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　男性青春期发育延迟通常指１４岁后尚未出现
睾丸及第二性征发育（如睾丸增大、阴毛生长、声音

变粗等）或性征发育进展显著缓慢的一种临床状

态。男性青春期启动的特征是以睾丸增大（睾丸体

积＞４ｍＬ或睾丸长径 ＞２５ｍｍ）及身高线性生长加
速（身高突增）为标志［１-２］。据统计，青春期发育延

迟在青少年群体中的发生率可能超过２％，男性远
高于女性［３］。青春期发育延迟依据病因及促性腺

激素水平不同分为４类［４-９］。各分类占比及常见病

因见表１。其中，体质性（暂时性）青春期发育延迟
（ｃｏｎｓｔｉｔｕｔｉｏｎａｌｄｅｌａｙｏｆｇｒｏｗｔｈａｎｄｐｕｂｅｒｔｙ，ＣＤＧＰ）和先
天性低促性腺激素性性腺功能减退症（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｙ-
ｐｏｇｏｎａｄｏｔｒｏｐｉｃｈｙｐｏｇｏｎａｄｉｓｍ，ＣＨＨ）２种疾病共同构成
男性青春期发育延迟７０％以上病例［３-５］。其他病因相

对少见或病情复杂，如垂体柄阻断综合征、颅咽管瘤术

后、颅内放疗后等，常伴２个或以上垂体-靶腺轴功能障
碍，诊疗更为复杂。

　本科普共识聚焦于ＣＤＧＰ和ＣＨＨ，基于循证医

学与临床经验，结合患者真实需求制订。通过收集

国内近千名患者的反馈，提炼出公众关注的核心问

题，构建内容框架，以期提升公众对男性青春期发育

延迟的认知水平，缓解由认知不足引发的焦虑情绪，

帮助患者及家庭了解规范的诊疗流程和居家管理要

点，改善生活质量；同时为临床医生提供参考依据，

借以促进医患沟通与建立相互信任，推动相关诊疗

行为的标准化与同质化。

表１　男性青春期发育延迟分类占比及常见病因

类型 构成比例 常见病因

体质性（暂时性）青春

期发育延迟
６０％～８０％ 部分患者中可检测到与促性腺激素释放激素（ｇｏｎａｄｏｔｒｏｐｉｎ-ｒｅｌｅａｓｉｎｇｈｏｒｍｏｎｅ，ＧｎＲＨ）神经元迁移相关的基因突变，如 ＨＳ６ＳＴ１、ＩＧＳＦ１０、ＥＡＰ１、

ＦＴＯ等。

低促性腺激素性性腺

功能减退
１０％ 获得性病因：鞍区占位（如颅咽管瘤、生殖细胞瘤）及相关治疗（手术、放疗），头颅外伤、感染（如脑膜炎）、组织细胞增生症等，中枢结构异常；

先天性病因：基因变异、Ｐｒａｄｅｒ-Ｗｉｌｌｉ综合征、ＣＨＨ等。

功能性低促性腺激素性

性腺功能减退（暂时性）
１０％～２０％ 慢性疾病（炎症性肠病、乳糜泻、肾功能衰退、进食障碍等）、急性疾病（创伤、感染等）、药物影响（糖皮质激素）、内分泌疾病（高催乳素血症、甲

状腺功能减退、糖尿病等）、心理因素（如长期抑郁和紧张）等。

高促性腺激素性性腺

功能减退
５％

获得性病因：如肿瘤放疗、化疗，阴囊或睾丸外伤，某些药物毒性作用，免疫性疾病、细菌和病毒感染、半乳糖血症等；

先天性病因：如Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ综合征、Ｄｏｗｎ综合征、性腺发育不全、无睾症（先天性睾丸缺如）等，促性腺激素受体基因、ＦＭＲ１、ＮＯＢＯＸ、ＳＴＡＧ３等
基因突变。
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１　青春期发育延迟典型体征

１．１　什么是青春期？
场景：１３岁的小明最近发现自己变了，身高增

长比以前快了，声音也比以前“粗了”，额头和鼻子

开始冒油，还出现了几颗痘痘，洗澡的时候发现也有

阴毛了。小明觉得自己是不是哪里不正常，于是鼓

起勇气问爸爸：“爸爸，为什么我身上开始长毛，声

音变了，皮肤也不好了？”爸爸笑着拍拍他的肩膀，

说：“别担心，这叫青春期。每个男孩在成长的时

候，身体都会经历这些变化，这是你慢慢从小孩子变

成大人的过程，很正常。”

青春期是人类出生后生长发育变化最显著的时

期之一。男性在这一阶段的特征性改变是逐渐出现

第二性征（喉结突出、声音低沉、胡须及阴毛生长

等），同时逐步达到成年身高以及出现与之相适应

的行为及心理变化，并最终具备生育能力。青春期

启动年龄在人群中存在较大个体差异，并受遗传、营

养及环境等多因素影响，通常男孩为９～１４岁。流
行病学研究显示，青春期启动年龄在人群中呈前移

趋势［１０］。青春期的启动依赖于下丘脑-垂体-性腺
（ｈｙｐｏｔｈａｌａｍｉｃ-ｐｉｔｕｉｔａｒｙ-ｇｏｎａｄａｌ，ＨＰＧ）轴的激活。
ＧｎＲＨ以２４ｈ内１２～１６次释放高峰的脉冲形式刺
激垂体前叶分泌促性腺激素，包括黄体生成素（ｌｕｔｅ-
ｉｎｉｚｉｎｇｈｏｒｍｏｎｅ，ＬＨ）和卵泡刺激素（ｆｏｌｌｉｃｌｅｓｔｉｍｕｌａ-
ｔｉｎｇｈｏｒｍｏｎｅ，ＦＳＨ）。ＬＨ和 ＦＳＨ共同作用于性腺
（睾丸），促进雄激素合成与分泌，从而驱动第二性

