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·述评·

４６ＸＹ性别发育基本过程相关异常的发生及
处理建议

唐达星

【摘要】 　 本文根据近年来相关性别发育的文献报道，对目前已了解的胚胎时期 ４６ＸＹ性别发育基
本过程进行了回顾，同时对其中几个重要节点出现异常进而产生相应临床症状进行了分析阐述，并提

出相应处理意见。 此外，针对小儿外科临床常见手术过程中易出现的几种意外的涉及性别发育异常的

情况分别进行了描述，并给出了相应的处理建议。
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　 　 人类性别的发育是一个较为复杂和连续的过程，迄今为止的研究尚未能完全揭示其发生机制。 通常意
义上性别发育异常（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ，ＤＳＤ）是指外生殖器模糊，但实际上即使看上去完全是男孩
或女孩的外生殖器表现，也可能是 ＤＳＤ。 ２００６ 年发表的具有里程碑意义的芝加哥 ＤＳＤ共识，将 ＤＳＤ定义为
因染色体、性腺或性别解剖结构的先天发育不典型而出现的多种状态［１，２］ 。 尽管该定义较为宽泛，但迄今仍

有一些争议，争论的焦点是该定义还不够全面［３］ 。 如 Ｆｉｓｈｅｒ 等［４］ 认为应该把性心理发育异常也包含在内，

Ｃｏｏｌｓ等［５］建议用差异（ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅ）来替代异常或紊乱（ｄｉｓｏｒｄｅｒ），即 Ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ。 芝加哥共
识将 ＤＳＤ分为三大类： ①４６ＸＹ ＤＳＤ； ②４６ＸＸ ＤＳＤ； ③性染色体 ＤＳＤ，其中 ４６ＸＹ ＤＳＤ 最为复杂，目前仍
有 ５０％以上无法确定病因。 此类患儿需要多学科参与评估及处理。 在完成性别分配前，外科医师的主要工
作是对内、外生殖器的解剖结构进行准确评估。 虽然影像学检查能对内生殖器进行初步评估，但由于患儿

年龄幼小，多无法憋尿，或子宫发育较小，或性腺位置低且体积小，超声检查易漏诊，因此泌尿生殖道畸形的

探明，除了造影，还需要麻醉下经膀胱尿道镜检查泌尿生殖道及腹腔镜探查盆腔内情况，必要时行性腺活

检。 此外，详细的内分泌评估、遗传学评估和心理评估都需要相关专业的医师参与［２，６］ 。 外科医师对此类病

人也可以先进行初步的内分泌评估，但首先需要所在单位有条件测定除性激素以外，双氢睾酮、抗穆勒激素

（ａｎｔｉ ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｈｏｒｍｏｎｅ，ＡＭＨ）、抑制素 Ｂ等激素的水平值，之后可以进行简单的 ｈＣＧ 激发试验来判断睾丸
间质细胞和支持细胞的功能。 遗传学评估方面可以做染色体检查，若发现异常，如临床表现可以完全解释，

一般不再需要进一步的基因检查。 若没有染色体异常发现，临床表现涉及 ２ 个以上系统，则建议做染色体微
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阵列（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ ｍｉｃｒｏａｒｒａｙ，ＣＭＡ）；若仅累及生殖系统，建议做性发育异常基因套餐（Ｐａｎｅｌ）检查，一般基因
公司会根据文献报道而选择 ２００ 个或更多的与性别发育异常有关的基因，用二代测序技术（ｎｅｘｔ ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ
ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，ＮＧＳ）来发现有意义的突变位点［７］ ，并给出是否致病突变。 若未发现异常，接下来也可以做全外

显子扫描甚至全基因扫描。 特别需要注意的是对基因检测结果的解释，必须要有遗传学专家的参与。 本文

将重点阐述目前已知的正常 ４６ＸＹ性别发育基本过程和较常出现异常的环节及相应处理建议。
一、发病率

目前关于性别发育异常的发病率尚没有确切的报道，基本是按生殖器模糊来估计，一般为 １ ／ ４ ５００ ～
５ ５００［８］ 。 但如果包含先天性生殖器异常中的隐睾及尿道下裂，则发病率可高达 １ ／ ２００（隐睾）和 １ ／ ３００（尿道
下裂）［９］ ；从发病机理来看这 ２ 种疾病均可被认为是雄性化不全的表现。 但更多临床上通过各种检查可以
确诊的病例应该归于罕见病，即发病率在 １ ／ ５ ０００ ～ １ ／ １０ ０００，甚至更少见。

二、性别发育过程中出现异常的常见节点

１． 性腺分化过程停滞及条索状性腺　 所有人类胚胎默认的初始发育程序是向女性方向发育，即形成输
卵管、子宫、阴道及外生殖器完全女性外观；至胚胎第 ６ 周时在泌尿生殖脊上出现未分化的性腺和两个导管，
中肾管（Ｗｏｌｆｆｉａｎ ｄｕｃｔ）和副中肾管（Ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｄｕｃｔ）；至胚胎第 ７ ～ ８ 周，当睾丸决定因子如 Ｙ 染色体短臂上
的 ＳＲＹ基因启动及在后续一系列相关基因（这些基因有的在性染色体上，有的在常染色体上）的调控下，未
分化的性腺向睾丸发育；如果 ＳＲＹ、ＳＯＸ９、ＮＲ５Ａ１、ＭＡＰ３Ｋ１ 等基因突变，无法启动睾丸决定因子，则会出现
４６ＸＹ完全性性腺发育不全（ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｇｏｎａｄａｌ ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ，ＣＧＤ）［１０］ ；胚胎最终发育成女性外观，如 Ｓｗｙｅｒ综合
征，青春期后无乳房发育［１１］ 。 因含有 Ｙ 染色体，发育不良的性腺多为条纹状性腺，其不仅没有（或极少）内
分泌功能，还易出现任何年龄段都易发生的恶性肿瘤，外观多为黄色细长条状，附着在输卵管下，故也有称

