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·专题·儿童性别发育异常·

４１ 例 ４６ＸＹ性别发育异常临床诊治及
基因筛查结果分析

李雪艳　 殷晓鸣　 刘　 鑫　 杨　 屹

【摘要】 　 目的　 探讨儿童 ４６ＸＹ性别发育异常的诊疗策略，并总结其诊疗经验。 　 方法　 回顾性
分析 ４１ 例 ２０１１ 年 ９ 月至 ２０１８ 年 １１ 月于中国医科大学附属盛京医院确诊为 ４６ＸＹ ＤＳＤ患儿的临床表
现、实验室及影像学检查结果、基因检测结果和病理结果等资料，并总结其临床特征。 　 结果　 ４１ 例中
社会性别男 ２８ 例（６８． ３％ ），女 １３ 例（３１． ７％ ），初诊年龄 ３ 个月至 １５ 岁。 外生殖器完全女性化 ３ 例，外
生殖器明显男性化 １７ 例，外生殖器模糊 ２１ 例。 染色体检查结果均为 ４６ＸＹ，且 ＳＲＹ基因阳性。 ３５ 例行
ＨＣＧ激发试验，２３ 例行性别发育相关基因筛查，８ 例行组织学检查。 其中性腺发育异常 １７ 例，雄激素
合成或作用缺陷 １６ 例，苗勒氏管永存综合征 ６ 例，Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征 ２ 例。 ６ 例接受性腺切除术，１０ 例接
受外生殖器整形术，１１ 例接受睾丸固定术，２ 例接受性别重新认定，１０ 例未进行性别选择，其余 ２９ 例维
持原来社会性别。 　 结论　 ４６ＸＹ ＤＳＤ患儿临床表现个体间差异较大，除性腺发育异常及睾丸消失综
合征外，其余患儿最终需要结合基因检测结果以明确诊断。 性别选择是 ４６ＸＹ ＤＳＤ 治疗的关键，需要
全面评估后进行慎重选择。 对于睾丸功能良好的患儿，最好让患儿自己参与性别的选择，尽量避免不可

逆的性腺切除及外生殖器手术。
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【Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ】 Ｇｏｎａｄａｌ Ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ，４６ＸＹ ／ Ｅｍｂｒｙｏ； Ｇｅｎｅｓ ／ Ｇｅｎｅｔｉｃｓ； Ｇｅｎｅｔｉｃ Ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ

　 　 性别发育分化包括染色体性别确定、性腺分化
与形成、内外生殖管道的发育及性心理分化等内

容，这个高度有序过程中的任何一个步骤出现异常

都会导致性别发育异常。 而性别发育异常（或）差

异（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ／ ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ，ＤＳＤ）是
一种先天性染色体、性腺和表型性别的发育异常或

不匹配，包含一系列先天代谢异常和畸形（主要表

现为外生殖器的异常）。 根据 ２００６ 年芝加哥会议
达成的共识，性别发育异常可分为 ３ 类： ４６ＸＸ
ＤＳＤ、４６ＸＹ ＤＳＤ 和性染色体 ＤＳＤ。 其中，４６ＸＹ
ＤＳＤ的染色体核型为 ４６ＸＹ，可有苗勒氏管结构，外
生殖器既可表现为正常男性生殖器、也可表现为模

糊外生殖器，甚至完全女性化。 由于 ４６ＸＹ ＤＳＤ 发
病机制复杂，表现多样，其分类和处理一直是临床

工作的重点和难点。 本研究旨在针对 ４６ＸＹ ＤＳＤ
患儿的临床特点、病因、诊断及治疗方案进行探讨，

以进一步提高小儿泌尿外科医生对该疾病的认识。

材料与方法

一、研究对象

收集 ２０１１ 年 ９ 月至 ２０１８ 年 １１ 月间就诊于中
国医科大学附属盛京医院小儿泌尿外科，诊断为

４６ＸＹ ＤＳＤ 且 ＳＲＹ 基因阳性的 ４１ 例患儿为研究
对象。

二、研究方法

本研究收集的资料包括：患儿一般情况、家族

史、临床查体结果、腹股沟会阴区及盆腔彩超结果、

电解质水平、各项激素（皮质醇、促肾上腺皮质激

素、促性腺激素、睾酮、双氢睾酮、雄烯二酮等）水

平、部分 ＨＣＧ激发试验前后激素水平、内生殖器探
查所见内容、性腺活检病理结果及部分基因筛查结

果。 ４１ 例中 ３５ 例行 ＨＣＧ 激发试验，采用 ３ ｄ 短期
试验方案，人绒毛膜促性腺激素 ５００ ～ １ ５００ ＩＵ ／ ｄ，
根据年龄调整 ＨＣＧ 用量，每日肌肉注射 １ 次，共 ３
次；肌注第 ３ 次后于次日抽血检测血清睾酮、雄烯二
酮、双氢睾酮（ｄｉｈｙｄｒｏｔｅｓｔｏｓｔｅｒｏｎｅ，ＤＨＴ）、ＦＳＨ 及 ＬＨ
水平；ＨＣＧ 激发前后 ΔＴ ＞ １ ｎｇ ／ ｍＬ 为正常反应，判
定为 ＨＣＧ 激发试验阳性；ΔＴ ＜ １ ｎｇ ／ ｍＬ 为低弱反
应，提示可能存在原发性睾丸功能低下，判定为部

分阳性；刺激后睾酮完全不升高判定为阴性。 按照

欧洲儿科内分泌学会和劳森 －威尔金斯儿科内分泌
学会发表的 ＤＳＤ诊断标准对本研究纳入的 ＤＳＤ 患
儿进行分类［１，２］ 。 经过多学科联合会诊，对 ６ 岁以
上患儿进行心理评估，所有外生殖器整形手术均通