征的发育和生殖系统的成熟［１］。目前，青春期启动

的调控机制尚未完全阐明。但研究表明，遗传因素

在其中发挥关键作用，可解释青春期启动年龄变异

的５０％～８０％病例［９，１１］。

１．２　青春期发育延迟会影响第二性征（如胡须和
阴毛生长、变声等）吗？发育后能和正常人一样吗？

场景：小刘１８周岁了，身边的同学都已变声、长
胡子，而他的声音还是像小孩子一样尖细，脸上也没

有青春痘。每次去卫生间，因为外生殖器和睾丸发

育幼稚，他都躲在角落，生怕同学笑话他“像个小学

生”。

青春期的启动依赖于 ＨＰＧ轴的激活。如果该
轴功能低下或未及时启动，会引起促性腺激素（ＬＨ、
ＦＳＨ）分泌不足，进而导致睾丸不发育或发育缓慢以
及血清睾酮低下。血清睾酮不足将影响男性第二性

征及阴茎发育，具体表现包括：①阴茎大小与睾丸体
积发育迟缓或停滞；②阴毛、腋毛、胡须稀少或缺如；
③缺乏明显的喉结突出；④声音尖细，缺乏正常青春

期应有的音调变化（变声）；⑤肌肉发育差，肩膀较
窄，体脂分布似“女性”；⑥面部轮廓柔和，肤质细
腻，常被形容为“娃娃脸”。

这些发育差异在青春期尤其明显，常被同龄人

和家长察觉，可能引发自卑、焦虑、社交障碍等心理

问题，影响性别认同和自我接纳。需要指出的是，青

春期发育延迟的病因多样，既可能是功能性延迟，也

可能源于器质性疾病。应通过专业评估其病因与发

育潜力，根据个体原因不同给予干预和定期随访。

大多数患者能逐步达到或接近正常成年男性特征，进

而改善生活质量，增强社会适应能力和自我认同感。

１．３　青春期发育延迟身高增长是否会受影响？
场景：小华１５岁身高仅１５０ｃｍ，第二性征明显

落后于同龄人（阴茎／睾丸幼稚、无胡须和阴毛生
长、无变声）。小华因身材明显落后于同龄人而感

到自卑。青春期发育延迟会影响最终身高吗？是因

为生长激素缺乏吗？今后还会再长高吗？

青春期是身高快速增长的关键时期，男性主要

依赖于性激素和生长激素（ｇｒｏｗｔｈｈｏｒｍｏｎｅ，ＧＨ）协
同作用。正常情况下，男性青春期启动后，升高的性

激素能刺激身高线性增长加速。像小华这样１５岁
但身高明显落后于同龄人，如果伴随第二性征未发

育或发育迟缓，提示存在青春期发育延迟，甚至可能

与ＨＰＧ轴功能障碍有关，如ＣＨＨ（若伴有嗅觉异常
称为 Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征）或体质性青春期发育延迟。
这两类疾病患者在首次就诊时，因缺乏青春期身高

快速增长，身高暂时落后于同龄人。但由于骨龄延

迟，多数研究认为，最终身高一般不受影响［１２］。对

于存在心理障碍的患者，需要安慰和专业化心理支

持。需要注意的是，极少部分患者可能同时存在血清

生长激素水平低下或作用降低，进而影响最终身高。

对于患者身高增长速度及增长潜力，在排除生

长激素分泌或作用缺陷的情况下，取决于以下关键

因素。①骨骺线是否闭合：如果骨骺线尚未闭合，身
高仍有增长潜力，并可根据骨龄预测最终身高。

②是否启动规范的治疗：如确诊为 ＣＨＨ，可通过
ＧｎＲＨ脉冲泵治疗（模拟人体下丘脑 ＧｎＲＨ释放节
律的治疗方式）或促性腺激素治疗［目前临床常用

人绒毛膜促性腺激素（ｈｕｍａｎｃｈｏｒｉｏｎｉｃｇｏｎａｄｏｔｒｏ-
ｐｈｉｎ，ｈＣＧ）联合人绝经期促性腺激素（ｈｕｍａｎｍｅｎｏ-
ｐａｕｓａｌｇｏｎａｄｏｔｒｏｐｉｎ，ｈＭＧ）］来促进睾丸发育并诱导
青春期启动，促使个体进入青春期身高快速增长阶

段。如确诊为体质性青春期发育延迟，且身高及骨

龄落后严重，可考虑短期内给予低剂量睾酮治疗以

诱导青春期发育和身高快速增长的出现。
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２　ＣＨＨ患者的性功能与生育力

