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４６ＸＹ性别发育异常的性腺处理

杨　 屹　 殷晓鸣

【摘要】 　 性分化异常是指先天性染色体、性腺和表型性别的发育异常或不匹配。 根据芝加哥会议
分型，４６ＸＹ ＤＳＤ是病因最复杂的一类性分化异常。 目前 ４６ＸＹ ＤＳＤ患者的性腺处理仍存在一定争议。
本文通过文献复习结合笔者临床经验，从性腺活检及探查、性腺恶变风险、性腺随访策略、性腺切除时机

及指征等方面讨论 ４６ＸＹ ＤＳＤ的性腺处理。
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【Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ】 Ｇｏｎａｄａｌ Ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ，４６ＸＹ ／ Ｅｍｂｒｙｏ； Ｇｅｎｄｅｒ Ｉｄｅｎｔｉｔｙ

　 　 性别发育异常 ／差异（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ／ ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅｓ ｏｆ ｓｅｘ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ，ＤＳＤ）是指先天性染色体、性腺和表型
性别的发育异常或不匹配［１］ 。 ２００６ 年芝加哥会议
将性分化异常分为 ３ 类：性染色体 ＤＳＤ、４６ＸＸ ＤＳＤ
（男性化女性） 及 ４６ＸＹ ＤＳＤ （男性化不足的男
性）［１］ 。 其中 ４６ＸＹ ＤＳＤ 包括性腺（睾丸）发育异
常、雄激素合成及作用异常、重度尿道下裂和泄殖

腔外翻。 目前针对 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿的性腺处理仍
存在一定争议，内容包括 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿何时需要
接受性腺活检探查性腺恶变风险、如何随访检测性

腺恶变情况、性腺切除的指征及时机等。 出于保护

患儿生殖功能的考虑，４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿性腺处理方
案的选择也存在诸多的影响因素。 本文将在复习

相关文献的基础上，结合笔者临床经验从以下几个

方面阐述 ４６ＸＹ ＤＳＤ的性腺处理。
一、性腺活检及探查

ＤＳＤ患儿病因诊断对于治疗策略的选择非常
重要。 ４６ＸＸ ＤＳＤ 通常可以精确诊断出病因，但
４６ＸＹ ＤＳＤ 仅有 ５０％左右能诊断出明确病因［２］ 。

具有确定意义的体格检查是发现一侧或双侧性腺，

可有效排除男性化的女性患儿。 少见的情况为卵

睾下降至腹股沟区，如果性腺两极结构不对称，则

高度怀疑为卵睾组织，可通过超声检查进一步确

诊。 如果在体表均不可触及双侧睾丸，则可通过促

黄体生成素（ ｌｕｔｅｉｎｉｚｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ，ＬＨ）是否显著升高
来判断睾丸存在与否；也可通过人绒毛膜促性腺激

素（ｈｕｍａｎ ｃｈｏｒｉｏｎｉｃ ｇｏｎａｄｏｔｒｏｐｉｎ，ＨＣＧ）刺激实验来
确定是否存在功能健全的睾丸组织［２］ 。 除无睾症

外，ＨＣＧ刺激实验也可诊断 ５α还原酶缺乏（ＨＣＧ
刺激之后睾酮 ／双氢睾酮升高），还可鉴别雄激素合
成障碍（对 ＨＣＧ刺激后无睾酮升高）和雄激素受体
不敏感（ＨＣＧ刺激后睾酮升高），但确诊仍需通过基
因检测，也可通过血清苗勒氏管抑制物质和抑制素

Ｂ来确定睾丸是否存在［２，３］ 。 此外，还可采用聚合

酶链式反应（ｐｏｌｙｍｅｒａｓｅ ｃｈａｉｎ ｒｅａｃｔｉｏｎ，ＰＣＲ）法对静
脉血进行 ＤＮＡ 检测，以精确诊断 ＤＳＤ 患儿的基因
异常（尤其是雄激素受体以及酶的异常）。 如果通
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过以上检查结果仍不能确诊，则可行腹腔探查、腹

腔镜探查及性腺活检进一步诊断，其中活检需要沿

性腺长轴纵向深部取材。 混合性腺发育不全的条

纹性腺可依据冰冻结果诊断，其他诊断则需依据石

蜡切片结果。 只有获得最终病理结果及性别认定

后，才能进行性腺或生殖器官的切除。

二、４６ＸＹ ＤＳＤ性腺恶变风险
生殖细胞肿瘤（ ｇｅｒｍ ｃｅｌｌ ｔｕｍｏｒｓ，ＧＣＴｓ）癌前病

变包括原位生殖细胞肿瘤（ｇｅｒｍ ｃｅｌｌ ｎｅｏｐｌａｓｉａ ｉｎ ｓｉ
ｔｕ，ＧＣＮＩＳ）、小管内生殖细胞肿瘤（ ｉｎｔｒａｔｕｂｕｌａｒ ｇｅｒｍ
ｃｅｌｌ ｎｅｏｐｌａｓｉａ，ＩＴＧＣＮ）和性腺母细胞瘤（ ｇｏｎａｄｏｂｌａｓ
ｔｏｍａ，ＧＢ）。 原位癌（ ｃａｒｃｉｎｏｍａｉｎｓｉｔｕ，ＣＩＳ）仅发生
于分化很好且包含曲细精管的睾丸组织。 对于各

