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基于循证护理对剖宫产产妇术后颅内静脉窦血栓的影响

阳瑞
（福建医科大学附属协和医院，妇产科，福建福州，362011）

版权说明：本文是根据知识共享署名 - 非商业性使用 4.0 国际许可协议进行发布的开放获取文章。允许

以任何方式分享与复制，只需要注明原作者和文章来源，并禁止将其用于商业目的。

摘要：目的探究循证护理对剖宫产产妇术后颅内静脉窦血栓（CVST）形成的影响。方法：选取  2020

年 3 月 -2023 年 7 月本院妇产科 30 例行剖宫产合并 CVST 的产妇为研究对象，采用随机数字列表法将研

究对象均分为对照组（15 例）和观察组（15 例），对照组采用常规护理模式，观察组实施循证护理模式。

比较两组产妇术后护理效果、心理状态、孕雌激素水平及并发症情况。结果  护理后，观察组产妇各护理

指标时间均优于对照组，且差异具有显著性（P<0.05）。观察组产妇的 SAS 和 SDS 评分比对照组显著降

低，表现出统计学上的显著差异。（P<0.05）。护理后，观察组产妇的 P、E2、D-D 水平均显著低于对照

组（P ＜ 0.05）。观察组出现头痛、恶心呕吐、视力模糊等并发症明显低于对照组（P ＜ 0.05）。结论  针

对剖宫产产妇术后 CVST，采用循证护理能有效改善护理指标和心理状态，提高孕、雌激素水平，减少并

发症，对提高患者的护理质量和安全性具有重要意义。

关键词：循证护理；剖宫产产妇；颅内静脉窦血栓；护理质量

DOI：https://doi.org/10.62177/fcdt.v1i1.187

脑静脉窦血栓形成（Cerebral Venous Sinus Thrombosis, CVST）是一种罕见且潜在危险的脑血管疾病，

是由多种病因所致的脑静脉回流受阻与脑脊液循环障碍所引起的颅内压增高的临床综合征 [1]。妊娠及产褥

期女性由于血液呈高凝状态，成为 CVST 的高风险人群。该病症多在产后 3 天内显现，可能与产后出血事

件相关联，对产褥期患者构成生命威胁。尽管 CVST 的年发病率相对较低，仅占脑血管疾病总数的 0.5%

至 1.0%，但它在产后的早期阶段尤其危险，可能与产后出血事件有关 [2]。针对此种疾病主要治疗方式包

括常规抗凝及血管介入治疗，但治疗具有一定风险。循证护理是一种将最佳研究证据、临床经验与患者

价值观与偏好结合起来，以提供高质量、全方位护理的方法。本研究将聚焦于循证护理对剖宫产产妇术

后 CVST 影响，旨在强调循证护理在提高治疗效果、患者护理质量和安全性方面的重要性。

1. 资料与方法

1.1 一般资料 
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在 2020 年 3 月至 2023 年 7 月期间，本研究从本院妇产科选取 30 例行剖宫产且并发 CVST 的产妇作

为研究样本。通过随机数字分配法平均划分为对照组（15 例）和观察组（15 例）。对照组接受常规护理，

观察组采用循证护理。对照组年龄范围为 24～37 岁，平均年龄为（30.5±4.5）岁。血栓位置分布 ：上矢

状窦血栓 6 例、横窦血栓 7 例、乙状窦血栓 2 例。临床表现 ：头痛 12 例、视乳头水肿 3 例、视力下降 2

例、嗜睡 1 例。观察组年龄范围为 26～39 岁，平均年龄为（32.7±3.8）岁。血栓位置 ：上矢状窦血栓 5

例、横窦血栓 8 例、乙状窦血栓 2 例。临床表现 ：头痛 11 例、视乳头水肿 4 例、视力下降 3 例、嗜睡 2

例。两组基本信息差异无统计学意义（P>0.05）。

1.2 排除和纳入标准

纳入标准：（1）年龄在 18 岁以上的剖宫产产妇；（2）通过磁共振成像（MRI）确诊为产后颅内静脉窦

血栓（CVST）；（3）尿妊娠试验阳性，通过自然受孕方式怀孕；（4）产妇在研究开始前已签署知情同意书，

并同意遵守研究期间的所有要求。

排除标准 ：（1）合并有其他严重慢性疾病，如传染病、肾病、心脏病、高血压、糖尿病等 ；（2）在研

究开始前正在使用抗凝药物或长期使用多种维生素 ；（3）医疗记录资料不全，无法提供完整的病史信息 ；

（4）有血栓形成的家族史，可能影响研究结果的准确性。

1.3 护理方法 

 对照组产妇给与常规护理模式，加强自我管理意识。观察组产妇在对照组基础上实施循证护理，首先组

建一个循证护理团队，包括资深护理人员和护士长。在科室领导的指导下，对团队成员进行专项培训，

以增强他们针对 CVST 的护理能力。护理团队通过文献回顾和临床经验共享，确定护理方案，包括：评估

产妇心理状态，提供心理支持，优化疼痛管理，促进早期活动，以及进行健康教育，确保产妇及其家属

了解病情和预防措施。

具体内容如下：（1）术后病情观察与评估：根据最新的研究，制定明确的监测标准和评估指南，及时

识别意识状态变化、瞳孔异常反应或生命体征的微妙变化，有效预防脑水肿或脑疝的发展。（2）脑血管

介入治疗后的常规护理：采用基于证据的护理指南，进行穿刺点护理和肢体制动，监测并预防血栓相关并

发症，减少穿刺点出血或感染的风险。（3）继发癫痫的管理：利用循证结果选择合适的抗癫痫药物，并在

护理中创造一个减少刺激的环境，以降低癫痫发作的频率和强度。（4）气道管理：依据循证护理实践，对

于需气管插管的昏迷患者，采取一系列无菌操作和呼吸支持措施，包括有效的气道清洁和保持，以预防

肺部感染。（5）溶栓和抗凝治疗的监测：基于最新的循证医学研究，严格监控患者在接受溶栓和抗凝治疗

中的出血风险，及时调整治疗方案以最小化出血并发症。（6）营养支持：参考循证研究提供的营养支持建

议，根据患者具体情况制定个性化的鼻饲或静脉营养计划，确保充足营养支持，促进快速恢复。（7）肢

体功能锻炼与重建：根据循证研究推荐的康复训练方法，早期开始肢体功能训练，以有效缓解肢体不适并

预防长期功能障碍。（8）延续护理：循证护理提倡出院后继续教育患者和家属关于抗凝治疗的重要性，包

括药物的正确使用、定期复查以及监测潜在的出血并发症，以保障治疗的持续效果和患者的长期安全。

1.4 观察指标

比较两组产妇术后护理效果、生活质量、孕雌激素水平及并发症情况。①护理质量 ：比较两组产妇

术后首次下床活动及住院时间。② 情绪评估 ：通过自评焦虑量表（SAS）和自评抑郁量表（SDS）对两组

CVST 产妇术后心理状态进行比较，总分为 100 分，分数越高意味着术后的焦虑程度越重。③孕、雌激素

水平：比较两组产妇术后孕酮（Progesterone，P）、雌二醇（Estradiol，E2）和 D- 二聚体（D dimer，D-D）

水平差异。抽取两组 CVST 产妇空腹状态下的肘静脉血 5 mL，以 3000 rpm/min 转速离心 20 min，取上清
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液进行分析，采用全自动免疫分析仪进行检测（ADVIA Centaur Cp 型免疫分析仪，德国）。采用双抗体夹