为条索状性腺，经活检证实后，建议不分年龄予以切除［３，１２］ 。

２． 卵睾 ＤＳＤ　 胚胎时期女性性别的分化发育几乎不依赖激素［１３］ 。 在已有睾丸决定因子（没有 Ｙ 染色
体或 ＳＲＹ基因情况下也可以出现）的前提下，无性性腺在向睾丸分化发育过程中可以出现分化不全，从而形
成卵睾 ＤＳＤ［１４］ 。 卵睾 ＤＳＤ 最多见核型是 ４６ＸＸ （６０％ ）；其次是各种嵌合体，如 ４６ＸＸ ／ ４６ＸＹ、４６ＸＹ ／
４７ＸＸＹ、４５Ｘ０ ／ ４６ＸＹ、４６ＸＸ ／ ４５Ｘ０、４６ＸＸ ／ ４７ＸＸＹ （３３％ ）； ４６ＸＹ 最少见，约占 ７％ 。 卵睾的存在形式依
次是：一侧卵睾，对侧卵巢（４０％ ）；双侧均卵睾（３４％ ）；一侧卵睾，对侧睾丸（１５％ ）；一侧卵巢，对侧睾丸
（１１％ ）。 卵睾的组织学形态可以是二级性（１１％ ）或混合性（８９％ ），二级性因像哑铃而较易在手术中辨认，
混合性多外层为卵巢，而内核为睾丸及卵巢组织分散存在，或上级外层为卵巢包含下级及内核为睾丸组

织［１５］ 。 卵睾既可以存在于腹腔内，也可以存在于腹股沟或阴囊，当需要确定性腺性质而行活检时，二级性卵

睾可以分别在二级切取小块组织，混合性卵睾除表层外还需切取内核层组织，以免漏诊。

３． 外生殖器模糊　 ＳＲＹ基因表达后，先在尿生殖脊的原始性腺上产生睾丸支持细胞（Ｓｅｒｔｏｌｉ ｃｅｌｌ），之后
产生间质细胞（Ｌｅｙｄｉｇ ｃｅｌｌ）并分泌睾酮。 睾酮的作用是引导中肾管（Ｗｏｌｆｆｉａｎ ｄｕｃｔ）发育为附睾、输精管及精
囊。 在胚胎第 ８ 至 １５ 周，胚胎睾丸尚不能分泌大量睾酮［１６］ ；但经 ５α还原酶的作用，睾酮可以转化成双氢睾
酮，双氢睾酮与雄激素受体的结合能力是睾酮的 ５ ～ １０ 倍，从而引导男性外生殖器（如阴茎、阴囊及前列腺）
发育［１７］ 。 在此期间，若胚胎睾丸产生睾酮量不足；或因母体因素，目前较常见的是大剂量应用雌激素（孕早

期使用保胎药），拮抗了睾酮及双氢睾酮（ｄｅｈｙｄｒｏｔｅｓｔｏｓｔｅｒｏｎｅ，ＤＨＴ）；或 ５α 还原酶功能缺失或不足导致睾酮
无法转化为 ＤＨＴ，都可出现外生殖器雄性化不全，如阴茎海绵体发育不良（短小）、尿道下裂、阴囊扁平或分
裂。 因此，外生殖器模糊通常意味着孕 ８ ～ １５ 周 ＤＨＴ水平低下或雄激素受体功能低下。
４． 睾丸下降停滞　 胚胎早期睾丸间质细胞还分泌类胰岛素因子 ３（ ＩＮＳＬ３），该激素是孕 ８ ～ １５ 周左右

引导胚胎睾丸从肾下级降至腹股沟的最主要激素，此后孕 ２５ ～ ３５ 周睾丸从腹股沟降至阴囊主要依赖睾酮的
作用［１７］ 。 因此，如睾丸间质细胞功能不全，分泌 ＩＮＳＬ３ 或睾酮不足，或激素合成障碍，或与激素结合的受体
功能障碍，都可以导致隐睾的发生。

５． 副中肾管（Ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｄｕｃｔ）退化不全及中肾管发育不全　 副中肾管可以发育成子宫、输卵管及上 ２ ／ ３
阴道。 睾丸支持细胞能分泌 ＡＭＨ，该激素能诱导副中肾管逐渐退化消失，若支持细胞功能障碍导致分泌
ＡＭＨ不足或 ＡＭＨ受体功能障碍，均可出现男性盆腔内存在子宫、输卵管及阴道等组织的情况。 倘若睾丸支



-163-临床小儿外科杂志   2019 年 3 月第 18 卷第 3 期  J Clin Ped Sur, March 2019, Vol.18, No.3

持细胞及间质细胞其他功能良好，或仅为 ＡＭＨ 受体异常，则睾丸、附睾、输精管、精囊均可表现为正常。 此
时，在盆腔内可同时出现男性和女性的内生殖器（除外卵巢）［１８］ 。 当睾酮低下或雄激素受体出现障碍，中肾