种男性化不足综合征患儿，由于其性腺分化良好，

因此仅有可能发生 ＣＩＳ而不发生 ＧＢ。 ＧＢ主要见于
未分化的性腺组织及原始性腺索，几乎都发生在含

有 Ｙ染色体物质的发育不良性腺，可在出生时存
在，也可在生后一段时间内出现，其中 ５０％左右将
发展为恶性肿瘤。 对于 ＧＢ，如果出现部分睾丸分化
也可发生 ＣＩＳ。 ＧＢ包含生殖细胞、基质以及未成熟
支持细胞，可有钙化。 单纯 ＧＢ 并非恶性肿瘤，不发
生转移，但可以转为恶性生殖细胞瘤或精原细胞

瘤；若 ＧＢ侵及性腺基质，女性可出现无性细胞瘤，
男性可出现精原细胞瘤。

ＧＣＴ肿瘤风险分层（表 １）：ＧＣＴ 风险等级是由
预防性切除的性腺或活检获得的 ＧＣＮＩＳ ／ ＧＢ 结果推
测得来的，但并不清楚 ＧＣＮＩＳ ／ ＧＢ转化为恶性肿瘤的
机率。 ４６ＸＹ ＤＳＤ中 ＧＣＴ风险分层如下： ①完全性
腺不发育和部分性腺发育不全：４６ＸＹ 完全性腺不

发育性腺肿瘤发生率为 １５％～ ５０％ ，而 ４６ＸＹ 部分
性腺发育不全性腺肿瘤发生率为 １６％～ ３０％ ［４ － ７］ 。

Ｄｅｎｙｄｒａｓｈ综合征和 Ｆｒａｓｉｅｒ综合征表现为性腺发育
不全和肾脏病变，这两种综合征的发生是由于

Ｗｉｌｍｓ肿瘤抑制基因（Ｗｉｌｍｓ ｔｕｍｏｒ ｓｕｐｐｒｅｓｓｏｒ ｇｅｎｅ，
ＷＴ１）发生突变而引起，其中合并 ＷＴ１ 基因突变的
４６ＸＹ性腺发育不全患儿性腺肿瘤发生率可达 ４０％
～６０％ ［８，９］ 。 部分和完全性腺发育不全最易发生的

性腺肿瘤为 ＧＢ［８］ 。 尽管肿瘤常在青春期后发生，
但是有些性腺发育不全患儿在婴儿期就可出现性

腺肿瘤［５，１０ － １２］ 。 ②卵睾 ＤＳＤ：在卵睾 ＤＳＤ中生殖细
胞肿瘤发生取决于性腺分化程度及是否存在 Ｙ 染
色体物质［１３］ 。 然而 ４６ＸＹ 卵睾性腺恶变风险率较
低，为 ２％～ １０％ ［５，８，１３］ 。 ③睾酮合成障碍性腺恶变
率低（ ＜ ５％ ） ［４］ 。 性别发育异常共识中报道 １７β
ＨＳＤ３（１７βｈｙｄｒｏｘｙｔｅｒｏｉｄ ｄｅｈｙｄｒｏｇｅｎａｓｅ）缺乏肿瘤发
生率高达 ２８％ ，但是该数据仅基于 ７ 例 １７βＨＳＤ３
缺乏的患儿，且其中有 ２ 例出现了睾丸肿瘤［１］ 。 ④
原来认为完全雄激素受体不敏感的恶变率为 ９％～
２２％ ，最近报道的结果为 ０． ８％～ ２％ ，仅仅比隐睾略
高［１４，１５］ 。 最常见的肿瘤为精原细胞瘤、性腺母细胞

瘤，小管内生殖细胞瘤和支持细胞瘤。 ⑤部分雄激
素受体不敏感比完全雄激素受体不敏感者性腺肿瘤

的发生率高，达 １５％ ，隐睾未治疗者患 ＧＣＴ风险高达
５０％ ，而部分雄激素受体不敏感阴囊内睾丸者患肿瘤
风险尚不清楚，但还有发生乳腺癌的风险［１６］ 。

三、随访检测性腺恶变

腹腔性腺需要移出腹腔，放到腹股沟（最好是

阴囊）内，以便监测恶变。 如不能移出腹腔，则需切

表 １　 ＤＳＤ患儿 ＧＣＴ风险的总体发生率和治疗建议
Ｔａｂｌｅ １　 Ｏｖｅｒａｌｌ ｏｃｃｕｒｒｅｎｃｅ ｒａｔｅ ｏｆ ＧＣＴ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｒｅｃｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｓ ｉｎ ＤＳＤ ｃｈｉｌｄｒｅｎ