心固相酶联免疫吸附试验（ELISA）法测定 D-D 水平。④术后并发症：比较两组 CVST 患者术后并发症情

况，临床表现为头痛、恶心呕吐、视物模糊、抽搐等。

1.5 统计学方法

数据分析通过 SPSS 22.0 软件完成。计量资料以均数 ± 标准差（x±s）形式呈现，并通过 t 检验比较

两组 CVST 产妇在护理前后的指标差异，以 P<0.05 表示差异有统计学意义。

2. 结果

2.1 比较两组 CVST 产妇术后护理效果

比较两组 CVST 患者术后首次下床活动、住院时间，观察组产妇各护理指标时间均优于对照组，且差

异具有显著性（P<0.05）。

表 1  两组 CVST 患者术后护理效果比较（n=15，x±s，天）

组别 例数 术后首次下床活动时间 住院时间

对照组 15 3.47±0.63 17.05±1.54

观察组 15 1.58±0.45* 11.25±1.05*

T - 10.90 10.64

P - ＜ 0.001 ＜ 0.001

注：* 与对照组比较，P ＜ 0.05。

2.2 比较两组 CVST 产妇术后心理状态

护理后，两组产妇术后 SAS、SDS 评分均降低，且观察组产妇术后 SAS、SDS 评分较对照组明显降低，

两组差异具有显著性（P<0.05）。见表 2。

表 2  两组 CVST 产妇术后心理状态比较（n=15，x±s，分）

组别 例数
SAS 评分 SDS 评分

护理前 护理后 护理前 护理后

对照组 15 57.26±3.17 30.26±1.46* 56.31±2.57 32.16±1.23*

观察组 15 58.64±3.08 20.15±1.23* 56.24±2.46 20.05±1.06*

T - 1.878 16.422 1.491 26.621

P - 0.071 ＜ 0.001 0.147 ＜ 0.001

注：* 与护理前比较，P ＜ 0.05。

2.3 比较两组 CVST 产妇术后孕、雌激素水平

比较两组剖宫产产妇术后 P、E2、D-D 水平，观察组 P、D-D、E2 水平均低于对照组，差异有统计

学意义（P ＜ 0.05）。 见表 3。

表 3  两组 CVST 产妇术后孕雌激素比较（n=15，x±s）

组别 例数 D-D（mg/L） P（mg/L） E2（ng/L）

对照组 15 2.67±0.63 37.05±1.54 837.05±133.54

观察组 15 1.38±0.45* 28.25±1.05* 628.25±121.05*

t - 7.36 18.52 4.44

P - ＜ 0.001 ＜ 0.001 ＜ 0.001
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注：* 与对照组比较，P ＜ 0.05。

2.4 比较两组 CVST 产妇术后并发症情况

观察组产妇出现头痛、恶心呕吐、视力模糊等并发症发生率低于对照组 ( P ＜ 0. 05) 。

表 4  比较两组 CVST 产妇并发症发生率 [n=15，（%）]

组别 例数 头痛 恶心呕吐 视力模糊 发生率 %

对照组 15 8 2 1 73.33

观察组 15 3 1 0 26.67

X2 - - - - 4.80

P - - - - 0.028

3. 讨论

剖宫产后脑静脉窦血栓形成（CVST）是一种罕见但严重的并发症，它发生在产妇经历剖宫产手术后，

血液凝固机制发生变化，导致脑部静脉系统中血液流动受阻。这种情况可能由多种因素引起，包括产后

血液高凝状态、长时间卧床、脱水以及产妇个人的血液凝固系统异常等 [3]。CVST 对产妇的健康构成重大

威胁，因为它会阻碍脑部血液的正常流动，导致脑组织供血不足，引起脑水肿、颅内高压，甚至脑出血。

这些状况不仅会给产妇带来极大的身体痛苦，还可能留下长期神经系统后遗症，严重时甚至危及生命。

循证护理是基于最新科学研究成果，建立的一种科学化的护理实践模型，以循证理论为指导原则，整合

和应用循证理论与方法学，对患者实施精神关怀、饮食调整和适当运动在内的全面护理模式 [4]。

本研究结果显示，观察组产妇下床活动时间、住院时间明显优于对照组，SDS、SAS 评分结果也表面

循证护理用于剖宫产产妇术后 CVST 病情护理效果显著。头痛是 CVST 最常见的症状之一，常伴有喷射性

呕吐和视力模糊，严重时可导致意识障碍、抽搐、失语和癫痫 [5]。护理结果显示观察组出现头痛、恶心呕

吐、视力模糊等并发症发生率明显低于对照组。通过明确设立循证问题，各项护理内容更符合患者实际

需求，能有效增强产妇及家属对疾病的认知，提升产妇在医疗阶段的依从性和配合度。这种个性化、以

证据为基础的护理方法不仅能缓解患者焦虑和抑郁情绪，还能优化患者的身心状态，减少产后抑郁及并

发症的发生，为产后身体恢复提供了有利条件。据研究报道，孕期雌、 孕激素水平变化与 CVST 呈正相。

D-D 是由纤溶系统降解交联纤维蛋白时产生的碎片，反映了体内血液高度凝固和纤溶作用的活跃度 [6]。

本研究对剖宫产产妇术后孕、雌激素进行检测，发现对照组 P、D-D、E2 水平均高于观察组，可能是因

为 CVST 产妇术后血液呈高凝状态，血液流动较慢，血栓形成风险较高。因此，临床需加强对孕妇雌、孕

激素的监测，进一步说明循证护理有利于预防血栓形成，从而提高护理质量和患者安全性，强调了循证

护理在提升患者生活质量中的关键作用。

综上所述，循证护理对剖宫产产妇术后 CVST 护理具有正面影响，能有效提升患者的身心健康和减少

并发症，有利于产妇的术后恢复。循证护理的实施预示着其在临床护理实践中将得到更广泛的认可和应

用，旨在提升术后患者的护理效果和整体福祉。
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摘要：目的：探讨 前列腺癌根治术 (RP) 前系统免疫炎症指数 (SII)、中性粒细胞和淋巴细胞比值 (NLR)

等炎症因子对前列腺癌根治术后 Gleason 评分 (GS) 和 Gleason 评分升级 (GSU) 的预测作用。方法：回顾

性分析 2019 年 8 月至 2024 年 3 月本院 201 例行前列腺活检和前列腺癌根治术的患者资料。分别按 RP 

GS 分级 (GS ≤ 6、GS ≥ 7) 比较相关指标。采用受试者工作特征曲线 (ROC) 分析证实炎症因子 SII、NLR

及其联合总前列腺特异性抗原 (tPSA) 预测 GS 和 GSU 的判别能力，再通过单因素和多因素 logistic 回归

分析，以评估炎症标志物与 GS 分级的相关性。结果 : 入选患者按 GS 分级分为低 GS(GS ≤ 6) 组和高

GS(GS ≥ 7) 组。经独立样本 t 检验，高 GS 组患者 T3+T4 患者比例高于低 GS 组 (P=0.001)，NLR(P=0.004)、

SII(P=0<0.001)、tPSA (P=0.029) 均高于低 GS 组，年龄、游离前列腺特异性抗原 / 总前列腺特异性抗原 (f/

tPSA)、淋巴细胞 / 单核细胞比值 (LMR)、红细胞分布宽度 (RDW)、糖尿病 (DM)、高血压 (HBP)、前列腺总

面积 (TPV)、前列腺特异抗原密度 (PSAD) 两组间无显著统计学差异。ROC 曲线分析结果显示，SII、NLR

和 tPSA 的 AUC 分别为 0.716(P<0.001)、0.651(P=0.002) 和 0.700 (P<0.001)，阈值为 493.33、2.43 和 8.99ng/

mL。 根 据 多 因 素 logistic 回 归 分 析，NLR ≥ 2.43(OR=0.762，95%CI:0.246～2.361，P=0.637)， 结 果 显 示