管就会出现发育不全或异常，即附睾、输精管、精囊发育不全，临床上可见附睾形态异常、附睾睾丸分离、输

精管细小或缺失等情况。

６． 大脑性别异常　 与胚胎时期第 ８ ～ １５ 周外生殖器发育主要依赖双氢睾酮不同，大脑性别的形成主要
依赖睾酮，胚胎睾丸在孕 １６ ～ １８ 周、生后 ６ 个月内小青春期及青春发育期形成的睾酮分泌高峰对大脑性别
形成至关重要［１６］ 。 临床上常可见 ４６ＸＸ肾上腺皮质增生症（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ａｄｒｅｎａｌ ｈｙｐｅｒｐｌａｓｉａ，ＣＡＨ），尤其是失
盐型患儿男性化行为表现明显，成年后非异性恋比例较正常人群明显增多［３］ ；性角色行为量表显示男性表

现得分明显高于正常女孩对照组（结果待发表），而雄激素受体功能障碍患儿常可表现为一些女性化行为，

尤其是 ４６ＸＹ完全性雄激素不敏感综合征，即使体内有很高的睾酮水平，由于雄激素受体没有功能，患儿可
表现为完全女性化行为。 由于外生殖器的发育与大脑性别形成不在同一时间［１６］ ，因此，临床上可出现二者

不一致的情况，如男性同性恋、双性恋或要求变性。 因此，在 ＤＳＤ 进行性别分配时，要充分考虑胚胎时期及
生后小青春期（０ ～ ６ 个月）高睾酮水平对大脑性别的影响，尽管大脑性别的形成还有很多环节有待进一步研
究阐明。

７． 睾酮的分泌不足　 睾酮为间质细胞分泌，其有赖于上游垂体分泌的黄体生成素（ＬＨ）与其 ＬＨ受体结
合，当 ＬＨ受体功能低下或缺如，就会出现低雄性化表现或完全女性化表现。 临床上进行 ｈＣＧ 激发试验，是
因为 ｈＣＧ能与 ＬＨ受体结合，刺激间质细胞分泌睾酮，从而判断间质细胞功能，当激发试验后睾酮水平能上
升 ２ ～ ３ 倍以上，表示间质细胞功能良好，可以用 ｈＣＧ 进行治疗以改善因低睾酮水平而出现的临床症状，也
预示至青春发育期，如果下丘脑垂体功能正常，睾丸可随着下丘脑－垂体－睾丸轴的全面启动，低睾酮状况可
以得到改善或明显改善。 尽管低睾酮水平可造成外生殖器女性化表现，但近 ２０ 余年来这类 ４６ＸＹ患儿越来
越多将性别分配为男性［１９］ 。

８．睾酮或双氢睾酮合成不足　 从肝脏合成胆固醇到最后形成睾酮及双氢睾酮，中间需要多个酶的催
化。 当各种原因导致这些酶功能低下或丧失时，将无法产生足量的睾酮和双氢睾酮，从而导致低雄性化表

现。 如 １７β氢类固醇脱氢酶 ３ 缺乏，可引起雄烯二酮无法转化成睾酮，但临床上更多见的是 ５α还原酶缺乏
（目前通过睾酮、双氢睾酮水平测定及基因学检查较易诊断）。 该疾病可导致睾酮较少或无法转换成双氢睾

酮，当患儿病情较重时，出生后常因外生殖器呈几乎完全女性化外观，幼年多按女孩抚养，至青春发育期，因

睾酮水平可达幼年期百倍之高，此时双氢睾酮已不再那么重要，因为单纯睾酮的作用已足够强大使之男性

化［１７］ ；约有 ６０％的患儿成年后会要求变性［２０］ 。 目前，临床上对这类患儿进行性别分配时越来越多定为男

性［１９］ 。 因此对这类患儿要谨慎进行女性化手术，或者不做外阴整形术，待成年后（通常 １８ 岁）患儿自主决定
性别后再行外生殖器整形术。

９． 雄激素受体功能异常　 当雄激素受体出现功能障碍，即使有足量的睾酮或双氢睾酮也可能出现低雄
性化甚至完全女性化。 临床上部分性雄激素不敏感综合征（ｐａｒｔｉａｌ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｅ ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＰＡＩＳ）较常
见，病情轻重不一，可表现为单纯隐睾或轻度尿道下裂，甚至严重尿道下裂伴阴囊分裂等，这类患儿当阴茎

海绵体发育不良需要睾酮或双氢睾酮治疗时，易出现雄激素抵抗，即不论是全身用药还是局部外涂药，疗效

均不理想，此外，这类患儿行尿道下裂矫治术后，更易出现并发症，青春期后也容易出现乳房发育的情况［２１］ 。

完全性雄激素不敏感综合征（ｃｏｍｐｌｅｔｅ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｅ ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＣＡＩＳ）因雄激素通路完全受阻，临床表
现为完全女性，因睾丸支持细胞功能良好而分泌足量的 ＡＭＨ，盆腔内 Ｍüｌｌｅｒｉａｎ 氏管已退化，即不存在子宫、
输卵管及上 ２ ／ ３ 阴道，患儿成年后对女性性别完全认同，存在正常对男性的性取向，部分因阴道过短、性生活
困难而需要妇科医生重建阴道。

