．０ｃｍ，质中。ＬＨ：０．５１５ｍＩＵ／ｍＬ，ＦＳＨ：１．０４０ｍＩＵ／

ｍＬ，Ｔ：０．０８７ｎｍｏｌ／Ｌ。ＧｎＲＨ兴奋试验：试验前和注射戈那瑞

林后１５、３０、６０、１２０ｍｉｎ检测ＬＨ值分别为０．４３９、１．５４、２．３９、

３．７４、４．５１ｍＩＵ／ｍＬ，ＦＳＨ 值分别为０．９８１、１．７８３、２．５９７、

３．１９２、３．８７４ｍＩＵ／ｍＬ，Ｔ 值分别为：０．１０３、０．１８９、０．２３４、

０．２７１、０．２４１ｎｍｏｌ／Ｌ；甲状腺及肾上腺功能正常。骨龄片提

示：骨龄发育迟缓。头颅 ＭＲＩ：未见异常。嗅觉试验：不能区

别乙醇、水、醋酸。染色体核型４６，ＸＹ。

２　讨　　论

典型的Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征在临床上具有促性腺激素缺乏、

性腺功能低下和嗅觉缺失三大特点［２］。表现为第二性征发育

不良，如男性喉结小，阴毛、腋毛缺如，小阴茎、隐睾和输精管缺

如，血清ＬＨ、ＦＳＨ和Ｔ均明显低下，对ＧｎＲＨ兴奋无反应
［３］，

本组患者有上述典型表现。有文献报道，Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征的

患者由于嗅球和嗅束不发育或发育不良，因此在 ＭＲＩ上表现

为单侧或双侧嗅球和嗅束缺如获发育不全，同时无嗅沟或嗅沟

发育不全［４］。本组２例虽均存在嗅觉缺失，但头颅 ＭＲＩ平扫

及增强未见异常，可能与例数较少有关。本病主要与特发性青

春期延迟相鉴别，一般以１８岁作为一个界限
［５］，例１患者２３

岁，例２行促性腺素释放激素（ＧｎＲＨ）兴奋试验显示ＬＨ升高

约４Ｕ／Ｌ，ＦＳＨ升高约３Ｕ／Ｌ，Ｔ几乎无变化，均可排除特发性

青春期延迟，同时通过上述典型的临床表现及实验室检查，本

病的诊断并不困难。

Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征治疗的关键是早期诊断，早期进行激素

的替代治疗，可使患者恢复性腺功能，部分患者可恢复生育

力［６］。目前常用的治疗措施有：（１）替代治疗：男性雄激素替代

治疗，一般在１４岁开始，女性行雌激素替代治疗，一般在１３岁

开始，可促进第二性征的发育和维持性功能［７］。（２）诱导精子

发生或排卵治疗：当患者有生育要求时可用促性腺激素或Ｇｎ

ＲＨ脉冲泵治疗
［８］。Ｌｉｅｂｌｉｃｈ等

［３］发现用激素替代治疗后，大

多数男性患者血清 ＬＨ、ＦＳＨ、Ｔ升高，精子生成增多，部分患

者可使其性伴侣妊娠。本组２例患者均为男性，第二性征几乎

无发育，无性功能，其中例１曾在外院肌肉注射绒毛膜促性腺

激素（ＨＣＧ），２个月后发现有稀疏体毛生长、声音变粗，偶有勃

起及遗精，但外生殖器无明显增大，血清ＬＨ、Ｔ略有升高，但

仍低于正常，因乳房胀痛自行停止治疗。此２例患者目前均无

生育要求，治疗上均选用睾酮替代治疗，随访４个月，患者自觉

外生殖器较前生长，体力较前增强，偶有晨间勃起及遗精现象，

由于治疗时间短，且患者就诊及治疗时间相对较晚，远期效果

有待进一步随访。
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