该病患者的青春期发育延迟是否会影响成年后

的生育能力和性功能？治疗后能否恢复正常的生精

功能和性功能？

场景：小李今年２５岁，一直在外地工作，平时性
格内向，不太关注自己的身体发育。早在初高中时，

他就发现自己没有同龄男生那样的“变声期”，也没

长胡子、腋毛和阴毛，阴茎也未明显发育。但因为学

习压力大，家人也没多问，他一直以为“只是发育

晚”。直到最近谈了女朋友，开始考虑婚育问题，才

真正面对一个困扰他的问题———从未有过遗精，也

无法正常勃起。在和女友亲密接触时，他感到羞愧、

尴尬又无助。他意识到，自己可能从来就没有真正

“进入过青春期”。在医院检查后，医生告诉他：这

可能是ＣＨＨ，是一种罕见疾病。小李这才后悔当年
没有重视这些“发育晚”的信号。小李现在担心能

否治疗并具备和正常人一样的性功能和生育能力？

若青春期长期未启动，尤其是ＣＨＨ等疾病未被
及时识别和干预的情况下，可能会导致睾丸长期处

于发育不良状态，进而影响精子发生过程，造成精子

生成障碍，并伴随性欲低下、勃起功能障碍等问题。

部分患者可能会有部分性自主的青春期发育，但仍

可能在成年后表现出性功能障碍和生育困难。在明

确诊断后，通过促性腺激素或 ＧｎＲＨ脉冲泵治疗可
以诱导睾丸发育，恢复性功能和生育能力。如曾有

隐睾史者，治疗效果可能受限。

因此，如果青春期性征明显滞后，应尽早就医；

早期诊断与干预不仅有助于改善青春期发育和心理

健康，更能在最大程度上保护未来的性功能与生育

能力。即便是小李这样在成年后才被确诊的患者，

只要睾丸组织尚有潜能，通过系统治疗，仍有望恢复

精子生成并实现生育愿望。

３　体质性青春期发育延迟的相关问题

体质性青春期发育延迟又称为自限性青春期延

迟，是常见的男性青春期发育延迟类型，主要特点为

青春期启动延迟。但患儿最终能自然进入青春期，

一般不用治疗或无需长期治疗。其机制尚不明确，

可能由遗传与环境因素共同作用，干扰下丘脑ＧｎＲＨ
“脉冲”分泌系统的正常激活过程，进而导致青春期

启动延迟。５０％～７５％的患者有阳性家族史（如父
亲青春期发育晚、母亲初潮迟），体型多偏瘦，但也

有肥胖男孩出现该类型青春期发育延迟的报

道［８，１０-１３］。研究显示，体质性青春期发育延迟表现

出显著的家族聚集特征，父母之一曾患体质性青春

期发育延迟，则子女发生青春期发育延迟的风险约

为普通人群的４．８倍［１４］。

３．１　体质性青春期发育延迟是病吗？
场景：在儿科门诊，一位１４岁男孩的妈妈焦虑

地说：“医生，我儿子班上的男生都变声、长喉结了，

可他还像个小孩，身高也比同龄人矮，这是不是病？

以后还能长高吗？我记得我当年第一次月经也比同

学晚……”

体质性青春期发育延迟多存在家族史。传统观

点认为此种青春期发育延迟不是疾病，而是一种生

理性变异，俗称“晚长”，多见于男孩。这类男孩的

青春期启动时间较同龄人晚，身高增长也偏慢，但大

多可自然进入青春期，达到正常发育与遗传身高。

但越来越多的研究发现，体质性青春期发育延迟可

能不是单纯的生理现象，而是多因素共同调控的复

杂状态，涉及复杂的遗传因素、内分泌调控、营养状

态、心理社会压力及环境内分泌干扰物等外部因

素［４-５，７，１１-１２］。面对青春期发育延迟的男孩，不能简

单归因于“体质问题”，尤其有以下情形应引起重

视：①男孩≥１４岁仍无青春期启动迹象，应进行遗
传和内分泌检查，而不仅仅是等待自然启动；②生长
发育速度明显慢于同龄人或体征异常者，需警惕是

否存在潜在疾病，如慢性疾病（炎症性肠病、乳糜泻、

肾功能衰退、进食障碍等）、药物影响（糖皮质激素）、内

分泌疾病（高催乳素血症、甲状腺功能减退、糖尿病

等）、Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征或其他罕见病等；③有难产、隐
睾、小阴茎或唇腭裂等病史者，或伴有嗅觉减退者。

针对青春期发育延迟的男孩应全面评估家族

史、生活方式及环境因素，结合辅助检查（骨龄、血

清性激素水平、ＧｎＲＨ刺激试验、基因检测等），科学
地判断其原因，预测其青春期可能的启动时间，并指

导干预时机。

３．２　体质性青春期发育延迟需要治疗吗？
场景：一对父母带着１４岁的儿子来到内分泌科

门诊。男孩身材瘦小，外表稚嫩，尚无变声、腋毛或
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喉结等青春期发育迹象。母亲一边翻着孩子的体检

报告一边说：“他已经比班里的同学‘小’两圈了，看

起来像１０～１１岁左右，虽然成绩不错，但最近变得
特别敏感，不愿意上游泳课，说自己像‘没长大的小

孩’。”根据他的体征和既往检查结果，医生解释其

考虑为体质性青春期发育延迟，也就是俗称的“晚

长”。父亲也补充道：“我们想问问，像这种情况是

不是可以给点治疗？让他早点发育起来？”

