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　 　 两性畸形是指临床特征为表型性别呈不能确

定的间性状态ꎬ即表型性别、性腺性别和遗传性别不

一致ꎬ分为真两性畸形和假两性畸形ꎮ 真两性畸形

极为罕见ꎬ其发病率约为 １ / １０ 万[１]ꎮ 真两性畸形患

者体内同时存在睾丸和卵巢(含滤泡)组织ꎬ其性腺

畸形有 ３ 种形式ꎬ即:①双侧型ꎬ两侧均为卵睾ꎻ②单

侧型ꎬ一侧为卵睾ꎬ另一侧为睾丸或卵巢ꎻ③片侧型ꎬ
一侧为卵巢ꎬ另一侧为睾丸[２]ꎮ 其中卵巢多位于盆

腔内ꎬ卵睾可以出现在盆腔、腹股沟和阴囊或大阴

唇内ꎬ多数卵睾位于阴囊和腹股沟区ꎮ 患者染色

体以 ４６ＸＸ 最常见ꎬ约占 ６０％ꎻ其次是嵌合型ꎬ如
４６ＸＸ / ４６ＸＹ 约占 ３０％ꎻ４６ＸＹ 少见(约 １０％)ꎻ据
统计ꎬ９０％病例的 Ｙ 染色体性别决定区( ｓｅｘ￣ｄｅｔｅｒ￣
ｍｉｎｉｎｇ ｒｅｇｉｏｎ ｏｎ Ｙ￣ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅꎬ ＳＲＹ) 基因呈阴

性[３] ꎮ 本文报道 １ 例极为罕见的染色体核型为

４６ＸＹ、子宫位于单侧阴囊合并生殖血管异常走行

的男性真两性畸形ꎮ

１　 临床资料

１.１　 一般资料

患者ꎬ社会性别男性ꎬ１６ 岁ꎬ因扪及左侧阴囊肿

物 １ 年入院ꎬ诉运动后左侧阴囊坠胀不适ꎬ寒冷时疼

痛明显ꎬ有正常勃起功能及遗精表现ꎬ其父母否认近

亲结婚及类似疾病家族史ꎮ 入院后行彩超示:左侧

腹股沟肿物ꎬ由盆腔延续ꎮ ＣＴ:左侧阴囊体积增大ꎬ
内见管样结构软组织密度影ꎬ病变沿腹股沟管延续

至盆腔内ꎬ与精囊腺关系密切ꎬ肾上腺形态结构正

常ꎮ ＭＲ (图 １Ａ ~ Ｄ):盆腔轴位 Ｔ１ＷＩ、 Ｔ２￣ＳＴＩＲ、

ＤＷＩＢＳ 及矢状位、冠状位 Ｔ２ＷＩ 示左侧阴囊体积增

大ꎬ内见管样结构及不均匀短 Ｔ１ 长 Ｔ２ 信号影、短
Ｔ１ 信号区 Ｔ２ＦＳ 序列呈低信号ꎬ病变沿腹股沟管延

续至盆腔内ꎬＤＷＩＢＳ 信号略增浓ꎮ 体格检查:患者

男性特征ꎬ无乳房发育ꎬ有胡须、喉结ꎬ面部有痤疮ꎬ
腋毛、阴毛均呈男性发育ꎻ阴茎非勃起状态长约

１０ ｃｍꎬ直径 ２ ｃｍꎬ外观发育正常ꎬ尿道外口位置正

常ꎻ阴囊外观未见明显异常ꎬ可触及两个睾丸样组

织ꎬ大小、质地与正常睾丸一致ꎬ两侧睾丸间可扪及

大小约 ２ ｃｍ×３ ｃｍ×２ ｃｍ 肿物ꎬ质地韧ꎬ活动度良好ꎬ
附睾位置形态异常ꎮ 内分泌激素检查:促卵泡生成

激素( ｆｏｌｌｉｃｌｅ￣ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅꎬ ＦＳＨ) １.７ ＩＵ / Ｌ、
促黄体生成素( ｌｕｔｅｏｔｒｏｐｉｃ ｈｏｒｍｏｎｅꎬ ＬＨ)５.５７ ＩＵ / Ｌ、
雌二醇( ｅｓｔｒａｄｉｏｌꎬ Ｅ２) ２９.８ ｐｇ / ｍＬ、睾酮( ｔｅｓｔｏｓｔｅｒ￣
ｏｎｅꎬＴＥＳＴＯ) ４. １７ μｇ / Ｌ、孕酮 ( ｐｒｏｇｅｓｔｉｎꎬ ＰＲＯＧ)
０.７７ ｎｍｏｌ / Ｌ、催乳素( ｐｒｏｌａｃｔｉｎꎬ ＰＲＬ) １７.２ ｎｇ / ｍＬꎬ
血常规、肝肾功、电解质、凝血等实验室指标均正常ꎮ
１.２　 手术过程