NLR 与 GS 分级无统计学差异，SII ≥ 493.33 (OR=4.554;95%CI:1.442～14.380,P=0.010),tPSA ≥ 8.99ng/mL 

(OR=3.095;95%CI:1.468～6.523,P=0.003)，SII 和 tPSA 为预测 GS 升高的独立显著因素。SII、NLR 与 tPSA

联合的 AUC 分别为 0.741(P<0.001) 和 0.713(P=0.003)。GS ≤ 6 的患者共 42 例 (51.85%) 出现 GSU。根据

ROC 曲线分析所得的阈值 (SII:493.33、NLR:2.43、tPSA:8.99ng/mL) 将患者分为高、低两组 , 高水平组 GSU

率显著高于低水平组，P 值分别为 <0.001,<0.001,0.001,<0.001,<0.001。结论：SII 和 NLR 是预测 GS 和在活

检 GS ≤ 6 的局限性前列腺癌 (PCa) 患者中检测 GSU 的有用炎症生物标志物。

关键词：前列腺癌根治术；系统免疫炎症指数；Gleason 评分；中性粒细胞和淋巴细胞比值
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前列腺癌 (Prostate Cancer，PCa) 是世界上第二大最常见的恶性肿瘤，也是全球男性癌症相关死亡的主

要原因之一 [1]。目前前列腺癌最常用的诊断方法是前列腺活检。然而，前列腺活检并不足以准确判断真正

的 Gleason 评分 (Gleason Score，GS)，根治性前列腺切除术后活检与术前病理仍存在差异。GS 在前列腺癌

患者的诊断、分级、治疗和预后方面具有重要价值。GS 的准确性可能会影响患者的治疗策略和预后。因

此，需要一些方法来预测 GS 的分级和术后变化，以指导临床决策。

近年来，研究证明炎症在恶性肿瘤的发生和发展中起着至关重要的作用。一些基于血常规的炎症标

志物，包括中性粒细胞比、中性粒细胞与淋巴细胞比、血小板与淋巴细胞比，已被研究与 PCa 患者的治

疗效果、预后、病理特征和生化复发 (Biochemical Recurrence，BCR) 密切相关 [2]。Rulando 等 [3] 证明，高

中性粒细胞和淋巴细胞比值 (Neutrophil to Lymphocyte Ratio，NLR) 与较高的 GS 和较高的进展率相关。尽

管这些研究探讨了 NLR 在预测 GS 和 Gleason 评分升级 (Gleason Score Upgrade，GSU) 中的作用，但受相关

因素和样本量的限制，这些研究得出的结论需要进一步研究。此外， 系统免疫炎症指数 (Systemic Immune 

Inflammatory Index，SII) 是一种基于中性粒细胞、淋巴细胞和血小板计数的新型炎症指数，最近已成为预

测各种恶性肿瘤发生和进展的更有效的生物标志物 [4]。然而，到目前为止，国内还缺乏关于 SII 对局部

PCa 中 GS 和 GSU 的预测价值的数据报道。本研究目的旨在评估术前 SII 和 NLR 在预测 GS 分级中的价值，

并评估其在检测前列腺活检和前列腺癌根治术 (Radical Prostatectomy，RP) 后 GS 评分一致性方面的临床应

用价值。

一、材料和方法

（一）研究对象

研究纳入 2019 年 8 月至 2024 年 3 月在本院行超声引导下直肠前列腺活检和 RP 的局限性 PCa 男性患

者 201 例。纳入标准：①术前穿刺活检，术后病例组织学检查确证为前列腺癌；②顺利完成前列腺癌根治

术，临床资料完整。排除标准：①有自身免疫性或炎性疾病史；② 1 个月内有任何治疗干预，包括辅助化

疗、放射治疗和手术治疗等；③当前有急性或慢性感染；④存在其他组织或器官恶性肿瘤；⑤术前检查存

在肿瘤远处转移。本研究通过了绍兴市中心医院医共体总院伦理委员会审查 [ 审查文件编号 ：(2023) 伦审

论第 (038) 号 ]。

（二）研究方法

收集 201 例男性前列腺癌患者术前临床特征，包括血清总前列腺特异性抗原 (Total Prostate Specific 

Antigen，tPSA)、游离前列腺特异性抗原 (Free Prostate Specific Antigen，fPSA)、年龄、游离前列腺特异

性抗原 / 总前列腺特异性抗原 (Free/Total Prostate Specific Antigen，f/tPSA)、前列腺总体积 (Total Volume of 

Prostate Gland，TPV)、前列腺特异抗原密度 (Prostate Specific Antigen Density，PSAD)、活检 GS、病理 TM

分期和全血细胞计数参数，根据全血细胞计数参数计算 SII、NLR、淋巴细胞与单核细胞比值 (Lymphocytes 

to Monocytes Ratio，LMR)，按术后组织学 GS 分级 (GS ≤ 6 和 GS ≥ 7) 进行分组比较。统计与术后病理组

织学 GS 分级相关的危险因素 SII、NLR 和 tPSA 数据，分析其与真实 GS 的相关性。所有血液学检查均在

前列腺癌根治术前约 12 天完成。GS 分级根据 2014 年国际泌尿病理学会 (International Society of Uropathol-

ogy，ISUP) 关于前列腺癌 Gleason 分级的共识会议对 GS 进行分级。病理分期按照美国第八版 AJCC 癌症分

期手册 (AJCC，病理分期 T1-T4) 进行分期。
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（三）统计学方法

采用 SPSS 25.0 软件进行统计分析。计量资料采用 SW( 夏皮洛 - 威尔克 ) 检验，以 (x
_

±s) 表示。组间

临床病理特征比较，连续变量采用独立样本 t 检验，分类变量采用卡方检验。以 P<0.05 为差异有统计学

意义。采用受试者工作特征曲线 (Receiver Operating Characteristic Curve, ROC) 确定 NLR、SII、tPSA 等危

险因素预测 GS 的截断值。采用单因素和多因素 logistic 回归分析确定 GS 评分的预测因素。为了从活检

法检测 GS ≤ 6 PCa 中提高检测 GS ≥ 7 PCa 的灵敏度，定义了 tPSA 联合 NLR (tPSA+NLR)， tPSA 联合 SII 

(tPSA+SII)，当 SII、NLR 或 tPSA 高于临界值时为阳性。

二、结果

（一）201 例前列腺癌患者的临床病理特征

本研究共纳入 201 例行 RP 的局限性 PCa 患者。患者临床资料见表 1。在活检 GS 的基础上，术前组

织学 GS ≤ 6 者 81 例 (40.30%)，GS ≥ 7 者 120 例 (56.70%); 经 RP 病理复查，术后组织学 GS ≤ 6 者 46

例 (22.89%)，GS ≥ 7 者 155 例 (77.11%)。( 明确表 1 中按照哪个分组进行的分析 )。两组间年龄、f/tPSA

比、fPSA、PSAD、TPV、LMR、f/tPSA、RDW、DM 和 HBP 差异无统计学意义 (P ＞ 0.05)。高 GS 组病理

T1+T2 期比例更高 (P=0.001)， NLR、SII 和 tPSA 高于低 GS 组 (P<0.05)，见表 1。

表 1  201 例前列腺癌患者临床资料

项目 所有患者 RP GS ≤ 6 RP GS ≥ 7 t 值 P 值

NLR 2.92±1.73 2.28±0.93 3.11±1.87 2.908 0.004

SII 552.81±242.31 413.46±146.50 594.16±249.92 4.831 <0.001

tPSA(ng/mL) 16.95±18.70 11.70±15.42 18.52±19.33 2.193 0.029

年龄 ( 岁 ) 71.53±6.57 70.74±5.54 71.76±6.85 0.926 0.356

fPSA(ng/L) 2.33±3.10 1.90±2.80 2.45±3.18 1.055 0.292

TPV(cm3) 42.02±19.85 38.24±18.56 43.15±20.13 1.476 0.142

PSAD(ng·mL-1·cm-3) 0.51±0.99 0.32±0.38 0.57±1.10 1.459 0.146

f/tPSA(%) 14.67±8.82 16.74±8.22 14.06±8.93 1.821 0.070

LMR 4.00±1.70 4.22±1.72 3.94±1.69 0.97 0.333

RDW 12.80±0.79 12.91±0.87 12.77±0.77 1.049 0.296

　 　 　 　 χ2 值 P 值

临床病理 T 分期 10.708 0.001

T1+T2 140 41(89.1%) 99(63.9%)