多数体质性青春期发育延迟患儿并不需要药物

治疗。对于这类患儿，通常建议：定期随访观察并给

予心理支持，耐心等待自然发育。然而，研究数据显

示，约４７％的体质性青春期发育延迟男孩希望通过
治疗促进青春期的启动［１５］。因此，临床上可根据患

儿具体情况酌情考虑干预，尤其在出现以下情况时：

①心理压力大、焦虑、自卑；②骨龄显著滞后于实际
年龄（通常滞后超过 ２年）；③社交功能受限或家
长／本人强烈意愿。

治疗常用低剂量雄激素（如注射用睾酮酯类或

口服睾酮制剂）短期（疗程一般不超过 １年，多为
３～６个月）治疗，诱导青春期启动，低剂量短期治疗
一般不会加速骨龄。治疗需在专科医生指导下进

行，避免滥用。在初始治疗３个月后评估：①生长速
率（生长速率加快通常提示生长激素轴正常）；②睾
丸体积（睾丸体积增大提示内源性 ＨＰＧ轴激活可
能）；③第二性征发育；④不良反应。

若小剂量雄激素治疗反应良好，可停药或继续

相同剂量再治疗３个月；若疗效欠佳，适当增加外源
性雄激素剂量。若青春期进展仍不理想，睾丸体积

始终无增长，应高度怀疑ＣＨＨ，可暂停治疗３～６个
月，并重新评估 ＨＰＧ轴功能和骨龄，必要时行生长
激素轴功能检测。

４　心理健康与社会适应性

４．１　青春期发育延迟与心理障碍
场景：小赵因发育迟缓被同学疏远孤立，甚至有

人说他“不正常”。大学期间，暗恋一名女生，但一

想到自己连胡子都没长，声音也不够低沉，就觉得自

己“不像个男人”，根本不敢表白。应该如何应对自

卑和社交焦虑？

青春期发育延迟不仅影响男性身体发育，也显

著影响其心理健康。同时心理健康问题也可反向影

响青春期启动。研究显示，５８％的青春期发育延迟
男孩认为这影响了自身学业、社交和职业发展，部分

心理问题可持续至成年［１５］。因此，对于青春期发育

延迟的男孩管理过程需重视心理问题评估，对于存

在心理障碍患者，建议心理科介入。

在促进睾丸发育及第二性征发育的治疗后，配

合心理辅导可进一步增强患者的自信心与心理适应

能力。

４．２　谈恋爱时应该要如实告诉女朋友吗？怎样委
婉地告知？

场景：小航，２６岁，确诊 ＣＨＨ多年，正在接受促
性腺激素治疗，身形外貌与常人无异。他最近谈了

一位女朋友，两人感情迅速升温，女方多次表达想建

立长期关系。但小航焦虑、失眠等症状越来越显著。

他告诉朋友：“我不知道该不该告诉她我的病……

她对未来充满期待，但我曾经……发育迟缓，要靠注

射才能生育，我怕她知道了会离开。”

相当比例 ＣＨＨ成年患者面临同样心理焦虑。
首先，是否应该如实告知？是的，在建立亲密关系

前适当告知是负责任和尊重对方的表现。这不仅

体现了对女方的信任，也有助于建立互相支持、共

同成长的亲密模式。但“如实告知”并不意味着

“第一天就全部抛出”，而是选择适当的时机与方

式，渐进式告知。可以选择以下类似的语言进行

交流：“我小时候因为体内激素问题，发育比别人

晚一些，现在一直在接受治疗，医生说可以正常生

活和生育”；“我身体有个先天性的小缺陷，需要靠

一些激素来调节，但现在控制得挺好，不影响工作

生活，如果你愿意，我也可以和你一起去复诊，听

听医生怎么说”。这些方式兼顾了科学性、尊重感

和情绪缓冲，既不隐瞒事实，也避免引起对方过度

焦虑。如果难以直接开口，必要时可以借助第三

方，可通过医生、心理咨询师、患者互助群体协助

沟通［１６］。

５　青春期发育延迟对其他方面的不良影响

５．１　男性青春期发育延迟除了男性第二性征及睾
丸发育不足外，对骨骼和肌肉会有影响吗？

场景：小宇已经上高一了，班上男生们个个开始

变声、长胡子、打篮球也越来越猛。他不仅声音稚

嫩，脸上毫无胡须，甚至连和朋友打篮球时也明显体
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力不支，跳不高跑不快，常常被“安排”去做板凳球