二、临床较为意外情况的处理

１． 新生儿外生殖器模糊　 产科发现新生儿外生殖器异常，首先要请小儿（泌尿）外科医师会诊。 遇到这
类患儿，不要轻易诊断尿道下裂，尤其是阴囊阴唇皱褶中无法触及性腺的病例，因为有 ５０％以上可能是肾上
腺皮质增生症（ＣＡＨ），其失盐型病例因可能在生后数天或数周内出现肾上腺危象（电解质紊乱，以低钠高钾
血症为主）而危及生命，需要行急诊评估而不能等待染色体检查结果（因需要细胞培养，通常要 ２１ ｄ 或以
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上）。 可以先做 ＳＲＹ基因检测，内分泌生化检查包括 １７ 羟孕酮、血电解质、血糖、睾酮、雄烯二酮、肾素、ＡＭＨ
等。 可以请内分泌科医师一同会诊。 若排除 ＣＡＨ，除染色体检查，其他评估都可以等到新生儿期后进行，避
免在新生儿时期因需要较多项目评估而抽取较多血液标本［１７］ 。

２． 女孩腹股沟疝修补术时疝囊内发现睾丸样性腺　 腹股沟斜疝修补术是常见的门诊小手术，男孩多
见，女孩因为易出现卵巢嵌顿，手术往往较男孩更急迫。 现已有不少医院开展腔镜疝修补术，术中发现疝囊

内为睾丸样性腺时，因事先没有预料到（尤其是基层医院的医生），往往不知所措，对此，笔者有如下建

议［１７］ ： ①当疝囊打开后发现并非卵巢或不确定是卵巢或睾丸时，充分暴露性腺，观察有无输卵管、附睾、输
精管等结构，如系腔镜手术，可以再观察有无子宫、输卵管及对侧情况； ②多角度光线明亮（不要把手术无影
灯移开）下用相机或手机拍照，腔镜手术可录像，或直接用手机对着屏幕录像； ③在性腺的两端（哑铃型、细
长型）、或表层和核心（卵圆形），分别切取绿豆大小性腺实质送病理检查； ④将性腺回纳入腹腔，关闭鞘状
突或腹膜； ⑤术后行染色体、性激素检查（睾酮是否明显升高）。 如果术中未见子宫输卵管、未见附睾及输精
管，染色体为 ４６ＸＹ，送检组织病检结果为曲细精管，则基本可以确诊为 ＣＡＩＳ，可以进一步行基因检测，如果
发现雄激素受体基因的外显子出现致病突变，可以确诊。 这类患儿往往表现为双侧斜疝； ⑥告知家长这类
患儿没有生育能力，可以到青春发育期后再手术切除性腺，虽然是睾丸，但分泌的睾酮在体内芳香酶的作用

下可以转化为雌激素，在没有外界雌激素的补充下，也能使乳房发育。 此外，对骨骼发育及防止骨质疏松也

有重要作用。 青春发育期之后因睾丸易恶变，故需要切除。 在此之前，需要每年行超声检查，若性腺快速增

大，需要及时切除以防恶变； ⑦若病检结果非完全睾丸组织（曲细精管）或染色体非 ４６ＸＹ，则建议转送大型
儿童医院进行 ＤＳＤ的多学科评估。
３． 男孩行腹股沟疝修补术时发现输卵管、子宫样物　 目前临床上腹股沟疝越来越多地采用腹腔镜技术

进行疝修补，本文前半部分有关副中肾管（Ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｄｕｃｔ）退化不全已进行发病机理相关阐述，因并非外生殖
器外观异常，术前较难进行 ＤＳＤ评估，一旦手术中遇到，最大可能是 ＰＭＤＳ。 因此建议： ①拍照及录像。 在
明确子宫或输卵管结构的同时，还要仔细查看是否存在输精管，是双侧缺如还是单侧缺如，是否同时合并同

侧肾缺如［２２，２３］ ； ②同时行性腺活检［１７］ 。 基于这类病人目前通过后续的 ＡＭＨ和 ＡＭＨ受体基因检测多能得
到确诊，这个建议仅作为参考； ③先不切除任何组织，待后续 ＤＳＤ 的多学科讨论明确诊断后再行子宫、输卵
管切除。 可以保留阴道，尤其当手术无法确定是否会损伤输精管时［１７］ 。

４． 隐睾手术时发现输卵管、子宫，或对侧睾丸，或性腺形态异常　 隐睾手术时发现子宫、输卵管后的处
理如上所述。 但有时发现对侧睾丸也在隐睾这侧的内环口附近（常诊断为睾丸横过异位），其睾丸引带很长

很细，２ 个睾丸相连中间部分有增厚组织，尤其在小婴儿，多半是子宫。 对不可触及隐睾腹腔镜探查可发现
性腺细长或形态异常（不同于正常睾丸，或表面有囊泡状结构）。 对于这类病人的处理建议是： ①拍照及录
像； ②暂不切除任何组织，暂不行睾丸下降，待后续 ＤＳＤ评估（主要是内分泌及基因检测）后，再行睾丸下降
固定术。 术中可以切除子宫及输卵管组织，但要特别仔细、钝性分离，以防损伤输精管。 很多情况下二侧睾

