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【Ａｂｓｔｒａｃｔ】　 This article reports the clinical data of an adult patient with congenital adrenal hyperplasia due to 17α⁃
hydroxylase deficiency and provides a literature review.

【Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ】　 Congenital adrenal hyperplasia; 17α⁃Hydroxylase Deficiency; Diagnosis; Treatment

　 　 患者，社会性别女，３７ 岁，主因“发现血压升高 １３ 年，双下

肢乏力 １ 周，加重 １ ｄ”于 ２０２４ 年 １ 月 ４ 日入院。 患者 １３ 年前

因头晕伴恶心、乏力就诊于当地医院，测收缩压 １８０ ｍｍＨｇ，血
钾＜３．５ ｍｍｏｌ ／ Ｌ，双肾上腺 ＣＴ 示左肾上腺腺瘤，行射频消融术，
术后间断出现头晕、乏力等不适，血压 １８０ ／ １１０ ｍｍＨｇ 左右，口
服氨氯地平及休息后症状逐渐好转，未复测血压。 １ 周前无明

显诱因出现双下肢乏力，未重视。 １ ｄ 前上述症状进行性加重，
伴四肢酸痛，急诊查血钾 １．８ ｍｍｏｌ ／ Ｌ 收入院。 既往体健。 患者

未婚未育，无月经来潮。 母亲患“高血压”，父亲曾患“糖尿病”，
已故；有 １ 个哥哥发育正常，育有 １ 女 ２ 子；２ 个表兄弟不育。
查体：身高 １７４ ｃｍ，体质量 ６６ ｋｇ，肤色偏黑，无胡须、腋毛生长，
未见喉结，双乳房 Ｔａｎｎｅｒ Ⅰ期。 心肺腹未见明显异常。 外阴呈

幼女型，无阴毛，大阴唇、小阴唇不丰满，男性骨盆，腹股沟及盆

腔内未 及 包 块， 患 者 拒 绝 妇 科 内 诊。 实 验 室 检 查： 血 钾

１．８５ ｍｍｏｌ ／ Ｌ，卵泡期黄体生成素 ２３．３５ ｍＩＵ ／ ｍｌ（参考值 ２．３３ ～
１２．６ ｍＩＵ ／ ｍｌ），促卵泡生成素 ５５． ９４ ｍＩＵ ／ ｍｌ （参考值 ６． ５３ ～
１２．６ ｍＩＵ ／ ｍｌ），雌二醇 ２０．０３ ｐｇ ／ Ｌ（参考值 ６．５３～ １２．６ ｐｇ ／ Ｌ），睾
酮 ２０．７２ ｍｇ ／ Ｌ（参考值 ０．１１ ～ ０．５７ ｍｇ ／ Ｌ），０８：００、１６：００、２４：００
皮质醇分别为 １． ６、０． ４２、０． ８２ μｇ ／ ｄＬ （参考值分别为 ４． ２６ ～
２４．８５、２．９～１７．３、０～６．７２ μｇ ／ ｄＬ）；０８：００、１６：００、２４：００ 促肾上腺

皮质激素分别为 ３２５．５６、６６．５８、６６．７６ ｎｇ ／ Ｌ（参考值分别为 ７．２～
６３．４、３～ ３２、０ ～ ３２ ｎｇ ／ Ｌ）；卧位醛固酮 ９１．４７ ｐｇ ／ Ｌ（参考值 １０ ～
１６０ ｐｇ ／ Ｌ），卧位肾素活性 ０．１３ ｎｇ·ｍｌ－１ ·ｈ－１（参考值 ０．７６ ～
４．５６ ｎｇ·ｍｌ－１·ｈ－１）；妇科彩色超声未见女性生殖器官（图 １）；
肾上腺 ＣＴ 提示双侧肾上腺多发结节（图 ２）；染色体核型检测：

４６，ＸＹ；在 ＣＹＰ１７Ａ１ 基因编码区，检出 ｃ．１４５９⁃１４６７ｄｅｌ 杂合突变

及 ｃ．９３２⁃９３９ｄｅｌ 杂合突变（图 ３）。 根据患者临床表现、辅助检

查，诊断：先天性肾上腺皮质增生症 １７α⁃羟化酶缺陷。 予以地

塞米松０．２５ ｍｇ口服，每天 １ 次替代治疗，螺内酯 ４０ ｍｇ 口服，每
天 ３ 次控制血压，碳酸钙 ６００ 单位，每天 １ 次，维生素 Ｄ３ ５ ０００
单位，每周 ３ 次，阿仑膦酸钠 ７０ ｍｇ，每周 １ 次口服抗骨质疏松