风险等级 病情 风险发生率（％ ） 治疗建议 研究文献数 患儿例数

高风险

ＧＤａ，（Ｙ ＋ ） ｂ，腹腔内性腺 １５ ～ ３５ 性腺切除ｃ １２ ＞ ３５０

Ｆｒａｓｉｅｒ综合征 ６０ 性腺切除ｃ １ １５

ＤｅｎｙｓＤｒａｓｈ综合征（Ｙ ＋ ） ｂ ４０ 性腺切除ｃ １ ５

ＰＡＩＳ（非阴囊性腺） ５０ 性腺切除ｃ ３ ８０

中等风险 １７βＨＳＤ３ 缺乏 １５ ～ ２８？ 密切随访 ／活检？ ２ ７

低风险
ＣＡＩＳ（阴囊内性腺） ０． ８ ～ ２ 活检ｄ 和？？？ ３ １２０

卵睾 ＤＳＤ ２． ６ ～ ３ 切除睾丸组织？ ３ ４２６

未知

５α还原酶缺乏 ？ 未解决 １ ３

间质细胞发育不良 ？ 未解决 １ ２

ＧＤ（Ｙ ＋ ） ｂ，阴囊内 ？ 活检ｄ，如果有 ＣＩＳ：放疗（？） ０ ０

ＰＡＩＳ，阴囊内性腺 ？ 活检ｄ，如果有 ＣＩＳ：放疗（？） ０ ０

　 注　 ａＧＤ：性腺发育不全（包括 ４６ＸＹ，４５Ｘ ／ ４６ＸＹ，混合、部分、完全性腺发育不全）。ｂＧＢＹ区阳性，包括 ＴＳＰＹ基因。ｃ 在诊断时。ｄ 在青春期，需
要检查 ３０ 个曲细精管，诊断依赖于 ＯＣＴ３ ／ ４ 免疫组化染色。ＰＡＩＳ：部分雄激素不敏感综合征；ＣＡＩＳ：完全雄激素不敏感综合征；ＣＩＳ：原位癌
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除性腺。 目前尚无可信且特异度较高的方法检测

存在恶变风险的性腺发生恶变［１５］ 。 建议 ＤＳＤ 阴囊
内睾丸自青春期开始后每月进行自检［１４］ 。 位于阴

囊内或腹股沟的性腺可通过超声检查，建议从青春

后期开始每年超声随访性腺状况。 尽管不能通过

超声诊断原位癌，但可检测到睾丸实质回声不规则

及微结石的存在（但二者对于 ＣＩＳ 并无特异诊断价
值）［１７，１８］ 。 性腺活检结果虽然特异度较高，但较容

易遗漏性腺肿瘤。

除了影像学检查及性腺活检，还有一些肿瘤标

志物可提示性腺恶变。 目前临床应用的肿瘤标志

物除 ＨＣＧ和甲胎蛋白（ａｌｐｈａｆｅｔｏｐｒｏｔｅｉｎ，ＡＦＰ）外，还
包括八聚物－结合转录因子 ＯＣＴ３ ／ ４（ｏｃｔａｍｅｒｂｉｎｄｉｎｇ
ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆａｃｔｏｒ ＯＣＴ３ ／ ４）、Ｙ染色体上的睾丸特异
蛋白 ＴＳＰＹ （ ｔｅｓｔｉｓｓｐｅｃｉｆｉｃ ｐｒｏｔｅｉｎ ｏｎ Ｙ） 和 ＷＴ１。
ＯＣＴ３ ／ ４ 为核转录因子，在人类胚胎和干细胞中表
达，是 ＣＩＳ、ＧＢ、ＧＣＴ 的病理标志物，成熟细胞中无
ＯＣＴ３ ／ ４ 表达。 由于 ＯＣＴ３ ／ ４ 还可作为胚胎标志物，
因此可在孕晚期及生后早期检测到，ＤＳＤ 患儿 ６ 个
月后外观正常的生殖细胞也可表达 ＯＣＴ３ ／ ４，为成熟
延迟的表现［１９，２０］ 。 为区分成熟延迟和癌前病变，可

检测干细胞因子（ｓｔｅｍ ｃｅｌｌ ｆａｃｔｏｒ ＳＣＦ）和 ｃＫＩＴ配体
（ｃＫＩＴ ｌｉｇａｎｄ ＫＩＴＬＧ），后者为早期生殖细胞恶变的
一个特异性标志物，仅在性腺 ＩＴＧＣＮ 或 ＧＢ 中可检
测到。 ＤＳＤ患儿发生 ＧＢ 与 Ｙ 染色体 ＧＢＹ 区的存
在（ｇｏｎａｄｏｂｌａｓｔｏｍａ ｒｅｇｉｏｎ ｏｎ Ｙ ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ）高度相
关，ＴＳＰＹ的激活和表达可导致 ＣＩＳ ／ ＧＢ的发生［１６］ 。

