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伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素依赖性
库欣综合征临床特点分析

郑光耀 包旭东 卢琳 冯铭 朱惠娟 姚勇 王任直

【摘要】 目的 总结伴多内分泌腺瘤病（MEN）的促肾上腺皮质激素（ACTH）依赖性库欣综合征的

临床特点。方法 纳入中国垂体疾病注册中心中国医学科学院北京协和医院分中心垂体瘤数据库

1984年 1月至 2020年 9月确诊的伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素依赖性库欣综合征患者 18例，

回顾分析其人口统计学、临床表现、实验室和影像学特征。结果 18例患者中库欣病 13例，异位促肾上

腺皮质激素综合征 5例；MEN1型 15例，MEN2型 2例，MEN4型 1例；临床表现为亚临床库欣综合征 6例，

显性库欣综合征 12例；合并骨量减少或骨质疏松占 18/18，泌尿系统结石占 11/18；根据受累内分泌腺体，

垂体促肾上腺皮质激素腺瘤占 13/18，垂体催乳素（PRL）腺瘤占 4/18，甲状旁腺功能亢进症占 15/18，胰腺

神经内分泌肿瘤占 13/18，肾上腺腺瘤及增生占 10/18。实验室检查，清晨血清皮质醇平均为（652.90 ±
254.90）nmol/L，ACTH为（13.38 ± 8.73）pmol/L，24 h尿游离皮质醇 446.35（233.08，531.10）µg；2例血清

PRL升高，13例甲状旁腺激素升高，11例钙离子升高。影像学检查，12例为垂体微腺瘤，3例为垂体大腺

瘤；8例为肾上腺腺瘤，4例为肾上腺增粗，2例为肾上腺嗜铬细胞瘤，1例为腹主动脉旁副神经节瘤。基

因检测，3例存在MEN1基因突变，分别为 c.1183C > T、c.1579C > T和 c.1174G > T突变。结论 伴多内分

泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素依赖性库欣综合征临床罕见且表现复杂，主要表现为骨量减少和（或）骨

质疏松；库欣综合征的最常见病因为垂体微腺瘤；MEN1型最多见，其他受累内分泌腺体主要为原发性

甲状旁腺功能亢进症，其次为胰腺神经内分泌肿瘤。
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Network (CPDRN), 18 patients with ACTH ⁃ dependent CS complicated with MEN from January 1984 to
September 2020 were collected. The clinical manifestations, involved other endocrine glands, laboratorial
and imageological examinations were analyzed. Results Among 18 patients, 13 cases were Cushing's
disease and 5 cases were ectopic ACTH syndrome (EAS); 15 cases were MEN1 type, 2 cases were MEN2
type and one case was MEN4 type. The clinical manifestations were subclinical CS in 6 cases and overt CS
in 12 cases. All cases had osteopenia or osteoporosis. Urolithiasis accounted for 11/18 cases. Regarding
the involved endocrine glands, pituitary ACTH adenoma accounted for 13/18 cases, prolactinoma accounted
for 4/18 cases, hyperparathyroidism accounted for 15/18 cases, pancreatic neuroendocrine tumors accounted
for 13/18 cases and adrenal adenomas and hyperplasia accounted for 10/18 cases. Laboratorial
examinations showed the average morning serum cortisol was (652.90 ± 254.90) nmol/L, the morning ACTH
was (13.38 ± 8.73) pmol/L and the 24 h urinary free cortisol was 446.35 (233.08, 531.10) µg. Serum
prolactin was elevated in 2 cases, parathyroid hormone was elevated in 13 cases and serum calcium was
elevated in 11 cases. In imageological examinations, there were pituitary microadenoma in 12 cases,
pituitary macroadenoma in 3 cases, adrenal adenoma in 8 cases, thickened adrenal in 4 cases, adrenal
pheochromocytoma in 2 cases, and paraganglioma in one case. Genetic test showed 3 cases had MEN1
gene mutation including c.1183C > T, c.1579C > T and c.1174G > T. Conclusions ACTH⁃dependent CS
with MEN is a rare disease with complex manifestations. The most common symptom is osteopenia/
osteoporosis. The most common cause of CS is pituitary microadenoma. MEN1 is the most common MEN
type, and primary hyperparathyroidism is the most common type of affected endocrine glands, followed by
pancreatic neuroendocrine tumors.

