
患者年龄及抗甲亢药物治疗时间比较差异有统计学意

义ꎬ且胆汁淤积型肝损害较肝细胞型患者具有病程相

对较长的趋势ꎻ而在性别、体重、饮酒史、脂肪肝病史及

糖尿病病史、抗甲亢药物用量等方面比较差异均无统

计学意义ꎬ提示年龄大、病程长、抗甲亢药物甲巯咪唑

治疗时间长易导致甲亢患者发生胆汁淤积型肝损害ꎮ
综上所述ꎬ甲状腺功能异常的严重程度可能与甲

亢患者的肝损害发生相关ꎻ抗甲亢药物甲巯咪唑可引

起肝细胞型、胆汁淤积型及混合型 ３ 种类型的肝损害ꎬ
而患者年龄、病程及抗甲亢药物应用时间可能与肝损

伤类型有关ꎮ
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􀅰病例报告􀅰

以血糖升高作为首诊症状的 Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征一例

李静宜　 宋玮　 聂毅　 李红梅

ＤＯＩ:１０. ３９６９ / ｊ. ｉｓｓｎ. １００１￣９０５７. ２０２０. ０１. ００８
作者单位:１０００１６ 北京ꎬ清华大学第一附属医院内分泌科

[关键词] 　 Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征ꎻ　 骨质疏松ꎻ　 ２ 型糖尿病

　 　 患者ꎬ男ꎬ４９ 岁ꎮ 因“发现血糖升高 ５ 年ꎬ双下肢麻木 １ 年”
于 ２０１８ 年 ５ 月 １９ 日入院ꎮ 患者 ５ 年前体检发现血糖升高ꎬ查
空腹血糖 １６. ９ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ明确诊断为糖尿病ꎬ口服二甲双胍、阿
卡波糖、瑞格列奈降糖ꎬ偶测空腹血糖 ９ ~ １０ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ餐后 ２ 小

时血糖 ８ ~ １２ ｍｍｏｌ / Ｌꎮ 近 １ 年出现双下肢对称性麻木ꎬ伴蚁走

感ꎬ视物模糊ꎬ出现泡沫尿伴夜尿增多ꎬ为进一步调整血糖入住

我院ꎮ 既往史:患者 １４ 年前因职业转变出现性功能减退ꎬ性生

活频率从 １０ 次 /周减至 ３ 次 /周ꎬ勃起时间自每次 １５ ~ ２０ 分钟

减至每次 ５ ~１０ 分钟ꎬ未予以重视ꎬ之后性功能进一步减退ꎬ９ 年

前开始无性生活ꎬ无晨勃ꎬ阴毛、腋毛少量脱落ꎬ伴剃须次数减

少ꎬ自半月剃须 １ 次减至无需剃须ꎮ 患者系第一胎、第一产ꎬ足
月顺产ꎬ出生时情况:身长、体重及阿氏评分不详ꎬ外生殖器男

性表型ꎬ无畸形ꎬ阴茎长度不详ꎮ 出生时无窒息史ꎬ母亲孕产期

未接触特殊化学物品ꎬ分娩时母亲 ２９ 岁ꎮ 母乳喂养至 ２ 岁ꎬ适
时添加辅食ꎬ抬头、坐、爬、站、走路、说话时间与同地区同龄儿

无差异ꎮ ８ 岁入学ꎬ学习成绩一般ꎬ体力一般ꎮ １２ 岁出现身高

突增(２ 年内身高由 １５０ ｃｍ 增至 １７０ ｃｍ)后平均每年增高 ５ ｃｍꎬ
１６ 岁身高达 １８０ ｃｍꎮ １１ 岁出现腋毛、阴毛生长ꎬ１２ 岁睾丸、阴
囊增大ꎬ１４ 岁出现晨勃、变声及喉结ꎮ １７ 岁体重达 ９０ ｋｇꎮ ２９ 岁