四、性腺切除指征及时机

性别选择后，需要切除与选择性别不一致的性

腺。 此外，需要切除存在 Ｙ 染色体物质的条纹性腺
（４６ＸＹ完全性腺发育不全、混合性腺发育不全），
以防止恶变的发生。 按女性抚养的雄激素合成障

碍患儿必须在青春期前切除睾丸，以防止发生男性

化［２１］ 。 对于完全雄激素不敏感的患儿，由于睾丸可

产生雌二醇，而雌二醇可导致女性化表型的转变，

可保留睾丸在原位直至青春期结束以利于骨骼及

乳腺的发育［２２］ 。 如果是部分雄激素不敏感，青春期

时可发生男性化，因此一经诊断即可行性腺切除。

如果是卵睾，切除与选择性别不一致的性腺部分需

要根据术中冰冻结果确认后，再行完全切除，术后

可以通过 ＨＣＧ ／人绝经期促性腺激素（ｈｕｍａｎ ｍｅｎｏ
ｐａｕｓａｌ ｇｏｎａｄｏｔｒｏｐｉｎ，ＨＭＧ）刺激实验来确定睾丸或
卵巢组织是否切除完全。 对于睾丸和卵巢分界不

清者，建议切除整个性腺。 位于阴囊的发育不良睾

丸有恶变的风险，因此建议在青春期时行睾丸活

检，如果存在原位癌或小管内生殖细胞瘤，建议保

留睾丸并行低剂量放疗。

关于睾丸切除的时间（青春期前还是青春期

后）仍存在争议，很大程度上取决于预期的恶变风

险。 由于肿瘤多发生在青春期后，一些人主张延迟

手术，但前提是可以安全监测性腺状况。 对于合并

的腹股沟疝或存在性腺相关心理问题的患儿则更

多主张青春期前接受手术。 此外，青春期开始后可

能会出现与最初选择性别不一致的男性化或女性

化者，为避免此类现象发生，青春期前切除性腺可

能是更好的选择。 对于完全性腺发育不全或部分

性腺发育不全者，如果腹腔内性腺不能下降至易于

监测的部位时需行切除［１４，１６］ 。 完全雄激素受体不

敏感恶变风险低，青春期后延迟切除性腺已经被广

泛接受，但有一些成年女性不同意切除性腺，则需

要将腹腔性腺放置在一个更表浅的位置［２３］ 。 睾酮

合成障碍性腺恶变率较低（１％ ～ １５％ ），但对于
４６ＸＹ ＤＳＤ睾酮合成障碍完全女性外生殖器且选择
女性性别者，仍建议儿童期切除睾丸以防止恶变。

对于任何未成年人性腺切除手术，除非有健康风险

（如发育不良性腺的恶变风险），或通过治疗也不可

能恢复生育功能的情况，其他情况的处理应该慎重。

对于性腺切除的决定应该做到个体化，并充分

考虑社会心理因素。 目前已有报道的程序化风险

因素（包括年龄、性腺位置、ＴＳＰＹ 阳性检测结果、外
生殖器表型）还未能被广泛接受用于临床决策。 随

着越来越多与 ＤＳＤ病因相关的基因被识别，可能会
逐步衍生出恶性 ＧＣＴ 筛查和预防的特异性基因诊
断方法。 预防性性腺切除的利弊分析需要综合考

虑可供选择的筛查手段及其成功率，同时能够基本

确定对应的早期治疗策略。 对于保留性腺的 ＤＳＤ
患儿，影像学监测腹腔内性腺 ＧＣＴ的结果是不可靠
的，可在活检时将性腺放置在腔镜 Ｔｒｏｃａｒ 部位或腹
股沟，以便检查。

五、出于生殖能力考虑的性腺处理方案选择

以前我们认为，几乎所有的 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿都
没有生育功能，但有学者研究发现卵睾 ＤＳＤ、Ｄｅｎｙｓ
Ｄｒａｓｈ 综合征等 ＤＳＤ 患儿的性腺中存在生殖细
胞［２４］ ；所以 ４６ＸＹ ＤＳＤ患儿性腺处理也应尽可能保
留患儿生育功能。 不同类型 ＤＳＤ 患儿性腺处理方
案选择如下： ①４６ＸＹ 完全（单纯）性腺发育不全
（Ｓｗｙｅｒ综合征）：此类患儿没有生育功能，因双侧性
腺恶变风险高，需要切除双侧条纹性腺；如按女性