员。很多人说他是“晚长”，真的是“晚长”吗？

青春期发育延迟常被误解为“体质晚长”，但这

远不只是“晚长”的问题。除可导致第二性征发育

迟缓、睾丸体积小、自卑羞怯等生理与心理影响外，

雄激素缺乏还可能对肌肉、骨骼系统造成不同程度

的不良影响［１７］。

５．１．１　肌肉发育不足，运动能力受限　青春期是肌
肉快速增长的关键阶段。雄激素，尤其是睾酮，在这

一过程中起着决定性作用。若青春期启动延迟、体

内雄激素水平偏低，患者常表现为：①肌肉量少，体
型瘦弱；②肌力不足，运动耐力差；③难以胜任剧烈
运动，常在集体活动中处于“弱势地位”。这不仅影

响身体功能，还可能增加心理自卑与社交焦虑。

５．１．２　骨密度受损，未来骨折风险升高　青春期也
是骨量快速积累和建立峰值骨量的重要窗口期。若

青春期发育延迟、睾酮水平不足，可导致：①骨密度
峰值降低和骨量积累速度下降；②成年后骨密度偏
低，增加骨质疏松和骨折的远期风险。

５．２　男性青春期发育延迟对血糖、血脂会有影响吗？
场景：小宇刚上高一，打球时总是气喘吁吁，脸

色苍白，体力远不如同龄人。妈妈觉得他太瘦，却又

发现他肚子有点小肚腩。体检显示：第二性征发育

迟缓、血清睾酮低、空腹血糖偏高、甘油三酯轻度升高。

令家人困惑，为什么这么瘦的孩子，怎么会血糖高？

青春期是机体代谢系统重构的关键期，睾酮不

仅影响生殖系统、骨骼、肌肉发育，还深度参与糖脂

代谢调控。雄激素不足对代谢的主要影响包括以下

几方面。①葡萄糖代谢：睾酮能促进肌肉摄糖、增强
胰岛素敏感性；雄激素缺乏可导致肌肉量减少，并易

发生胰岛素抵抗和高血糖［１８-１９］。②脂肪代谢：睾酮
抑制脂肪生成，促进脂肪分解，尤其影响内脏脂

肪［２０］；睾酮缺乏时，脂肪向腹部堆积，出现“小肚

腩”。男性青春期发育延迟者，成年后发生代谢综

合征（中心性肥胖、脂肪肝、血糖升高、血压升高、血

脂紊乱）的风险显著升高。

因此，男性青春期发育延迟不仅仅是“生长

慢”，还可能对体内糖脂代谢产生不良影响。青春

期发育不仅决定外在特征的成熟，还关乎机体代谢

系统的健康与平衡。因此，对于确诊青春期发育延

迟的患儿，需优先进行病因学分类，针对非体质性青

春期延迟患儿，应及时采取必要的干预措施，以降低

远期代谢综合征及其他相关并发症的风险。

５．３　ＣＨＨ患者会存在其他发育异常吗？
场景：在男科门诊，一位１６岁的男孩因迟迟没

有进入青春期前来就诊。医生初步怀疑为 ＣＨＨ，进
一步询问病史时得知患者嗅觉较差，出生后曾有隐

睾手术史，妈妈紧张地问：“医生，这个病是不是还

会影响身体其他部位？”

ＣＨＨ患者除具有青春期发育障碍典型症状和
体征外，还可能伴有其他系统的发育异常，尤其在

Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征（伴嗅觉缺失的特殊类型的 ＣＨＨ）
中更为常见［２１］。常伴发其他发育异常，包括：①嗅
觉缺失或减退（Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征特征性表现）；②隐
睾；③听力障碍；④泌尿系统异常（如单侧肾缺如、
肾发育不良）；⑤中线结构异常（如唇裂、腭裂）；
⑥手足畸形（如指趾蹼合）；⑦心脏瓣膜畸形。上述
表现反映了疾病临床特征异质性较大。医生在评估

时应进行系统性体检、影像学检查和基因检测等，以

明确诊断和伴发的其他发育异常。

６　诊治困惑

６．１　男性青春期发育延迟首先应到哪个科室就诊？
场景：小刘今年１６岁，因为一直未变声、没有胡

须，被妈妈带着辗转多科，半年后才在内分泌科

确诊。

青春期发育延迟多涉及ＨＰＧ轴功能障碍，属于
内分泌腺体功能障碍，首诊科室一般为内分泌科。

“跑错科”的原因往往与以下因素有关：①症状不典
型，被误解为“生理性晚长”，如没变声、无胡须、身

高落后等，容易被建议“再观察”；②多在１４岁以后
就诊，已超过儿科接诊年龄；③如伴有隐睾、包茎等
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表现，被家长优先带去男科；④医务人员对青春期发
育异常的认识和理解不足，未能及时转诊内分泌科。

正确的就诊路径推荐：①年龄≥１４岁且无青春期发
育征象者，应优先就诊内分泌科；②合并外生殖器异
常（如隐睾、尿道下裂），可同时就诊男科；③有明显
心理困扰、焦虑自卑者，建议转诊心理科；④怀疑染
色体异常（如 Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ综合征），应进行遗传学检
测和相关咨询。

多学科协作对于青春期发育延迟的诊治非常重

要。青春期发育延迟往往不是单一系统问题，需内

分泌科、泌尿男科、影像科、心理科、遗传科等进行综

合评估和个体化治疗。

６．２　促性腺激素治疗过程中会出现乳房明显发育吗？
场景：小高被诊断为 ＣＨＨ，使用 ｈＣＧ治疗半年

左右发现自己的胸部逐渐隆起，原本合身的 Ｔ恤现
在变得紧绷，甚至隐约可见乳房轮廓。夏天出门时，

他总是不自觉地含胸驼背；健身房里换衣服时，他只

能躲进隔间。复诊时，他问医生：＂能不能换一种
药？这样太难受了……＂
３０％～５０％ 的男性患者在使用 ｈＣＧ后会出现

轻度乳腺发育，其中１０％～１５％的患者会因明显乳
房增大而寻求治疗［２２-２４］。ｈＣＧ模拟体内 ＬＨ作用，
刺激睾丸分泌睾酮。但高剂量 ｈＣＧ显著升高血清
睾酮水平的同时，也会通过增加芳香化酶（一种能