丸只能从一侧下降至阴囊固定； ③对形态异常性腺先不行下降固定术，做性腺组织活检，如明确是条索状发
育不良性腺，需要手术切除。 如明确是睾丸，则再次手术予下降固定。 可以术中送冰冻切片，但因为有部分

性腺组织通过单纯冰冻切片无法明确诊断，需要石蜡切片或更进一步的免疫组化检测才能确诊。

５． 双侧不可触及隐睾经腹腔镜探查未发现睾丸　 这类患儿外生殖器多半完全男性化，但术中盆腔及腹
腔既未见睾丸组织，也未见子宫输卵管组织。 根据现已知的性别分化发育理论，在胚胎早期一定存在功能

良好的睾丸组织并分泌足量的 ＡＭＨ使副中肾管完全退化，但什么原因导致胚胎中后期睾丸萎缩消失，目前
还未明了，可能存在睾丸下降过程中出现扭转情况。 对于这类病人的建议是： ①原则上术前需行染色体检
查，ＬＨ、ＦＳＨ、睾酮、双氢睾酮、抑制素 Ｂ及 ＡＭＨ等激素检测、ｈＣＧ 激发试验，若睾酮、双氢睾酮、抑制素 Ｂ 及
ＡＭＨ均明显低下或测不出，ｈＣＧ 激发试验后睾酮也没有上升，预示双睾丸均已萎缩，无需再行腹腔镜探
查［２４］ 。 ②若术前未行上述检查，术中需先仔细探查盆腔，观察有无子宫、输卵管及卵巢。 如有多半是 ＣＡＨ，
如没有可以增加一个 Ｔｒｏｃａｒ探查到双肾下级，甚至更高的位置。 ③术后再行染色体检查，ＬＨ、ＦＳＨ、睾酮、双
氢睾酮、抑制素 Ｂ及 ＡＭＨ等激素检测以及 ｈＣＧ激发试验，以明确诊断，以免漏诊，因为发育不良性腺有恶性
肿瘤高发风险［３］ 。
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６． 尿道下裂修复术中发现前列腺囊　 一般阴囊分裂、会阴型尿道下裂都会于术前行 ＤＳＤ 评估，但阴茎
根部或阴囊型尿道下裂一般不评估，通常也不会行术前常规尿道造影或膀胱镜检查，最多行染色体或 ＳＲＹ
基因检测，但这类病人尿道下裂修复术中常在插入导尿管时发现存在前列腺囊（或称阴道残基），此时只要

尿管能顺利插入膀胱，就不处理阴道残基而直接行尿道下裂修复术。 但有少数病人术前没有症状，术后却

出现反复发作的附睾炎、脓尿、尿淋滴等症状，这是因为当前列腺囊较大，开口又较小时，尿道下裂修复后可

出现排尿时尿道压力增大，尿液反流和储留，引起感染及逆行输精管 －附睾感染［２５］ ；目前的建议是： ①囊肿
较大时，感染不易控制，可行囊肿切除［２５］ ；但因损伤双侧输精管，可引起不育，需要家长充分理解。 这些患儿成

年后可以通过第二代试管婴儿技术抽取附睾及睾丸内的精子来获得生育。 ②囊肿不大但开口通畅，只是反复
引起单侧附睾炎，可行单侧输精管结扎控制逆行反流感染［２６］ ，以免反复炎症导致输精管及附睾管腔闭锁。

由于 ４６ＸＹ ＤＳＤ病因多样，且尚有半数以上无法确诊，多个疾病的发病率较低，文献报道的处理方式各
有不同，因此，有较高循证等级支持的文献还极少，临床规范处理仍有待设计良好的多中心前瞻性研究来得

出结论。
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５　 Ｃｏｏｌｓ Ｍ，Ｎｏｒｄｅｎｓｔｒｏｍ Ａ，Ｒｏｂｅｖａ Ｒ，ｅｔ ａｌ． Ｃａｒｉｎｇ ｆｏｒ ｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｓ ｗｉｔｈ ａ ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ （ＤＳＤ）： ａ Ｃｏｎｓｅｎｓｕｓ Ｓｔａｔｅ
ｍｅｎｔ［Ｊ］ ． Ｎａｔ Ｒｅｖ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ，２０１８，１４（７）：４１５ —４２９． ＤＯＩ：１０． １０３８ ／ ｓ４１５７４ —０１８ —００１０ —８．

６　 Ａｈｍｅｄ ＳＦ，Ａｃｈｅｒｍａｎｎ ＪＣ，Ａｒｌｔ Ｗ，ｅｔ ａｌ． Ｓｏｃｉｅｔｙ ｆｏｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ ＵＫ ｇｕｉｄａｎｃｅ ｏｎ ｔｈｅ ｉｎｉｔｉａｌ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ ａｎ ｉｎｆａｎｔ ｏｒ ａｎ ａｄｏｌｅｓ
ｃｅｎｔ ｗｉｔｈ ａ ｓｕｓｐｅｃｔｅｄ ｄｉｓｏｒｄｅｒ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ （Ｒｅｖｉｓｅｄ ２０１５）［Ｊ］ ． Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ （Ｏｘｆ），２０１６，８４（５）：７７１ —７８８． ＤＯＩ：１０．
１１１１ ／ ｃｅｎ． １２８５７．

