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CYP19A1 基因单核苷酸多态性多态性与生长激素相关性研究进展 

王环溪，王爱萍* 

昆明市第一人民医院  云南昆明 

【摘要】 CYP19A1 基因编码着重要的酶——芳香化酶，该酶属于雌激素合成过程中的关键酶。CYP19A1 基

因的变异可以使其编码的芳香化酶活性发生改变，从而影响雌激素的水平，近年来 CYP19A1 基因的单核苷酸多

态性已成为研究关注的热点问题之一。生长激素在人类生长和发育过程中起着重要作用，因生长激素完全或部分

缺乏所导致的生长激素缺乏症作为影响儿童身高、导致儿童矮小的常见内分泌疾病，其发病率在我国逐年攀升，

现已有研究表明 CYP19A1 基因 SNPs 与身高变异及生长激素水平之间存在关联，本文将就当前各方面研究结果，

对 CYP19A1 基因多态性与生长激素相关性的研究进展进行综述。 
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Research progress on the correlation between CYP19A1 gene single nucleotide polymorphism 

and growth hormone 
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【Abstract】CYP19A1 gene encodes an important enzyme - aromatase, which is a key enzyme in the process of 
estrogen synthesis. The variation of the CYP19A1 gene can change the aromatase activity encoded by it, thus affecting the 
level of estrogen. In recent years, the single nucleotide polymorphism of the CYP19A1 gene has become one of the hot 
issues in research. Growth hormones play an important role in human growth and development. Growth hormone 
deficiency caused by complete or partial lack of growth hormone is a common endocrine disease that affects children's 
height and leads to children's shortness. Its incidence is increasing year by year in China. Studies have shown that CYP19A1 
gene SNP There is a correlation between height variation and growth hormone levels. This article will review the research 
progress of the correlation between CYP19A1 gene polymorphism and growth hormone based on the current research 
results. 
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芳香化酶属于细胞色素 P450 酶系中的一种复合

酶，也称为雌激素合成酶，该酶在体内催化睾酮转化为

雌二醇、雄烯二酮转化为雌酮，是雌激素合成的关键酶

和限速酶。CYP19A1 基因是编码芳香化酶 P450 19A1
的基因，CYP19A1 基因存在多个单核苷酸多态性

（Single Nucleotide Polymorphisms，SNPs），这些多态

性可能会对基因的表达和功能产生影响。在关于生长

激素的研究中，一些研究表明 CYP19A1 基因的 SNPs
与生长激素水平之间存在关联，这个多态性可能会影

响雌激素的合成，从而对生长激素的调节产生影响。然

而，需要指出的是，CYP19A1 基因的 SNPs 与生长激

素的关系还需要更多的研究来进一步验证和解释。生

长激素的调节是一个复杂的过程，涉及多个基因和机

制的相互作用。 
因此，单个基因的影响可能相对较小，更多地是由

基因组整体的变异性和环境因素共同作用所决定。目

前的研究主要聚焦于芳香化酶基因的多态性与女性青

春发育的启动相关性以及与月经初潮的关系、与身高

*通讯作者：王爱萍 

https://ijcr.oajrc.org/


王环溪，王爱萍                                      CYP19A1 基因单核苷酸多态性多态性与生长激素相关性研究进展 

- 23 - 

的关联，以及与 CYP19A1 基因编码区基因突变引起的

青春发育异常有关的研究。[1] 然而，需要注意的是，

生长发育是一个复杂的过程，涉及多个基因和环境因

素的相互作用[2]。虽然 CYP19A1 基因和雌激素在其中

发挥重要作用，但单个基因的变异可能对生长发育的

影响相对较小，并且受到其他因素的影响。因此，对于

芳香化酶及其相关基因与生长发育关系的研究仍需要

进一步的研究和验证，以全面了解其具体的作用机制。

所以本文对生长激素与 CYP19A1 基因的关系进行如

下综述。 
1 CYP19A1 基因及其单核苷酸多态性 
1.1 CYP19A1 基因的功能 
CYP19A1 基因，也被称为芳香化酶基因，其位于

15 号染色体长臂 2 区 1 带第一亚带。该基因编码的芳

香化酶（aromatase），是一种重要的细胞色素 P450 酶，

负责调节睾酮和雌激素之间的平衡[3]。芳香化酶在雄激

素转化为雌激素的过程中起到关键作用，因此，

CYP19A1基因在性腺组织和其他雌激素敏感组织中的

表达对于正常的生殖发育和功能至关重要。 
1.2 CYP19A1 基因的单核苷酸多态性 
1.2.1 单核苷酸多态性的定义和分类 
单核苷酸多态性（single nucleotide polymorphisms, 