【Key words】 Cushing syndrome; Multiple endocrine neoplasia; ACTH syndrome, ectopic;
Diagnosis
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库欣综合征（CS）是由多种病因导致的皮质醇

水平升高，进而出现以多血质、向心性肥胖伴多种

代谢异常为主要特征的罕见病，发病率为 1.20 ~
2.40/100万［1⁃2］。Broder等［3］对美国 2009-2010年约

2400万例住院登记病例的调查显示，< 65 岁人群库

欣综合征的年发病率分别为 48.60/100万和 39.50/
100万。多内分泌腺瘤病（MEN）是罕见的常染色体

显性遗传性疾病，系单基因突变导致多个内分泌腺

体先后或同时受累所致，发病率为 1/5万 ~ 1/3万［4］，

根据致病基因及所致临床表现不同，分为 MEN1、
MEN2、MEN3和 MEN4共 4种类型。MEN1型系定

位于染色体 11q13的 MEN1基因失活突变所致，表

现为原发性甲状旁腺功能亢进症、垂体腺瘤和胰腺

神经内分泌肿瘤。MEN2型和 MEN3型系定位于染

色体 10q11.2的 RET基因突变所致，MEN2型既往称

为 MEN2A型，主要表现为甲状腺髓样癌（MTC）、甲

状旁腺增生或腺瘤和嗜铬细胞瘤［5］；MEN3型既往

称为 MEN2B型，主要表现为早发甲状腺髓样癌，可

并发嗜铬细胞瘤、多发性黏膜神经瘤和类 Marfan体
型［4］。MEN4型更为罕见，系定位于染色体 12q13的

CDKN1B基因突变所致，主要表现为甲状旁腺功能

亢进症和垂体腺瘤［6］。约 70%的库欣综合征为促

肾上腺皮质激素（ACTH）依赖性，包括促肾上腺皮

质激素腺瘤（又称库欣病）和异位促肾上腺皮质激

素综合征（EAS），虽然垂体腺瘤是多发性内分泌腺

瘤病的常见肿瘤之一，但伴多内分泌腺瘤病的促肾

上腺皮质激素依赖性库欣综合征十分罕见。本研

究回顾总结中国垂体疾病注册中心（CPDRN）中国

医学科学院北京协和医院分中心垂体瘤数据库中

伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素依赖性库

欣综合征患者的人口统计学、临床表现、实验室和

影像学特征，以期明确这两种罕见病同时出现时的

临床特点。

资料与方法

一、临床资料

1.诊断标准 （1）库欣综合征的诊断标准至少

包含以下两项生化异常表现［7］：①午夜血清皮质醇

水平升高（110.35 ~ 615.22 nmol/L）。②24 h尿游离

皮质醇（24 hUFC）升高（12.30 ~ 103.50 µg）。③过夜
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1 mg地塞米松抑制试验不被抑制，血清皮质醇水