将雄激素转化为雌激素的关键酶）的活性从而增加

血清雌激素水平。高水平血清雌激素可诱发男性乳

腺发育。此外，部分接受ｈＣＧ治疗的患者若存在饮
食行为不健康，会导致体脂含量和乳房局部脂肪也

同步增加，过多的体脂也会增加芳香化酶活性，进一

步增加雄激素向雌激素的转化，加剧男性乳腺发育。

因此，针对小高这种情况，建议进一步完善乳腺

超声、生化、性激素等检查，以排除其他原因如催乳

素瘤、甲状腺及肝肾功能损伤等原因所致的病理性

男性乳腺发育。若患者存在超重／肥胖情形，首先应
控制体重，在此基础上，可考虑使用他莫昔芬抑制雌激

素效应并观察疗效［２５］。必要时通过整形外科干预。

至于患者小高提出的药物代替问题，临床实践

过程中以下几个思路可供参考：①基于治疗前睾丸
体积和血清睾酮水平，ｈＣＧ初始剂量宜从低剂量开
始，并根据治疗过程中血清睾酮水平的变化动态调

整ｈＣＧ剂量，使血清睾酮浓度的升高更贴近青春期
发育过程中生理性渐进升高的模式［２６］；②停用促性
腺激素治疗，选择ＧｎＲＨ脉冲泵治疗；③若睾丸发育
完成，可考虑停用 ｈＣＧ，换为睾酮替代治疗，但对于
有生育需求患者，不建议长期进行睾酮替代治疗。

６．３　促性腺激素初始治疗过程中睾丸胀痛是什么
原因？

场景：小高在起始 ｈＣＧ治疗２周后，主诉：“这
两天觉得睾丸存在坠胀感，不是很痛，感觉像是里面

什么东西在动。”

在促性腺激素作用下，睾丸功能得到提升，睾丸

体积增大，细胞代谢增强，可导致一种充血性不适或

胀痛感。这种类似“苏醒反应”的过程在起始阶段

较常见，尤其见于原本长期低促性腺素状态下突然

接受大剂量ｈＣＧ刺激者。需要指出的是，生理状态
下，男性４～５年完成青春期发育，血清睾酮水平在
此期间逐渐升高至成人水平［２１，２４，２６-２８］。因此，对于

低促性腺激素性性腺功能减退症患者，初始治疗时

大剂量ｈＣＧ作用于幼稚的睾丸可能会导致血清睾
酮短期内快速升高至或接近成人水平，这不符合男

性青春期发育渐进性的生理过程。

可短期观察，后续治疗中应个体化调整 ｈＣＧ剂
量，模拟自然发育节律，减少激素骤升带来的刺激反

应。若症状持续加重或合并红肿压痛、阴囊肿大等，需

及时排查其他病因（如附睾炎、精索静脉曲张等）。

６．４　如何处理锐器？
场景：小张是位正在接受促性腺激素治疗的患

者，需要每周自行注射ｈＣＧ和ｈＭＧ。他每次注射后
将针头密封在一个空可乐瓶里，装满后自行送去垃

圾桶。他知道这不太规范，但家里没有专门的处理

渠道，也担心家人碰到针头会不安全。

小张的做法虽然不规范，但出发点是对的。他

已经意识到废弃针头可能对他人造成伤害，因此选

择使用可乐瓶密封，是一种尽可能降低风险的方式。

这种做法也体现了他的责任心。

不过，从医疗废物管理的角度看，这种处理方式

仍存在一定隐患：如可乐瓶不具备专业防刺穿功能，

在运输或处理过程中可能破裂，仍有对他人造成伤

害或污染的风险。针对医疗废物处理提出以下建

议。①使用专用的锐器盒（针头收集盒）：向医院或
社区卫生服务中心咨询，询问是否可以领取或购买

专用的“锐器盒”用于安全收集注射针头和其他尖
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锐物。②与社区或医院建立回收联系：一些地区已
设立居家医疗废物回收点，或提供上门回收服务；也

可向就诊医院、街道办事处或社区卫生服务中心咨

询类似渠道。

６．５　发现孩子青春期发育迟缓，家长应该怎么做？
场景：初一男生小李在学校体检中被反馈“身

高增长缓慢，未见青春期发育特征”。家长拿着体

检报告焦急地问医生：“我们家儿子这是怎么回事？

现在该怎么办？”

家长应带孩子前往医院进行全面评估身高、体

重生长曲线、第二性征发育情况（乳房、睾丸、阴毛

等）、骨龄、内分泌激素等（诊治流程图）［８］。一般建

议如下。①体质性青春期发育延迟：建议每３～６个

月随访，多数可自然发育。若１年内无进展，再评估
是否药物干预。②ＣＨＨ：若确诊，且年龄 ＞１４岁，应
考虑启动促性腺激素或ＧｎＲＨ脉冲泵治疗。③如伴
有隐睾、阴茎短小、尿道下裂等，需联合男科等多学