SNPs）是 DNA 序列中常见的变异形式，它是指在基因

组中单个核苷酸的变异所导致的 DNA 序列多态性，即

单个碱基的颠换或转换，亦可由碱基的缺失或者插入

引起。这些变异可以影响基因的功能、表达和亚型分

布，从而对个体的生理和疾病易感性产生影响。根据

SNP 的位置和对基因功能的影响，可以将其分为上游

调控区 SNP、编码区 SNP 和 3’非编码区 SNP 等。SNP
在基因组中分布频密，数量巨大，是目前人类可遗传变

异中最为常见的一种，此外，相较于其他的 DNA 多态

性，SNP 在遗传稳定性中具有明显优势。随着测序技

术的不断发展，我们可以更加高效和准确地获得疾病

与 SNP 之间的相关性。 
1.2.2 CYP19A1 基因常见的单核苷酸多态性位点 
在 CYP19A1 基因中，已经鉴定出许多 SNP 位点，

其中一些在人类群体中具有较高的频率。例如，

rs4646[4] 、 rs700519[5] 、 rs1004982[6] 、 rs2414096[4] 和

rs727479[7]等 SNP 被广泛研究，与 CYP19A1 基因的功

能和表达水平密切相关。 
这些 SNP 位点的多态性可能导致 CYP19A1 基因

翻译后产生不同的芳香化酶亚型，从而影响雌激素的

合成和代谢。而在 2006 年 Yang 等人对 CYP19A1 基因

多态性同高加索人身高相关性的研究中表明，

CYP19A1 基因中的内含子 1（SNP rs730154）与身高变

异高度相关，而性别特异性分析提升该相关性主要来

自女性[8]。 
1.2.3 单核苷酸多态性对 CYP19A1 基因表达的影

响 
CYP19A1基因的单核苷酸多态性位点在基因的调

节和表达方面起着重要的作用。一些研究发现，

CYP19A1 基因的 SNP 位点可以改变转录因子的结合

能力，影响 CYP19A1 基因的转录活性，从而调节芳香

化酶的表达水平[3]。此外，一些 SNP 位点还可能与 DNA
甲基化、组蛋白修饰等表观遗传调控机制相互作用，进

一步调节 CYP19A1 基因的表达。 
2 生长激素与人类生长发育的关系 
2.1 生长激素的功能和调控 
生长激素，也被称为人类生长激素（human growth 