７　 Ａｕｄｉ Ｌ，Ａｈｍｅｄ ＳＦ，Ｋｒｏｎｅ Ｎ，ｅｔ ａｌ． Ｇｅｎｅｔｉｃｓ ｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ： Ａｐｐｒｏａｃｈｅｓ ｔｏ ｍｏｌｅｃｕｌａｒ ｇｅｎｅｔｉｃ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｉｎ ｔｈｅ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ
ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅｓ ／ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ （ＤＳＤ）： Ｐｏｓｉｔｉｏｎ Ｐａｐｅｒ ｏｆ ＥＵ ＣＯＳＴ Ａｃｔｉｏｎ ＢＭ １３０３ “ＤＳＤｎｅｔ”［ Ｊ］ ． Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ，
２０１８，１７９（４）：１９７ —２０６． ＤＯＩ：１０． １５３０ ／ ＥＪＥ—１８ —０２５６．

８　 Ｓａｘ Ｌ． Ｈｏｗ ｃｏｍｍｏｎ ｉｓ ｉｎｔｅｒｓｅｘ？ ａ ｒｅｓｐｏｎｓｅ ｔｏ Ａｎｎｅ ＦａｕｓｔｏＳｔｅｒｌｉｎｇ ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｓｅｘ Ｒｅｓ， ２００２， ３９ （ ３ ）： １７４ — １７８． ＤＯＩ： １０．
１０８０ ／ ００２２４４９０２０９５５２１３９．

９　 Ｎｏｒｄｅｎｖａｌｌ ＡＳ，Ｆｒｉｓｅｎ Ｌ，Ｎｏｒｄｅｎｓｔｒｏｍ Ａ，ｅｔ ａｌ． Ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ ｂａｓｅｄ ｎａｔｉｏｎｗｉｄｅ ｓｔｕｄｙ ｏｆ ｈｙｐｏｓｐａｄｉａｓ ｉｎ Ｓｗｅｄｅｎ，１９７３ ｔｏ ２００９： ｉｎｃｉ
ｄｅｎｃｅ ａｎｄ ｒｉｓｋ ｆａｃｔｏｒｓ［Ｊ］ ． Ｊ Ｕｒｏｌ，２０１４，１９１（３）：７８３—７８９． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｕｒｏ． ２０１３． ０９． ０５８．

１０　 Ｒｏｃｈａ ＶＢ，ＧｕｅｒｒａＪｕｎｉｏｒ Ｇ，ＭａｒｑｕｅｓｄｅＦａｒｉａ ＡＰ，ｅｔ ａｌ． Ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｇｏｎａｄａｌ ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ ｉｎ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｐｒａｃｔｉｃｅ： ｔｈｅ ４６ＸＹ ｋａｒｙｏｔｙｐｅ
ａｃｃｏｕｎｔｓ ｆｏｒ ｍｏｒｅ ｔｈａｎ ｏｎｅ ｔｈｉｒｄ ｏｆ ｃａｓｅｓ［Ｊ］ ． Ｆｅｒｔｉｌ Ｓｔｅｒｉｌ，２０１１，９６（６）：１４３１ —１４３４． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｆｅｒｔｎｓｔｅｒｔ． ２０１１． ０９． ００９．

１１　 Ｋｉｎｇ ＴＦ． Ｃｏｎｗａｙ ＧＳ． Ｓｗｙｅｒ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ［ Ｊ］ ． Ｃｕｒｒ Ｏｐｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｄｉａｂｅｔｅｓ Ｏｂｅｓ，２０１４，２１ （６）：５０４ — ５１０． ＤＯＩ：１０． １０９７ ／
ＭＥＤ． ０００００００００００００１１３．

１２　 Ｖａｎｄｅｒ Ｚｗａｎ ＹＧ，Ｂｉｅｒｍａｎｎ Ｋ，Ｗｏｌｆｆｅｎｂｕｔｔｅｌ ＫＰ，ｅｔ ａｌ． Ｇｏｎａｄａｌ ｍａｌｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｓ ｒｉｓｋ ｆａｃｔｏｒ ｆｏｒ ｇｅｒｍ ｃｅｌｌ ｃａｎｃｅｒ： ｔｏｗａｒｄｓ ａ
ｃｌｉｎｉｃａｌ ｄｅｃｉｓｉｏｎ ｍｏｄｅｌ［Ｊ］ ． Ｅｕｒ Ｕｒｏｌ，２０１５，６７（４）：６９２ —７０１． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｅｕｒｕｒｏ． ２０１４． ０７． ０１１．

１３　 Ｓｈａｒｐｅ ＲＭ． Ｐａｔｈｗａｙｓ ｏｆ ｅｎｄｏｃｒｉｎｅ ｄｉｓｒｕｐｔｉｏｎ ｄｕｒｉｎｇ ｍａｌｅ ｓｅｘｕａｌ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｍａｓｃｕｌｉｎｉｚａｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｂｅｓｔ Ｐｒａｃｔ Ｒｅｓ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏ
ｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ，２００６，２０（１）：９１—１１０． ＤＯＩ： １０． １０１６ ／ ｊ． ｂｅｅｍ． ２００５． ０９． ００５．