平 ≥ 50 nmol/L。④48 h 2 mg/d小剂量地塞米松抑制

试验 24 hUFC不被抑制至正常值低限以下（ACTH >
4.40 pmol/L）。确诊库欣综合征后，如果清晨血浆

ACTH < 10.12 pmol/L，考虑促肾上腺皮质激素依赖

性库欣综合征。（2）多内分泌腺瘤病的诊断符合以

下一项条件即可［8］：①至少包含 2种与多内分泌腺

瘤病相关的内分泌肿瘤临床表现。②存在 1种与多

内分泌腺瘤病相关的内分泌肿瘤，并有阳性家族

史。③存在 1种与多内分泌腺瘤病相关的内分泌肿

瘤，且多内分泌腺瘤病相关基因检测呈阳性。

2.纳入与排除标准 （1）内分泌科首诊的库欣

综合征。（2）均经相关影像学检查明确库欣综合征

的病因，对于常规影像学检查难以鉴别病因的患者

予以双侧岩下窦静脉血激素测定。（3）本研究遵循

北京协和医院人体实验委员会伦理学标准并经道

德伦理委员会审核批准（批号：JS-1233），所有患者

或其家属均知情并签署知情同意书。

3.一般资料 在 CPDRN北京协和医院分中心

垂体瘤数据库中，通过医院信息系统（HIS）以“库欣

综合征”和“多内分泌腺瘤病”作为检索词，检索

1984年 1月至 2020年 9月诊断与治疗的库欣综合征

患者共 1736例，包括库欣病 1140例、异位促肾上腺

皮质激素综合征 102例、促肾上腺皮质激素非依赖

性库欣综合征（肾上腺库欣综合征）454例，以及未

能明确进行病因分类 40例；22例（1.27%）确诊为伴

多内分泌腺瘤病的库欣综合征，其中 4例为伴多内

分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素非依赖性库欣综

合征，因其例数较少且临床表现和激素测定有其特

殊性，最终纳入伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质

激素依赖性库欣综合征患者共 18例，包括伴多内分

泌腺瘤病的库欣病 13例、伴多内分泌腺瘤病的异位

促肾上腺皮质激素综合征 5例。

二、研究方法

通过垂体瘤数据库中数据收集患者临床资料，

主要包括以下几部分：（1）一般资料，包括性别、年

龄、疾病类型或定位、临床表现、家族史、并发症、内

分泌腺体受累等。（2）实验室检查，包括血清皮质

醇、ACTH、24 hUFC、地塞米松抑制试验结果，以及

血清钙和磷、降钙素、甲状旁腺激素（PTH）、肾上腺

素、去甲肾上腺素（NE）、24 h尿儿茶酚胺、胃泌素和

胰高血糖素等。（3）影像学检查，包括垂体 MRI增强

扫描和肾上腺 CT检查等。（4）基因检测，采集患者外

周静脉血 2 ml，予乙二胺四乙酸（EDTA）抗凝，提取

外周血 DNA，送至我院内分泌科实验室对 MEN1基

因行 Sanger测序检测点突变。

结 果

本组 18例患者中库欣病为 13例，异位促肾上

腺皮质激素综合征 5例（3例为胸腺类癌、2例为甲

状腺髓样癌）；MEN1型为 15例，MEN2型为 2例，

MEN4型 1例。男性 5例，女性 13例，男女之比为 1∶
2.60；诊断年龄 23 ~ 58岁，平均为（39.61 ± 11.11）岁；

5例有多内分泌腺瘤病家族史。临床表现为亚临床

库欣综合征 6例（例 13 ~ 18），其中库欣病 5例、异位

促肾上腺皮质激素综合征 1例（例 16）；表现为显性

库欣综合征 12例（例 1 ~ 12），3例（例 4、例 5、例 11）
库欣病患者以库欣综合征典型症状与体征首发，主

要表现为脸变圆红、面部痤疮、体重增加等，余 9例
则以乏力、下肢麻木、头痛、泌乳、肾绞痛、低血糖为

首发表现，并于后期进行内分泌相关激素测定明确

库欣综合征诊断。合并骨量减少或骨质疏松占 18/
18，高血压占 14/18，高血糖占 13/18，泌尿系统结石

占 11/18，低钾血症占 5/18，月经异常占 5/18。根据

受累内分泌腺体分为垂体促肾上腺皮质激素腺瘤

占 13/18，催乳素（PRL）腺瘤占 4/18，甲状旁腺功能

亢进症占 15/18（腺瘤 11例、亢进 3例、增生 1例），胰

腺神经内分泌肿瘤占 13/18（胃泌素瘤 2例、胰岛素

瘤 2例、胃泌素瘤和胰岛素瘤混合瘤 1例、胰高血糖

素瘤 1例、无功能性胰腺神经内分泌肿瘤 7例），肾

上腺腺瘤及增生占 10/18（无功能肾上腺腺瘤 7例、

肾上腺嗜铬细胞瘤 2例、肾上腺增生 1例），胸腺类

癌占 4/18（无功能胸腺神经内分泌癌 2例、胸腺促肾

上腺皮质激素神经内分泌癌 2例），甲状腺髓样癌占

2/18（均为异位促肾上腺皮质激素综合征），腹主动

脉旁副神经节瘤占 1/18，前纵隔促肾上腺皮质激素

神经内分泌癌占 1/18。详见表 1。
本组患者高皮质醇血症相关实验室检查如下：

清晨血清皮质醇为 270.37 ~ 1447.02 nmol/L（正常参

考 值 110.35 ~ 615.22 nmol/L），平 均（652.90 ±
254.90）nmol/L；ACTH 为 4.09 ~ 37.40 pmol/L（正常

参考值 < 10.12 pmol/L），平均（13.38 ± 8.73）pmol/L；
24 hUFC为 161.96 ~ 2768.72 µg（正常参考值 12.30 ~
103.50 µg），中位值 446.35（233.08，531.10）µg。多