-170- 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

抚养，可通过赠卵完成生育。 ②４６ＸＹ 混合性腺发
育不全：不论选择男性还是女性，此类患儿通常不

育。 如果选择男性性别，可行睾丸下降固定术，需

在严密监测性腺肿瘤发生（定期体检及超声检查）

及预防性性腺切除加雄激素替代两种方案间进行

选择。 ③４６ＸＹ 卵睾 ＤＳＤ：卵睾的卵巢组织发育更
正常，而睾丸组织常发育不良，少有正常的生殖细

胞。 如果内生殖器正常，按女性抚养有保留生育能

力的可能［２５］ 。 按男性抚养，通过取精和细胞内精子

注射技术也曾有成功生育的先例。 如果按女性抚

养，所有睾丸和午非氏管结构都需要切除。 对于卵

睾则需切除睾丸部分，术后可以通过 ＨＣＧ刺激实验
确定睾丸组织是否切除完全。 对于睾丸和卵巢分

界不清者，建议切除性腺。 尽管可能需要接受激素

替代治疗，但保留的卵巢组织在青春期可能有正常

的卵巢功能。 对于按女性抚养者也需要监测性腺

发生肿瘤的风险。 如选择男性性别，需切除所有卵

巢和苗勒氏管结构，由于性腺恶变风险高且没有生

育可能，需要考虑青春期性腺切除并接受激素替代

治疗；如果保留性腺，至少需要长期超声监测性腺

恶变风险。 对于阴囊内的发育不良性腺建议青春

期活检，如果有睾丸 ＣＩＳ，建议冷冻精子并行低剂量
放疗。 无论选择哪种性别，青春期需要根据残余性

腺组织的功能确定是否需要行激素替代治疗。 ④
１７β羟类固醇氧化还原酶（３ 型）缺乏：目前为止，
１７β羟类固醇氧化还原酶对于男性性别认定的证据
支持等级略低于 ５α还原酶，且 １７βＨＳＤ３ 有中等风
险发生生殖细胞肿瘤，且至今无生育个案的报道。

因此，在合适的情况下也可以选择女性性别，如一

直按女性抚养，青春期前可选择切除睾丸，或者阻

断青春期直至患儿自己有能力做出决定时为止。

如保留睾丸则需监测恶变。 ⑤完全雄激素受体不
敏感：大脑无雄激素化，患儿出现典型的女性性别

认定、性行为及性取向。 外生殖器不需接受整形手

术，性腺切除后需接受激素替代治疗。 ⑥部分雄激
素受体不敏感按女性抚养者的性别焦虑高于按男

性抚养者（２０％ ｖｓ． ７％ ） ［２６］ 。 但大多数部分雄激素
受体不敏感患儿的性别身份和性别认定一致［２７］ 。

部分雄激素受体不敏感患儿对生殖器重建及性生

活质量不满意的情况很常见。 如果阴茎对睾酮的

反应好可选择男性，如睾酮治疗无效则可选择女

性。 ⑦５α还原酶缺乏：由于出生时为女性外生殖器
外观，青春期前大多按女性抚养，青春期发生男性

化后 ５６％～ ６３％患儿性别身份从女性转为男性，且

选择男性性别可能保留生育能力，因此通常建议选

择男性性别。 如保留睾丸，青春期通常不需激素替

代治疗。 ⑧苗勒氏管永存综合征：患儿均为男性表
型，性别认定为男性，需行睾丸固定术。 苗勒氏管

永存综合征患儿存在长期隐睾可导致生殖细胞成

熟异常、曲细精管萎缩、间质纤维化和严重的间质

细胞发育不良，生精细胞从精原细胞成熟为初级精

母细胞的过程可能发生障碍；此外，还可能会出现

附睾和输精管异常导致的梗阻性无精。 苗勒氏管

永存综合征患儿常需依赖辅助生殖技术（ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ
ｒｅｐｒｏｄｕｃｔｉｏｎ ｔｅｃｈｎｉｑｕｅ，ＡＲＴ）保留生育能力。

总之，对于 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿性腺处理的决定应
该个体化，需综合考虑性腺恶变风险、生殖潜能以

及性心理认定。 由于 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿的睾丸存在
一定功能，因此更多学者建议选择男性性别，而对

性腺的处理通常应与所选性别一致。 现在更多学

者倡导患儿自己决定性别。 目前建议性腺切除的

指征包括： ①（早期）生殖细胞癌； ②（预期）性腺分
泌激素有反向作用； ③患儿自检或影像监测性腺恶
变的依从性差，且患儿要求切除性腺； ④存在 Ｙ 染
色体物质的条纹性腺（包括完全性腺发育不全、混

合性腺发育不全）。 而睾丸切除的最佳时间（青春

期前还是青春期后）仍存争议，主要取决于预期的

恶变风险。
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７４１． ＤＯＩ：１０． １１１１ ／ ｊ． １４７１ —０５２８． ２００８． ０１７０３． ｘ．

８　 Ｐｌｅｓｋａｃｏｖａ Ｊ，Ｈｅｒｓｍｕｓ Ｒ，Ｏｏｓｔｅｒｈｕｉｓ ＪＷ，ｅｔ ａｌ． Ｔｕｍｏｒ ｒｉｓｋ ｉｎ
ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［ Ｊ］ ． Ｓｅｘ Ｄｅｖ，２０１０，４（４ — ５）：
２５９ —２６９． ＤＯＩ：１０． １１５９ ／ ０００３１４５３６．

９　 ＭａｃＬａｕｇｈｌｉｎ ＤＴ，Ｄｏｎａｈｏｅ ＰＫ． Ｓｅｘ ｄｅｔｅｒｍｉｎａｔｉｏｎ ａｎｄ ｄｉｆｆｅｒ
ｅｎｔｉａｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｎ Ｅｎｇｌ Ｊ Ｍｅｄ，２００４，３５０（４）：３６７ —３７８． ＤＯＩ：
１０． １０５６ ／ ＮＥＪＭｒａ０２２７８４．

