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　　[摘要]　目的::通过对本地区491例隐匿性阴茎患儿进行细胞遗传学分析,以了解此类患儿性染色体异常

情况及所伴染色体病特点,为临床诊治提供资料。方法:回顾性分析本院2017年5月—2019年7月临床诊断为

隐匿性阴茎的491例患儿的细胞遗传学资料。结果:在491例隐匿性阴茎患儿中,共发现性染色体异常9例,异
常检出率为1.83%。其中克氏综合征患儿共7例,占总体异常检出率的77.78%,检出超雄综合征患儿1例,占
总体异常检出率的11.11%,另检出男性特纳氏综合征患儿1例,占总体异常检出率的11.11%。结论:隐匿性阴

茎是一种先天发育异常及常见的阴茎畸形性疾病,部分此类患儿可合并有性染色体异常,最多见的是克氏综合

征,细胞遗传学手段能够明确隐匿性阴茎患儿是否伴有染色体病。对于伴有染色体病的此类患儿,不仅要及时采

用手术治疗隐匿性阴茎,也应及早发现并诊疗染色体病,另外遗传咨询及健康教育对于伴染色体病的隐匿性阴茎

患儿的生长发育及预后具有重要意义。
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Abstract　Objective:Todescribethesexchromosomeabnormalitiesandthecharacteristicsofchromosomal
disordersin491childrenwithconcealedpenis,andtoprovidedataforclinicaldiagnosisandtreatment.Methods:

Thecytogeneticdataof491childrenwithconcealedpenisclinicallydiagnosedinourhospitalfrom May2017toJu-
ly2019wereretrospectivelyanalyzed.Results:Among491childrenwithconcealedpenis,9casesofsexchromo-
someabnormalitieswerefound,andtheabnormaldetectionratewas1.83%.Amongthem,therewere7children
withKlinefeltersyndrome,accountingfor77.78% ofthetotalabnormaldetectionrate,1childwithsupermale
syndrome,and1childwithmaleTurner'ssyndrome,accountingfor11.11%ofthetotalabnormaldetectionrate,

respectively.Conclusion:Concealedpenisisakindofcongenitaldysplasiaandcommonpenilemalformationdis-
ease.Someofthesechildrenmayhavesexchromosomeabnormalities,andthemostcommonisKlinefeltersyn-
drome.Cytogeneticmethodscandeterminewhetherconcealedpenischildrenhavechromosomaldisorders.For
suchchildrenwithchromosomaldisorders,notonlyshouldsurgerybeusedtotreatconcealedpenisintime,but
alsochromosomaldisordersshouldbedetectedanddiagnosedasearlyaspossible.Inaddition,geneticcounseling
andhealtheducationareofgreatsignificanceforthegrowth,developmentandprognosisofconcealedpenischil-
drenwithchromosomaldisorders.
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　　隐匿性阴茎指阴茎隐匿于皮下,外观短小,包
皮似一鸟嘴包住阴茎,与阴茎体不附着,是一种先

天发育异常和常见的阴茎畸形性疾病。隐匿性阴

茎尽管其外形酷似包皮过长,但却是两种完全不同

的疾病,隐匿性阴茎的外层皮肤非常短,且阴茎体

是正常的。我们对本地区491例隐匿性阴茎患儿

进行了回顾性细胞遗传学分析,以了解隐匿性阴茎

患儿的性染色体异常情况及所伴染色体病特点。

1　资料与方法

1.1　一般资料

2017年5月—2019年7月在我院泌尿外科诊

断为隐匿性阴茎的491例患儿,年龄2~14岁。监

护人均签署知情同意书后,并取得郑州儿童医院伦

理委员会的批准。
1.2　方法

1.2.1　荧光原位杂交技术　无菌条件下采取患儿

外周血2mL进行性染色体快速检测,应用CSPX/
CSPY性染色体着丝粒探针,TDH-500原位杂交

仪,所有操作均符合 FISH 标准操作要求。采用

OLYMPUSBX51荧光显微镜进行多色荧光图像
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处理及分析。
1.2.2　染色体核型分析　将FISH 异常患儿外周

血进一步接种于外周血淋巴细胞培养液中,37℃培

养3d。加入秋水仙素2h后终止培养、收获,常规

制备染色体标本,并行G显带(分辨率400~450条

带)。采用OLYMPUSBX51染色体工作站进行图

像处理及分析。
2　结果

在491例隐匿性阴茎患儿中,共发现性染色体

异常9例,异常检出率为1.83%。其中克氏综合征

患儿 占 多 数,共 7 例,占 总 体 异 常 检 出 率 的

77.78%。检出超雄综合征患儿1例,占总体异常

检出率的11.11%,另检出男性特纳氏综合征患儿

1例,占总体异常检出率的11.11%,见表1。

表1　9例性染色体异常隐匿性阴茎患儿核型分类结果

异常核型 例数 占总异常的比例/%
47,XXY 5 55.56
47,XXY/46,XY 2 22.22
47,XYY 1 11.11
45,X/46,XY 1 11.11