过伦理道德委员会批准，术后进行随访，并及时进

行性激素替代治疗；当发现各种心理紊乱或异常

时，由专业心理医师及时进行疏导和干预。

结　 果

本组 ４１ 例患儿初诊年龄 ３ 个月至 １５ 岁，中位
年龄 １５ 个月。 社会性别男 ２８ 例，女 １３ 例；２ 例患
儿同父同母，家族中其他成员有不孕不育病史。 因

外生殖器外观异常就诊者 １９ 例，因阴茎发育小合并
（或）阴囊空虚就诊者 １７ 例，其他就诊原因包括高
血压、阴蒂肥大、小阴唇粘连、双侧腹股沟包块及原

发性闭经等。 外生殖器完全女性化 ３ 例，外生殖器
明显男性化 １７ 例，外生殖器表现模糊 ２１ 例。 除苗
勒氏管永存综合征外，３５ 例行 ＨＣＧ 激发试验辅助
诊断；为进一步明确诊断，２３ 例行性别发育相关基
因筛查，８ 例通过性腺活检行组织学检查。 ４１ 例
ＤＳＤ患儿的详细临床资料及部分基因筛查结果见
表 １ 及表 ２。

表 １　 ４１ 例 ＤＳＤ患儿临床信息
Ｔａｂｌｅ １　 Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｐｒｏｆｉｌｅｓ ｏｆ ４１ ｃｈｉｌｄｒｅｎ

ＩＤ
初始

性别

性别

选择

ＤＳＤ
亚分类

临床

诊断
就诊年龄

性别选择

年龄
就诊原因 性腺位置 性腺活检 手术方式

１ 女 男 ＤＧＤ ＰＧＤ ８ 个月 １ 岁 １ 个月 外生殖器外观异常 腹股沟
双侧发育

不良睾丸
睾丸固定

２ 女 女 ＤＧＤ ＰＧＤ ２ 岁 ３ 个月 ４ 岁 ３ 个月 外生殖器外观异常 腹腔
双侧发育

不良睾丸

性腺切除、

阴蒂阴唇成形

３ 女 女 ＤＧＤ ＰＧＤ １ 岁 １１ 个月 ２ 岁 ９ 个月 外生殖器外观异常 腹腔
双侧发育

不良睾丸

性腺切除、

阴蒂阴唇成形
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续上表

ＩＤ
初始

性别

性别

选择

ＤＳＤ
亚分类

临床

诊断

就诊年龄 性别选择

年龄
就诊原因 性腺位置 性腺活检 手术方式

４ 女 － ＤＧＤ ＰＧＤ １０ 个月 － 外生殖器外观异常 阴唇
双侧发育

不良睾丸
－

５ 男 男 ＤＧＤ ＰＧＤ ７ 个月 ９ 个月 外生殖器外观异常 腹股沟
双侧发育

不良睾丸
睾丸固定

６ 男 男 ＤＧＤ ＭＧＤ １ 岁 １ 个月 １ 岁 １１ 个月 外生殖器外观异常
左阴囊，

右腹腔

左睾丸，

右条纹性腺

条纹性腺切除、睾丸固

定、阴茎伸直、尿道成形

７ 女 － ＤＧＤ ＭＧＤ ２ 岁 １ 个月 － 外生殖器外观异常 腹腔
左条纹性腺，

右睾丸
－

８ 男 男 ＤＧＤ ＭＧＤ １ 岁 ４ 个月 １ 岁 ５ 个月 外生殖器外观异常
左阴囊，

右腹腔

左睾丸，

右条纹性腺

条纹性腺切除、睾丸固

定、尿道成形

９ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ １２ 岁 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１０ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ １ 岁 ７ 个月 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１１ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ ３ 岁 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１２ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ ３ 个月 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１３ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ １ 岁 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１４ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ ８ 个月 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１５ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ １ 岁 ３ 个月 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１６ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ ６ 岁 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１７ 男 男 ＤＧＤ ＴＲＳ ２ 岁 － 小阴茎、双阴囊空虚 无 － －
１８ 女 － ＤＡＳ ＳｔＡＲＤ ８ 岁 － 外生殖器外观异常 无 － －
１９ 女 女 ＤＡＳ １７ＯＨＤ １２ 岁 １２ 岁 ２ 个月 高血压 腹腔 发育不良睾丸 性腺切除

２０ 女 女 ＤＡＳ １７β － ＨＳＤ １４ 岁 １４ 岁 １ 个月 外生殖器外观异常 腹股沟 发育不良睾丸 性腺切除、阴蒂成形

２１ 女 － ＤＡＳ １７β － ＨＳＤ ４ 岁 － 外生殖器外观异常 腹股沟 － －
２２ 女 － ＤＡＳ １７β － ＨＳＤ １１ 个月 － 阴蒂肥大 阴唇 － －
２３ 男 男 ５αＲＤ ５αＲＤ １１ 个月 － 外生殖器外观异常 阴囊 － 尿道成形术