１０　 Ｐａｔｅｌ ＰＲ，Ｐａｐｐａｓ Ｊ，Ａｒｖａ ＮＣ，ｅｔ ａｌ． Ｅａｒｌｙ ｐｒｅｓｅｎｔａｔｉｏｎ ｏｆ ｂｉ
ｌａｔｅｒａｌ ｇｏｎａｄｏｂｌａｓｔｏｍａｓ ｉｎ ａ ＤｅｎｙｓＤｒａｓｈ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ｐａ
ｔｉｅｎｔ： ａ ｃａｕｔｉｏｎａｒｙ ｔａｌｅ ｆｏｒ ｐｒｏｐｈｙｌａｃｔｉｃ ｇｏｎａｄｅｃｔｏｍｙ［ Ｊ］ ． Ｊ
Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ，２０１３，２６ （９ — １０）：９７１ — ９７４．
ＤＯＩ：１０． １５１５ ／ ｊｐｅｍ—２０１２ —０４０９．

１１　 Ｏｌｓｅｎ ＭＭ，Ｃａｌｄａｍｏｎｅ ＡＡ，Ｊａｃｋｓｏｎ ＣＬ，ｅｔ ａｌ． Ｇｏｎａｄｏｂｌａｓ
ｔｏｍａ ｉｎ ｉｎｆａｎｃｙ： ｉｎｄｉｃａｔｉｏｎｓ ｆｏｒ ｅａｒｌｙ ｇｏｎａｄｅｃｔｏｍｙ ｉｎ ４６ＸＹ
ｇｏｎａｄａｌ ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｓｕｒｇ，１９８８，２３（３）：２７０
—２７１．

１２　 Ｗｕｎｓｃｈ Ｌ，Ｈｏｌｔｅｒｈｕｓ ＰＭ，Ｗｅｓｓｅｌ Ｌ，ｅｔ ａｌ． Ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｄｉｓ
ｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｔ ｒｉｓｋ ｏｆ ｇｏｎａｄａｌ ｔｕｍｏｕｒ ｄｅｖｅｌ
ｏｐｍｅｎｔ： ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｂａｓｅｄ ｏｎ ｌａｐａｒｏｓｃｏｐｉｃ ｂｉｏｐｓｙ ａｎｄ ｍｏ
ｌｅｃｕｌａｒ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ［Ｊ］ ． ＢＪＵ Ｉｎｔ，２０１２，１１０（１１）：Ｅ９５８ —９６５．
ＤＯＩ：１０． １１１１ ／ ｊ． １４６４ —４１０Ｘ． ２０１２． １１１８１． ｘ．

１３　 Ｓｃｕｌｌｙ ＲＥ． Ｇｏｎａｄｏｂｌａｓｔｏｍａ：ａ ｇｏｎａｄａｌ ｔｕｍｏｒ ｒｅｌａｔｅｄ ｔｏ ｔｈｅ
ｄｙｓｇｅｒｍｉｎｏｍａ （ ｓｅｍｉｎｏｍａ） ａｎｄ ｃａｐａｂｌｅ ｏｆ ｓｅｘｈｏｒｍｏｎｅ
ｐｒｏｄｕｃｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｃａｎｃｅｒ，１９５３，６（３）：４５５ —４６３．

１４　 Ｃｏｏｌｓ Ｍ，Ｌｏｏｉｊｅｎｇａ ＬＨ，Ｗｏｌｆｆｅｎｂｕｔｔｅｌ ＫＰ，ｅｔ ａｌ． Ｍａｎａｇｉｎｇ
ｔｈｅ ｒｉｓｋ ｏｆ ｇｅｒｍ ｃｅｌｌ ｔｕｍｏｕｒｉｇｅｎｅｓｉｓ ｉｎ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅ
ｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｐａｔｉｅｎｔｓ ［ Ｊ］ ． Ｅｎｄｏｃｒ Ｄｅｖ，２０１４，２７ （２）：１８５ —
１９６． ＤＯＩ：１０． １１５９ ／ ０００３６３６４２．

１５　 Ｄｅａｎｓ Ｒ，Ｃｒｅｉｇｈｔｏｎ ＳＭ，Ｌｉａｏ ＬＭ，ｅｔ ａｌ． Ｔｉｍｉｎｇ ｏｆ ｇｏｎａｄｅｃ
ｔｏｍｙ ｉｎ ａｄｕｌｔ ｗｏｍｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｍｐｌｅｔｅ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ
ｓｙｎｄｒｏｍｅ： ｐａｔｉｅｎｔ ｐｒｅｆｅｒｅｎｃｅｓ ａｎｄ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｅｖｉｄｅｎｃｅ［ Ｊ］ ．
Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ （Ｏｘｆ），２０１２，７６（６）：８９４ — ８９８． ＤＯＩ：１０．
１１１１ ／ ｊ． １３６５ —２２６５． ２０１２． ０４３３０． ｘ．