内分泌腺瘤病相关实验室异常指标如下：2例血清

PRL 水平升高（正常参考值 < 30 ng/ml），分别为
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170.10 ng/ml（例 1）和 280 ng/ml（例 7）；1例 PTH降低

（正常参考值 12 ~ 68 pg/ml），为 11.60 pg/ml（例 5）；

13例 PTH升高，为 72.80 ~ 1445 pg/ml；11例钙离子

升 高（正 常 参 考 值 2.13 ~ 2.70 mmol/L），为 2.74 ~
3.71 mmol/L；4例钾离子降低（正常参考值 3.50 ~
5.50 mmol/L），为 2.30 ~ 3.10 mmol/L；2例 NE水平升

高（正 常 参 考 值 16.69 ~ 40.65 µg/24 h），分 别 为

380.45 µg/24 h（例 10）和 527.14 µg/24 h（例 16），例

16肾上腺素升高（正常参考值 1.74 ~ 6.42 µg/24 h），

为 126.51 µg/24 h，例 10多巴胺升高（正常参考值

120.93 ~ 330.59 µg/24 h），为 892.80 µg/24 h；2例胃

泌素水平升高（正常参考值 13 ~ 115 pg/ml），分别为

826 pg/ml（例 7）和 224 pg/ml（例 13）。详见表 2。
本组 18例患者均行库欣综合征相关影像学检

查。垂体部位：垂体 MRI和 CT检查显示，12例为垂

体微腺瘤，3例为垂体大腺瘤，3例未见异常。肾上

腺部位：肾上腺 CT检查显示，有 8例为肾上腺腺瘤，

4例为肾上腺增粗，2例为肾上腺嗜铬细胞瘤，1例为

腹主动脉旁副神经节瘤，3例未见异常。18例伴多

内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素依赖性库欣综

合征患者的影像学检查结果详见表 2。
本组有 3例行MEN1基因检测，分别为 2例库欣

表 2 18例伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素依赖性库欣综合征患者的实验室和影像学检查结果

Table 2. The laboratorial and imageological examination results of 18 patients with ACTH⁃dependent CS with MEN

序号

1

2
3
4
5
6
7

8
9
10

11
12
13

14

15
16
17
18

实验室检查

清晨血清皮质醇
（nmol/L）
803.65

714.27
635.09
653.02
509.28
1447.02
502.66

662.12
549.01
866.83

856.62
270.37
741.85

530.53

683.50
454.66
403.07
468.73

ACTH
（pmol/L）
11.11

28.82
11.59
17.69
12.56
18.13
9.64

13.38
8.21
6.75

37.40
14.54
16.68

4.60

4.47
10.80
10.30
4.09

24 hUFC
（µg）
529.30

549.60
464.80
238.35
490.03
2768.72
217.27

516.62
238.87
356.68

516.62
625.46
536.50

161.96

196.36
427.90
250.88
213.28

多内分泌腺瘤病
实验室指标异常项目

PRL：170.10 ng/mlPTH：105.00 pg/ml
钙离子：3.06 mmol/L
PTH：92.80 pg/ml

钾离子：2.30 mmol/L
钙离子：2.76 mmol/L
PTH：746.00 pg/ml

钙离子：2.94 mmol/L
PTH：11.60 pg/mlNE：3.16 µg/24 h
PTH：386.00 pg/ml

钙离子：2.98 mmol/L
PRL：280 ng/mlPTH：341 pg/ml

钙离子：3.00 mmol/L
胃泌素：826 pg/ml
PTH：456 pg/ml

钙离子：3.71 mmol/L
无

PTH：72.80 pg/mlNE：380.45 µg/24 h
多巴胺：892.80 µg/24 h
钙离子：2.74 mmol/L
PTH：322.60 pg/ml

