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Klinefelter 综合征又称原发性睾丸发育不全症。是最

常见的性染色体异常之一。主要临床特征为类无睾症体型、

小睾丸、第二性征缺乏、不育、男子女性型乳房、高促性

腺激素型性腺功能减低 [1]。本文对我院 2011 年 8 月至 2016

年 12 月检出的 61 例 Klinefelter 综合征患者的外周血染色

体核型进行分析，现报道如下。

1　资料与方法

1.1　一般资料　受检者主要来自我院的生殖科、男性病门

诊、内分泌等科室，年龄 1天～ 35 岁。

1.2　方法　采集受检者静脉血 2 ～ 3ml，肝素抗凝，外周

血淋巴细胞培养并制备染色体标本，G 显带处理，必要时

加做C显带或N显带。每个标本常规计数30个中期分裂相，

分析 3 ～ 5 个核型，异常者加大计数量。按照《人类细胞

遗传学国际命名体制（ISCN，2009）》进行染色体核型描

述及诊断。

2　结果

61 例 Klinefelter 综合征患者中 47,XXY 56 例，嵌合型

47,XXY/46,XY 4 例，47,XXY,Yqh+1 例。临床表现为男性

体型瘦高、无胡须、无喉结、皮肤细腻、女性乳房发育、

阴茎发育不良、无精子、小睾丸、不育等。见表 1。
表1　61例Klinefelter综合征染色体核型分析

染色体核型 例数 构成比（%） 临床表现

47，XXY

47，XXY，Yqh+

47，XXY/46，XY

56

1

4

91.80

1.64

6.56

无精，不育，小睾丸

不育

无精，性腺发育不良，头围

小，尿道下裂

合计 61 100

3　讨论

本文 Klinefelter 综合征患者 47,XXY 56 例，占 91.80%，

嵌合型 47,XXY/46,XY 4 例，占 6.56% ；47,XXY,Yqh+ 1 例，

占 1.64%。以标准型 47,XXY 最常见。主要原因是由于患

者双亲之一的生殖细胞在形成过程中发生了性染色体不分

离。睾丸组织学可见曲细精管萎缩，玻璃样变，排列不规

则，大量间质细胞和支持细胞无精子生成 [2]。已婚男性主

要因为不育，无精等来就诊，未婚男性主要因为性腺发育

不良，小睾丸等来就诊，本文中有 5例 47,XXY 患者，未婚，

因为征兵体检有问题来做染色体核型检查。本文还有 1 例

47,XXY,Yqh+ 患者，结婚 3年未避孕其妻子未怀孕来就诊，

精液检查发现无精子。Yqh+ 为染色体多态性，属于正常变

异，无明显临床效应，此患者的临床症状还是因为 X 染色

体的增多引起。因额外的 X 染色体抑制了睾丸曲细精管的

成熟，导致睾丸小而质硬，生精小管萎缩、玻璃样变，生

殖细胞进行性闭锁，导致无精或少精 [3]。

本文发现的 47,XXY/46,XY 嵌合型患者，第二性征好

于 47,XXY 患者，可能与其尚有正常细胞系存在有关。其

中1例47,XXY/46,XY嵌合型患者，为1天男孩，由于头围小，

尿道下裂来就诊，发现其头围较正常同龄小孩小。有报道

Klinefelter 综合征婴儿期可能有出生体重低，头围小，阴茎

小和隐睾，发牛隐睾的几率比正常新生儿高 3 倍。可有先

天性畸形，如指弯曲和尿道下裂 [4]。

Klinefelter 综合征患者大都为婚后检出，绝大多数患者

是由于婚后不育而就诊。青春发育正常，但面部毛发稀少，

有学习困难倾向。许多人语言能力不足，听写及阅读亦有

困难 [5]。青春期前症状一般不明显，如果婴儿期存在隐睾

或尿道下裂，应当引起重视。鉴于 Klinefelter 综合征患者

一般都具有临床特征，故此类患者应尽早进行细胞遗传学

检查，对于临床疾病的确诊有重要的意义。
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邯郸地区 Klinefelter 综合征的染色体核型分析
郭红霞

（河北省邯郸市中心医院检验科，河北　邯郸　056001）

摘　要：目的　探讨邯郸地区Klinefelter综合征患者染色体核型分析及其临床特点。方法　对疑似Klinefelter综合

征患者进行染色体检查，采用外周血淋巴细胞培养并制片，常规G显带，Giemsa染色，进行染色体核型分析和临床分析。

结果　共检出Klinefelter综合征患者61例，其中典型47,XXY 56例，占91.80%，嵌合型47,XXY/46,XY 4例，占6.56%；

47,XXY，Yqh+1例，占1.64%。结论　广泛开展细胞遗传学诊断分析，可以比较准确的检出Klinefelter综合征，对于临床疾

病的确诊有重要的意义。
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