T3+T4 61 5(10.9%) 56(36.1%)

HBP 46 11(23.9%) 35(22.6%) 0.036 0.850

DM 23 5(10.9%) 18(11.6%) 0.019 0.889

注：NLR 为中性粒细胞和淋巴细胞比值；SII 为系统免疫炎症指数；tPSA 为总前列腺特异度抗原；fPSA

为游离前列腺特异度抗原 ；f/tPSA 为游离前列腺特异度抗原和总前列腺特异度抗原比值 ；LMR 为淋巴细胞

和单核细胞比值；RDW 为红细胞分布宽度；HBP 为高血压；DM 为糖尿病；TPV 为前列腺总体积。
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（二）SII、NLR、tPSA 预测高 GS 的 ROC 曲线分析

绘制 SII、NLR 和 tPSA 预测高 GS 的 ROC 曲线 ( 图 1)。在 GS ≥ 7 的患者中，SII 的曲线下面积 (AUC)

为 0.716(P<0.001)，阈值为 493.33，敏感度为 62.6%，特异度为 71.7% ；NLR 的 AUC 为 0.651(P=0.002)，

阈值为 2.43，敏感度为 58.7%，特异度为 65.2% ；tPSA 的 AUC 为 0.700(P<0.001)，阈值为 8.99，敏感度为

70.3%，特异度为 63.0%。

图 1  SII、NLR 和 tPSA 对 RP 后真实 GS 分级评估的 ROC 曲线

（三）SII、NLR、tPSA 预测高 GS 的单因素和多因素二元 logistic 回归分析

经单因素分析，NLR ≥ 2.43、SII ≥ 493.33、tPSA ≥ 8.99 ng/mL 是高 GS 相关的显著因素 (P=0.005、

P<0.001、P<0.001) ；在多因素分析中，SII 和 tPSA 为预测 GS 升高的独立显著因素 (P=0.01、P=0.003)，而

NLR 无统计学差异 (P=0.637), 见表 2。

表 2  GS 分级预测的单因素和多因素分析

指标
单因素分析 多因素分析

OR 95%CI P 值 OR 95%CI P 值

NLR ≥ 2.43 2.666 1.343 ～ 5.293 0.005 0.762 0.246 ～ 2.361 0.637

SII ≥ 493.33 4.245 2.067 ～ 8.718 <0.001 4.554 1.442 ～ 14.380 0.010

tPSA ≥ 8.99 ng/mL 4.042 2.026 ～ 8.065 <0.001 3.095 1.468 ～ 6.523 0.003

（四）SII、NLR 联合 tPSA 预测高 GS 的 ROC 曲线分析

根 据 SII、NLR 和 tPSA 的 阈 值，NLR ≥ 2.43、SII ≥ 493.33、tPSA ≥ 8.99 ng/mL， 联 合 tPSA 与 SII, 

tPSA 与 NLR 对患者进行分类和评估。结果显示，tPSA + SII 的 AUC 为 0.741(P<0.001)，敏感度为 45.8%，

特异度为 89.1% ；tPSA + NLR 的 AUC 为 0.713(P=0.003)，敏感度为 70.3%，特异度为 63.0%，见图 2。
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图 2  SII、NLR 联合 tPSA 预测 RP 后真实 GS 分级评估的 ROC 曲线

（五）NLR、SII 和 tPSA 及 NLR + tPSA 和 SII + tPSA 的 GSU 率

GS ≤ 6 的患者共 42 例 (51.85%) 出现 GSU。比较 NLR、SII 和 tPSA，NLR<2.43 组和 NLR ≥ 2.43 组

分别有 12 例 (28.57%) 和 30 例 (71.43%) 发生 GSU(P<0.001) ；SII<493.33 组和 SII ≥ 493.33 组发生 GSU 的

分别为 8 例 (19.05%) 和 34 例 (80.95%)(P<0.001) ；tPSA<8.99 组和 tPSA ≥ 8.99 组发生 GSU 的患者分别为

15 例 (35.71%) 和 27 例 (64.29%)(P=0.001)，见表 3。NLR+tPSA 组与 SII+tPSA 组比较，NLR +tPSA 分组中

GSU 患者分别为 5 例 (11.90%) 和 37 例 (88.10%)(P<0.001) ；SII+ tPSA 分组中 GSU 发生率分别为 4 例 (9.52%)

和 38 例 (90.48%)(P<0.001)，见表 4。

表 3  SII、NLR 和 tPSA 组间 GSU 发生率的比较

项目 GS 升级 (n=42) GS 未升级 (n=39) χ2 值 P 值

SII 27.198 <0.001

<493.33 8(19.05%) 30(76.92%)

≥ 493.33 34(80.95%) 9(23.08%)

NLR 13.391 <0.001

<2.43 12(28.57%) 27(69.23%)

≥ 2.43 30(71.43%) 12(30.77%)

tPSA 10.57 0.001

<8.99 15(35.71%) 28(71.79%)

≥ 8.99 27(64.29%) 11(28.21%)

表 4  SII+tPSA、NLR+tPSA 组间 GSU 发生率比较

项目 GS 升级 (n=42) GS 未升级 (n=39) χ2 值 P 值

SII+tPSA 16.912 <0.001

阴性 4(9.52%) 20(51.28%)

阳性 38(90.48%) 19(48.72%)

NLR+tPSA 14.695 <0.001

阴性 5(11.90%) 20(51.28%)

阳性 37(88.10%) 19(48.72%)
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三、讨论

