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·论著·

卵睾型性发育异常的临床特征分析

王冠男　 宋宏程　 梁海燕　 许　 帅　 孙　 宁

【摘要】 　 目的　 探讨卵睾型性发育异常临床特点。 　 方法 　 回顾性分析 ６０ 例 ２００７ 年 １ 月至
２０１７年 １２ 月因卵睾型性发育异常于首都医科大学附属北京儿童医院泌尿外科住院治疗患儿的临床资
料，并对卵睾型性发育异常的临床特征进行归纳总结。 　 结果　 ６０ 例中社会性别男 ４２ 例，社会性别女
１８例；多以外生殖器异常就诊。 ４６，ＸＸ ＤＳＤ ５２ 例；４６，ＸＹ ＤＳＤ ３ 例；性染色体 ＤＳＤ ５ 例。 ４８ 例术前行
盆腔及性腺超声检查，其中 ３２ 例子宫发育欠佳，２２ 例见阴道。 ６０ 例均行性腺活检，性腺总数 １２０ 个，其
中卵睾 ７４ 个，睾丸 １６ 个，卵巢 ３０ 个。 双侧型 １９ 例，单侧型 ３６ 例，片侧型 ５ 例。 ３３ 例行手术干预，其中
按男性抚养者 ２２ 例，均行阴茎矫直术和尿道重建术；按女性抚养者 １１ 例，均完成阴蒂矫形术。 　 结论
　 卵睾型 ＤＳＤ临床表现多样，容易漏诊，需提高警惕。 如何进行性别、手术时机的选择目前仍然存在很
大争议。
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　 　 性发育异常（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ，ＤＳＤ）
是指因染色体核型、性腺表型和（或）性腺解剖结构

的不一致所致的患儿外生殖器男、女性表型特征不

典型或兼有男女两性特征的一种异常状态［１］ 。 卵

睾型性发育异常（ｏｖｏｔｅｓｔｉｃｕｌａｒ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌ
ｏｐｍｅｎｔ，ＯＴＤＳＤ）是 ＤＳＤ 中的一类，既往称之为真

两性畸形，指同一个体同时存在有滤泡的卵巢组织

和有曲细精管的睾丸组织。 这些组织可共存于同

一性腺中，亦可单独存在于单侧的卵巢或睾丸中。

本病发病率低，仅占所有 ＤＳＤ 病例的 ３％～ １０％ ［２］ 。

此类患儿大多数表现为性别模糊的生殖器，外生殖

器和内部管道结构可以呈现男性到女性之间的不

同级别，表现多样，临床上容易误诊或漏诊，影响治

疗策略及预后，如何对该病准确地诊断并选择合适

的时机进行干预是儿科医生面临的棘手问题。 为

加深对该病的认识，本文收集了 ２００７ 年 １ 月至
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２０１７ 年 １２ 月因卵睾型性发育异常于首都医科大学
附属北京儿童医院泌尿外科接受住院治疗的病例