２４ 男 男 ５αＲＤ ５αＲＤ ４． ５ 个月 － 外生殖器外观异常 阴囊 － 尿道成形术

２５ 男 男 ５αＲＤ ５αＲＤ ４ 个月 － 外生殖器外观异常 阴囊 － 尿道成形术

２６ 男 男 ５αＲＤ ５αＲＤ ３ 岁 － 外生殖器外观异常 阴囊 － 尿道成形术

２７ 男 男 ５αＲＤ ５αＲＤ ５ 岁 － 外生殖器外观异常 阴囊 － 尿道成形术

２８ 女 － ＤＡＡ ＣＡＩＳ １５ 岁 － 原发性闭经 腹股沟 － －
２９ 女 － ＤＡＡ ＣＡＩＳ ８ 岁 － 双侧腹股沟包块 腹股沟 － －

３０ 女 男 ＤＡＡ ＰＡＩＳ １ 岁 ３ 个月 １ 岁 ３ 个月 小阴唇粘连
左阴唇，

右腹股沟
－ 睾丸固定

３１ 男 － ＤＡＡ ＰＡＩＳ ７ 个月 － 外生殖器外观异常 腹股沟 － －

３２ 男 － ＤＡＡ ＰＡＩＳ ６ 个月 － 外生殖器外观异常 腹股沟 － －

３３ 男 － ＤＡＡ ＰＡＩＳ ２ 岁 － 外生殖器外观异常 腹股沟 － －

３４ 男 男 ＰＭＤＳ ＰＭＤＳ １１ 个月 －
左侧阴囊空虚

（睾丸异位）
右阴囊 －

痕迹子宫切除、

睾丸固定

３５ 男 男 ＰＭＤＳ ＰＭＤＳ １ 岁 ３ 个月 －
左侧阴囊空虚

（睾丸异位）
右阴囊 －

痕迹子宫切除、

睾丸固定

３６ 男 男 ＰＭＤＳ ＰＭＤＳ １ 岁 ３ 个月 －
左侧阴囊空虚

（睾丸异位）
右阴囊 －

痕迹子宫切除、

睾丸固定

３７ 男 男 ＰＭＤＳ ＰＭＤＳ ７ 个月 － 双侧阴囊空虚 腹腔 －
痕迹子宫切除、

睾丸固定

３８ 男 男 ＰＭＤＳ ＰＭＤＳ ３ 岁 － 多侧阴囊空虚
左腹腔、

右腹股沟
－

痕迹子宫切除、

睾丸固定

３９ 男 男 ＰＭＤＳ ＰＭＤＳ １ 岁 ３ 个月 －
左侧阴囊空虚

（睾丸异位）
右阴囊 －

痕迹子宫切除、

睾丸固定

４０ 男 男 Ｋａｌｌｍａｎｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ １ 岁 ５ 个月 － 阴茎短小 阴囊 － －
４１ 男 男 Ｋａｌｌｍａｎｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ３ 个月 － 阴茎短小 阴囊 － －
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表 ２　 基因筛查结果
Ｔａｂｌｅ ２　 Ｒｅｓｕｌｔｓ ｏｆ ｇｅｎｅｔｉｃ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ

ＩＤ ＤＳＤ亚分类 临床诊断
ＤＳＤ致病
相关基因

遗传方式 纯合 ／杂合 ＤＮＡ改变 氨基酸改变 致病性分析 变异来源

１ ＤＧＤ ＰＧＤ ＮＲ５Ａ１ ＡＤ 杂合 ｃ． ８８Ａ ＞ Ｔ ｐ． Ｒ３１３Ｈ 致病性突变 母

２ ＤＧＤ ＰＧＤ ＮＲ５Ａ１ ＡＤ 杂合 ｃ． １１６Ｃ ＞ Ｇ ｐ． Ｒ３９Ｐ 致病性突变 母

３ ＤＧＤ ＰＧＤ ＮＲ５Ａ１ ＡＤ 杂合 ｃ． ９３８Ｇ ＞ Ａ ｐ． Ｒ３１３Ｈ 致病性突变 新生突变

４ ＤＧＤ ＰＧＤ ＮＲ５Ａ１ ＡＤ 杂合 － － 致病性突变 母

５ ＤＧＤ ＰＧＤ ＮＲ５Ａ１ ＡＤ 杂合 ｃ． ２４７Ｃ ＞ Ｔ ｐ． Ｖ８３Ｍ 疑似致病性突变 父

１８ ＤＡＳ ＳｔＡＲＤ ＣＹＰ１１Ａ１ ＡＤ，ＡＲ 杂合 ｃ． １０７８Ｃ ＞ Ｔ ｐ． Ｒ３６０Ｗ 疑似致病性突变 母

１９ ＤＡＳ １７ＯＨＤ ＣＹＰ１７Ａ１ － － － － － －

２０ ＤＡＳ １７βＨＳＤ ＨＳＤ１７Ｂ３ ＡＲ 杂合 ｃ． ８３９Ｔ ＞ Ｃ ｐ． Ｌ２８０Ｐ 疑似致病性突变 父

２１ ＤＡＳ １７βＨＳＤ ＨＳＤ１７Ｂ３ ＡＲ 杂合 ｃ． ８３９Ｔ ＞ Ｃ ｐ． Ｌ２８０Ｐ 疑似致病性突变 父

２２ ＤＡＳ １７βＨＳＤ ＨＳＤ１７Ｂ３ ＡＲ 杂合 ｃ． ６５８Ｃ ＞ Ａ ｐ． Ｅ２２０ｘ 致病性突变 －

２３ ５αＲＤ ５αＲＤ ＳＲＤ５Ａ２ ＡＲ 杂合 ｃ． ６８０Ｇ ＞ Ａ ｐ． Ｒ２２７Ｑ 致病性突变 父

２４ ５αＲＤ ５αＲＤ ＳＲＤ５Ａ２ ＡＲ 纯合 ｃ． ６８０Ｇ ＞ Ａ ｐ． Ｒ２２７Ｑ 致病性突变 父母

２５ ５αＲＤ ５αＲＤ ＳＲＤ５Ａ２ ＡＲ 杂合 ｃ． ６８０Ｇ ＞ Ａ ｐ． Ｒ２２７Ｑ 致病性突变 父

２６ ５αＲＤ ５αＲＤ ＳＲＤ５Ａ２ ＡＲ 纯合 ｃ． １６Ｃ ＞ Ｔ ｐ． Ｑ６Ｘ 致病性突变 父母

２７ ５αＲＤ ５αＲＤ ＳＲＤ５Ａ２ ＡＲ 复合杂合 ｃ． ７３７Ｃ ＞ Ｔ ｐ． Ｒ２４６Ｑ 致病性突变 母

ｃ． ６８０Ｇ ＞ Ａ ｐ． Ｒ２２７Ｑ 致病性突变 父

２８ ＤＡＡ ＣＡＩＳ ＡＲ ＸＲ 纯合 ｃ． ２０８６Ｇ ＞ Ａ ｐ． Ｄ６９６Ｎ 致病性突变 母

２９ ＤＡＡ ＣＡＩＳ ＡＲ ＸＲ 纯合 ｃ． ４０６Ｇ ＞ Ｔ ｐ． Ｇ１３６Ｘ 致病性突变 母

３０ ＤＡＡ ＰＡＩＳ ＡＲ ＸＲ 嵌合 ｃ． ２１７１Ｃ ＞ Ｔ ｐ． Ｐ７２４Ｌ 致病性突变 新生突变

３１ ＤＡＡ ＰＡＩＳ ＡＲ ＸＲ 半合子 ｃ． ２５００Ａ ＞ Ｔ ｐ． Ｎ８３４Ｙ 疑似致病性突变 母

３２ ＤＡＡ ＰＡＩＳ ＡＲ ＸＲ － － － － －

３３ ＤＡＡ ＰＡＩＳ ＡＲ ＸＲ 半合子 ｃ． １９１９Ｔ ＞ Ａ ｐ． Ｖ６４０Ｅ 未知 母

４０ Ｋａｌｌｍａｎｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ＫＡＬ１ ＸＲ 半合子 ｃ． １３４１Ｃ ＞ Ｔ ｐ． Ｗ４４７Ｘ 致病性突变 母

４１ Ｋａｌｌｍａｎｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ＰＲＯＫＲ２ ＡＤ 杂合 ｃ． ３３７Ｔ ＞ Ｃ ｐ． Ｙ１１３Ｈ 致病性突变 母

　 注　 ＤＧＤ（ｄｉｓｏｒｄｅｒ ｏｆ ｇｏｎａｄａｌ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ）为性腺发育异常；ＰＧＤ（ｐａｒｔｉａｌ ｇｏｎａｄａｌ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ）为部分性腺发育不全；ＭＧＤ（ｍｉｘｅｄ ｇｏｎａｄａｌ ｄｅｖｅｌ
ｏｐｍｅｎｔ）为混合性腺发育不全；ＴＲＳ（ ｔｅｓｔｉｃｕｌａｒ ｒｅｇｒｅｓｓｉｏｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ）为睾丸消失综合征；ＤＡＳ（ ｄｉｓｏｒｄｅｒ ｏｆ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｓｙｎｔｈｅｓｉｓ）为睾酮合成障碍；
Ｐ４５０ｓｃｃ（Ｐ４５０ ｓｉｄｅｃｈａｉｎ ｃｌｅａｖａｇｅ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ）为细胞色素 Ｐ４５０ 侧链裂解酶缺乏；１７ＯＨＤ（１７αｈｙｄｒｏｘｙｌａｓｅ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ）为 １７α羟化酶缺乏；１７βＨＳ
ＤＤ（１７βｈｙｄｒｏｘｙｓｔｅｒｏｉｄ ｄｅｈｙｄｒｏｇｅｎａｓｅ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ）为 １７β羟类固醇脱氢酶缺乏；５αＲＤ（５αｒｅｄｕｃｔａｓｅ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ）为 ５α还原酶缺乏；ＤＡＡ（ｄｉｓｏｒｄｅｒ ｏｆ
ａｎｄｒｏｇｅｎ ａｃｔｉｏｎ）为雄激素作用障碍；ＣＡＩＳ（ｃｏｍｐｌｅｔｅ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ ｓｙｎｄｒｏｍｅ）为完全雄激素不敏感综合征；ＰＡＩＳ（ｐａｒｔｉａｌ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉ
ｔｙ ｓｙｎｄｒｏｍｅ）为部分雄激素不敏感综合征；ＰＭＤＳ（ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｄｕｃｔ ｓｙｎｄｒｏｍｅ）为苗勒氏管永存综合征；ＡＲ（ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｒｅｃｅｓｓｉｖｅ）为常染色体
隐性遗传；ＡＤ（ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｄｏｍｉｎａｎｔ）为常染色体显性遗传；ＸＲ（Ｘｌｉｎｋｅｄ ｒｅｃｅｓｓｉｖｅ）为 Ｘ连锁隐性遗传；ＸＤ（Ｘｌｉｎｋｅｄ ｄｏｍｉｎａｎｔ）为 Ｘ连锁显性遗传。

　 　 部分性腺发育不全 ５ 例（ ＩＤ：１ ～ ５），均外生殖
器表现模糊；３ 例（ ＩＤ：１、４、５）阴囊（或大阴唇、腹股
沟）部位可扪及睾丸；２ 例（ ＩＤ：２、３）腹腔见睾丸组
织和苗勒管组织残留，睾丸长度 ０． ５ ～ １． ０ ｃｍ，宽度
０． ３ ～ ０． ５ ｃｍ；ＨＣＧ激发试验部分阳性 ４ 例，阴性 １
例，ＮＲ５Ａ１ 基因突变 ５ 例。 性腺探查及活检结果均
提示为发育不良睾丸组织（图 １），均无性腺肿瘤发
生。 ２ 例（ ＩＤ：１、５）维持男性性别，双侧腹股沟区睾
丸固定至阴囊；２ 例（ ＩＤ：２、３）社会性别女性的患儿
选择女性性别后，因腹腔内睾丸无法降入阴囊，予

双侧性腺切除，保留子宫，并行阴蒂阴唇整形手术；

目前患儿年龄 ３ ～ ５ 岁，心理稳定，家庭适应性良好。
１ 例（ ＩＤ：４）社会性别女性患儿双侧睾丸位于大阴唇

处，行组织学检查后暂未接受进一步治疗。

混合性腺发育不全 ３ 例（ ＩＤ：６ ～ ８），外生殖器
表现模糊，其中 ２ 例（ ＩＤ：６、８）单侧阴囊可触及性
腺，盆腔彩超提示一侧性腺为睾丸组织，另一侧未

见明确性腺组织，ＨＣＧ激发试验结果均为阳性。 性
腺探查及活检结果提示一侧性腺未见卵泡，仅包含

卵巢基质，为条纹性腺（图 ２）；另一侧发育不良睾丸
均见残余苗勒氏管结构；双侧均无性腺肿瘤发生。 ２
例（ ＩＤ：６、８）患儿维持男性性别，行条纹性腺切除、
左睾丸固定、阴茎弯曲矫正及尿道成形手术；目前