GS 是评价 PCa 生物学特征的重要指标之一，它与局部 PCa RP 后生化复发相关 [5]，它还与转移性前

列腺癌患者治疗效率和预后相关。此外，GS 可以帮助指导治疗方式的选择。然而，不同的穿刺方法对前

列腺活检的阳性率存在固有的采样误差 [6]。据报道，活检的 GS 与 RP 标本的 GS 存在显著差异 [7]。因此，

需要更多适用的生物标志物来获得更准确的结果。

近年来，许多研究发现炎症在肿瘤中的发病机制，认为炎症因子可能通过刺激或抑制肿瘤细胞，在

调节疾病进展中发挥关键作用 [8]。高 NLR 已被证明与转移性 PCa 患者更强的侵袭性和较差的治疗预后相

关 [9]。同时有研究表明 NLR、NR 和 SII 等炎症因子都与 RP 后局部 PCa 的发生和 BCR 有关 [10]。Gokce 等

人发现 NLR 与 GSU 和 BCR 呈正相关，NLR 的 GSU 率分别为 25.9% 和 39.6%，临界值为 2.5[11]，这与本队

列的结果一致。2017 年另一项研究表明，高 NLR 与 GS ≥ 7 显著相关，可以预测术前活检 GS ≤ 6 PCa 中

真实 RP GS ≥ 7 的 PCa[7]。SII 是一种结合了 NLR 和 PLR 的新型炎症标志物。高 SII 提示患者适应性免疫

反应较弱，非特异度炎症状态升高，这可能促进肿瘤的发生和发展 [12]。Rajwa 等人研究表明，行 RP 的局

限性 PCa 患者术前高 SII 与不良病理特征和高 BCR 有很强的相关性，截断值为 620[13]。然而，目前尚缺少

关于 SII 对局部 PCa 中 GS 或 GSU 分级的预测价值的数据。

本研究结果显示，前列腺癌根治术后高 GS 患者与高 SII、高 NLR、高 tPSA 及高病理 T 分期相关。同

时 SII 的 AUC 面积最大，为 0.716。本研究将 SII、NLR 和 tPSA 联合应用来评价它们对 GS 和 GSU 的预测

作用，与单独应用 SII、NLR 或 tPSA 相比，联合应用的 AUC 面积 (SII+tPSA 为 0.741,NLR+tPSA 为 0.713)

要高得多，特别是与单独应用 NLR 为 0.651 相比，优势明显，且结果易于获得。同时，本研究发现高

SII、高 NLR 及高 tPSA 前列腺癌患者更容易发生 GSU，与单独应用 SII、NLR 或 tPSA 相比，tPSA 联合 SII

或 NLR 更容易预测前列腺癌患者发生 GSU。因此，在临床上具有较大的价值，可以一定程度上帮助临床

辨别患者的真实 GS，从而可以在 RP 病理前预测患者的预后，为后续的治疗策略做好充分的准备。

同时，本研究也存在一定的局限性。首先，本研究为回顾性研究，数据收集存在局限性 ; 其次，RP 

GS ≥ 7 的患者比例高，可能导致统计结果存在潜在偏倚 ; 第三，虽然排除了感染、炎症性疾病等因素，

但影响 CBC 结果的因素太多。后续研究应增加病例数量，同时排除尽可能多的影响因素，提高数据收集

的准确性。

结果表明，SII、NLR 对预测 GS 等级和 GSU 的发生都有一定的价值，其中 SII 更加有利。此外，SII

或 NLR 与 tPSA 联合预测 GS 和 GSU 有较大的价值，具有更高的灵敏度。对于 RP 手术前确定实际 GS 并

做出正确治疗策略具有较好的价值。
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摘要：多模态超声技术作为一种重要的影像学手段，已在医学诊断中得到广泛应用。尤其在直肠癌与

子宫内膜异位症的鉴别诊断中，凭借其无创性、实时性、经济性等特点，能够提供重要的临床信息。本

文综述了多模态超声技术在两者鉴别诊断中的最新进展，包括超声弹性成像、对比增强超声（CEUS）及

三维超声等技术的应用。研究表明，这些技术能够有效提高诊断准确性，减少误诊和漏诊，特别是在早

期诊断和术前评估方面发挥了重要作用。

关键词：多模态超声；直肠癌；子宫内膜异位症；鉴别诊断；超声弹性成像
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引言

直肠癌和子宫内膜异位症作为常见的临床疾病，往往在早期表现相似，容易导致诊断困难。直肠癌

是消化系统常见的恶性肿瘤，而子宫内膜异位症则主要影响女性生育系统，造成严重的生理及心理影响。

传统影像学检查如 CT、MRI 对这两者的鉴别虽有一定帮助，但仍存在侵入性、对比剂副作用等缺点。近

年来，多模态超声作为一种新型的影像学技术，通过结合多种超声成像手段，展现了其在鉴别诊断中的

潜力。本文旨在综述多模态超声在直肠癌和子宫内膜异位症鉴别诊断中的应用进展，并探讨其临床价值

与挑战。

一、直肠癌与子宫内膜异位症的临床特征对比

（一）直肠癌的临床表现与影像学特征

直肠癌是常见的消化系统恶性肿瘤，具有较高的发病率。其临床表现通常与肠道功能障碍相关。早

期症状可能包括腹痛、便血、便秘或腹泻等，但由于这些症状较为常见，往往难以引起足够警觉。随着

版权说明：本文是根据知识共享署名 - 非商业性使用 4.0 国际许可协议进行发布的开放获取文章。允许

以任何方式分享与复制，只需要注明原作者和文章来源，并禁止将其用于商业目的。
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肿瘤进展，患者可能出现消瘦、贫血、食欲减退等全身症状。此外，直肠癌的局部表现包括排便时的异