资料，现总结报告如下：

材料与方法

以 ２００７ 年 １ 月至 ２０１７ 年 １２ 月在首都医科大
学附属北京儿童医院接受手术治疗的 ６０ 例卵睾型
性发育异常患儿为研究对象。 入组标准：性腺活检

确诊患儿体内同时存在有滤泡的卵巢组织和有曲

细精管的睾丸组织。

临床资料包括：病史、就诊年龄、染色体检查结

果、临床表现、辅助检查、性腺探查情况、性腺活检

病理学检查以及外科手术干预治疗结果等。

结　 果

一、就诊年龄及社会性别

患儿就诊年龄 １ 岁至 １１ 岁 ５ 个月，中位年龄 ４
岁 ５ 个月。 社会性别男 ４２ 例，女 １８ 例。

二、临床表现

社会性别男性患儿多因阴茎发育差、尿道口位

置异常、隐睾等就诊，其中 １ 例 １１ 岁患儿因乳房发
育就诊；社会性别女性患儿多因阴蒂肥大、阴唇及

腹股沟区肿物等就诊。 其中 １ 例 ２ 岁患儿因右腹股
沟区嵌顿疝，行急诊手术发现右侧性腺异常。

外生殖器似女性者，生殖器多模糊，部分患儿

阴蒂肥大，小阴唇发育欠佳，青春期就诊患儿有乳

房发育。 外生殖器似男性者多存在尿道开口异常，

其中 ４６ 例尿道开口位于阴茎根部或会阴部，阴茎发
育差，伴重度阴茎下弯，阴囊外形近似阴唇；另有 １
例患儿尿道口位于阴茎体中部，伴右隐睾，１ 例尿道
口位于冠状沟伴左隐睾，１ 例尿道口位于冠状沟不
伴隐睾，１ 例位于阴茎头舟状窝下方、近正位尿道口
位置伴左隐睾，上述 ４ 例患儿阴茎、阴囊发育尚可，
伴轻中度阴茎下弯。 ８０％ （４８ ／ ６０）患儿伴隐睾。

三、辅助检查结果

（一）染色体类别

４６ＸＸ ＤＳＤ ５２ 例；４６ＸＹ ＤＳＤ ３ 例；性染色体型
ＤＳＤ ５ 例，其中 ４６ＸＸ ／ ４６ＸＹ 卵睾型 ３ 例；４６ＸＸ ／
４７ＸＹＹ １ 例；４７ＸＸＹ １ 例。

（二）基因筛查

１１ 例行 ＳＹＲ 基因筛查，其中 １ 例 ４６ＸＸ ／ ４６ＸＹ
卵睾型 ＤＳＤ 和 １ 例 ４６ＸＸ ／ ４７ＸＸＹ 卵睾型 ＤＳＤ 为

ＳＹＲ 阳性；其余 ９ 例均为 ４６ＸＸ 卵睾型 ＤＳＤ，ＳＲＹ
阴性。

（三）超声检查

４８ 例术前行盆腔及性腺超声检查。 其中 ３２ 例
见发育欠佳子宫；２２ 例见阴道，７ 例为假阴道结构。

四、性腺探查及性腺活检病理结果

本组 ６０ 例均行腹腔镜下双侧性腺活检或传统
开放手术双侧性腺活检。 性腺位置：３ 例双侧均位
于盆腔；２ 例一侧位于腹腔，另一侧位于阴囊；２ 例一
侧位于腹腔，另一侧位于腹股沟区；２ 例一侧位于腹
腔，另一侧位于盆腔；９ 例一侧位于盆腔，另一侧位
于腹股沟区；７ 例一侧位于盆腔，另一侧位于阴囊或
阴唇；１２ 例双侧位于阴囊；１０ 例双侧位于腹股沟区；
１３ 例一侧位于阴囊或阴唇，另一侧位于腹股沟区。

６０ 例患儿性腺总数 １２０ 个，其中卵睾 ７４ 个（３２
个位于阴囊或阴唇，２０ 个位于腹股沟区，２２ 个位于
腹腔），睾丸 １６ 个（其中 １１ 个位于阴囊或阴唇，４ 个
位于腹股沟区，１ 个位于腹腔），卵巢 ３０ 个（其中 ５
个位于阴囊或阴唇，１０ 个位于腹股沟区，１５ 个位于
盆腔）。 ３０ 例含有卵巢性腺的患儿中有 １８ 例卵巢
分布在左侧；１６ 例含有睾丸性腺的患儿中有 １２ 例
睾丸位于右侧。

按照性腺畸形 Ｈｉｎｍａｎ 法［３］ 分类：双侧型 １９
例， 单侧型 ３６ 例（一侧性腺为卵睾，另一侧为睾丸
者 １１ 例；一侧为卵睾，另一侧为卵巢者 ２５ 例），片侧
型 ５ 例。

五、手术治疗

６０ 例中 ３３ 例行手术干预，按男性抚养者 ２２
例，均予阴茎矫直术和尿道重建术，其中 １４ 例切除
女性性腺，８ 例保留女性性腺。 按女性抚养者 １１
例，均顺利完成阴蒂矫形术。

讨　 论

人类的性别可以通过染色体、性腺、外生殖器、

性激素及社会心理等方面进行辨别，分为社会性别

和生物性别两大类。 社会性别是指在社会活动中

显示出的性别，包括家人、朋友、周围人群、社会机

构和法律机关的认定结果； 生物性别是指男女之间

表现出的性状差别，可分为遗传性别、性腺性别和

表型性别，三者中任何一者出现内在或外在性状异

常即为性发育异常 ＤＳＤ［４］ 。 这是一种先天遗传性
异常，发病率为 １ ／ ５ ５００ ～ １ ／ ４ ５００［５］ ，具有临床表现
的显著差异性及高度遗传异质性，是一系列难以归类
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及诊断的复杂性疾病。 既往此类疾病的诊断分类及