患儿年龄 ２ ～ ５ 岁，心理稳定，家庭适应性良好。 １
例（ ＩＤ：７）患儿社会性别女，行左侧条纹性腺切除
术，暂未接受进一步治疗。
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图 １ 　 病理镜检图片：发育不良曲细精管（ＨＥ 染色， × １００
倍） 　 图 ２　 病理镜检图片：条纹性腺（ＨＥ染色， × １００ 倍）
Ｆｉｇ． １　 Ｍｉｃｒｏｓｃｏｐｉｃ ｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎ ｏｆ ｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｓｐｅｃｉｍｅｎｓ： ｉｍ
ｍａｔｕｒｅ ｈｙｐｏｐｌａｓｔｉｃ ｓｅｍｉｎｉｆｅｒｏｕｓ ｔｕｂｕｌｅｓ ａｎｄ ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｓｔｒｏｍａ ｒｅ
ｓｅｍｂｌｉｎｇ　 Ｆｉｇ． ２　 Ｍｉｃｒｏｓｃｏｐｉｃ ｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎ ｏｆ ｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｓｐｅ
ｃｉｍｅｎｓ： ｓｔｒｅａｋ ｇｏｎａｄ

　 　 双侧睾丸消失综合征 ９例（ＩＤ：９ ～１７），社会性别
均为男性，表现为小阴茎、阴囊空虚，腹股沟区未触及

睾丸，盆腔彩超亦未及睾丸组织；２ 例（ＩＤ：９、１１）患儿
腹股沟区彩超探及 ０． ５ ｃｍ × ０． ３ ｃｍ 结节，激素检测
可见 ＦＳＨ 异常升高（３３． １２ ～ １４５． ８８ ＩＵ ／ Ｌ），ＨＣＧ 激
发试验均为阴性。 性腺探查精索末端未见睾丸组

织，２ 例精索盲端软组织膨大予以切除，病理检查提
示为纤维脂肪血管及输精管组织。 其中 １ 例（ ＩＤ：
９）患儿 １３ 岁后于内分泌科接受进一步治疗。

雄激素合成障碍 １０ 例（ ＩＤ：１８ ～ ２７），双侧性腺
均为睾丸，无苗勒氏管结构，ＨＣＧ 激发试验阳性 ６
例（ ＩＤ：２２ ～ ２７），部分阳性 ２ 例（ ＩＤ：２０、２１），阴性 ２
例（ ＩＤ：１８、１９），均通过基因检测明确诊断。 其中细
胞色素 Ｐ４５０ 侧链裂解酶缺乏 １ 例（ ＩＤ：１８），合并
ＣＹＰ１１Ａ１ 基因突变，社会性别女，激素检查 ＡＣＴＨ
升高，皮质醇、孕酮和 １７羟孕酮降低，醛固酮、血浆
肾素活性和电解质未见异常，ＡＣＴＨ 激发试验提示
肾上腺功能不全；患儿现于内分泌科接受进一步治

疗。 １７α羟化酶缺乏 １ 例（ ＩＤ：１９），ＣＹＰ１７Ａ１ 基因
突变，社会性别女，高血压、既往低钾血症，幼稚女

性外生殖器，盲端阴道，激素检测 ＡＣＴＨ、ＦＳＨ、ＬＨ、
孕酮升高，皮质醇、雌二醇、睾酮降低，骨龄延迟；性

腺探查及病理检查提示双侧睾丸组织发育不良，并

予以切除，维持女性性别。 １７β类固醇脱氢酶缺乏
３ 例（ ＩＤ：２０ ～ ２２），合并 ＨＳＤ１７Ｂ３ 基因突变，社会性
别女性，其中 ２ 例为同父同母姐妹，姐姐出生时为女
性外生殖器外观，青春期发生男性化，心理评估为

女性，选择维持女性性别，行双侧性腺切除术及女

性外生殖器整形术，术后接受雌激素替代治疗；其

余 ２ 例暂未接受进一步治疗。 ５α还原酶缺乏 ５ 例
（ ＩＤ：２３ ～ ２７），ＳＲＤ５Ａ２ 基因突变，社会性别男性，阴
茎短小，双睾丸位于阴囊，均维持男性性别，行男性

外生殖整形手术。

雄激素不敏感综合征 ６ 例（ ＩＤ：２８ ～ ３３），单侧

或双侧腹腔型隐睾，无苗勒氏管结构，内分泌检查

结果提示睾酮和促性腺激素均达到正常男性水平，

Ｔ ／ ＤＨＴ及 Ｔ ／雄烯二酮比值正常，ＨＣＧ 激发试验阳
性。 其中完全雄激素不敏感综合征 ２ 例，社会性别
女，分别因“双侧腹股沟包块”、“原发性闭经”就诊，

完全女性外生殖器，盲端阴道，ＡＲ基因纯合突变，暂
未接受进一步治疗。 ４ 例部分雄激素不敏感患儿，
外生殖器模糊，其中 ３ 例为 ＡＲ 基因突变；其余 １ 例
社会性别女性患儿，选择男性性别后行睾丸固定术。

苗勒氏管永存综合征（ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｍüｌｌｅｒｉａｎ ｄｕｃｔ
ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＰＭＤＳ）６ 例（ ＩＤ：３４ ～ ３９），社会性别男性，
其中 ４ 例睾丸异位至对侧阴囊，２ 例双侧隐睾。 腹
腔镜探查见双侧输卵管伞及痕迹子宫。 保留部分