钙离子：3.25 mmol/L
PTH：364.00 pg/ml

钙离子：2.80 mmol/L
胃泌素：224.00 pg/ml
PTH：125.20 pg/ml

钙离子：2.94 mmol/L
钾离子：2.60 mmol/L
PTH：1445.00 pg/ml
NE：527.14 µg/24 h

肾上腺素：126.51 µg/24 h
PTH：114.30 pg/ml
PTH：262.00 pg/ml

钙离子：2.82 mmol/L
钾离子：3.10 mmol/L

影像学检查

垂体MRI
垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

垂体大腺瘤

垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

无异常

垂体微腺瘤

无异常

垂体大腺瘤

垂体微腺瘤

垂体大腺瘤

无异常

垂体微腺瘤

垂体微腺瘤

肾上腺 CT
双侧肾上腺多发占位

双侧肾上腺增粗

无异常

双侧肾上腺增粗

腹主动脉右前方占位，大小 3.20 cm × 2.20 cm × 3.50 cm，呈不均匀
强化，考虑副神经节瘤可能，双侧肾上腺体积增大，考虑增生

双侧肾上腺增粗

右侧肾上腺腺瘤

双侧肾上腺增生，形态不规则，左侧肾上腺前支和后内支有 2 个
结节，密度较肾上腺密度低，增强扫描未见异常

双侧肾上腺增粗，左侧肾上腺多发结节，考虑腺瘤

双侧肾上腺多发囊实性占位，嗜铬细胞瘤可能大

右侧肾上腺腺瘤

左侧肾上腺占位

双侧肾上腺占位，腺瘤可能性大

双侧肾上腺可见 5 个结节，最大 1.50 cm × 2.30 cm，平扫时略低于
肾上腺正常组织，可中度强化，支持肾上腺腺瘤诊断

双侧肾上腺结节样占位

双侧肾上腺内外侧支均可见多发边界光滑的结节团块影，考虑双
侧肾上腺嗜铬细胞瘤

无异常

双侧肾上腺腺瘤可能性大

ACTH，adrenocorticotropic hormone，促肾上腺皮质激素；24 hUFC，24 h urinary free cortisol，24 h尿游离皮质醇；PRL，prolactin，催乳素；PTH，
parathyroid hormone，甲状旁腺激素；NE，norepinephrine, 去甲肾上腺素
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病患者（例 14、例 15）和 1例异位促肾上腺皮质激素