１４　 王小林，张文，周学锋．儿童真两性畸形的诊断与外科处理探讨［Ｊ］ ．临床小儿外科杂志，２００８，７（４）：４１ —４２． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／
ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２００８． ０４． ０１４．
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Ｗａｎｇ ＸＬ，Ｚｈａｎｇ Ｗ，Ｚｈｏｕ ＸＦ． Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｓｕｒｇｅｒｙ ｏｆ ｔｒｕｅ ｈｅｒｍａｐｈｒｏｄｉｔｉｓｍ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２００８，７（４）：４１—４２．
ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２００８． ０４． ０１４．

１５　 Ｎｉｓｔａｌ Ｍ，Ｐａｎｉａｇｕａ Ｒ，ＧｏｎｚａｌｅｚＰｅｒａｍａｔｏ Ｐ，ｅｔ ａｌ． Ｐｅｒｓｐｅｃｔｉｖｅｓ ｉｎ Ｐｅｄｉａｔｒｉｃ Ｐａｔｈｏｌｏｇｙ，Ｃｈａｐｔｅｒ ７． Ｏｖｏｔｅｓｔｉｃｕｌａｒ ＤＳＤ （Ｔｒｕｅ Ｈｅｒ
ｍａｐｈｒｏｄｉｔｉｓｍ）［Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ Ｄｅｖ Ｐａｔｈｏｌ，２０１５，１８（５）：３４５—３５２． ＤＯＩ：１０． ２３５０ ／ １４ —０４ —１４６６ —ＰＢ． １．

１６　 Ｈｒａｂｏｖｓｚｋｙ Ｚ，Ｈｕｔｓｏｎ ＪＭ． Ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｍｐｒｉｎｔｉｎｇ ｏｆ ｔｈｅ ｂｒａｉｎ ｉｎ ａｎｉｍａｌ ｍｏｄｅｌｓ ａｎｄ ｈｕｍａｎｓ ｗｉｔｈ ｉｎｔｅｒｓｅｘ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ： ｒｅｖｉｅｗ ａｎｄ ｒｅｃ
ｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｓ［Ｊ］ ． Ｊ Ｕｒｏｌ，２００２，１６８（５）：２１４２ —２１４８． ＤＯＩ：１０． １０９７ ／ ０１． ｊｕ． ０００００３４４２４． ５５５９５． ３３．

１７　 Ｋｅａｒｓｅｙ Ｉ，Ｈｕｔｓｏｎ ＪＭ． Ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ （ＤＳＤ）： ｎｏｔ ｏｎｌｙ ｂａｂｉｅｓ ｗｉｔｈ ａｍｂｉｇｕｏｕｓ ｇｅｎｉｔａｌｉａ． Ａ ｐｒａｃｔｉｃａｌ ｇｕｉｄｅ ｆｏｒ ｓｕｒ
ｇｅｏｎｓ［Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ Ｉｎｔ，２０１７，３３（３）：３５５—３６１． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ００３８３ —０１６ —４０３６ —５．

１８　 沈剑，毕允力．腹腔镜结合膀胱镜手术治疗苗勒管永存综合征［ Ｊ］ ．临床小儿外科杂志，２０１３，１２（２）：１０７ —１０９． ＤＯＩ：１０．
３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１３． ０２． ００９．
Ｓｈｅｎ Ｊ，Ｂｉ ＹＬ． Ｌａｐａｒｏｓｃｏｐｉｃ ａｎｄ ｃｙｓｔｏｓｃｏｐｉｃ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔｓ ｏｆ ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｄｕｃｔ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１３，１２（２）：１０７ —
１０９． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１３． ０２． ００９．

１９　 Ｋｏｌｅｓｉｎｓｋａ Ｚ，Ａｈｍｅｄ ＳＦ，Ｎｉｅｄｚｉｅｌａ Ｍ，ｅｔ ａｌ． Ｃｈａｎｇｅｓ ｏｖｅｒ ｔｉｍｅ ｉｎ ｓｅｘ ａｓｓｉｇｎｍｅｎｔ ｆｏｒ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓ，
２０１４，１３４（３）：ｅ７１０ —７１５． ＤＯＩ： １０． １５４２ ／ ｐｅｄｓ． ２０１４ —１０８８．

２０　 Ｂｒｏｗｎ Ｊ，Ｗａｒｎｅ Ｇ． Ｐｒａｃｔｉｃａｌ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｔｈｅ ｉｎｔｅｒｓｅｘ ｉｎｆａｎｔ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ，２００５，１８（１）：３ —２３．
２１　 ＬｕｃａｓＨｅｒａｌｄ Ａ，Ｂｅｒｔｅｌｌｏｎｉ Ｓ，Ｊｕｕｌ Ａ，ｅｔ ａｌ． Ｔｈｅ ｌｏｎｇｔｅｒｍ ｏｕｔｃｏｍｅ ｏｆ ｂｏｙｓ ｗｉｔｈ ｐａｒｔｉａｌ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ａｎｄ ａ ｍｕｔａ

ｔｉｏｎ ｉｎ ｔｈｅ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｒｅｃｅｐｔｏｒ ｇｅｎｅ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ，２０１６，１０１（１１）：３９５９—３９６７． ＤＯＩ：１０． １２１０ ／ ｊｃ． ２０１６ —１３７２．
２２　 Ｓｕｎｇ Ｖ，Ｈｕｔｓｏｎ ＪＭ． Ａ ｎｏｖｅｌ ｗａｙ ｔｏ ｄｉａｇｎｏｓｅ ｃｙｓｔｉｃ ｆｉｂｒｏｓｉｓ ｉｎ ｔｈｅ ｎｅｏｎａｔｅ ｗｉｔｈ ａ ｂｏｗｅｌ ｏｂｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ ｐｏｓｓｉｂｌｅ ｍｅｃｏｎｉｕｍ ｉｌｅｕｓ