命名方式一直存在争议［６］ 。 ２００６ 年，欧洲儿科内分
泌学会 （Ｅｕｒｏｐｅａｎ Ｓｏｃｉｅｔｙ ｆｏｒ Ｐａｒｄｉａｔｒｉｃ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ，
ＥＳＰＥ）和美国劳森威尔金斯儿科内分泌学会（Ｌａｗｓｏｎ
Ｗｉｌｋｉｎｓ Ｐｅｄｉａｔｒｉｃ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｅ Ｓｏｃｉｅｔｙ，ＬＷＰＥＳ）联合发
布芝加哥共识，提出 ＤＳＤ的概念和分类，将其分成
三 个 类 型： 性 染 色 体 ＤＳＤ、 ４６ＸＹ ＤＳＤ 和
４６ＸＸ ＤＳＤ［７］ 。

性染色体 ＤＳＤ与性染色体核型异常有关，主要
包括先天性卵巢发育不全、先天性睾丸发育不全以

及性染色体异常的卵睾 ＤＳＤ。 后者主要包括 ４５Ｘ ／
４６ＸＹ等混合性腺发育不全及 ４６ＸＸ ／ ４６ＸＹ 嵌合
型。 ４６ＸＹ ＤＳＤ可分为三大类：先天发育相关的疾
病、雄激素合成分泌或作用障碍疾病以及 ＨＰＧ轴障
碍疾病［８］ 。 主要包括 ４６ＸＹ 性腺发育不全、睾丸退
化、雄激素不敏感综合征及 ４６ＸＹ卵睾 ＤＳＤ［７］ 。
４６ＸＸ ＤＳＤ主要与 ＳＲＹ 基因易位、胎儿期促进

性发育和分化相关因子过量以及雄激素过量有关，

主要包括 ４６ＸＸ 卵睾 ＤＳＤ 与先天性肾上腺皮质增
生［７］ 。 因此，卵睾型 ＤＳＤ染色体核型主要分为三大
类，６０％ 为 ４６ＸＸ 核型， ３３％ 为嵌合体 （ ４６ＸＸ ／
４６ＸＹ；４６ＸＸ ／ ４７ＸＸＹ），７％为 ４６ＸＹ。

在本研究中，４６ＸＸ 卵睾型 ＤＳＤ ５２ 例，数量最
多，与文献报道相符；性染色体型 ＤＳＤ 卵睾型 ５ 例
（其中 ４６ＸＸ ／ ４６ＸＹ 卵睾型 ３ 例； ４６ＸＸ ／ ４７ＸＹＹ １
例；４７ＸＸＹ １ 例），较文献报道占比偏少，我们考虑
可能与样本量较少有关；４６ＸＹ卵睾型 ＤＳＤ ３ 例，数
量最少，占比 ５％ ，接近文献报道水平。

卵睾型 ＤＳＤ 与睾丸发育分化异常以及雄激素
合成和作用障碍有关。 ＳＲＹ基因突变被认为与睾丸
发育和分化异常相关［７］ 。 在本研究中，有 １１ 例患儿
行 ＳＲＹ 基因筛查，其中 ９ 例为 ４６ＸＸ 卵睾型 ＤＳＤ，
ＳＲＹ表达均为阴性，另有 １ 例 ４６ＸＸ ／ ４６ＸＹ 卵睾型
ＤＳＤ和 １ 例 ４６ＸＸ ／ ４７ＸＸＹ 卵睾型 ＤＳＤ 为 ＳＹＲ 表
达阳性。 ＳＲＹ表达阴性并不能认为睾丸或睾丸成分
不存在，最终确诊需通过手术性腺探查及病理组织