结婚ꎬ３１ 岁育 １ 女ꎮ 无粉尘及特殊物质接触史ꎮ 入院体格检

查:Ｔ ３６. ３ ℃ꎬＰ ８８ 次 /分ꎬＲ ２０ 次 /分ꎬＢｐ １３５ / ８０ ｍｍＨｇꎬ身高

１７６ ｃｍꎬ体重 ７１ ｋｇꎬＢＭＩ ２２. ９ ｋｇ / ｍ２ꎬ腰围 ９２ ｃｍꎬ臀围 ９３ ｃｍꎬ指
尖距 １７７ ｃｍꎬ上部量 ８７ ｃｍꎬ下部量 ８９ ｃｍꎮ 皮肤细腻ꎬ腋毛稀

疏ꎬ面部无须ꎬ上颌牙齿已全部脱落ꎬ下颌仅残余 ６ 颗牙齿ꎬ无
腭弓高尖ꎮ 粗测嗅觉无缺失ꎮ 甲状腺未触及肿大ꎬ心、肺、腹体

格检查未见明显异常ꎮ 外生殖器男性表型ꎬ阴毛稀疏ꎬ阴茎牵

长 ７. ５ ｃｍꎬ左、右侧睾丸容积均约 ２ ｍｌꎬ质韧ꎮ 无指短畸形ꎬ无通

贯掌ꎬ双侧肱二、三头肌腱反射减弱ꎬ双侧膝、跟腱反射未引出ꎮ
辅助检查:血、尿、大便常规、肝肾功能、甲状腺和肾上腺皮质功
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能未见明显异常ꎻ糖化血红蛋白(ＨｂＡ１ｃ)９. ２％ ( < ６. ５％ ꎬ括号

内为正常参考值范围ꎬ以下相同)ꎬ空腹胰岛素 １３８. ３ ｐｍｏｌ / Ｌ
(１７. ８ ~１７３. ０ ｐｍｏｌ / Ｌ)ꎬＣ 肽１. ４７ ｎｍｏｌ / Ｌ(０. ３７ ~ １. ４７ ｎｍｏｌ / Ｌ)ꎬ
１００ ｇ 馒头餐后２ ｈ 胰岛素４２６. ６ ｐｍｏｌ / Ｌ(９０. ０ ~１ ７３０. ０ ｐｍｏｌ / Ｌ)ꎬ
Ｃ 肽 ２. ５２ ｎｍｏｌ / Ｌ (１. ８５ ~ １４. ７０ ｎｍｏｌ / Ｌ)ꎻ 总 胆 固 醇 ( ＴＣ)
５. ３６ ｍｍｏｌ / Ｌ(≤５. １８ ｍｍｏｌ / Ｌ)ꎬ甘油三酯 ( ＴＧ) ２. １６ ｍｍｏｌ / Ｌ
(≤１. ７０ ｍｍｏｌ / Ｌ)ꎬ低密度脂蛋白胆固醇(ＬＤＬ￣Ｃ)３. ８０ ｍｍｏｌ / Ｌ
(≤３. ３７ ｍｍｏｌ / Ｌ)ꎬ尿白蛋白 ３ ００８ ｍｇ / ｄ( < ３０ ｍｇ / ｄ)ꎬ尿总蛋白