科诊治。

家长还应避免过度焦虑、反复比较或言语打击，

重视孩子的情绪和自尊，适当提供心理支持。

男性青春期发育延迟诊治流程

ＨＨ：低促性腺激素性性腺功能减退症；ＡＨＨ：成人迟发性性腺功能减退症；ＣＤＧＰ：体质性青春期发育延迟；ＦＨＨ：功能性低促性腺激素性性腺

功能减退症；ＰＳＩＳ：垂体柄阻断综合征；ｎＣＨＨ：嗅觉正常的先天性低促性腺激素性性腺功能减退症。

７　ＣＨＨ的遗传问题

７．１　这种病会不会遗传？概率有多大？
场景：小刘是位 ＣＨＨ患者，小刘的妻子怀孕快

要临盆，小刘开始焦虑：“我的病会不会传给孩子？”

这种疾病确实具有一定遗传性，但遗传方式多

样，风险因人而异，主要包括以下几种情况［２１］。

①性染色体相关遗传：部分类型通过 Ｘ染色体隐性
方式遗传，患病的父亲不会将致病基因传给儿子

（因儿子继承父亲的Ｙ染色体）；女儿则有可能成为
携带者，但通常不发病。②常染色体显性或隐性遗
传：在常染色体显性遗传中，若父母一方携带致病突

变（通常为患病者），其子代有５０％ 的概率遗传该突变
并患病；而在常染色体隐性遗传中，若仅父母一方为致

病基因携带者，子代通常不会发病；只有当父母双方均

为携带者时，子代才有２５％ 的风险患病。③散发性个
例（家族中无其他患者）：也有不少患者属于散发性病

例，即家族中无类似病史，此类情况遗传风险通常较

低，但仍可能存在隐性基因突变或不完全外显。

需要注意的是，尽管已有多种ＣＨＨ相关致病基
因被发现，但目前仍有超过一半的患者无法找到明

确致病基因。对于这部分患者，由于缺乏分子水平

的致病依据，无法依照孟德尔遗传定律准确预测子

代的遗传概率。
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７．２　子代出生后是否需要检查？如果也遗传了
ＣＨＨ，是否需要立即启动治疗？

场景：小杰，３３岁，因Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征曾接受促
性腺激素治疗后，其妻子顺利产下一名男婴。孩子出

生的那天，小杰激动又担忧。他看着襁褓中的小宝宝，

忍不住问医生：“我这个病会不会遗传？他现在需要检

查吗？如果孩子也患有ＣＨＨ，要马上治疗吗？”
虽然ＣＨＨ具有一定遗传概率，但其临床表现多

在青春期才逐渐显现。对于有家族史的新生儿，出

生后可以在“微小青春期”期间初步评估是否可能

遗传。“微小青春期”指出生后数月内，性腺轴暂时

激活，出现一段短时间的性激素升高［２９］。男婴建议

在出生后半年内检测血ＬＨ、ＦＳＨ和睾酮水平。这一
阶段是识别 ＨＰＧ轴功能的一个窗口期，但并不是诊
断ＣＨＨ的唯一依据。同时，家长应重点关注男婴是否
存在隐睾和“微小阴茎”。一旦发现隐睾和／或“微小阴
茎”，需及时就医评估是否为发育异常的一部分。