症治疗；社会性别为女性，建议雌激素替代治疗，患者拒绝。 出

院后规律服用上述药物，２ 周复查血钾 ４．６０ ｍｍｏｌ ／ Ｌ，血压正常，
未再出现双下肢乏力、酸痛症状。

注：妇科彩色超声检查未见子宫、输卵管，未见阴道气线、隐睾。
图 １　 妇科彩色超声检查结果

　 　 讨　 论　 先天性肾上腺皮质增生症（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ａｄｒｅｎａｌ ｈｙ⁃
ｐｅｒｐｌａｓｉａ，ＣＡＨ）是由 ７ 种肾上腺皮质类固醇生物合成的不同酶

突变引起的一种常染色体隐性遗传的单基因疾病。 该病是由

糖皮质激素及盐皮质激素失衡引起的代谢紊乱［１］ 。 结合患者

临床表现及 ＡＣＴＨ 兴奋试验、基因检测等辅助检查有助于诊

断。 但 ＣＡＨ 的诊断具有挑战性，其临床表现主要取决于疾病
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注：双侧肾上腺多发结节，左侧肾上腺术后改变。
图 ２　 患者肾上腺 ＣＴ 结果

图 ３　 患者基因测序图

类型和酶缺乏严重程度［２］ 。 约 ９５％的 ＣＡＨ 病例是由 ２１⁃羟化

酶缺乏引起，其余 ５％主要原因是 １１β⁃羟化酶缺乏［３］ 。 １７α⁃羟
化酶缺陷（１７α⁃ｈｙｄｒｏｘｙｌａｓｅ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ，１７⁃ＯＨＤ）是一种较少见的

ＣＡＨ，约占 １％。 据估计年发病率约为 １ ／ ５０ ０００［４］ 。
　 　 １７α⁃羟化酶（ＣＹＰ１７）也称为 Ｐ４５０ｃ１７，该基因位于 １０ 号染

色体（１０ｑ２４．３２⁃ｑ２５），由 ８ 个外显子组成［３］ 。 据报道，大约有

１２０ 种不同的 ＣＹＰ１７Ａ１ 突变［２，５］ 。 ＣＹＰ１７Ａ１ 突变可导致皮质

醇合成减少，负反馈刺激促肾上腺皮质激素的分泌，进一步激

活盐皮质激素通路，增加孕酮、皮质酮和 １１⁃脱氧皮质酮（ＤＯＣ）
的合成［３］ 。 糖皮质激素缺乏时可出现肾上腺危象，但是 １１⁃脱
氧皮质酮兼有糖皮质激素和盐皮质激素的双重作用，故 １７⁃
ＯＨＤ 患者肾上腺危象发病率低。 盐皮质激素具有保钠排钾作

用，临床表现为水钠潴留、钾离子流失，最终导致高血压和低钾

血症［６］ 。
　 　 在性发育上，ＣＹＰ１７ 缺乏可导致性类固醇生成减少，代偿

性减少促卵泡激素生成素（ＦＳＨ）和黄体生成素（ＬＨ），导致去氢

表雄酮及雄烯二酮合成障碍，最终出现雌激素、雄激素水平降

低，导致原发性闭经和第二性征缺失［５］ 。 总的来说，１７⁃ＯＨＤ 患

者通常表现为高血压、低钾血症、原发性闭经，并伴有第二性征

缺失、骨量减少 ／骨质疏松、高促性腺激素性性腺功能减退、促
性腺激素升高和孕酮升高等。
　 　 治疗上，首先，糖皮质激素替代疗法是所有治疗的基础，氢
化可的松、地塞米松、强的松均适用。 糖皮质激素治疗的目的是

抑制过量 ＡＣＴＨ 刺激肾上腺皮质带，减少过量的盐皮质激素，从
而控制高血压和低钾血症［６⁃７］。 通常情况下用糖皮质激素替代

疗法，高血压和低血钾均可逐渐缓解，不需要联合降压药物，但如

果患者已经出现长时间无法控制的高血压和靶器官损伤时需要

抗高血压药物治疗。 其次，由于长期缺乏雌激素、雄激素，可导致

骨矿化异常，骨骺闭合延迟，且伴有不同程度的骨质疏松。 研究

表明，雌激素治疗可提高骨量并减少持续性骨流失。
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