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男科实验室中遗传性男性不育症的基因研究与诊断方法探索 
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【摘要】在广大男性日常生活中，因为不育症的存在，不仅威胁到了他们的健康，更是对生活品质带来了巨

大影响。虽然不育症的病因复杂多样，但其中大约 50%的病例与男性生殖系统的异常有关。近年来，精液分析作

为男性不育症的重要诊断方法，受到了广泛关注。其中，精液中白细胞的检测被认为是评估男性生育能力的重要

指标之一。本文以综述形式，总结分析男科实验室中遗传性男性不育症的基因研究与诊断方法。 
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【Abstract】In the daily life of the majority of men, because of the existence of infertility, not only threatens their 
health, but also has a huge impact on the quality of life. Although the causes of infertility are complex and varied, 
approximately 50% of these cases are related to abnormalities in the male reproductive system. In recent years, semen 
analysis, as an important diagnostic method for male infertility, has received extensive attention. Among them, the detection 
of white blood cells in semen is considered to be one of the important indicators to evaluate male fertility. This paper 
summarizes and analyzes the genetic research and diagnostic methods of hereditary male infertility in andrology laboratory. 
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引言 
男性不育症作为一种常见的生殖健康问题，对于

个体和家庭而言具有重要的影响[1]。根据世界卫生组织

（WHO）的数据显示，全球约有 8%至 12%的夫妻面

临不孕不育的困扰，其中男性不育症占到一半以上[2]。

男性不育症的病因复杂多样，包括精子质量异常、精子

数量减少、生殖系统结构异常等[3]。因此，准确地评估

男性生育能力对于制定合理的治疗方案和提供咨询建

议至关重要[4]。基于此，本文研讨男科实验室中遗传性

男性不育症的基因研究与诊断方法，综述如下。 
1 遗传性男性不育症 
1.1 染色体异常 
染色体异常通常是指细胞内染色体数量或结构异

常，可能与辐射、化学物质、遗传等因素有关[5]。如果

男性存在染色体异常的情况，可能会导致精子的质量

下降，从而引起不育的情况。 
常见的染色体异常有克氏综合症（Klinefelter 

syndrome）。克氏综合征或称 XXY、47XXY 综合征，

俗称次雄性综合征，是由于男性有两条或两条以上的

X 染色体所致的疾病。该疾病的主要特征为不孕。通常

症状很轻微，甚至许多患者根本不知道他们患有该病。

有些时候症状会非常显著，可能会出现肌肉虚弱、身高

较高、运动协调差、体毛稀少、外生殖器异常、缺乏性

欲和严重的有男性女乳症，这些征状通常在青春期被

识别出来。虽然克氏综合征患者的智力发展大多正常，

但他们中的一些人可能会经历阅读障碍或语言表达上

的困难。若携带超过两条 X 染色体，症状通常会更加

严重。克氏综合征的发生是随机的，并且随着孕妇年龄
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的增长，生下患有此病的婴儿的可能性也会增加。这种

