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摘      要  ：  �甲状腺偏侧缺如症是一种先天性疾病，其特征在于甲状腺的部分或完全缺失。近年来，随着分子生物学和遗传学的发

展，研究者们在病因探索、临床表现的识别以及治疗方法的改进方面取得了显著进展。然而，甲状腺偏侧缺如症的病

理生理过程仍不够清晰，亟待更多的研究来揭示其背后的机制。本文报道了一例左侧先天性甲状腺缺如伴右侧甲状腺

乳头状癌的患者，并综述了甲状腺偏侧缺如症的最新研究成果，旨在为临床医生和研究人员提供参考，从而推动该领

域的进一步研究与临床应用。
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Abstract  :  � Thyroid Hemiagenesis is a congenital disorder characterized by partial or complete absence of the 

thyroid gland. In recent years, with the development of molecular biology and genetics, researchers 

have made significant progress in exploring the etiology, identifying clinical manifestations, and 

improving treatment methods. However, the pathophysiological processes of thyroid hemiagenesis 

remain unclear, necessitating further research to uncover the underlying mechanisms. This article 

reports a case of left congenital thyroid agenesis accompanied by right thyroid papillary carcinoma 

and reviews the latest research findings on thyroid hemiagenesis, aiming to provide reference for 

clinicians and researchers to promote further research and clinical application in this field.
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引言

甲状腺缺如（Thyroid Hemiagenesis, THA）是一种罕见的先天性疾病，表现为一侧甲状腺的缺失，可伴或不伴峡部的缺失。残

余的甲状腺组织可能会出现多种病理变化，包括良性或恶性肿瘤、甲状腺功能亢进或减退等。根据一项研究，甲状腺发育不全与多种先

天性畸形存在关联，尤其是在新生儿中，甲状腺缺如症的发生率逐年上升，且与心血管、泌尿生殖道、消化道等系统的畸形有显著相关

性 [1]。

甲状腺全部缺如或偏侧缺如症的发生可能与多种因素相关。随着分子遗传学的进展，研究者们逐渐揭示了甲状腺偏侧缺如症的遗传

基础。已有研究表明，某些基因突变可能与甲状腺发育不全相关，这为理解其发病机制提供了新的视角 [2]。

甲状腺偏侧缺如症的研究正在逐步深入，尽管目前对其发病机制和最佳治疗方案的认识仍不完全，但随着内分泌疾病筛查技术的进

步及分子遗传学研究的深入，未来有望为患者提供更为有效的管理和治疗策略。

本文将介绍云南省第一人民医院收治的一例左侧甲状腺缺失伴右侧甲状腺乳头状癌的患者，并复习甲状腺偏侧缺如症的相关文献。
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一、病例资料

患者女性，39岁，因体检发现右侧甲状腺肿物2年入院。入

院专科体格检查双侧颈部未触及明显肿物。

（一）检验结果

甲状腺功能正常，降钙素正常，甲状旁腺激素正常。

（二）甲状腺超声检查

左侧叶甲状腺区域未探及确切甲状腺组织声像；右侧叶及峡

部形态体积正常，包膜完整。右侧甲状腺可见两枚实性低回声结

节，考虑甲状腺癌可能。中央区可见多个肿大淋巴结，性质待

查。如图1所示：

 

（图1）                                                         （图2）

（三）颈部CT检查

甲状腺左叶及峡部未见确切显示；甲状腺右叶中下极外缘低

密度结节，倾向恶性可能（见图2）。 

（四）患者术前行右侧甲状腺肿物穿刺活检示右侧甲状腺恶

性肿瘤

（五）术前诊断

1.右侧甲状腺恶性肿瘤（cT1bNxM0，I期）；2.左侧甲状腺

缺如 

（六）治疗

全麻下行右侧及峡部甲状腺切除术 +右侧第 VI组淋巴结清扫

术。术中见：右侧甲状腺及峡部大小为5.0*3.0*1.5 cm，切开见一

大小为1.3*0.7*0.6 cm的灰黄结节；左侧甲状腺缺如。中央区淋巴

结肿大，最大约0.5*0.3 cm。切除物仔细检查未见明显甲状旁腺

组织。如图3所示：

 