进入幼儿期和儿童期后，建议定期记录孩子的

身高、体重、生长曲线，关注是否存在发育迟缓，并在

青春期前后留意第二性征的启动情况（如睾丸是否

增大、乳房是否发育等）。如果确认患有ＣＨＨ，男孩
在无隐睾的情况下可暂不治疗。进入青春期（大约

１４岁）前后，如仍未见睾丸增大，则需要进一步评
估，并在医生指导下开展青春期诱导治疗。

总之，ＣＨＨ的关键在于早识别和持续监测，并
在恰当时机启动治疗，帮助患者顺利完成青春期发

育，同时也能减轻患者及家庭的焦虑。

８　低促性腺激素性性腺功能减退症用药相关问题

８．１　是否需要长期用药才能维持生育能力？能否
逆转？

场景：小李婚后一直未能如愿要上孩子，就医后

被确诊为 ＣＨＨ。医生建议他使用ｈＣＧ联合ｈＭＧ，促
进睾丸生成睾酮和产生精子。治疗数月后，小李终于

在复查中看到精液中出现了精子，全家都感到欣喜和

希望。但随着治疗持续进行，药物和定期检查的费用

开销也逐渐增加。小李开始犹豫：“精子都出来了，是

不是可以停药休息一段时间？”他也担心如果一直依赖

打针，是不是以后永远都要依赖药物维持生育力？

ＣＨＨ患者由于 ＨＰＧ轴功能障碍（多由下丘脑
ＧｎＲＨ合成、分泌或作用障碍所致），表现为明显的
睾丸发育不良。在治疗初期，通常选择促性腺激素

或ＧｎＲＨ脉冲泵治疗，以促进睾丸发育和第二性征
的出现，同时启动精子生成。当睾丸体积达到一定

发育水平后，部分患者可在非生育期阶段转为睾酮

替代治疗，以维持第二性征、骨密度、性功能及生活

质量。然而需要强调的是，单纯睾酮替代治疗无法

促进和维持精子生成；长期睾酮替代治疗对下丘脑-
垂体系统存在负反馈抑制作用，可能导致生精功能

抑制甚至睾丸萎缩的风险［３０～３２］。

因此，在临床实践中，对有生育需求的 ＣＨＨ患
者而言，建议ＧｎＲＨ脉冲治疗或促性腺激素持续治
疗，直至睾丸体积达到平台期，并具备生育能力。对

于短期内尚无生育需求或因皮肤过敏等原因无法坚

持促生精治疗方案（促性腺激素治疗或 ＧｎＲＨ脉冲
泵治疗）的患者，可采用促生精治疗方案与睾酮替

代方案阶段性交替策略，在维持男性第二性征和性

功能的同时，有效保护患者的生育潜力。即使对于

无生育需求的患者，仍建议维持适当剂量的睾酮替

代治疗，以维持第二性征、性欲、骨密度、心血管健康

及生活质量等。对于接受内分泌治疗后精液中出现

精子的患者，若后续治疗难以坚持或暂不考虑生育，

可咨询人类精子库进行精子冷冻保存，作为未来生

育的保障选项之一。

尽管ＣＨＨ被认为是一种终身性疾病，但研究发
现，５％～２０％男性患者在治疗后能够自发恢复其性
腺轴功能［２１］。因此在治疗随诊过程中，应密切关注

患者性腺轴的自主功能状态，一旦发现无法通过治

疗方案解释的相对较高血清促性腺激素水平，可尝

试停药观察，以观察性腺轴功能是否出现自行恢复。

然而，ＨＰＧ轴功能的恢复不具有永久性，因此停药
期间仍需定期随访评估患者性腺轴的自主功能状

态。具有以下特征的ＣＨＨ患者发生“逆转”可能性
相对较大：①发病较晚，或青春期曾出现部分第二性
征（如少量阴毛、轻度睾丸发育）；②无嗅觉异常（非
Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征）；③无隐睾史；④治疗后反应良
好，睾丸体积明显增大［２１］。

８．２　关于钙片———“骨密度低，是不是一辈子都得
吃钙片？”

场景：小赵被发现骨密度偏低，医生建议补充钙

剂和维生素Ｄ。他问：“是不是要吃一辈子？”
ＣＨＨ患者因性激素缺乏，常导致骨密度受损和

骨峰值不足。是否需要长期服用“钙片”应根据骨
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密度和性激素水平综合评估。在性激素未充分替代

前，应配合补钙、维生素 Ｄ；待激素水平稳定后，可根
据骨密度检查评估是否继续补充。所有患者并非需要

一直服用，需保持均衡饮食、适度运动和充足日晒。

９　生活方式与工作影响———夜班、久坐、久站会影
响治疗效果吗？

场景：小吴，２８岁，ＣＨＨ患者，正在进行促性腺
激素治疗，睾丸发育初步改善，血清睾酮水平逐渐上

升。他是一家快递公司的夜班调度员，工作强度大、

休息时间不规律，晚上常常熬夜至凌晨３点。复诊
时，小吴苦恼地说：“医生，我感觉前两个月打针效

果还挺明显的，这几周又开始没精神，体毛也没再长

了。我一直夜班，白天也睡不踏实，会不会影响治疗

效果？但工作不能换，我还能治下去吗？”

ＣＨＨ患者在接受治疗的过程中，生活方式，特别
是作息规律、精神压力与体力状态，对治疗反应具有一

定影响。以长期夜班、倒班为代表的非规律生活节奏

常导致ＨＰＧ轴的生理节律紊乱。研究表明，ＧｎＲＨ的
脉冲性分泌受生物钟调控，长期熬夜或昼夜颠倒可抑

制ＧｎＲＨ脉冲频率和幅度，从而间接影响ＬＨ／ＦＳＨ的
内源性分泌以及外源性促性腺激素的药效［３３-３４］。

此外，慢性睡眠剥夺、心理应激状态会激活下丘

脑-垂体-肾上腺轴，升高皮质醇水平，进一步干扰性
腺轴功能，不仅会导致治疗反应减弱，引发代谢紊

乱，还可能降低患者的治疗依从性及临床效果［３４］。

对于难以避免夜班、久坐或体力劳动的患者，应

从干预性角度制定个体化生活策略。①优化睡眠结
构：在非工作时段尽量保证６～８ｈ高质量睡眠，形
成固定补觉节律，稳定下丘脑生物钟输出；②规范用
药时间：尽量固定激素注射时间，如选择早上或下午

同一时段，模拟生理性激素节律；③营养与代谢管
理：合理摄入蛋白质与维生素，限制精制糖和脂肪过

量摄入，避免因代谢应激影响对激素治疗的反应；

③定期监测：关注血清睾酮水平、ＬＨ／ＦＳＨ反应及体
征变化，及时调整治疗方案；④心理与行为支持：长
期夜班群体如出现疲劳、焦虑、睡眠障碍，可考虑心

理干预，改善患者治疗依从性。

　综上所述，生活方式虽非决定治疗效果的决定
因素，但其通过调节神经内分泌系统及代谢-生殖轴
等复杂网络，间接影响治疗效果。在ＣＨＨ患者的治
疗中，除规范的药物治疗外，还需系统整合包括生理

节律调整、作息模式优化及心理健康支持在内的综

合生活方式管理，以达到最佳治疗效果。
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