阴道以避免损伤输精管，切除苗勒氏管残余组织后

行睾丸固定术。

Ｋａｌｌｍａｎｎ综合征 ２ 例（ ＩＤ：４０、４１），社会性别
男，表现为小阴茎、双睾丸发育不良及促性腺激素

分泌低下；ＰＲＯＫＲ２ 基因突变 １ 例，ＫＡＬ１ 基因突变 １
例。 现于小儿内分泌科继续接受激素治疗。

讨　 论

随着对疾病认识的不断深化，４６ＸＹ ＤＳＤ 的诊
断方法也在不断改进。 除性腺发育异常及睾丸消

失综合征外，雄激素合成、功能的缺失及苗勒氏管

永存综合征最终都需通过基因检测明确诊断［３］ 。

ＨＣＧ激发后分别检测睾酮与双氢睾酮、睾酮与雄烯
二酮的比值变化虽然对 ５α还原酶缺乏和 １７β羟类
固醇脱氢酶缺乏患者的辅助诊断有一定价值，但最

终确诊仍需基于基因测序的结果。 本组病例发生突

变的基因主要包括 ＣＹＰ１１Ａ１、ＣＹＰ１７Ａ１、ＨＳＤ１７Ｂ３、
ＳＲＤ５Ａ２、ＡＲ等，它们可导致雄激素合成过程中的重
要酶类出现缺乏，也可造成雄激素受体数量或质量

等出现异常。 双侧睾丸消失综合征的诊断主要依

靠内分泌检测，典型结果包括睾酮水平极低、ＬＨ 及
ＦＳＨ升高、ＭＩＳ检测不到等；彩超提示精索残端存在
软组织膨大时通常予以切除，但没有充分的证据表

明残留生精细胞及曲细精管组织具有恶性潜能，故

是否需要切除仍存在争议［４］ 。

此外，部分及混合性腺发育不全需要通过性腺

活检以明确诊断（特别是当性腺位于腹腔内时）。

本组中 ５ 例部分性腺发育不全患儿活检病理结果均
提示双侧睾丸组织发育不良，３ 例混合性腺发育不
全患儿活检病理结果提示一侧为仅含卵巢基质的
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条纹性腺，另一侧为发育不良的睾丸组织。 需要注

意的是，典型混合性腺发育不全患者多为 ４５Ｘ ／
４６ＸＹ核型，也曾有过 ４６ＸＹ核型的报道，可能是因
为这些患者的 ４５ＸＯ 细胞系比例太低，所以需要同
时行外周血染色体嵌合型检查。 本组中 ３ 例混合性
腺发育不全患儿行外周血染色体嵌合型检查均未

见 ４５Ｘ核型，不排除未检测到或遗漏的可能。
对 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患者行性腺活检并非常规操作，

只有当怀疑存在性腺发育不全、条纹性腺、卵睾及

可疑性腺恶变等情况需要通过组织学信息明确诊

断时才会进行。 标准活检通常需要纵向切取深部

组织，以避免遗漏性腺深部组织成分。 当出现生殖

细胞癌、（预期）性腺分泌激素有反向作用、患者自

检或影像监测性腺恶变的依从性差、患者主动要求

切除性腺、存在 Ｙ 染色体物质的条纹性腺（Ｔｕｒｎｅｒ

综合征、４６ＸＹ完全性腺发育不全、混合性腺发育不
全）等情况时需要切除性腺［５］ 。 除此之外，功能良

好的腹腔内性腺需要移出腹腔，如果可能最好降至

阴囊内，以便监测恶变；如不能移出腹腔则需切除。

本组中 ３ 例患儿性腺位于腹腔，无法降至阴囊甚至
腹股沟区，最终予以切除，其余性腺降至便于监测

恶变的体表位置。 虽然睾酮合成障碍的性腺恶变

风险较低，但对于 ４６ＸＹ ＤＳＤ 睾酮合成障碍的完全
女性外生殖器且选择女性性别的患儿，仍然建议儿

童期切除睾丸以防止恶变；本组中 １ 例 １７α羟化酶
缺乏患儿确诊后切除睾丸组织，病理检查未见恶

变。 针对 ＣＡＩＳ患儿，建议保留性腺至青春期之后，
因为睾丸分泌的雄激素可以转化为雌激素促进女性

化［６］ ，可待青春期之后根据个人意愿进行选择。 下图

为作者自行绘制的 ４６ＸＹ ＤＳＤ诊断图，供临床参考。

图 ３　 ４６ＸＹ ＤＳＤ诊断图
Ｆｉｇ． ３　 Ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ｆｌｏｗｃｈａｒｔ ｏｆ ４６ＸＹ ＤＳＤ

　 　 ４６ＸＹ ＤＳＤ处理难点在于性别的认定、选择及
其最佳决策时间。 性别认定的主要目标是使性别

认定与选定的性别保持一致，避免增加性焦虑风

险。 获得确定诊断后，关于性别认定要和患儿家属

进行全面、客观的讨论，包括正常性功能潜能、生育

能力、性腺恶变风险及各种潜在的选择，并结合患

儿的实际情况给予建议［７］ 。 同时应告知患儿父母，

大多数 ＤＳＤ目前缺乏关于性别认定的高质量的长
期社会心理随访数据。 解决与性别认同有关的问

题，需要医者与患儿及其家属建立积极的伙伴关

系，以确定最佳干预方案［８，９］ 。

双侧睾丸消失综合征和苗勒氏管永存综合征

患儿因外生殖器明显男性化，故维持男性性别。 据

报道 ＰＭＤＳ患儿残余苗勒氏管结构有恶变风险（恶
变率 ３％～８％ ），因此建议行睾丸固定手术的同时切

除苗勒氏管结构，但要注意避免损伤输精管，本组

中患儿处置与之相符。 因 ５α还原酶缺乏、１７β羟类
固醇氧化还原酶（３ 型）缺乏、ＮＲ５Ａ１ 突变的部分性
腺发育不全及部分雄激素不敏感这 ４ 类患儿青春期
均可出现自发男性化［１０ － １３］ ，因此推荐男性性别选