hormone, HGH），经腺垂体嗜碱细胞合成和分泌，是

由 191 个氨基酸组成的单链多肽，其最重要的作用是

刺激骨和软骨 细胞的生长和分化；同时调节蛋白质、

糖及脂肪的代谢。 
生长激素主要经由两个途径发挥其作用：一是直

接作用于靶细胞发挥生物效应；二是诱导肝细胞、肌细

胞产生生长激素介质（Somatomedin , SM）再经由 SM 
间接起作用[9]；但不论是哪一种途径，它都需先与体内

的生长激素受体结合，接连触发一系列的生物学效应。

生长激素具有促进蛋白质合成和骨骼细胞增殖的作

用，同时还能促进脂肪分解，提高血糖水平和增加胰岛

素样生长因子-1（Insulin-like Growth Factor-1, IGF-1）
的合成。总体上，生长激素对于调节人类体格发育、骨

骼生长和代谢有着重要作用。 
2.2 生长激素与人类生长发育的关联 
生长激素在人类生长发育过程中起到了至关重要

的调节作用。在儿童和青少年时期，生长激素的分泌水

平较高，直接影响骨骼的生长速度和身高的增长。生长

激素促进成长板的软骨细胞分裂和分化，加速长骨的

线性生长。此外，生长激素还刺激蛋白质合成，促进肌

肉和组织的发育。过早或过晚的生长激素分泌可能导

致生长迟缓或巨人症等生长异常疾病[10]。在成年人时

期，尽管生长激素的分泌水平下降，但它仍然在维持骨

密度、肌肉质量和体脂肪分布方面起到重要作用。生长

激素通过促进蛋白质合成，帮助肌肉修复和再生。此

外，生长激素还参与能量代谢调节，促进脂肪分解和减

少脂肪存储。 
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3 CYP19A1 基因单核苷酸多态性与生长激素的相