（图3）

术后病检示：右侧甲状腺及峡部乳头状癌，肿瘤累及甲状腺

被膜外纤维脂肪组织（见图4：红色箭头指示区域为癌组织，可见

癌组织呈分枝乳头状，癌细胞胞核呈毛玻璃样）；送检7枚淋巴

结，其中5枚淋巴结见癌组织转移。

（七）术后诊断

1.右 侧 甲 状 腺 恶 性 肿 瘤（pT1bN1aM0，I期）（AJCC第8

版）；2.左侧甲状腺缺如

（八）患者术后规律行 TSH抑制治疗及碘131治疗。

二、讨论

单侧甲状腺缺如并对侧甲状腺癌的病例罕见。现阶段，全球

范围内关于先天性一侧缺如伴对侧甲状腺恶性肿瘤的报道有限，

这使得本病例的研究具有重要的临床价值。甲状腺偏侧缺如症

（Thyroid Agenesis）是一种罕见的先天性甲状腺发育异常，通常

表现为甲状腺组织的部分或完全缺失。

（一）甲状腺偏侧缺如 v症的发病率

  

图4

现有研究显示，甲状腺偏侧缺如症（THA）的发病率在全

球范围内存在区域性差异和性别差异。THA的总体发病率约为 

0.05%-0.2%， 显著低于甲状腺完全缺如（1:3,000-4,000新生

儿）[3]。在北印度儿童甲状腺发育异常病例中，甲状腺偏侧缺如占

6.0%，而甲状腺完全缺如（agenesis）占78.7%[4]。另有巴西儿童

队列研究显示，甲状腺偏侧缺如发生率为6.0%，左侧叶缺如更为

常见 [1]。尽管早期研究提示女性更易受累，但近年数据显示男女

比例接近（如北印度研究中男女比例为48:46）[4]。

（二）甲状腺偏侧缺如症的发病机制

甲状腺偏侧缺如的病因复杂，主要可以归结为遗传因素、环

境因素和发育异常等方面。

1.遗传因素

遗传因素在甲状腺偏侧缺如症的发生中起着重要作用。动物

模型表明，甲状腺形态发育依赖 _PAX8_、NKX2-1、_HHEX_等

基因的协同表达，任一基因表达时空异常均可能导致分叶失败。人

类研究中，仅少数的甲状腺发育异常病例携带上述基因的罕见变

异，但单侧缺如的遗传关联性仍未明确 [5,6]。然而，在巴西63例甲

状腺发育异常队列研究中未检测到 _PAX8_ NKX2-5, TSH-R 和

HES-1基因突变 [1]。此外，家族性甲状腺发育不全的案例也表明，

遗传易感性可能在该病的发病机制中扮演重要角色 [7]。在某些情况

下，甲状腺偏侧缺如症可能与其他遗传综合征相关，如 Williams综

合征和 Turner综合征等，这些综合征通常伴随其他先天性畸形，

进一步支持了遗传因素在甲状腺发育异常中的作用 [2,7]。

2.发育异常

甲状腺起源于内胚层。在第4周初，内胚层细胞在原始咽底正

中、第1咽囊平面的尾端增生，形成甲状腺原基。甲状腺原基向尾

端生长，并在第1和第2咽囊的平面处分化成两个茎突。到第4周

末，茎突继续向颈部生长，其根部通过细长的甲状舌管与原始咽

底相连。到第5周，甲状腺原基位于舌根部；甲状舌管则在第6周

开始萎缩。随着原基的进一步分化，左右茎突的末端细胞增生，

形成两个细胞团，其中这两个细胞团随后演变成甲状腺的两个侧
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叶，中间部分则成为峡部。到第7周时，甲状腺抵达最终位置 [8]。