择，不可逆的干预最好推迟至患者本人可以参与决

定后再进行［１４，１５］ 。 本组病例中细胞色素 Ｐ４５０ 侧链
裂解酶缺乏及 １７α羟化酶缺乏患儿因睾酮合成障
碍，为完全女性外生殖器表现。 由于睾酮生成不

足，雄激素印迹对于这些患者并不重要，故维持女

性性别。 针对部分及混合性腺发育不全患儿，如睾

丸有功能可选择男性性别，睾丸需降至阴囊，严密

监测性腺肿瘤发生（定期体检及超声检查）；睾丸功

能不良且不能降至阴囊，可行预防性性腺切除［５］ ；

性别选择需根据睾丸功能及大小、内外生殖器发育
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情况（是否存在子宫）、生殖潜能等诸多因素决定。

本组 ８ 例患儿中，４ 例功能良好者睾丸降至阴囊。 ２
例部分性腺发育不全患儿存在女性化外生殖器，

ＰｒａｄｅｒⅡ ～Ⅲ级，ＨＣＧ激发试验结果为部分阳性；由
于受到风俗习惯、父母受教育程度、社会生活压力

等多方面因素影响，家属选择早期接受性腺切除及

阴蒂阴唇整形手术；随着对疾病认识的不断提升，

现多主张选择男性。 同时 ＮＲ５Ａ１ 突变的部分性腺
发育不全患儿青春期可发生自发男性化。 所以，术

后定期社会心理随访、及时的心理疏导与干预尤为

重要。

综上所述，性别选择是 ４６ＸＹ ＤＳＤ 治疗的关
键，需要综合考虑优势性腺、外生殖器发育情况、性

腺恶变可能、患者意愿、心理性别等多方面因素进

行慎重选择，其中性心理发育过程受到胚胎期大脑

印迹、小青春期及青春期共同影响。 最好让患儿自

己参与性别选择，避免进行不可逆的性腺切除及外

生殖器手术。 此外，有必要在国内建立多中心合作

的数据库对患者进行长期社会心理随访，不断探索

并建立 ４６ＸＹ ＤＳＤ的诊疗指南。
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ｇｅｒｍ ｃｅｌｌｓ ｉｎ ｔｅｓｔｉｃｕｌａｒ ｒｅｇｒｅｓｓｉｏｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ｒｅｍｎａｎｔｓ： Ｉｓ
ｒｏｕｔｉｎｅ ｅｘｃｉｓｉｏｎ ｉｎｄｉｃａｔｅｄ？ Ａ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｒｅｖｉｅｗ［ Ｊ］ ． Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｓｕｒｇ Ｉｎｔ，２０１８，３４ （３）：３５３ — ３６１． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ００３８３ —
０１７ —４１０６ —０．

５　 Ｗｏｌｆｆｅｎｂｕｔｔｅｌ ＫＰ，Ｈｅｒｓｍｕｓ Ｒ，Ｓｔｏｏｐ Ｈ，ｅｔ ａｌ． Ｇｏｎａｄａｌ ｄｙｓ
ｇｅｎｅｓｉｓ ｉｎ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ： Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｓｕｒ
ｇｉｃａｌ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｕｒｏｌ，２０１６，１２ （６）：４１１ —
４１６． ＤＯＩ： １０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｕｒｏｌ． ２０１６． ０８． ０１５．

６　 Ｄｅａｎｓ Ｒ，Ｃｒｅｉｇｈｔｏｎ ＳＭ，Ｌｉａｏ ＬＭ，ｅｔ ａｌ． Ｔｉｍｉｎｇ ｏｆ ｇｏｎａｄｅｃｔｏ
ｍｙ ｉｎ ａｄｕｌｔ ｗｏｍｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｍｐｌｅｔｅ ａｎｄｒｏｇｅｎ ｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙ ｓｙｎ

ｄｒｏｍｅ （ ＣＡＩＳ）： ｐａｔｉｅｎｔ ｐｒｅｆｅｒｅｎｃｅｓ ａｎｄ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｅｖｉｄｅｎｃｅ
［Ｊ］ ． Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ （Ｏｘｆ），２０１２，７６（６）：８９４ — ８９８． ＤＯＩ：
１０． １１１１ ／ ｊ． １３６５ —２２６５． ２０１２． ０４３３０． ｘ．

７　 Ｆｉｓｈｅｒ ＡＤ，Ｒｉｓｔｏｒｉ Ｊ，Ｆａｎｎｉ Ｅ，ｅｔ ａｌ． Ｇｅｎｄｅｒ ｉｄｅｎｔｉｔｙ，ｇｅｎｄｅｒ
ａｓｓｉｇｎｍｅｎｔ ａｎｄ ｒｅａｓｓｉｇｎｍｅｎｔ ｉｎ ｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｓ ｗｉｔｈ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ
ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ： ａ ｍａｊｏｒ ｏｆ ｄｉｌｅｍｍａ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｉｎ
ｖｅｓｔ，２０１６，３９（１１）：１２０７—１２２４． ＤＯＩ：１０． １００７ ／ ｓ４０６１８ —０１６
—０４８２ —０．

８　 ＭｃＣａｕｌｅｙ Ｅ． Ｃｈａｌｌｅｎｇｅｓ ｉｎ ｅｄｕｃａｔｉｎｇ ｐａｔｉｅｎｔｓ ａｎｄ ｐａｒｅｎｔｓ ａ
ｂｏｕｔ ｄｉｆｆｅｒｅｎｃｅｓ ｉｎ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［Ｊ］ ． Ａｍ Ｊ Ｍｅｄ Ｇｅｎｅｔ Ｃ
Ｓｅｍｉｎ Ｍｅｄ Ｇｅｎｅｔ，２０１７，１７５（２）：２９３ —２９９． ＤＯＩ： １０． １００２ ／
ａｊｍｇ． ｃ． ３１５６３．

９　 Ｗｉｔｃｈｅｌ ＳＦ． Ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［Ｊ］ ． Ｂｅｓｔ Ｐｒａｃｔ Ｒｅｓ
Ｃｌｉｎ Ｏｂｓｔｅｔ Ｇｙｎａｅｃｏｌ，２０１８，４８（１）：９０ —１０２． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／
ｊ． ｂｐｏｂｇｙｎ． ２０１７． １１． ００５．