关性研究 
3.1 CYP19A1 基因多态性与生长激素水平的关联

研究 
许多研究已经探索了 CYP19A1 基因的单核苷酸

多态性与生长激素水平之间的关联。其中一些研究发

现了一些 CYP19A1 基因的 SNP 位点与生长激素水平

之间的显著关联。例如，芳香化酶抑制剂也被用于骨龄

超前、有生长板提前闭合倾向引起身材矮小的先天性

肾上腺皮质增生症患儿。有研究显示该治疗对患儿身

高可产生积极影响[11]。 

这些研究结果表明，CYP19A1 基因的单核苷酸多

态性可能通过调节 CYP19A1 基因的表达和功能，从而

影响生长激素水平[11]。然而，不同的研究也存在一些矛

盾的结果，这可能是由于样本数量、人种差异、研究设

计和方法等因素的影响。因此，进一步的大规模、多中

心的研究仍然需要进行，以验证 CYP19A1 基因多态性

与生长激素水平之间的关联。 
此外，CYP19A1 基因多态性与生长激素水平之间

的作用机制尚不完全清楚。进一步的实验研究可以从

细胞水平和动物模型中探索 CYP19A1 基因多态性与

生长激素信号通路的相互作用[12]。例如，可以利用基

因敲除技术、体外细胞实验以及基因表达和蛋白质分

析等方法，研究 CYP19A1 基因多态性对 CYP19A1 基

因的表达、酶活性以及与生长激素信号途径的相互作

用的影响 [13]。这些研究将有助于更全面地理解

CYP19A1基因多态性与生长激素之间的关系以及其潜

在的生物学意义。 
3.2 CYP19A1 基因多态性与生长激素作用机制的

相关研究 
除了生长激素水平之外，一些研究还探讨了

CYP19A1基因单核苷酸多态性与生长激素作用机制的

相关性。生长激素通过与细胞表面的生长激素受体结

合，激活信号转导通路，并最终影响基因表达和细胞功

能。一些研究发现，CYP19A1 基因的 SNP 位点可能影

响生长激素受体的结构或功能，从而影响生长激素信

号转导的效果。 
虽然我们已经了解到 CYP19A1 基因单核苷酸多

态性与生长激素的相关性，但其具体的作用机制仍然

需要进一步的研究和解释[3]。未来的研究可以通过细胞

实验、动物模型和人类流行病学研究等多种方法，深入

探究 CYP19A1 基因多态性与生长激素之间的相互关

系及其潜在的分子机制。 

4 研究进展与展望 
4.1 研究进展 
近年来，关于 CYP19A1 基因单核苷酸多态性与生

长激素相关性的研究取得了一些进展。已有的研究表

明，CYP19A1 基因的 SNP 位点可能与生长激素水平之

间存在关联，并且可能通过影响 CYP19A1 基因的表

达、酶活性或与生长激素信号转导通路的相互作用，来

调节生长激素的功能[15]。这些研究提供了对 CYP19A1
基因和生长激素之间相互关系的初步认识。 

此外，一些研究还揭示了 CYP19A1 基因多态性与

个体生长发育的关联。一些 SNP 位点与身高、体质量

指数（body mass index, BMI）和骨密度等生长发育指

标之间存在相关性。这进一步支持了 CYP19A1 基因单

核苷酸多态性在生长发育调控中的潜在作用。 
另外，近年来的研究还发现了一些新的 CYP19A1

基因 SNP 位点，并且对其与身高雄激素血症的相关性

进行了初步研究[16]。这为进一步深入探究 CYP19A1 基

因多态性与生长激素之间的关系提供了新的线索。有

学者报道一例因长期雄激素暴露而引起家族性高睾酮

血症合并中枢性性早熟的 7 岁半患儿，其临床症状开

始于 4 岁，表现为生长过快，出现阴毛、腋毛的生长，

骨龄 13 岁，接受阿那曲唑＋比卡鲁胺＋醋酸曲普瑞林

(triptorelin)联合治疗 3 年，治疗期间未观察到其发生与

治疗相关的不良反应；基因检测显示该患儿 LH/CGR
基因存在杂合突变。治疗及随访期间患儿睾酮水平逐

渐降低，身高每年增长 5cm[17]。 
4.2 研究展望 
研究人群的差异是影响研究结果一致性的重要因

素之一。不同的人群中存在基因组的多样性，这可能导

致 CYP19A1 基因多态性与生长激素之间的关系在不

同人群中表现出差异。因此，未来的研究应该更加关注

不同人群中 CYP19A1 基因多态性与生长激素之间的

关系，包括不同地理区域、不同种族和不同年龄段的人

群[18]。这样的研究将帮助我们了解这些关系在不同人

群中的普遍性和特异性。 
目前，关于 CYP19A1 基因多态性与生长激素之间

的具体作用机制仍不清楚。进一步的实验研究可以从

细胞水平和动物模型中揭示 CYP19A1 基因多态性与

生长激素信号通路的相互作用机制。例如，可以利用细

胞系和基因敲除技术，研究 CYP19A1 基因多态性对基

因表达、蛋白质功能和酶活性的影响。此外，动物模型

可以用来探究 CYP19A1 基因多态性对生长激素调节

和机体生长发育的影响。这些研究将有助于揭示
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CYP19A1 基因多态性与生长激素之间的详细机制，并

加深我们对这一关系的理解。 
此外，临床流行病学研究对于评估 CYP19A1 基因

多态性与人类生长发育和相关疾病之间的关联至关重

要。通过收集大规模的人群样本和临床数据，可以研究

CYP19A1 基因多态性与身高、BMI、骨密度等生长发

育指标的相关性[19]。此外，还可以探究 CYP19A1 基因

多态性与相关疾病（如骨质疏松症、肥胖症等）之间的

关联。这些研究结果将为个性化医学的发展提供重要

的理论和实践依据，有助于精准预测个体生长发育和

相关疾病的风险，并制定个体化的干预策略。 
5 结论 
通过对 CYP19A1 基因单核苷酸多态性与生长激

素的研究，我们可以得出以下结论：（1）CYP19A1 基

因的单核苷酸多态性可能与生长激素水平存在一定的

关联。某些 SNP 位点可能与生长激素水平呈显著相关

性，不同研究结果之间存在一定的矛盾，这可能是由于

样本数量、人种差异、研究设计和方法等因素的影响；

（2）CYP19A1 基因的单核苷酸多态性可能通过调节

CYP19A1 基因的表达、酶活性或与生长激素信号转导

通路的相互作用来影响生长激素的功能；（3）CYP19A1
基因的单核苷酸多态性与个体生长发育指标（如身高、

BMI 和骨密度）之间存在相关性，进一步证明了

CYP19A1 基因在生长发育调控中的重要性；（4）目前

尚不清楚 CYP19A1 基因多态性与生长激素的具体作

用机制，因此需要进一步的实验研究来解析其相互关

系和分子机制；（5）未来的研究应聚焦于不同人群、

细胞水平和动物模型中的 CYP19A1 基因多态性与生

长激素之间的关系，以全面理解其作用机制。综上所

述，CYP19A1 基因单核苷酸多态性与生长激素之间的

关系是一个复杂而具有挑战性的研究领域。通过深入

研究其相互关系和作用机制，我们可以进一步理解

CYP19A1 基因在生长激素调控中的重要性，并为相关

疾病的预防和治疗提供新的研究视角和战略。 
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