目前尚不明确甲状腺偏侧缺如症的出现是由于甲状腺小叶下降过

程中的紊乱，还是由于甲状腺小叶本身的缺陷。

胎儿在妊娠早期的甲状腺发育过程是一个复杂的生物学过

程，涉及多个信号通路和基因的相互作用。任何在这一过程中

发生的异常都可能导致甲状腺的发育不全或缺失。例如，胚胎

发育过程中，甲状腺的形成需要多个转录因子的协调作用，如

Notch、BMP、FGF和 SHH等信号通路的正常表达，这些通路的

精确时空动态调控对甲状腺原基的正常发育至关重要 [9]。如果在

这些关键发育阶段中出现了突变或信号通路的异常激活，可能会

导致甲状腺的部分或完全缺失。此外，发育异常还可能与其他系

统的发育问题相关，导致多脏器的发育不全，从而形成复杂的临

床表现 [2,10]。

综上所述，甲状腺偏侧缺如症的病因是多方面的，遗传因素

和发育异常可能共同作用，导致这一罕见疾病的发生。对这些因

素的深入研究将有助于更好地理解该病的发病机制，并为临床诊

断和治疗提供理论依据。

（三）临床表现与诊断

1.典型临床症状

甲状腺偏侧缺如症临床症状的表现多样，主要取决于缺失的

甲状腺组织量及患者的年龄。对于新生儿和婴儿，可能表现为生

长迟缓、智力发育障碍、皮肤干燥、寒冷不耐受等症状 [2]。大多

患者则甲状腺功能正常，无明显临床症状，通常在体检时才被诊

断。残余的甲状腺组织可能会出现多种病理变化，包括良性或恶

性肿瘤、甲状腺功能亢进或减退等。此外，甲状腺偏侧缺如症患

者常伴有其他先天性畸形，如心血管畸形、泌尿生殖系统畸形

等，这些畸形的发生率在甲状腺缺如患者中较高，尤其是与甲状

腺发育不全相关的病例 [2,11]。

2.诊断

通过结合影像学与实验室检查结果，医生能够更加精准地诊

断甲状腺偏侧缺如症，并据此制定相应的治疗策略。影像学检查

包括超声检查、核医学扫描、电子计算机断层扫描（CT）和磁共

振成像（MRI），这些影像学检查能够清晰地显示甲状腺的大小、

形态结构及其功能状态，辅助临床医生判断甲状腺是否存在发育

不全或缺失。而实验室检查主要包括甲状腺功能评估以及甲状腺

抗体的检测。

（四）相关的遗传学研究

1.核基因的角色

在对甲状腺偏侧缺如症的遗传学研究中，研究者们还发现核

基因在甲状腺的发育过程中起着关键作用 , 核基因的突变或缺失可

能导致甲状腺的发育不全或缺失。基因表达的异常可能导致甲状

腺细胞的分化和增殖受阻，从而影响甲状腺的结构和功能 [12]。例

如，NKX2-1基因的表达不足可能导致甲状腺组织的发育不全，

而 FOXE1基因的突变则可能影响甲状腺的形态和功能 [12]。此外，

TSHR（促甲状腺激素受体）基因的突变与甲状腺发育异常密切相

关，这可能导致甲状腺偏侧缺如症的发生 [13]。因此，深入研究核

基因在甲状腺发育中的作用，有助于揭示甲状腺偏侧缺如症的发

病机制，并为临床诊断和治疗提供新的思路。

2.微小 RNA的影响

微 小 RNA（microRNA, miRNA） 是 一 类 重 要 的 非 编 码

RNA，参与调控基因表达，对甲状腺的发育和功能具有重要影

响。研究表明，特定的 miRNA在甲状腺细胞的增殖、分化及功能

维持中起着关键作用。例如，miR-146a和 miR-155在甲状腺细

胞的发育过程中被发现具有重要的调控作用，它们通过靶向调节

与甲状腺发育相关的基因，影响甲状腺的正常功能 [14]。

（五）治疗方法的进展

对于甲状腺偏侧缺如继发甲状腺功能减退的患者，可用甲状

腺激素替代疗法，早期诊断和及时治疗能够显著改善患者的生活

质量和预后 [15]。在药物治疗效果不佳、存在解剖结构异常或伴

有残余甲状腺恶性肿瘤的情况下手术干预不失为一种好方法。然

而，研究表明，大多甲状腺偏侧缺如的患者甲状腺功能正常，无

特殊临床症状 [11]，针对此类患者则可保守治疗，定期复查甲状腺

功能及超声等影像学检查。因此，个体化治疗策略在甲状腺偏侧

缺如症的管理中尤为重要。

三、结论

当前的研究成果为我们理解该疾病的遗传和分子机制奠定了

基础，但甲状腺偏侧缺如症的具体病理生理过程仍不够明确，亟

需进一步研究揭示其详细机制。同时，甲状腺偏侧缺如症的治疗

问题也存在诸多争议。

展望未来，推动甲状腺偏侧缺如症研究的进展，需要依赖合

作与创新。跨学科协作有助于融合不同领域的知识，为研究提供

更全面的视角。同时，研究者结合基因组学、细胞生物学等新兴

技术，可能为该疾病的研究注入新的动力。未来的研究不仅要关

注疾病本身的病理机制，还应关注患者的生活质量和心理健康，

以实现更全面的疾病管理。
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