学结果进行判定。

对于卵睾型 ＤＳＤ患儿来说，性腺和外生殖器临
床评估是非常重要的诊断环节，这对性别选择、手

术干预、长期治疗策略制定等都具有重要意义。 临

床评估主要包括： ①表型：观察患儿有无性征的表
型男性化或女性化的异常表现，有无相貌、骨骼等

伴发畸形及其智力水平等； ②性腺触诊：尤其是表
型女性化伴腹股沟斜疝者，需要触诊确定有无睾丸

及其位置、大小、质地［９］ 。

外生殖器模糊或是男性化不足的情况比较容

易观察到，但当生殖器外观看起来同正常的女性或

普通的尿道下裂男性时，往往容易漏诊。 在本研究

中，有 ４ 例社会性别为男性的患儿，其中 １ 例 ４６ＸＸ
卵睾 ＤＳＤ患儿尿道口位于阴茎体中部，伴右腹股沟
区隐睾（左侧性腺为睾丸，右侧性腺为卵睾），１ 例
４６ＸＹ卵睾 ＤＳＤ 尿道口位于冠状沟伴左腹股沟区
隐睾（左侧性腺为卵巢，右侧性腺为睾丸），１ 例
４６ＸＹ卵睾 ＤＳＤ 尿道口位于冠状沟不伴隐睾患儿
因青春期乳房发育来诊（左侧性腺为卵睾，右侧性

腺为睾丸），１ 例 ４６ＸＸ 卵睾 ＤＳＤ 尿道口位于阴茎
头舟状窝下方、近正位尿道口位置伴左腹股沟区隐

睾（双侧性腺均为卵睾）。 这 ４ 例阴茎、阴囊发育均
接近正常同龄儿童，阴茎仅伴有轻中度阴茎下弯。

当这类外生殖器接近普通尿道下裂的 ＤＳＤ 患儿来
就诊时，如同时合并隐睾，有经验的医生可能会考

虑到 ＤＳＤ。 但是在本研究中，有 １ 例尿道口位于冠
状沟且不伴隐睾的患儿，家长及患儿一直未留意尿

道口位置异常，直至 １１ 岁时因患儿出现乳房发育才
来院就诊。 该患儿如果在年幼时即因轻度尿道下

裂就诊，临床医生很难怀疑 ＤＳＤ。 所以，通过此次
研究我们认为儿科医生在临床工作中应时刻提高

警惕，在采集病史时注意收集 ＤＳＤ的可疑线索。 任
何年龄出现的男性女性化或女性男性化的表型特

征，均应考虑 ＤＳＤ［１０］ 。 另外，尽管目前尚无指南明
确规定，但笔者认为，对所有尿道下裂患儿完善染

色体核型检查是有必要的。

卵睾型 ＤＳＤ有 ３ 种形式： ①双侧型（即两侧均
为卵睾），约占 ３０％ ； ②单侧型（即一侧为卵睾，另
一侧为睾丸或卵巢），约占 ５０％ ； ③片侧型（即一侧
为睾丸，另一侧为卵巢），约占 ２０％ ［１１］ 。 本研究中，

双侧型 １９ 例，占 ３１． ７％ ； 单侧型 ３６ 例（一侧性腺为
卵睾、另一侧为睾丸者 １１ 例；一侧为卵睾、另一侧为
卵巢者 ２５ 例），占 ６０％ ；片侧型 ５ 例，占 ８． ３％ 。 该
结果与文献报道水平接近，差异考虑为样本量局限

所致。

文献报道卵睾型 ＤＳＤ卵巢多位于左侧，睾丸或
卵睾多位于右侧［１２］ 。 卵巢多位于盆腔正常位置，睾

丸或卵睾可位于睾丸下降途径中的任何部位［１３］ 。

本研究含有卵巢性腺的 ３０ 例中有 １８ 例卵巢分布在
左侧，占 ６０％ ；１６ 例含有睾丸性腺的患儿中有 １２ 例
睾丸位于右侧，占 ７５％ ；这与上述规律基本符合。
这种性腺的不对称发育遗传机制目前尚不清楚。
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含有卵巢性腺的 ３０ 例患儿中有 １５ 例卵巢分布在盆
腔，占 ５０％ ；另有 ５ 例位于阴囊或阴唇、１０ 例位于腹
股沟区。 睾丸及卵睾在睾丸下降路径：腹腔、腹股

沟区、阴囊均有分布。 特别是卵睾，６０ 例患儿共有

卵睾性腺 ７４ 个，其中 ３２ 个卵睾位于阴囊或阴唇内。
这提示我们，在临床工作中要提高警惕，即便阴囊

内可触及性腺，并不代表一定是睾丸，有可能为卵

巢或卵睾（图 １）。

图 １　 １ 例 ４６ ＸＸ卵睾 ＤＳＤ患儿，１ 岁 ３ 个月，阴茎呈重度尿道下裂外观，尿道口位于会
阴部。 双侧阴囊发育尚可。 右侧隐睾，性腺位于腹股沟区；左侧性腺位于阴囊内。 行常