［Ｊ］ ． Ｊ Ｐａｅｄｉａｔｒ Ｃｈｉｌｄ Ｈｅａｌｔｈ，２００３，３９（９）：７２０．
２３　 Ｒｏｔｍａｎ Ａ，Ｈｕｔｓｏｎ Ｊ． Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｕｎｉｌａｔｅｒａｌ ａｂｓｅｎｃｅ ｏｆ ｔｈｅ ｖａｓ ｄｅｆｅｒｅｎｓ［Ｊ］ ． ＡＮＺ Ｊ Ｓｕｒｇ，２０１０，８０（３）：１９７ —１９８． ＤＯＩ：１０． １１１１ ／ ｊ．
１４４５ —２１９７． ２０１０． ０５２３２． ｘ．

２４　 Ｋｏｌｏｎ ＴＦ，Ｈｅｒｎｄｏｎ ＣＤ，Ｂａｋｅｒ ＬＡ，ｅｔ ａｌ． Ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ｃｒｙｐｔｏｒｃｈｉｄｉｓｍ： ＡＵＡ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅ［Ｊ］ ． Ｊ Ｕｒｏｌ，２０１４，１９２（２）：
３３７ —３４５． ＤＯＩ： １０． １０１６ ／ ｊ． ｊｕｒｏ． ２０１４． ０５． ００５．

２５　 Ｈｅｓｔｅｒ ＡＧ，Ｋｏｇａｎ ＳＪ． Ｔｈｅ ｐｒｏｓｔａｔｉｃ ｕｔｒｉｃｌｅ： Ａｎ ｕｎｄｅｒｒｅｃｏｇｎｉｚｅｄ ｃｏｎｄｉｔｉｏｎ ｒｅｓｕｌｔｉｎｇ ｉｎ ｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｔ ｍｏｒｂｉｄｉｔｙ ｉｎ ｂｏｙｓ ｗｉｔｈ ｂｏｔｈ ｈｙ
ｐｏｓｐａｄｉａｓ ａｎｄ ｎｏｒｍａｌ ｅｘｔｅｒｎａｌ ｇｅｎｉｔａｌｉａ［Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｕｒｏｌ，２０１７，１３（５）：４９２ ｅ１—４９２ ｅ５． ＤＯＩ： １０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｕｒｏｌ． ２０１７． ０１． ０１９．

２６　 Ｌｅｅ ＹＳ，Ｋｉｍ ＳＷ，Ｈａｎ ＳＷ． Ｄｉｆｆｅｒｅｎｔ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔｓ ｆｏｒ ｐｒｅｐｕｂｅｒｔａｌ ｅｐｉｄｉｄｙｍｉｔｉｓ ｂａｓｅｄ ｏｎ ａ ｐｒｅｅｘｉｓｔｉｎｇ ｇｅｎｉｔｏｕｒｉｎａｒｙ ａｎｏｍａｌｙ ｄｉａｇ
ｎｏｓｉｓ［Ｊ］ ． ＰＬｏＳ Ｏｎｅ，２０１８，１３（４）：ｅ０１９４７６１． ＤＯＩ：１０． １３７１ ／ ｊｏｕｒｎａｌ． ｐｏｎｅ． ０１９４７６１．

（收稿日期：２０１８—１１ —２６）

本文引用格式：唐达星． ４６ＸＹ性别发育基本过程相关异常的发生及处理建议［ Ｊ］ ． 临床小儿外科杂志，２０１９，１８（３）：１６１ —
１６６． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１９． ０３． ００１．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｔａｎｇ ＤＸ． Ｔｈｅ ｏｃｃｕｒｒｅｎｃｅ ｏｆ ｉｎｉｔｉａｌ ｐｒｏｃｅｓｓ ｏｆ ４６ＸＹ ｓｅｘ ａｂｎｏｒｍａｌ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｎｄ ｔｈｅ ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇ ｍａｎａｇｅ
ｍｅｎｔ ｓｕｇｇｅｓｔｉｏｎｓ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１９，１８（３）：１６１—１６６． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１９． ０３． ００１．

本刊对表格版式的要求

本刊对表格的版式要求如下：

（１）在文中的位置：表格需紧接相关一段文字，不串文，不腰截文字，不宜出现在讨论段中。
（２）表序和表题：需有中英文表题，表题在表格上方居中排，不用标点，停顿处转行，转行的文字左右居

中。 表题不得与表分排在两页上。

（３）表头：纵标目在每栏上方居中排。 标目词若需转行，同一表内各栏直转或横转必须一致。
（４）表格转行： ①直表转栏排：凡表内谓语项目较少、主语项目较多而致全表横短竖长时，为了节省版面

和美观，可将表转成左右两栏来排。 两栏之间用双正线隔开（双线之间距为 １ ｍｍ），转栏后重复排表头。
②横表分段排：凡表内主语项目较少、谓语项目较多而致全表横长竖短时，可将表转成上下两段来排。 两段
之间用双正线隔开，下方的一段重复排主语纵、横标目。