综合征患者（例 12），结果显示，例 12存在 MEN1基

因 c.1183C > T突变，例 14存在MEN1基因 c.1579C >
T突变，例 15存在MEN1基因 c.1174G > T突变。

讨 论

库欣综合征病因中库欣病占 70% ~ 80%，异位

促肾上腺皮质激素综合征仅占 10% ~ 20%［9］。垂体

腺瘤作为多内分泌腺瘤病的重要组分，在 MEN1型
中的概率为 15% ~ 50%［10］，其中约 60%为催乳素腺

瘤，25%为生长激素（GH）腺瘤，10%为无功能垂体

腺瘤，仅 5%为促肾上腺皮质激素腺瘤［11］，故伴多内

分泌腺瘤病的库欣综合征临床罕见，基于此，本文

主要分析伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质激素

依赖性库欣综合征的临床特点。

库欣病好发于育龄期女性，男女比例为 1∶3 ~
8［12］，本研究 18例患者男女比例为 1∶2.60，与文献

报道相符，仍以女性多见。库欣综合征高峰发病年

龄为 25 ~ 45岁［12］，本研究平均诊断年龄为（39.61 ±
11.11）岁，与文献报道相符。作为一种常染色体显

性遗传性疾病，理论上应具有比例较高的家族遗传

史，Simonds等［13］报告 19例伴多内分泌腺瘤病的库

欣综合征患者，其中 15例有阳性家族史，但本研究

仅 5例有明确家族史，考虑可能是由于某些家族成

员并未进行全面筛查。

亚临床库欣综合征临床上并不罕见，在糖尿

病、高血压、肥胖和骨质疏松患者中进行筛查发现，

其发病率达 10.80%［14］；在肾上腺意外瘤患者中为

5% ~ 20%［15］；在垂体意外瘤中为 4.80%［16］。因此有

学 者 推 测 ，成 人 亚 临 床 库 欣 综 合 征 的 发 病 率 为

0.20% ~ 2%［14］，远高于显性库欣综合征的发病率

（39.50 ~ 48.60/100万）［3］。本研究 18例伴多内分泌

腺瘤病的库欣综合征患者中 6例临床表现为亚临床

库欣综合征，其中 5例为库欣病，提示临床中对于无

库欣综合征典型表现的内分泌腺瘤病患者，也应全

面筛查有无亚临床库欣综合征的可能。一项回顾

性研究纳入 19例伴多内分泌腺瘤病的库欣综合征

患者，11例为库欣病，3例为促肾上腺皮质激素非依

赖性库欣综合征，5例病因不明［13］，与本研究库欣病

所占比例相符。Teh等［17］和 Ferolla等［18］分别报告

10和 7例 MEN1型合并无功能胸腺类癌患者，但均

未见异位促肾上腺皮质激素综合征病例。仅 Ghazi
等［19］报告 1例胸腺类癌导致伴多内分泌腺瘤病的异

位促肾上腺皮质激素综合征患者。上述研究提示

伴多内分泌腺瘤病的异位促肾上腺皮质激素综合

征临床罕见。本研究有 5例异位促肾上腺皮质激素

综合征患者，其中 3例为胸腺类癌、2例为甲状腺髓

样癌。

甲状旁腺功能亢进症是MEN1型患者最常见的

临床表现，发病率 > 90%，胰腺神经内分泌肿瘤发病

率为 30% ~ 75%，肾上腺皮质肿瘤发病率为 27% ~
36%，累及垂体的概率为 15% ~ 50%，胸腺类癌发病

率仅为 0 ~ 8%［20］；MEN2型患者甲状旁腺功能亢进

症发病率为 20% ~ 30%，甲状腺髓样癌发病率接近

100%［21］。本研究有 15例伴 MEN1型的促肾上腺皮

质激素依赖性库欣综合征患者，甲状旁腺功能亢进

症发生率为 13/15，胰腺神经内分泌肿瘤发生率为

13/15，与文献报道相似；有 3例患者行MEN1基因检

测，1例为异位促肾上腺皮质激素综合征（胸腺类

癌）携带致病性 MEN1基因突变（c.1183C > T），提示

胸腺类癌是 MEN1型的组分，且可引起异位促肾上

腺皮质激素综合征，故在明确诊断 MEN1型后不仅

应注重库欣病的筛查，还应重视异位促肾上腺皮质

激素综合征（胸腺类癌、甲状腺髓样癌）的筛查。

库欣综合征和甲状旁腺功能亢进症均可导致

泌尿系统结石，因库欣综合征患者高皮质醇血症可

促进骨钙分解增加，血钙增加，进而尿钙排泄增多，

最终导致泌尿系统结石［12］，而甲状旁腺功能亢进症

患者因 PTH分泌增加，升高血钙的同时，增加尿钙

排泄，可诱发骨质疏松和肾结石。文献报道，库欣

综合征患者泌尿系统结石发生率为 15% ~ 19%［12］，

骨质疏松发生率为 40%［22］；约 45%原发性甲状旁腺

功能亢进症患者存在泌尿系统结石，50%存在骨量

减少和（或）骨质疏松［23］。本研究 18例患者均表现

出不同程度的骨量减少和（或）骨质疏松，11/18例
存在泌尿系统结石，均高于文献报道，提示MEN1型
患者同时存在库欣综合征和甲状旁腺功能亢进症

时，二者共同作用可增加泌尿系统结石和骨质疏松

的风险，使临床诊断困难，如果患者临床表现为不

典型的亚临床库欣综合征而未行高皮质醇血症筛

查，则有漏诊的可能。因此，对于临床表现为与年

龄不符的泌尿系统结石和骨质疏松的患者，需同时

筛查库欣综合征和甲状旁腺功能亢进症。

综上所述，伴多内分泌腺瘤病的促肾上腺皮质

激素依赖性库欣综合征临床较为罕见，其不仅为

MEN1型的组分，也可能是MEN2型和MEN4型的组

·· 175



中国现代神经疾病杂志 2021年 3月第 21卷第 3期 Chin J Contemp Neurol Neurosurg, March 2021, Vol. 21, No. 3

分之一。从临床表现而言，亚临床库欣综合征占比

近 1/3，因此对于内分泌腺体异常尤其是疑诊甲状旁

腺功能亢进症的患者，应注重有无库欣综合征的相

应症状与体征，筛查其他内分泌腺体是否异常，尤

其是库欣综合征，因二者均可导致骨质疏松和泌尿

系统结石，症状上易重叠。而对临床诊断为多内分

泌腺瘤病的患者，需进一步筛查家族史情况，并行

分子生物学诊断以明确基因突变。早期筛查出伴

多内分泌腺瘤病的库欣综合征可针对病因进行治

疗，并积极改善患者预后。本研究亦存在不足之

处，样本量较小，未进行长期随访治疗结局，故未对

治疗和预后进行分析。希望未来进行更大样本量、

更深入研究，以更好地明确此类疾病的临床特点。
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