腹腔探查:胃、肝脏、胆囊及肠管表面光滑ꎬ形态

正常ꎻ右侧生殖血管于腹前壁横跨进入左侧腹股沟

管(图 １Ｅ)ꎬ盆腔内未见睾丸、子宫组织ꎬ右侧内环

口未见生殖血管和输精管样结构进入ꎮ 牵拉阴囊内

肿物可见左侧内环口内容物受牵拉活动ꎮ 于阴囊左

侧壁作切口ꎬ打开鞘膜腔ꎬ腔内少量积液ꎬ将内容物

挤出切口ꎬ发现右侧阴囊空虚ꎬ阴囊中隔缺失ꎮ 探查

阴囊内两肿物呈卵睾样改变ꎬ输卵管样组织绕于卵

睾后方ꎬ类似输卵管伞样组织覆盖部分卵睾ꎬ以纤维

结缔组织相连ꎬ输卵管向腹股沟方向逐渐移行演变

为输精管ꎻ另见一肿物如同未发育完全的子宫、阴道



张程榕ꎬ等.罕见子宫位于单侧阴囊合并生殖血管异常走行的真两性畸形 １ 例 １１７　　 　

(图 １Ｆ)ꎮ 请妇科会诊ꎬ建议将输卵管伞样结构及卵

睾一并切除ꎮ 考虑到患者卵睾位于阴囊ꎬ便于随访

观察及二次手术切除ꎬ决定予以暂时保留以维持第

二性征ꎮ 游离卵睾血管ꎬ保留血供无损伤ꎬ切断输卵

管伞状结构与卵睾之间的纤维结缔组织ꎬ并向腹股

沟管游离ꎬ切除输卵管伞样结构ꎬ高位离断阴道ꎬ残
端行三重缝合结扎ꎻ左侧卵睾头端切开 ０.８ ｃｍꎬ挤压

卵睾内容物ꎬ剪刀剪除部分组织并离断的输卵管伞

部及子宫、阴道送病理学检查ꎮ １ 号丝线连续缝合

恢复左侧卵睾完整性ꎬ生殖血管并袢缝合至腹股沟

管阴囊入口ꎬ右侧卵睾固定于阴囊右侧壁ꎬ左侧卵睾

固定于阴囊左侧壁ꎮ 检查创面无活动性出血ꎬ于阴

囊左侧下方穿刺置橡皮条引流ꎮ
１.３　 术后病理

镜下探查见子宫内膜组织ꎬ输卵管组织ꎬ生精小

管、卵睾组织ꎬ精囊腺体ꎮ 免疫组化:ＥＲ ( ＋)ꎻＰＲ
(＋)ꎻＡＲ( ＋)ꎻＰＡＸ８( ＋)ꎻ卵睾组织活检:镜下为生

精小管ꎬ符合睾丸组织ꎬ但未见精子形成(图 １Ｇ)ꎮ
染色体核型测定 ４６ＸＹꎮ 组织基因检测显示 ＳＲＹ 基

因缺失ꎮ 符合真两性畸形ꎮ

图 １　 患者生殖系统 ＭＲ、术中所见及病理学图片(ＨＥ 染色ꎬ×２０)
Ａ~Ｄ:ＭＲ 示患者左侧阴囊体积增大ꎬ内见管样结构软组织密度影ꎬ病变沿腹股沟管延续至盆腔内ꎬ与精囊腺关系密切ꎻ
Ｅ:腹腔探查发现右侧生殖血管于腹前壁横跨进入左侧腹股沟管ꎻＦ:术中所见未发育完全的子宫、阴道ꎻＧ:卵睾组织活
检ꎬ镜下为生精小管ꎬ符合睾丸组织ꎬ但未见精子形成ꎮ