４ ０１０ ｍｇ / ｄ( < １５０ ｍｇ / ｄ)ꎻ 卵 泡 刺 激 素 ( ＦＳＨ) ４３. ５６ ＩＵ / Ｌ
(１. ５ ~１２. ４ ＩＵ/ Ｌ)ꎬ黄体生成素(ＬＨ)３６. ４８ ＩＵ/ Ｌ (１. ７ ~８. ６ ＩＵ/ Ｌ)ꎬ
泌乳素(ＰＲＬ)１９０. ３ ｍＵ / Ｌ(８６. ０ ~ ３２４. ０ ｍＵ / Ｌ)ꎬ雌二醇(Ｅ２ )
１８. ６４ ｐｍｏｌ / Ｌ (９５. ００ ~ ２２３. ００ ｐｍｏｌ / Ｌ)ꎬ孕酮 ０. ４３４ ｎｍｏｌ / Ｌ
(０. ６００ ~４. ５００ ｎｍｏｌ / Ｌ)ꎬ睾酮 １. ７４ ｎｍｏｌ / Ｌ(１０. ００ ~２８. ００ ｎｍｏｌ / Ｌ)ꎬ
血钙 ２. ３５ ｍｍｏｌ / Ｌ (２. １１ ~ ２. ５２ ｍｍｏｌ / Ｌ)ꎬ血磷１. ２７ ｍｍｏｌ / Ｌ
(０. ８５ ~１. ５１ ｍｍｏｌ / Ｌ)ꎬ２５(ＯＨ)Ｄ３６. ９ μｇ / Ｌ(１５. ０ ~ ３８. ０ μｇ / Ｌ)ꎻ
头颅核磁共振检查结果示脑实质多发缺血灶ꎬ脑白质脱髓鞘ꎬ
老年性脑改变ꎻ腹部超声检查结果示轻度脂肪肝ꎬ下肢血管和

颈部血管超声结果示动脉粥样硬化伴多发斑块形成ꎻ生殖器

超声示双侧睾丸萎缩ꎬ左侧大小约 ２. １ ｃｍ × ０. ７ ｃｍꎬ右侧大小约

１. ８ ｃｍ × ０. ８ ｃｍꎻ骨密度检查结果示全髋部位与正常同性别年

龄人群骨峰值标准差(Ｔ 值):﹣ ２. ８６ꎻ眼底检查结果示非增殖

期糖尿病视网膜病变ꎻ双下肢肌电图检查结果示神经传导的速

度减慢ꎬ潜伏期延长ꎻ直立倾斜试验结果阳性ꎻ染色体测定为

４７ꎬＸＸＹꎮ入院诊断:Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征ꎬ继发性骨质疏松ꎬ２ 型糖

尿病ꎬ糖尿病周围血管病变ꎬ糖尿病周围神经病变ꎬ糖尿病非增

殖期视网膜病变ꎬ糖尿病肾病 Ｇ１Ａ３ꎬ高脂血症ꎮ 入院后给予二

甲双胍 １ ０００ ｍｇ 早、晚口服联合西格列汀 １００ ｍｇ 每日 １ 次ꎬ并
补充维生素 Ｄ 和钙ꎮ 治疗 ２ 周后血糖水平逐渐改善ꎬ空腹血糖

６. ２ ｍｍｏｌ / Ｌꎬ餐后 ２ 小时血糖 ８. ３ ｍｍｏｌ / Ｌꎮ 治疗１ 个月后ꎬ患者

病情好转要求出院ꎬ门诊给予肌注十一酸睾酮(１２５ ｍｇ 每月

１ 次)治疗ꎬ治疗 ２ 个月后体力好转ꎬ肌力增加ꎬ性欲无改善ꎬ血
糖水平未见进一步下降ꎬ降糖药物剂量无变化ꎮ

讨　 　 论

Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征又称先天性曲细精管发育不全综合征ꎬ是
一种性染色体异常疾病ꎬ该病患者多有 １ 条或几条 Ｘ 染色体ꎬ
是引起原发性睾丸功能减退的常见先天性疾病ꎬ在男性人群中

的患病率为 ０. ２％ ꎬ最常见的核型是 ４７ꎬＸＸＹ[１￣２] ꎮ 该病患者睾

酮水平降低ꎬＦＳＨ 及 ＬＨ 水平增高ꎬ临床表现为女性性征突出ꎬ
睾丸小ꎬ性功能低下及不育ꎮ Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征患者糖尿病的患