１６　 Ｃｏｏｌｓ Ｍ，Ｄｒｏｐ ＳＬ，Ｗｏｌｆｆｅｎｂｕｔｔｅｌ ＫＰ，ｅｔ ａｌ． Ｇｅｒｍ ｃｅｌｌ ｔｕｍｏｒｓ
ｉｎ ｔｈｅ ｉｎｔｅｒｓｅｘ ｇｏｎａｄ： ｏｌｄ ｐａｔｈｓ，ｎｅｗ ｄｉｒｅｃｔｉｏｎｓ ａｎｄ ｍｏｖｉｎｇ
ｆｒｏｎｔｉｅｒｓ［Ｊ］ ． Ｅｎｄｏｃｒ Ｒｅｖ，２００６，２７（５）：４６８—４８４． ＤＯＩ：１０．
１２１０ ／ ｅｒ． ２００６ —０００５．

１７　 ＥｌｚｉｎｇａＴｉｎｋｅ ＪＥ，Ｓｉｒｒｅ ＭＥ，Ｌｏｏｉｊｅｎｇａ ＬＨ，ｅｔ ａｌ． Ｔｈｅ ｐｒｅ
ｄｉｃｔｉｖｅ ｖａｌｕｅ ｏｆ ｔｅｓｔｉｃｕｌａｒ ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ ｆｏｒ ｃａｒｃｉ
ｎｏｍａ ｉｎ ｓｉｔｕ ｏｆ ｔｈｅ ｔｅｓｔｉｓ ｉｎ ｍｅｎ ａｔ ｒｉｓｋ ｆｏｒ ｔｅｓｔｉｃｕｌａｒ ｃａｎｃｅｒ
［Ｊ］ ． Ｉｎｔ Ｊ Ａｎｄｒｏｌ，２０１０，３３（４）：５９７ —６０３． ＤＯＩ：１０． １１１１ ／
ｊ． １３６５ —２６０５． ２００９． ００９９７． ｘ．

１８　 Ｋｉｍ Ｗ，Ｒｏｓｅｎ ＭＡ，Ｌａｎｇｅｒ ＪＥ，ｅｔ ａｌ． ＵＳ ＭＲ ｉｍａｇｉｎｇ ｃｏｒｒｅ
ｌａｔｉｏｎ ｉｎ ｐａｔｈｏｌｏｇｉｃ ｃｏｎｄｉｔｉｏｎｓ ｏｆ ｔｈｅ ｓｃｒｏｔｕｍ［ Ｊ］ ． Ｒａｄｉｏ

ｇｒａｐｈｉｃｓ，２００７，２７（５）：１２３９ — １２５３． ＤＯＩ：１０． １１４８ ／ ｒｇ． ２７５
０６５１７２．

１９　 Ｃｏｏｌｓ Ｍ，Ｓｔｏｏｐ Ｈ，Ｋｅｒｓｅｍａｅｋｅｒｓ ＡＭ，ｅｔ ａｌ． Ｇｏｎａｄｏｂｌａｓｔｏｍａ
ａｒｉｓｉｎｇ ｉｎ ｕｎｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｔｅｄ ｇｏｎａｄａｌ ｔｉｓｓｕｅ ｗｉｔｈｉｎ ｄｙｓｇｅｎｅｔｉｃ
ｇｏｎａｄｓ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ，２００６，９１（６）：２４０４ —
２４１３． ＤＯＩ：１０． １２１０ ／ ｊｃ． ２００５ —２５５４．

２０　 Ｃｏｏｌｓ Ｍ，ｖａｎ Ａｅｒｄｅ Ｋ，Ｋｅｒｓｅｍａｅｋｅｒｓ ＡＭ，ｅｔ ａｌ． Ｍｏｒｐｈｏｌｏｇ
ｉｃａｌ ａｎｄ ｉｍｍｕｎｏｈｉｓｔｏｃｈｅｍｉｃａｌ ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅｓ ｂｅｔｗｅｅｎ ｇｏｎａｄａｌ
ｍａｔｕｒａｔｉｏｎ ｄｅｌａｙ ａｎｄ ｅａｒｌｙ ｇｅｒｍ ｃｅｌｌ ｎｅｏｐｌａｓｉａ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ
ｗｉｔｈ ｕｎｄｅｒｖｉｒｉｌｉｚａｔｉｏｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅｓ ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｍｅｔａｂ，２００５，９０（９）：５２９５ — ５３０３． ＤＯＩ：１０． １２１０ ／ ｊｃ． ２００５
—０１３９．