物感或肛门不适，肿瘤较大时可导致肠梗阻或肠穿孔，甚至引起直肠出血和黏液分泌增加 [1]。在影像学

上，直肠癌的 CT 和 MRI 影像通常显示肿块的存在，且肿瘤边界不规则、肠壁增厚。CT 可评估肿瘤的分

期，观察周围组织的浸润情况及淋巴结转移。MRI 则提供较为精细的软组织对比，有助于判断肿瘤是否

侵犯肠系膜、脏器或直肠周围的结构。超声检查，尤其是经肛门超声，对于局部肿瘤的评估非常重要，

可以确定肿瘤的大小、深度和侵犯程度。

（二）子宫内膜异位症的临床表现与影像学特征

子宫内膜异位症是一种女性常见的生殖系统疾病，主要表现为子宫内膜组织出现在子宫腔外部，通

常涉及卵巢、输卵管、盆腔壁等部位。临床症状最典型的是周期性盆腔痛，尤其是在月经期明显，疼痛

程度随病变的程度而加重。患者常常伴有痛经、不孕、性交疼痛以及排便时的疼痛感。病变局限于盆腔

内时，症状通常较为隐匿，但随着病灶增大，可能会出现尿频、排便困难等症状。子宫内膜异位症的症

状严重影响患者的生活质量，且部分患者未表现出明显的临床症状，容易被忽视。影像学检查对于子宫

内膜异位症的诊断至关重要。超声，尤其是经阴道超声，是诊断子宫内膜异位症的常用工具。典型的影

像学表现包括卵巢内形成巧克力囊肿，这是一种含有血性物质的囊肿，表明内膜异位症有较长时间的存

在。对于盆腔壁或其他部位的异位灶，超声可能无法完全揭示，CT 和 MRI 可提供更为清晰的图像，特别

是在识别深部内膜异位症时，MRI 有较高的敏感性。

（三）直肠癌与子宫内膜异位症的鉴别难点

尽管直肠癌和子宫内膜异位症的病理机制迥异，但二者的临床表现和影像学特征常常相似，尤其是

在盆腔区域的病变，使得它们的鉴别诊断具有一定难度。首先，直肠癌患者常出现便血、腹痛等症状，

子宫内膜异位症则主要表现为盆腔痛、月经不调等。两者在某些情况下，尤其是直肠癌侵犯邻近组织时，

可能会出现类似的盆腔压迫症状，如便秘、排便困难，甚至是尿频等，进一步加大了诊断难度。影像学

上，尤其是在 CT 和 MRI 中，直肠癌和子宫内膜异位症的影像表现可能相似，均可呈现肿块、增厚、病

灶周围结构改变等特征。直肠癌可能侵犯周围组织，造成肠道不规则增厚，类似子宫内膜异位症引起的

盆腔壁增厚，尤其是当两者的病变都涉及到直肠和子宫周围的区域时，影像学诊断容易产生重叠。超声

检查在这两者的鉴别中也有一定局限，虽然直肠癌表现为肠壁增厚或肿块，子宫内膜异位症则可能出现

卵巢囊肿或囊性病变，但有时肠壁增厚的子宫内膜异位症病灶与直肠癌相似，且在早期肿瘤表现不明显

时，难以清晰区分。

二、多模态超声技术概述

（一）超声弹性成像技术

超声弹性成像技术（Ultrasound Elastography）是一种基于组织硬度评估的影像学方法，广泛应用于肿

瘤、纤维化及其他疾病的诊断 [2]。该技术通过测量组织对外力的反应，计算出其弹性模量，从而反映组织

的硬度。不同组织的弹性模量不同，恶性肿瘤和良性病变通常在弹性成像上表现出不同的硬度特征，这

使得弹性成像成为肿瘤及其他病变筛查的重要工具。超声弹性成像技术有两种主要方式：应变成像和剪切

波弹性成像（SWE）。应变成像通过施加轻微压力并观察组织的形变来评估组织硬度，而剪切波弹性成像

则利用超声波产生的剪切波传导速度来测量组织的硬度。在直肠癌与子宫内膜异位症的诊断中，超声弹

性成像技术显示出了显著的应用前景。研究发现，直肠癌通常表现为高弹性模量区域，而子宫内膜异位

症则多表现为较低的弹性模量。



15

2025 年第 1 期临床诊断与治疗杂志

（二）对比增强超声（CEUS）

对比增强超声（Contrast-Enhanced Ultrasound，简称 CEUS）是一种通过使用微气泡对比剂增强超声

图像对血流信息的捕捉的技术 [3]。与传统超声相比，CEUS 能够更清晰地显示病变区域的血流特征，特别

是肿瘤的血供情况。微气泡对比剂通过超声波激发后反射信号，可以在实时超声影像中呈现血管的动态

变化，帮助区分肿瘤与周围正常组织、评估肿瘤的血流灌注及其分布。在直肠癌和子宫内膜异位症的诊

断中，CEUS 技术能够提供丰富的血流信息。例如，直肠癌通常表现为血流灌注的显著变化，可能显示出

不规则的血管分布或血流灌注的高峰期，而子宫内膜异位症在表现上通常呈现较为稳定的血流模式，尤

其是涉及到卵巢时，常见巧克力囊肿等典型病变。CEUS 还能够用于评估肿瘤的恶性程度，因为恶性肿瘤

通常会表现出较为丰富的血管生成，特别是在肿瘤边缘区域。

（三）三维超声技术

三维超声（3D Ultrasound）技术通过多角度扫描和数据重建技术，将二维超声图像转化为三维立体

影像，提供比传统二维超声更为清晰、直观的空间结构信息。三维超声技术能够更加精确地展示肿瘤或

病变的形态、位置、大小及其与周围组织的关系，特别是在复杂结构或深部组织的检查中具有独特优势。

在直肠癌和子宫内膜异位症的鉴别诊断中，三维超声技术的应用显著提高了影像学评估的准确性。对于

直肠癌，三维超声可以清晰地显示肿瘤与周围直肠壁的关系，帮助评估肿瘤的浸润深度及其与周围组织

的界限。对于子宫内膜异位症，三维超声技术同样表现出显著的优势。子宫内膜异位症的病变往往分布

在盆腔的多个部位，尤其是卵巢、子宫外膜和输卵管。三维超声能够精确地显示这些异位灶的位置及其

大小，并与周围组织结构进行对比，从而帮助医生判断病变的类型和分期。

三、多模态超声在直肠癌鉴别诊断中的应用

（一）超声弹性成像在直肠癌诊断中的应用

超声弹性成像技术在直肠癌的诊断中应用广泛，尤其是在早期发现和肿瘤分期方面。该技术通过测

量组织对外力的弹性响应，提供肿瘤区域的硬度信息。直肠癌通常表现为较高的弹性模量，这与正常直

肠组织相比具有明显的差异，因此可以用来识别和定位肿瘤。在直肠癌的诊断中，超声弹性成像能够有

效区分恶性肿瘤与良性病变。恶性肿瘤常表现为较硬的区域，因为其组织结构较为紧密，血管增生较为

丰富。相反，良性病变如炎症或息肉则相对较软，弹性模量较低。

（二）对比增强超声在直肠癌诊断中的应用

对比增强超声（CEUS）技术通过注入微气泡对比剂，增强超声影像的血流信息，在直肠癌的诊断中

具有独特的优势。与传统超声相比，CEUS 能够更清晰地显示肿瘤区域的血管分布及灌注特征。直肠癌肿

瘤通常表现为血管增生，并且这些血管的形态和分布往往不规则。通过对比增强超声，可以观察到肿瘤

血流的动态变化，从而帮助医生判断肿瘤的血管生成程度。对比增强超声不仅能揭示肿瘤的血流灌注情

况，还能帮助识别肿瘤的边界。在一些临床病例中，尤其是肿瘤位于肠壁深层时，传统的超声或 CT 可能

难以清晰显示肿瘤的精确位置，而 CEUS 则能够提供更为细致的血流图像，从而增强肿瘤的可视性，帮助

医生更准确地进行分期和评估 [4]。

（三）三维超声在直肠癌诊断中的应用

三维超声（3D 超声）技术通过重建肿瘤的立体图像，提供更为精准的肿瘤形态、大小及其与周围组

织关系的信息。在直肠癌的诊断中，三维超声技术具有不可替代的优势，尤其是在肿瘤的定位、分期以

及术前评估中发挥了重要作用。三维超声能够清晰地展示肿瘤与周围直肠壁及邻近器官的关系，帮助医
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生更好地评估肿瘤的浸润程度。通过三维影像，医生可以更直观地观察到肿瘤的位置和形态，尤其是在