规开放性腺探查手术，双侧性腺上下极均取活检送病理检查，病理回报双侧性腺上极均

为卵巢成分，下极均为睾丸成分　 Ａ：性腺探查术前外生殖器外观； Ｂ：取右侧腹股沟区切
口，见右侧性腺位于腹股沟区，上极为卵巢样结构，下极为睾丸样结构； Ｃ：取左阴囊切
口，左睾丸位于阴囊内，上极为卵巢样结构，下极为睾丸样结构

Ｆｉｇ． １　 Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ 　 Ａ：Ｐｒｅｏｐｅｒａｔｉｖｅ ｏｕｔｅｒ ａｐｐｅａｒａｎｃｅ ｏｆ ｅｘｔｅｒｎａｌ ｇｅｎｉｔａｌ； Ｂ：Ｒｉｇｈｔ
ｇｒｏｉｎ ｉｎｃｉｓｉｏｎ； Ｃ：Ｌｅｆｔ ｓｃｒｏｔｕｍ ｉｎｃｉｓｉｏｎ

　 　 对于卵睾型 ＤＳＤ患儿，如何进行性别选择并选
择手术时机目前仍然存在很大争议。 ２００６ 年发表
的《芝加哥两性间疾病管理共识声明》中指出，影响

性别分配的因素包括：诊断结果、生殖器外观、手术

选择、是否需要终生替代治疗、生育潜力、家庭观

点、文化背景相关因素等［１４］ 。

在芝加哥共识会议之后，大多数作者对外科手

术干预持保守态度。 最近的研究表明，针对这类患

儿，建议保留中性性别至患儿能够参与性别决定后

再进行手术。 如果需要实施手术，应着重关注恢复

功能性解剖、促进未来生育、减少与异常解剖相关

的泌尿系统疾病、避免阴道或子宫腔积液、避免女

孩青春期男性化或男孩青春期乳房发育、降低性腺

癌风险、促进个体和社会身份发展、避免相关的歧

视以及有助于帮助父母实现能更好地抚养孩子的

愿望等方面［１５］ 。

本组 ６０ 例经腹腔镜性腺探查明确诊断后有 ３３
例予以手术干预。 其中 ２２ 例经内分泌科医生会诊、
家长慎重考虑后坚决要求按男性抚养，均予成型尿

道手术，１４ 例切除女性性腺，８ 例保留女性性腺；１１
例家长坚决要求按女性抚养，均切除男性性腺，予

阴蒂成型手术。 另有 ２７ 例患儿未再返院告知医生
性别选择情况。 在研究中，按女性抚养的患儿，表

型均偏向女性，即便其睾丸功能较好，但因阴蒂多

短小，不具备按男孩成型尿道的条件，经内分泌科

医生评估、家长慎重考虑甚至部分年长患儿自己决

定后，选择按女性抚养，故均予以切除男性性腺。

早期有 １４ 例按男性抚养的患儿接受了女性性腺切
除。 之后随着对这类疾病认识的不断深入，以及泌

尿外科与内分泌科医生之间的交流增多，２０１６ 年以
后我们转变了治疗理念，开始注重尽可能地保护性

腺功能，对于这类患儿保留女性性腺成分。 目前尚

未对这些患儿进行系统的随访，故无法评估治疗

效果。

尽管目前的治疗较为保守，但在临床工作中，

我们常常遇到患儿家长要求尽早进行性别确定及

外科重建手术的情况。 我们的意见是结合患儿的

表型、性腺探查结果，由内分泌科医生完成激素水

平的评估，同时结合患儿本人的心理性别做出判

断。 应与家长及患儿进行充分沟通，使其对未来的

性别选择和手术有充分的认识和心理准备，并尽量

尊重家长及患儿意愿，最后选择适当的手术方式。

ＤＳＤ的治疗对临床医生的要求很高，需要内分泌
科、泌尿外科以及妇产科、心理学专业等多个学科

医生的共同参与完成。 总之，能够使患儿在家庭、

学校和任何社会交往中良好地生活是我们最重要

的治疗目标。
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