２１　 Ｇｕｌíａ Ｃ，Ｂａｌｄａｓｓａｒｒａ Ｓ，Ｚａｎｇａｒｉ Ａ，ｅｔ ａｌ． Ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉ
ｔｉｖｉｔｙ ｓｙｎｄｒｏｍｅ［ Ｊ］ ． Ｅｕｒ Ｒｅｖ Ｍｅｄ Ｐｈａｒｍａｃｏｌ Ｓｃｉ，２０１８，２２
（１２）：３８７３ —３８８７． ＤＯＩ：１０． ２６３５５ ／ ｅｕｒｒｅｖ＿２０１８０６＿１５２７２．

２２　 Ｃａｒｉｌｌｏ ＡＡ，Ｄａｍｉａｎ Ｍ，Ｂｅｒｋｏｖｉｔｚ Ｇ． Ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘｕａｌ ｄｉｆ
ｆｅｒａｎｔｉａｔｉｏｎ． Ｉｎ： Ｌｉｆｓｈｉｔｚ Ｆ， ｅｄｉｔｏｒ． Ｐｅｄｉａｔｒｉｃ ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ
［Ｍ］ ． Ｎｅｗ Ｙｏｒｋ： Ｉｎｆｏｒｍａ Ｈｅａｌｔｈｃａｒｅ，２０１３：３６５ —３９０．

２３　 Ｄｈｎｅｒｔ Ｕ，Ｗüｎｓｃｈ Ｌ，Ｈｉｏｒｔ Ｏ． Ｇｏｎａｄｅｃｔｏｍｙ ｉｎ Ｃｏｍｐｌｅｔｅ
Ａｎｄｒｏｇｅｎ Ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ Ｓｙｎｄｒｏｍｅ： Ｗｈｙ ａｎｄ Ｗｈｅｎ？ ［ Ｊ］ ．
Ｓｅｘ Ｄｅｖ，２０１７，１１（４）：１７１ —１７４． ＤＯＩ： １０． １１５９ ／ ０００４７８０
８２．

２４　 Ｆｉｎｌａｙｓｏｎ Ｃ，Ｆｒｉｔｓｃｈ ＭＫ， Ｊｏｈｎｓｏｎ ＥＫ， ｅｔ ａｌ． Ｐｒｅｓｅｎｃｅ ｏｆ
ｇｅｒｍ ｃｅｌｌｓ ｉｎ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ： ｉｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｓ ｆｏｒ
ｆｅｒｔｉｌｉｔｙ ｐｏｔｅｎｔｉａｌ ａｎｄ ｐｒｅｓｅｒｖａｔｉｏｎ ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｕｒｏｌ，２０１７，１９７
（３）：９３７ —９４３． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｊｕｒｏ． ２０１６． ０８． １０８．

２５　 Ｓｃｈａｅｆｆｅｒ ＡＪ，Ｄｉａｍｏｎｄ ＤＡ． Ｐｅｄｉａｔｒｉｃ ｕｒｉｎａｒｙ ｉｎｃｏｎｔｉｎｅｎｃｅ：
Ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ， ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ， ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ［ Ｊ ］ ． Ａｆｒｉｃａｎ
Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｕｒｏｌｏｇｙ，２０１４，２０（１）：１ — １３． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ．
ａｆｊｕ． ２０１３． １０． ００１．

２６　 ＭｅｙｅｒＢａｈｌｂｕｒｇ ＨＦ． Ｇｅｎｄｅｒ ｍｏｎｉｔｏｒｉｎｇ ａｎｄ ｇｅｎｄｅｒ ｒｅａｓ
ｓｉｇｎｍｅｎｔ ｏｆ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ａｎｄ ａｄｏｌｅｓｃｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ａ ｓｏｍａｔｉｃ ｄｉｓｏｒ
ｄｅｒ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［Ｊ］ ． Ｃｈｉｌｄ Ａｄｏｌｅｓｃ Ｐｓｙｃｈｉａｔｒ Ｃｌｉｎ Ｎ
Ａｍ，２０１１，２０（４）：６３９ — ６４９． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｃｈｃ． ２０１１．
０７． ００２．

２７　 Ｍａｚｕｒ Ｔ． Ｇｅｎｄｅｒ ｄｙｓｐｈｏｒｉａ ａｎｄ ｇｅｎｄｅｒ ｃｈａｎｇｅ ｉｎ ａｎｄｒｏｇｅｎ
ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ ｏｒ ｍｉｃｒｏｐｅｎｉｓ［ Ｊ］ ． Ａｒｃｈ Ｓｅｘ Ｂｅｈａｖ，２００５，３４
（４）：４１１ —４２１． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ１０５０８ —００５ —４３４１ — ｘ．

（收稿日期：２０１８ —１１ —２７）

本文引用格式：杨屹，殷晓鸣． ４６ＸＹ性别发育异常的性
腺处理［ Ｊ］ ．临床小儿外科杂志，２０１９，１８（３）：１６７ —１７１．
ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１９． ０３． ００２．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｙａｎｇ Ｙ，Ｙｉｎ ＸＭ． Ｇｏｎａｄａｌ ｍａｎａｇｅ
ｍｅｎｔ ｉｎ ４６ＸＹ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘｕａｌ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ
Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１９，１８（３）：１６７—１７１． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１
—６３５３． ２０１９． ０３． ００２．