肠道狭窄或肿瘤生长复杂的情况下，传统的二维影像可能无法全面展示肿瘤的生长趋势。而三维超声则

能够提供更丰富的空间信息，从而为肿瘤的手术切除提供重要的参考依据。三维超声还可以对肿瘤进行

精确的体积测量，帮助评估肿瘤的大小及其生长速度。与传统的二维超声相比，三维超声能够提供更多

的肿瘤轮廓信息，使得肿瘤的动态变化监测更加准确。

四、多模态超声在子宫内膜异位症鉴别诊断中的应用

（一）超声弹性成像在子宫内膜异位症诊断中的应用

超声弹性成像技术在子宫内膜异位症的诊断中展现了独特的优势。与正常子宫组织相比，子宫内膜

异位组织通常具有较硬的结构，这使得超声弹性成像能够通过对比硬度的差异，帮助医生识别异位内膜

的存在 [5]。异位内膜组织的硬度通常高于正常子宫内膜，尤其在发生血肿或纤维化时，这一硬度差异更加

明显。通过对比肿瘤或病变区域与正常组织的弹性模量，超声弹性成像不仅能够提高子宫内膜异位症的

诊断敏感性，还能准确定位异位灶的位置。这对于早期发现和治疗具有重要意义，尤其是在难以通过传

统影像学方法检测的小范围病灶中，弹性成像提供了更为可靠的诊断依据。

（二）对比增强超声在子宫内膜异位症诊断中的应用

对比增强超声（CEUS）技术在子宫内膜异位症的诊断中起着重要作用。通过注入对比剂，CEUS 能

够清晰显示病灶的血流模式和微血管结构，这对于评估异位内膜的活动性和病变性质至关重要。子宫内

膜异位症往往表现为异常的血管增生，尤其是在病灶活跃时，微血管的分布呈现出复杂而不规则的形态。

通过对比增强超声，医生能够直观地观察到病灶的灌注特征，帮助鉴别异位内膜和其他类似病变，如卵

巢囊肿或子宫肌瘤。在疑难病例中，传统超声难以清晰分辨病灶边界，而 CEUS 则能提供更细致的影像信

息，尤其在深部病变或与邻近结构紧密相邻时，CEUS 显得尤为重要。

（三）三维超声在子宫内膜异位症诊断中的应用

三维超声技术在子宫内膜异位症的诊断中提供了更为直观和全面的影像信息。与传统的二维超声相

比，三维超声能够生成病变的立体图像，帮助医生更好地评估异位内膜的大小、形态和位置，尤其在复

杂的异位灶中，三维超声可以提供更精确的空间定位。通过三维超声，医生可以更清晰地观察到异位内

膜与周围组织的关系，特别是在盆腔深部或与其他器官相邻的病例中，传统影像学手段可能无法完全展

现病变的全貌。三维超声不仅能帮助确定病灶的位置，还能明确其大小和形态变化，从而为治疗提供指

导。三维超声在手术规划中也具有重要作用。它能够为医生提供详细的病变信息，尤其是在准备进行腹

腔镜手术时，三维超声的影像可以帮助医生规划手术路线，提高手术的准确性和安全性。

结语

多模态超声技术在直肠癌与子宫内膜异位症的鉴别诊断中具有重要的临床应用价值。通过结合超声

弹性成像、对比增强超声和三维超声等多种技术手段，能够有效提高诊断的准确性和敏感性，减少传统

诊断方法中的不足。然而，技术应用的普及仍面临一定的挑战，包括设备成本、技术培训和临床经验的

积累等方面的问题。随着技术的不断发展和优化，未来多模态超声将在肿瘤和妇科疾病的诊断中发挥越

来越重要的作用。进一步的临床研究将有助于明确其优势与局限，推动其在精准医学中的应用。
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少见完全型雄激素不敏感综合征1例
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摘要：性发育异常（DSD） 是一类涉及染色体、性腺和外生殖器发育不一致的疾病。本文报道 1 例以 

“发现性发育异常 8 年，至今未有月经来潮” 入院的 23 岁女性完全型雄激素不敏感综合征（CAIS）患者。

患者外院诊治无效，本院检验科结合各项实验室检查，包括常规检查、性激素、超声、染色体、SRY 基

因测序、DSD 大片段等，综合临床表现诊断为 CAIS。患者既往有支气管异物取出手术史、右侧腹股沟疝

气病史，入院体格检查发现乳房发育正常但乳头内陷、外阴无阴毛等。入院后完善检查，无明显手术禁

忌，行腹腔镜下双侧隐睾切除术，术后病理检查结果符合隐睾病理改变。AIS 是 X 染色体连锁隐性遗传的

性发育异常疾病，主要因雄激素受体（AR）基因突变引起，患者染色体核型为 46，XY。诊断依赖临床

表现、染色体分析、基因检测和激素水平测定，治疗需综合考虑患者性别认同、心理状态等多方面因素。

本例报道旨在为同行提供诊疗参考，强调多学科合作对 DSD 诊断治疗的重要性。

关键词：DSD ；AIS ；诊断；治疗

DOI：https://doi.org/10.62177/fcdt.v1i1.319

性发育异常（Disorders of Sex Development, DSD）是一类涵盖多种病因和临床表现的疾病，它们共同

的特征是在胚胎发育过程中性腺、生殖管道、外生殖器的发育出现异常，导致性别分化和性别认同的复

杂问题。这类疾病通常在出生时或青春期后才被发现，涉及遗传、内分泌、解剖和心理社会等多个层面。

对于患者而言，早期诊断和治疗至关重要，可以避免或减轻性别认同的困扰、生育能力的影响以及潜在

的肿瘤风险。近年来，由性激素分泌异常作为首发临床表现的 DSD 也日益增多。该病起病隐匿，进展缓

慢，经常被临床医生忽视。下面报道 1 例年轻女性患者的诊疗经过，希望为同行提供参考。该例患者以

“发现性发育异常 8 年，至今未有月经来潮”入院。外院诊治无效。经本院检验科结合常规检查、性激素、

超声、染色体、SRY 基因测序、DSD 大片段等实验室检查等实验室检查后，结合临床表现，最终诊断为

是完全型雄激素不敏感综合征（Androgen Insensitivity Syndrome, CAIS）。

版权说明：本文是根据知识共享署名 - 非商业性使用 4.0 国际许可协议进行发布的开放获取文章。允许

以任何方式分享与复制，只需要注明原作者和文章来源，并禁止将其用于商业目的。
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一、案例经过

患者，女，23 岁，无业人员，河北省沧州市人。因“发现性发育异常 8 年，至今未有月经来潮”入

院，现病史：患者至今未有月经来潮，8 年前阴道间断出现少量褐色分泌物，就诊于我院，超声提示：始

基子宫，患者未在意未治疗。4 月前患者为求婚前检查就诊于我院生殖科门诊，辅助检查示性激素六项 ：

睾酮 2.700ng/ml，促卵泡生成激素 35.50mIU/ml，促黄体生成激素 45.10mIU/ml，催乳素 31.50ng/ml，雌二

醇 13.90pg/ml，孕酮 0.826ng/ml。超声 ：正常子宫未探及，膀胱后方低回声，始基子宫可能，右附件区囊

肿。甲功 ：游离甲状腺素 1.72ng/dl，抗穆勒氏管激素 79.030ng/ml，本院检验科综合以上结果分析，该患

者女性，但睾酮过高，抗穆勒氏管激素增高，说明激素水平与其年龄严重不符。再与临床沟通排除采血

时间，药物影响等因素后，首先怀疑 DSD，和临床大夫沟通，说明检验科的初步诊断方向，并提出进一

步检查的建议，即行染色体、基因检测。但患者由于个人原因拒绝检测。

3 个多月前患者就诊于天津某医院，超声：右侧附件区 2.45×2.38cm 实性结节，其旁可见 2.28×2.21cm

囊样结构，左侧似可见 2.8×1.9cm 实性结节，考虑卵巢可能，后患者经家属劝解，同意做染色体、基因

检测。染色体（见图 1）：46，XY，符合男性染色体。SRY 基因一代测序 ：SRY（+），无微小变异，相关

疾病 ：46XY 性反转，1 型（YL）。46XX 性反转，1 型（XLD）。性腺疾病 - 性发育异常（DSD）大片段

（见图 2）：未发现受检者 NR0B1，SOX9，SRY，UTY，WNT4，ZFY 基因存在大片段变异，发现受检者存

在 SRY、UTY 基因，且 SRY、UTY 基因位于 Y 染色体上，故受检者存在 Y 染色体。3 月前就诊于北京某

医院，彩超提示考虑卵巢组织应该为睾丸组织，建议手术切除。患者现为求进一步诊治入住本院。综合

患者的临床特点及检查结果诊断为 CAIS。既往史 ：患者既往有支气管异物取出手术史。诉既往有右侧腹

股沟疝气病史，未手术治疗。现咳嗽等腹压增大时自觉右侧下腹腹壁隆起。过敏性鼻炎 2 年，否认有“高

血压病、冠心病及糖尿病”史，否认有“肝炎、结核、伤寒、疟疾”等传染病史 ；无外伤史、无输血史 ；

无药物及其他过敏史；预防接种史不详，系统回顾无特殊。患者生于原籍，久居当地，未到过血吸虫病流

行区和牧区。起居、生活、饮食规律，无烟酒等不良嗜好，居住条件良好，否认毒物接触史，否认有性

病及冶游史。

入院体格检查：身高 173cm，体重 75kg，乳房发育正常，乳头内陷，乳晕处无毛发，体表及腋窝无毛

发。盆腔超声检查：外阴无阴毛，阴道口及处女膜。

入院后完善相关化验检查，无明显手术禁忌，于住院后第三天全麻下行腹腔镜下双侧隐睾切除术（见

图 3），术后未见明显异常，术后病理检查结论（见图 4）：（右盆腔肿物（隐睾））检材大部为睾丸组织，

部分生精小管萎缩变性，呈结节状生长，间质纤维组织增生，局部呈囊性（左盆腔肿物（隐睾））检材为

睾丸组织，部分生精小管萎缩，多灶淋巴组织增生，灶性钙化，结合临床可符合隐睾病理改变。手术顺

利，术后恢复可，出院。

图 1  外周血染色体核型分析结果
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图 2  性腺疾病 - 性发育异常（DSD）大片段（验证 MLPA）结果