２　 讨　 论

本例患者右侧腹股沟管结构缺如ꎬ右侧生殖血

管、输精管跨过腹腔前壁ꎬ与左侧生殖血管及输精管

经左侧腹股沟管进入左侧阴囊ꎻ子宫、阴道、输卵管

等组织清晰可辨ꎬ形态发育相对较好ꎬ且都位于左侧

阴囊中ꎮ 术后经病理学检查发现ꎬ该患者的卵睾组

织无精子形成ꎬ基因检测染色体核型为 ４６ＸＹꎬＳＲＹ
基因缺失ꎮ 检索相关文献ꎬ同类患者并不罕见ꎬ但目

前报道绝大多数患者存在外生殖器发育畸形或阴茎

短小等情况ꎻ本例患者阴茎、阴囊外观正常ꎬ单侧阴

囊具有发育异常的子宫、阴道、输卵管ꎬ同时具有勃

起及类似遗精表现ꎬ此类患者国内外罕见报道ꎮ
真两性畸形通常为染色体异常所致ꎬ类型繁多ꎬ

其中 ４６ＸＸ 最多见ꎬ约占 ５０％ ~ ６０％ꎻ４６ＸＹ 及其嵌

合体 ４６ＸＹ / ４５ＸＯ 和 ４６ＸＸ / ４６ＸＹ 约占 ４０％ ~５０％ꎻ
单纯 ４６ＸＹ 少见ꎬ约占 １０％ꎻ除此之外还有其他嵌合

体 核 型ꎬ 如 ４７ＸＸＹ / ４６ＸＸ、 ４７ＸＸＹ / ４６ＸＹ / ４６ＸＸ、

４６ＸＸ / ４７ＸＸＹ 等[４]ꎮ ９０％ 病例的 ＳＲＹ 基因呈阴

性[３]ꎮ 目前研究认为ꎬ真两性畸形可能与下列 ３ 种

因素有关:①性染色体镶嵌ꎬ又分为单合子性染色体

镶嵌和非单合子性染色体镶嵌ꎬ其中单合子性染色

体镶嵌为性染色体在减数分裂或有丝分裂时发生错

误ꎬ如 ４５Ｘ 或 ４６ＸＸ / ４６ＸＹ 或 ４７ＸＸＹ 两个细胞系

起源于同一祖细胞[５￣７]ꎬ而非单合子性染色体镶嵌

往往是两个受精卵融合或两次受精的结果ꎬ如

４６ＸＸ / ４６ＸＹ 两个细胞系来源于两个不同的祖细

胞ꎻ②Ｙ 染色体向 Ｘ 染色体易位[８￣１０]ꎻ③常染色体基

因突变ꎬ导致常染色体具有 Ｙ 染色体的功能ꎬ其中

家族性患者呈常染色体隐性或显性遗传[１１￣１２]ꎮ 研

究显示ꎬ原始性腺分化为睾丸取决于 ＳＲＹ 基因的表

达ꎮ ＳＲＹ 基因位于 Ｙ 染色体短臂ꎬ与拟常染色体区

相邻ꎬ其核心序列具有进化上的保守性[１３￣１４]ꎮ 性别

决定与分化是一个复杂的过程ꎬＳＲＹ 基因并非决定

性别的唯一因素ꎬ而是以 ＳＲＹ 基因为主导、多个基

因参与的有序协调的表达过程ꎮ 性别决定多基因调

控网络上某个基因的改变可以诱发性反转ꎬ到目前
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为止ꎬ已经发现性分化和性腺发育需要以下基因的

参与:染色体 Ｙｐ１１.２ 上的 ＳＲＹ 基因、染色体Ｘｐ２１.３
上的 ＮＲ０Ｂ１ 基因、染色体 ９ｑ３３ 上的 ＮＲ５Ａ１ 基因、
染色体 １７ｑ２５ 上的 ＣＢＸ２ 基因、染色体 ５ｑ１１.２ 上的

ＭＡＰ３Ｋ１ 基因、染色体 １２ｑ１３ 上的 ＤＨＨ 基因、染色

体 １０ｐ１５ 上的 ＡＫＲ１Ｃ２ 基因、染色体 ８ｑ２３ 上的

ＺＦＰＭ２基因和染色体 １７ｑ２４ 上的 ＳＯＸ９ 基因[１１￣１２ꎬ１５]ꎮ
卵睾型性发育异常的肿瘤发生率较低ꎬ约为 ２.６％ ~
４.６％ꎬ无性细胞瘤是最常见的类型ꎻ另外ꎬ如果存在

睾丸组织和 Ｙ 染色体(尤其是 ４６ꎬＸＹ)ꎬ其患恶性肿

瘤的风险会增加[１６￣１９]ꎮ
真两性畸形患者外生殖器往往存在畸形ꎬ外观

表现介于男女性之间ꎬ阴蒂肥大像小阴茎ꎬ阴囊融合

不全形成不同程度的尿道下裂ꎬ半数患者合并有腹

股疝ꎬ疝内容物为子宫、输卵管及发育不良的性腺ꎻ
青春期患者常伴有乳腺发育ꎬ半数患者可有“月经

来潮”或“血尿”ꎬ少数患者可排卵甚至受孕ꎬ然而有

精子生成者少见[２０￣２２]ꎮ 临床上患者常以周期性血

尿或下腹疼痛、阴囊痛就诊ꎬ查体可能在腹股沟管、
阴唇或阴囊皱褶内触及睾丸或卵睾、子宫等组织ꎮ
解剖学统计发现ꎬ并存的睾丸和卵巢两种组织可呈

如下分布:两侧都是卵睾ꎬ约占 ２０％ꎻ一侧为卵睾ꎬ
另一侧有睾丸或卵巢ꎬ约占 ４０％ꎻ一侧为卵巢ꎬ另一

侧为睾丸ꎬ约占 ４０％ꎻ另外发现睾丸一侧性腺有附

睾及输精管ꎬ卵巢一侧为子宫和输卵管[２３]ꎮ
真两性畸形的治疗包括性别选择、性腺保留及

内外生殖器的重建ꎬ患者性别的选择首先要考虑生

殖器的外形发育、患者性别认知、年龄及患者父母意

愿等[２４]ꎮ 国内外治疗理念均主张越早治疗越好ꎬ应尽

早明确性别ꎬ避免青春期后患者因性别模糊导致心理

疾病从而难以适应社会生活ꎻ治疗方式为在性别选择

之后通过手术、激素替代及心理治疗等ꎬ使患者适应社

会生活ꎬ获得较好的性生活体验ꎬ有生育功能的应保留

生育能力ꎬ使患者顺利完成性别角色转换[４ꎬ１３ꎬ２５]ꎮ
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