情况并不具有遗传性，即患者无法将此病遗传给后代。

这种疾病的根本原因在于男性体内除了 Y 染色体外，

还额外存在一条或多条 X 染色体，使得总染色体数达

到 47 条甚至更多，超出常人的 46 条。 
因此，建议男性及时就医，可以通过染色体检查明

确诊断。对于无症状的患者，通常不需要进行特殊治

疗，定期随访即可。对于出现精子质量下降的情况，则

可以通过辅助生殖技术进行治疗。 
1.2 精索静脉曲张 
精索静脉曲张通常是指精索内静脉回流受阻的情

况，可能与静脉瓣膜功能不全、静脉血回流障碍等因素

有关[6]。这种状况可导致阴囊内温度升高，影响精子生

成和功能，进而引发不育症。临床上一般会引起阴囊肿

胀、疼痛等不适症状，部分男性患者可能会出现不育的

情况。建议患者可以在医生指导下使用地奥司明、阿司

匹林等药物进行治疗[7]。必要时，患者可以通过手术的

方式进行治疗。 
1.3 睾丸炎 
睾丸炎主要是由于细菌感染、病毒感染等因素引

起的睾丸炎症反应。临床上一般会引起睾丸疼痛、肿

大、发热等症状。这种病症不仅会导致局部不适，还可

能对精子质量造成长期影响，增加不育的风险。细菌性

睾丸炎常见的病原体包括大肠杆菌和葡萄球菌，而病

毒性睾丸炎如腮腺炎病毒则通常见于青少年及成年男

性。性传播感染，如淋病和衣原体，也是常见的致病因

素。治疗方法包括使用针对性的抗生素，如头孢呋辛酯

和盐酸左氧氟沙星，以及支持性措施，如卧床休息和局

部冷敷以减轻疼痛和肿胀。此外，采用非处方的抗炎药

物也可以有效管理疼痛和炎症[8]。建议患者可以在医生

指导下使用头孢呋辛酯、盐酸左氧氟沙星等药物进行

抗感染治疗。 
1.4 弱精症 
弱精子症是指男性因精子运动能力不足而导致的

不育症。根据连续三次精液常规检查，若精子前向运动

率均小于 32%，即可诊断为弱精子症。弱精子症在所

有男性不育致病因素中占比高达 50%。精子活动主要

依赖于鞭毛的摆动，而鞭毛外围的致密纤维和纤维鞘

在鞭毛摆动过程中发挥着主要作用。若这些致密纤维

和纤维鞘异常，就会导致精子运动能力下降。弱精子症

的病因较为复杂，早期的研究结果认为其包括微生物

感染、精液凝固及液化异常、免疫性不育、精子本身结

构异常、相关基因组学有关系；其中在基因组学中

SEPT4 基因位于人类染色体 17q23，属于 Sedlin 家族

成员之一，SEPT4 蛋白具有三磷酸鸟苷（GTP）酶活

性，是一种高度保守的蛋白，多是表现在神经细胞和男

性生殖细胞中，但是弱精症疾病则是精子中 SEPT4 表

达量显著低于具有正常生育力的男性[9]；在海胆精子鞭

毛中首次发现了一种名为TEKT4的蛋白质，人类睾丸、

精子鞭毛中包含 5 种 Tektins 家族成员，主要参与构成

精子鞭毛的轴丝微管，在弱精症患者精子中，两者的表

达水平明显下降。 
TEKT4 作为精子鞭毛外周致密纤维（ODFs）的主

要组成成分之一，其表达下降可能是弱精症的病因之

一；TCTE3，全称为 T 复合体相关睾丸表达 3，首次在

小鼠精子鞭毛中段轴丝外侧双联微管中被发现，是精

子鞭毛和纤毛中段轴丝动力蛋白轻链家族的成员之

一，弱精症患者精子中 TCTE3mRNA 和蛋白表达显著

下降，可能会引起精子鞭毛轴丝双联微管内侧轻链缺

失，从而导致男性不育症。 
2 精液中白细胞检测在男性不育症诊断中的应用 
2.1 白细胞检测与不育症病因分析的关联 
男性不育症是一种常见而严重的生殖健康问题，

其病因复杂多样。准确地确定不育症的病因对于制定

合理的治疗方案至关重要。近年来，研究人员发现精液

中白细胞的异常增加与不育症存在一定的关联，因此

白细胞检测成为不育症病因分析的重要指标之一[9-10]。

白细胞是免疫系统中的重要成分，其正常数量在精液

中很低。 
研究表明，精液中白细胞的异常增加可能与多种

不育症病因相关。首先，精液中的白细胞增加可能与精

子的功能和质量下降有关[11]。白细胞通过产生大量的

活性氧种（ROS）和氧自由基，可能对精子的 DNA 完

整性造成损害。这种氧化压力不仅影响精子的活力和

运动能力，还可能导致 DNA 断裂，降低精子的受精能

力和后代健康。其次，精液中的白细胞增多可能反映了

自身免疫性疾病的存在，其中抗精子抗体的产生可能

会对精子的功能产生直接的负面影响。精液中白细胞

的增加也可能与生殖道感染有关。生殖道感染是导致

不育症的常见原因之一，而白细胞的增加可以是感染

的表现之一。通过检测精液中白细胞的数量，可以提供

有关不育症病因的重要线索。当精液中白细胞异常增

加时，医生可以进一步进行感染性病原体的检测，以确

定是否存在生殖道感染[12-13]。持续的生殖道炎症可能

导致慢性盆腔病，不仅影响精子的生产和功能，还可能

通过结构改变如精索静脉曲张加剧症状。利用高敏感
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性的分子生物学技术，如聚合酶链反应（PCR），检测

精液样本中特定的病原体 DNA，能够为这类隐性感染

提供准确的诊断依据。此外，还可以通过识别和量化精

液中特定的炎症相关蛋白质和细胞因子如肿瘤坏死因

子 α（TNF-α）和白介素 6（IL-6）等，可以为炎症的活

性和病因提供更深层次的见解。 
2.2 白细胞检测在不育症治疗策略选择中的指导

作用 
不育症是一个复杂的问题，其病因多样，包括生殖

道感染、炎症、免疫异常等因素[14]。精液中白细胞的检

测可以提供关于炎症和免疫反应的信息，从而帮助医

生制定个体化的治疗方案。高白细胞数量提示存在炎

症反应，可能源于细菌、病毒或真菌感染。通过检测感

染病原体的敏感性和抗生素的选择，可以针对性地消

除感染源，从而减轻炎症反应，提高生育能力[15]。 
3 结论 
简而言之，精液中白细胞的检测在男性不育症的

诊断和病因评估中具有重要的价值，有望为不育患者

提供更准确的诊断和个体化治疗方案，从而改善生育

能力和生活质量。随着医学技术的进步和生物标志物

研究的深入，未来精液中的白细胞检测有望结合更多

的生物化学和分子生物学技术，提供更为深入的生物

机制解释和更精准的治疗目标，进一步推动男性不育

症治疗策略的革新与发展。 
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