注：A 为患者外阴外观；B 为术中盆腔整体观（箭头所指处为两侧隐睾）；C 为左侧隐睾（箭头所指

处）；D 为右侧隐睾（箭头所指处）

图 3  腹腔镜下双侧隐睾切除术

注：A 为左侧隐睾病理镜下视野；B 为右侧隐睾病理镜下视野

图 4  术后病理检查结果
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二、案例分析及讨论

DSD 是一类涉及染色体、性腺和外生殖器发育不一致的疾病总称。这类疾病的临床表现具有显著的

差异性和高度的遗传异质性 [1]。DSD 患者的外生殖器可能同时具有男性和女性的特征，或者性别模糊难

以确定 [2]。据统计，每 300 名活产婴儿中，就可能有 1 例外生殖器表型性别特征不典型的情况，但最终确

认为 DSD 的患儿，在每 5,000 名活产婴儿中仅有 1 例 [2]。DSD 的分类较为复杂，国际上较为普遍接受的

分类方法是以染色体核型作为主要分类标准，将 DSD 分为性染色体异常 DSD、46,XY DSD 和 46,XX DSD

三大类 [1]。性染色体异常 DSD 包括如 Klinefelter 综合征（47,XXY）和 Turner 综合征（45,X）等。46,XY 

DSD 主要包括睾丸发育异常、雄激素合成障碍、雄激素作用异常等。46,XX DSD 则包括卵巢发育异常、

母源或胎儿因素导致的雄激素增多等 [1]。

在 DSD 的分类中，AIS 是一种较为常见的类型。AIS 是一种 X 染色体连锁隐性遗传的性发育异常疾

病，主要由于雄激素受体（Androgen Receptor, AR）基因突变引起 [3]。AIS 患者的染色体核型为 46,XY，

AR 基因位于 X 染色体的 q11-12 区域，编码雄激素受体。该受体在男性生殖器官的发育和第二性征的形

成中起着关键作用。研究者已经鉴定出多种 AR 基因突变类型，包括基因缺失、错义突变和剪接突变等，

这些突变影响了受体的结构和功能，导致雄激素信号传导受阻 [8]。基因突变导致受体功能受损，使得身体

组织对雄激素的反应减弱或完全缺失，从而影响了正常的性发育过程 [5]。AR 蛋白具有多个结构域，包括

N 端转录激活区（NTD）、DNA 结合区（DBD）、铰链区和配体结合区（LBD）。LBD 的单个点突变引起的

错义突变是最为常见的 [8]，并且更易发生 CAIS 和 PAIS。这些突变可能影响 AR 的稳定性、配体结合特性

或核定位信号，从而影响其功能 [8]。除了 AR 基因本身的突变，研究还关注了 AR 信号传导路径中的其他

因素。有研究表明，SRD5A2 基因突变也被认为是与 AIS 有关的 [4]。这些研究有助于更全面地理解 AIS 的

病理机制，并可能为开发新的治疗方法提供线索。AIS 的发病率在新出生男婴中为 1/64,000-1/20,000[2]，

AIS 根据雄激素受体功能受损的程度，可分为完全型（CAIS）、部分型（PAIS）和轻度型。CAIS 患者的表

型为女性，具有正常的女性外生殖器和乳房发育，但无子宫和卵巢，睾丸位于腹腔或腹股沟管内。PAIS

患者的表型则介于男性和女性之间，可能表现出不同程度的女性化特征和生殖器官异常 [6]。轻度型通过大

剂量的雄激素治疗，如果精子量足够，该类患者可有生育能力 [3]。

AIS 的诊断依赖于临床表现、染色体分析、基因检测和激素水平测定。染色体核型分析可发现 46,XY

的异常，基因检测可以确定 AR 基因的具体突变位点，而激素水平测定有助于评估患者的雄激素水平和对

雄激素的反应性 [7]。通过基因测序技术，可以直接检测 AR 基因的突变，为 AIS 的确诊提供了更为精确的

手段 [9]。此外，对于不完全型 AIS（PAIS）患者，通过测定外阴皮肤成纤维细胞中雄激素受体与雄激素的

结合力，可以进一步评估受体功能 [3]。

AIS 的治疗需要综合考虑患者的性别认同、心理状态、社会适应性以及生理需求。治疗目标旨在帮助

患者建立与其性别认同相符的身体特征，同时保证心理健康和社会功能的正常发展。AIS 患者的性别选择

应基于患者的性别认同、心理状态和社会适应性。通常，CAIS 患者会选择女性身份，而 PAIS 患者的性

别选择则更为复杂，可能需要根据患者对雄激素的反应性来决定 [3]。心理支持对于 AIS 患者及其家庭至关

重要，有助于患者接受自己的身体状态，并促进其社会适应和心理健康 [4]。AIS 患者的荷尔蒙治疗旨在促

进或维持与其性别认同相符的第二性征。对于选择女性身份的 CAIS 患者，可能需要进行雌激素替代治疗

以促进女性第二性征的发育和维持 [7]。对于 PAIS 患者，如果选择男性身份，可能需要进行睾酮治疗以促

进男性化 [3]。外科治疗是 AIS 治疗的重要组成部分，尤其是对于 CAIS 患者。可能包括性腺切除术、外阴

整形术、阴道成形术等，以构建与其性别认同相符的外生殖器官 [4]。对于 PAIS 患者，外科治疗可能包括
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睾丸固定术、尿道下裂整形和乳房成形术等 [4]。本例患者因已成年，经与患者本人及家属商议后，决定

保留女性特征，行腹腔镜下双侧隐睾切除术。除了传统的荷尔蒙治疗和外科手术外，研究者正在探索新

的治疗方法。例如，基因治疗的潜在应用正在被研究，通过修复或替换突变的 AR 基因，有望恢复雄激素

受体的正常功能 [4]。此外，对于 PAIS 患者，根据患者对雄激素的反应性，调整荷尔蒙治疗方案，可能有

助于改善治疗效果 [5]。对于 AIS 患者的生育潜能评估和保护是治疗中的重要方面。CAIS 患者的生育潜能

通常较低，而 PAIS 患者可能保留一定的生育能力。治疗时需考虑保护患者的生育潜能，如通过性腺组织

冷冻保存等方法 [5]。AIS 患者需要长期的医疗随访，以监测荷尔蒙水平、身体健康状况以及心理健康。研

究强调了为 AIS 患者提供心理咨询和社会适应指导的必要性，以帮助他们建立积极的自我认同和应对社

会挑战 [6]。此外，患者和家庭的教育同样重要，有助于他们了解疾病、治疗选项和社会适应策略 [10]。

综上所述，AIS 是一种复杂的性发育异常疾病，涉及多学科的合作进行综合诊断和治疗。随着科学研

究的不断深入，未来有望为 AIS 患者提供更多的治疗选择和更好的生活质量。
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