3　讨论

隐匿性阴茎是由于阴茎肉膜发育异常所致的

先天性畸形,发病率约为0.67%[1],目前发病原因

尚未明确。该征临床表现为阴茎显露欠佳,原本疏

松富有弹性的肉膜失去弹性,变成比较厚的纤维筋

膜,有时还形成索条状物,这些发育异常的筋膜和

索条将阴茎拉向近侧,束缚在耻骨联合的下方。根

据阴茎外观短小、包皮呈圆锥状或鸟嘴包住阴茎,
耻骨前脂肪堆积,阴茎挤压试验即可确诊。杨保锋

等报道隐匿性阴茎患儿容易发生包皮阴茎头炎、尿
路感染、排尿困难等,将会影响患儿身心健康[2],因
此及早明确诊断和手术治疗可避免对小儿身心发

育的影响。本研究旨在探讨本地区隐匿性阴茎患

儿的性染色体异常情况及所伴染色体病特点,在
491例隐匿性阴茎患儿中,共发现性染色体异常9
例,异常检出率为1.83%,表明部分此类患儿可合

并有性染色体异常。
在9例性染色体异常隐匿性阴茎患儿中,我们

发现克氏综合征患儿最多,共7例。克氏综合征是

一种性染色体异常疾病,又称原发性小睾丸症或生

精小管发育不良,属于罕见病的一种(男婴发病率

约在1/1000)。本研究中克氏综合征在隐匿性阴

茎患儿中的检出率1.43%,远高于其在出生男孩

中的发病率,值得引起注意。克氏综合征在儿童期

常无明显异常,少部分患者因男性外生殖器异常就

诊进而行染色体检查被发现,绝大多数患者青春期

后各种症状开始逐渐出现,成年期患者常因不育及

性功能低下求治。患者通常表现有身材瘦长、体征

女性化、睾丸发育障碍、阴茎发育不良及不育等。
镜检发现此征患者精曲小管萎缩并呈玻璃样变性、
排列不规则,多支持细胞和间质细胞,因无精子或

可产生精子量极少,绝大多数此征患者不育,在男

性不育患者中占1/10。此外还可能有头围小、耳
畸形、骨骼异常、先心病等畸形,部分患者有智力低

下(约1/4),部分患者有精神异常及精神分裂症倾

向,在男性精神发育异常患者中本病的发生率1/
100。克氏综合征主要核型为47,XXY,约占80%,
嵌合型占约 15%,包括 46,XY/47,XXY、45,X/
46,XY/47,XXY、46,XX/47,XXY 等。其余特殊

类型 包 括 48,XXXY、48,XXYY、49,XXXXY
等[3],较罕见。嵌合型患者症状相对较轻且不典

型,当正常细胞所占比例较大时,患者一侧的睾丸

可正常发育并能生育。
检出1例隐匿性阴茎伴超雄综合征患儿,7

岁,以“阴茎外观短小7年”为代主诉入院。超雄综

合征又称XYY综合征,在男性新生儿中的发病率

约为1.1‰[4]。主要特征包括身材高大、面部不对

称、性格暴躁或孤僻等,偶尔可见隐睾,睾丸发育不

全并有精子形成障碍和生育力下降,阴茎小,尿道

下裂等。虽然性染色体数目异常,多数47,XYY
患者尚能生育。理论上其产生的精子与正常卵子

结合后,后代染色体异常率为50%,但实际在临床

上,其后代染色体异常率很低,通常不到1%[5]。
检出1例隐匿性阴茎伴男性特纳综合征患儿,3岁

4个月,以“阴茎外观短小 3 年”为代主诉入院。
45,X/46,XY是特纳综合征中较少见的染色体核

型,在儿童病例中约占1.7%~3%[6]。主要表现

为原发性性腺发育不全、身材矮小、小睾丸、小阴

茎,也常表现为隐睾、曲细精管发育不良、间质细胞

增生。患者外生殖器表型以表型不明确型所占比

例最高,性腺表现形式多样,有不同程度的睾丸或

卵巢发育[7]。遗传学检查对于此类患者诊疗具有

重要意义,重组人生长激素可改善身高,雄性激素

对症治疗原发性腺功能低下,外科手术解决患者泌

尿生殖问题。
综上所述,隐匿性阴茎是一种先天发育异常及

常见的阴茎畸形性疾病,部分此类患儿可合并有性

染色体异常,最多见的是克氏综合征,细胞遗传学

手段能够明确隐匿性阴茎患儿是否伴有染色体病。
对于伴有染色体病的此类患儿,不仅要及时采用手

术治疗隐匿性阴茎,也应及早发现并诊疗染色体

病,另外遗传咨询及健康教育对于伴染色体病的隐

匿性阴茎患儿的生长发育及预后具有重要意义。
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用 ADC熵值建立对PCa诊断的效能分析模型,结
果表明该指标的诊断效能较高,也即 ADC熵值可

用来诊断PCa。其中,ROC曲线分析得到 AUC为

90.2%,前列腺癌诊断的截点值为6.23。而且本

研究显示 PCa组的全病灶 ADC 熵值大于 BPH
组,与Patel等[14]的研究结果一致,因此可以为临

床诊断以及治疗提供新思路。
本研究表明全病灶 ADC熵值可准确诊断前列

腺癌。但仍存在一定的局限性,尽管病灶在根据

PI-RADSv2评分和穿刺病理结果在 mp-MRI影

像上进行匹配病灶位置,但不排除人工勾画全病灶

因主观因素产生的偏差。其次BPH 组病例相对较

少,研究结果可能存在偏移。
综上所述,全病灶 ADC熵值可以用来诊断前

列腺癌且诊断效能较高,可为临床诊治提供帮助。
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