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睾丸女性化综合征一家系3例报道

朱江祥 胥小球

我院于2003年一2(X)6年收治睾丸女性化综合症患者一

家系3侧，现报告如下。

病例一，社会性别女，5岁，以双删腹股沟可复性包块就

诊。体查：生长发育尚可．左右腹股沟处分别扪及大小约1．2

cmx0．8 cnl及1．2 cnlx0．9 em的包块，表面光滑．恬动麈好：

幼女形外明，阴道口小，直径约0．4 cm；阴道为盲端。长约2

cm。染色体核型为46，XY。B超检查提示子宫及卵巢缺如。激

裘测定提示垂体珏乳素3．82 ng／Ⅱ1l』正常参考值3．34—26，72

ng，L)，促卵泡成熟激素5．02 m[U，mL(正常参考值3 85—

8．78 U，L)，黄体生成素2．82 mlU，mL(正常参考值2．12一

10．89U，L)．雌二醇28 Pg，m“正常参考值25—110 Pg，L)，孕

酮0．88 ng，mL(IE常参考值为0 31一1．52 ng，L1．睾酮0．17 ng

／m“正常参考值ofl0一n90 ng儿0。行双侧疝囊高位结扎术，

术中见双侧腹股沟肿块为皋丸．诊断为睾丸女性化综合症，

暂未切除睾丸．待青春期后再行性腺切除术。

病例二，社会性别女，加岁．病例一母亲的胞妹．以无月

经初潮就诊。体查：身高166 CIFI，体重52k，发育正常，有喉

结，津毛较粗，腋毛稀少。乳房发育尚可，乳头稍小，乳晕色

淡；妇科检查见阴蒂增大，大小阴唇发育良好，阴毛呈菱形分

布．阴道为盲端．长约4cm。染色体棱型为46，XY。B超检查

提示子宫卵巢缺如．左侧腹股沟区3 cm x 1．5 cm回声团块，

右侧腹股沟管内2．6 cm X 1,2 cm回声团块。激素测定：垂体

泌乳素22．09嵋／mL，促卵泡成熟激素19．54u／L，黄体生成

素18．38 U儿，雌二醇61Pg，mL．孕酮1．78ng儿．睾酮1．96衅，

L。行左右腹股沟包块摘除术。病理检查提示均为睾丸组织。

病例三．社会性别女，30岁．病例一母亲胞姐。已婚，性生

活满意。身高164 cIn，体重55 kg，发育正常．营养中等，无喉

结，乳房发育好．腋毛稀少，左右腹殷掏区可扪及边界清楚的

包块。妇科检查：阴蒂稍增大，大小阴唇发育尚好，阴毛呈菱

形分布，阴道为一盲端，长约6till。染色体核型为46．XY。B

超检查提示子宫卵巢缺如，右侧腹股沟管内隐．见2．5 cm×

1．8 cm回声团块．左大阴唇上方近腹股沟处见24 cin×1．6

Gm回声团块。激素测定：垂体泌乳索13．34l唱，mL，促卵泡成
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熟激素20．12 mlU，mL．黄体生成素15．32 mIU／mL，雌二醇

36Pg／mL，孕酮1．44 ng／mL，睾酮0 21 ng／mL。行双侧腹股

沟包块摘除术。病理检查提示均为睾丸组织。

讨论 男性假两性畸形睾丸女性化综台在(TFs)又名雄

激索木敏感综合征．属x连锁隐性遗传病。常通过女性携带

者遗传给后代。通常后代女性50％为携带者．后代男性50％

患病。本病发生率为l／20000～1，64000男婴．或相当于全

部性分化障碍的5％．国内新生儿发病率为1，12000。

TFS患者染色体核型为46，XY．性腺为睾丸，足由于雄激

索受体fARl基因缺陷导致AR结构与功能异常，不能介导雄

激素对靶细胞的作用，x染色体上的Tfm基因决定了雄激素

不敏感．胚胎生殖结节不能分化成男性生殖器．故呈女性表

型吧临床表现为具有不同程度女性外生殖器。有睾丸．明道

短“{马L为声端，青春期阴毛及腋毛缺乏。常以原发性闭经、腹

脞甏句}d●睁就诊。确诊有赖于病史、体格检查、染色体检在、激
索虐平■盘测及性腺活检。

霈疗上城首选睾丸切除术，关于性腺切除的时机目前尚

存在争议。有学者认为应早期手术切昧睾丸∞，也有学者认为

待青春期女性第二性征发育后(20岁以后)再行睾丸切除术日。

近年来有研究表明，睾丸在青春期前极少发生恶变m，笔者主

张于青春期后进行．因此，本组病例一暂未行睾丸切除术。

睾丸切除术后应予激素终生替代清疗．以维持第二性

征。薛f于TFS社会性别多为女性．明道成形或再造手术较易

进行，且功能较好．故手术以维持女性为宜m。
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