１０　 Ｓｏｂｅｌ Ｖ，ＩｍｐｅｒａｔｏＭｃＧｉｎｌｅｙ Ｊ． Ｇｅｎｄｅｒ ｉｄｅｎｔｉｔｙ ｉｎ ＸＹ ｉｎｔｅｒ
ｓｅｘｕａｌｉｔｙ［Ｊ］ ． Ｃｈｉｌｄ Ａｄｏｌｅｓｃ Ｐｓｙｃｈｉａｔｒ Ｃｌｉｎ Ｎ Ａｍ，２００４，１３
（３）：６０９ —６２２． ＤＯＩ：１０． １０１６ ／ ｊ． ｃｈｃ． ２００４． ０２． ０１４．

１１　 Ａｄａｃｈｉ Ｍ，Ｈａｓｅｇａｗａ Ｔ，Ｔａｎａｋａ Ｙ，ｅｔ ａｌ． Ｓｐｏｎｔａｎｅｏｕｓ ｖｉｒｉｌｉｚａ
ｔｉｏｎ ａｒｏｕｎｄ ｐｕｂｅｒｔｙ ｉｎ ＮＲ５Ａ１ｒｅｌａｔｅｄ ４６ＸＹ ｓｅｘ ｒｅｖｅｒｓａｌ：
ａｄｄｉｔｉｏｎａｌ ｃａｓｅ ａｎｄ ａ ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ ｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］ ． Ｅｎｄｏｃｒ Ｊ，２０１８，
６５（１２）：１１８７ —１１９２． ＤＯＩ：１０． １５０７ ／ ｅｎｄｏｃｒｊ． ＥＪ１８—０２１８．

１２　 Ｂｒａｍｂｌｅ ＭＳ，Ｌｉｐｓｏｎ Ａ，Ｖａｓｈｉｓｔ Ｎ，ｅｔ ａｌ． Ｅｆｆｅｃｔｓ ｏｆ ｃｈｒｏｍｏ
ｓｏｍａｌ ｓｅｘ ａｎｄ ｈｏｒｍｏｎａｌ ｉｎｆｌｕｅｎｃｅｓ ｏｎ ｓｈａｐｉｎｇ ｓｅｘ ｄｉｆｆｅｒ
ｅｎｃｅｓ ｉｎ ｂｒａｉｎ ａｎｄ ｂｅｈａｖｉｏｒ： Ｌｅｓｓｏｎｓ ｆｒｏｍ ｃａｓｅｓ ｏｆ ｄｉｓｏｒ
ｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｎｅｕｒｏｓｃｉ Ｒｅｓ ２０１７，９５（１ —
２）：６５ —７４． ＤＯＩ：１０． １００２ ／ ｊｎｒ． ２３８３２．

１３　 ＭｅｙｅｒＢａｈｌｂｕｒｇ ＨＦ，Ｂａｒａｔｚ Ｄａｌｋｅ Ｋ，Ｂｅｒｅｎｂａｕｍ ＳＡ，ｅｔ ａｌ．
Ｇｅｎｄｅｒ ａｓｓｉｇｎｍｅｎｔ，ｒｅａｓｓｉｇｎｍｅｎｔ ａｎｄ ｏｕｔｃｏｍｅ ｉｎ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ
ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ： Ｕｐｄａｔｅ ｏｆ ｔｈｅ ２００５ Ｃｏｎｓｅｎｓｕｓ Ｃｏｎｆｅｒ
ｅｎｃｅ［Ｊ］ ． Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒ，２０１６，８５（２）：１１２—１１８． ＤＯＩ：
１０． １１５９ ／ ０００４４１３８６．

１４　 Ｌｅｅ ＰＡ，Ｎｏｒｄｅｎｓｔｒｏｍ Ａ，Ｈｏｕｋ ＣＰ，ｅｔ ａｌ． Ｇｌｏｂａｌ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ
ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｕｐｄａｔｅ ｓｉｎｃｅ ２００６： ｐｅｒｃｅｐｔｉｏｎｓ，ａｐｐｒｏａｃｈ
ａｎｄ ｃａｒｅ［Ｊ］ ． Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒ，２０１６，８５（３）：１５８ —１８０．
ＤＯＩ：１０． １１５９ ／ ０００４４１９７５．

１５　 Ｍｏｕｒｉｑｕａｎｄ ＰＤ，Ｇｏｒｄｕｚａ ＤＢ，Ｇａｙ ＣＬ，ｅｔ ａｌ． Ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｄｉｓ
ｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ （ＤＳＤ） ｗｉｔｈ ａ ｇｅｎｄｅｒ ｉｓｓｕｅ： Ｉｆ
ｗｈｙ，ｗｈｅｎ，ａｎｄ ｈｏｗ？ ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｕｒｏｌ，２０１６，１２ （３）：
１３９ —１４９． ＤＯＩ： １０． １０１６ ／ ｊ． ｊｐｕｒｏｌ． ２０１６． ０４． ００１．

（收稿日期：２０１８ —１２ —２３）

本文引用格式：李雪艳，殷晓鸣，刘鑫，等． ４１ 例 ４６ＸＹ性
别发育异常临床诊治结果分析［Ｊ］ ．临床小儿外科杂志，
２０１９，１８（３）：１８４ —１９０． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３．
２０１９． ０３． ００５．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｌｉ ＸＹ，Ｙｉｎ ＸＭ，Ｌｉｕ Ｘ，ｅｔ ａｌ． Ｃｌｉｎｉｃａｌ
ａｎａｌｙｓｉｓ ａｎｄ ｇｅｎｅｔｉｃ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｏｆ ４１ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ４６ＸＹ
ＤＳＤ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１９，１８（３）：１８４ —１９０． ＤＯＩ：１０．
３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１９． ０３． ００５．