病率可达 １５％以上ꎬ发病风险较正常人群明显增高ꎬ平均发病

年龄为 ３０ 岁ꎬ且血糖不易控制[３] ꎮ Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征引起糖尿

病的机制尚未明确ꎬ既往认为降低的睾酮水平通过炎症因子和

脂肪因子能导致胰岛素水平上升[４] ꎮ 国内外多项研究推测

Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征存在皮下胰岛素抵抗ꎬ延迟胰岛素由皮下向血

液的吸收过程ꎬ从而导致糖代谢紊乱[５] ꎮ 此外相关研究发现ꎬ
糖代谢正常人群使用促性腺激素释放激素(ＧｎＲＨ)治疗后会导

致糖代谢紊乱ꎬ因此 ＧｎＲＨ 水平异常可能是导致糖代谢异常的

另一重要原因[６] ꎮ 本例本患者补充雄激素后糖代谢未见进一

步改善ꎬ进一步说明睾酮水平降低不是引起糖代谢异常的唯一

促动机制ꎮ 腹型肥胖、高脂血症、胰岛素抵抗等多种因素可共

同加重糖代谢异常ꎮ 本例患者糖尿病病程短ꎬ合并糖尿病肾病

Ｇ１Ａ３、糖尿病周围血管、糖尿病周围神经和糖尿病非增殖期视

网膜病变ꎬ血管病变重ꎬ多次出现黑矇及意识丧失ꎬ长程视频脑

电图检查结果正常ꎬ肾脏病理检查结果支持糖尿病肾病诊断ꎮ
Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征合并糖代谢异常有多重因素参与其中ꎬ其易发

生糖尿病大血管和微血管并发症ꎬ严重影响患者生活质量ꎬ更
需早期强化管理ꎮ

Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征患者睾酮水平降低ꎬ促性腺激素水平升

高ꎬ雄激素与骨代谢关系密切[７] ꎮ 睾酮缺乏是导致男性骨质疏

松症最主要的原因之一ꎬ体内雄激素水平低下可引起破骨细胞

活性增强ꎬ减少降钙素的分泌ꎬ并使 １ꎬ２５(ＯＨ) ２Ｄ３合成受损ꎬ导
致骨密度降低ꎮ 本患者为中年男性ꎬＫｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征未得到及

时诊断和治疗ꎬ骨密度逐渐降低ꎮ 考虑为长期雄激素缺乏所致

骨质疏松ꎮ 若早期发现并诊断 Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征ꎬ积极给予雄

激素补充治疗ꎬ辅助补充钙剂及维生素 Ｄꎬ对早期改善患者的预

后至关重要ꎮ
Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征患者通常为无精子症、精子量极少或严重

的少、弱、畸形精子症表现ꎬ曾被认为多是不育ꎮ 但在少数病例

中ꎬ其部分生精小管组织可见完整的生精过程及成熟精子ꎮ 后

来研究发现少部分患者可表现为隐匿精子症或少精子症ꎬ并有

自然受孕产生子代的报道[８] ꎮ 本例患者性功能逐渐减退ꎬ３１ 岁

育 １ 女ꎬ曾考虑为嵌核型 Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征ꎬ但染色体测定为

４７ꎬＸＸＹꎬ后续研究需患者完善亲子鉴定等进一步明确ꎮ
患者以血糖升高作为首诊症状ꎬ经仔细询问病史、体格检

查及完善实验室检查后诊断为 Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征和骨质疏松ꎬ
但患者自然受孕且产生子代ꎬ较为少见ꎮ Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ 综合征与糖

代谢密切相关ꎮ 本例患者补充雄激素后肌力增加ꎬ但性欲和糖

代谢无明显改善ꎬ也有研究显示类似结果[９] ꎬ具体原因还有待

深入研究ꎮ 此外本例患者病例资料还提示仔细询问病史及系

统的体格检查对疾病的早期发现和治疗至关重要ꎮ
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