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摘  要 

男性假两性畸形发病率低，目前分为手术及口服激素治疗，应早期诊断及治疗，尽可能改善患者预后，

本文分享一例男性假两性畸形合并附睾炎患者病史、病例特点及治疗方法，为该疾病治疗提供思路。 
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Abstract 
The incidence of male pseudohermaphroditism is low, currently divided into surgery and oral 
hormone therapy, should be diagnosed and treated early, as far as possible to improve the progno-
sis of patients, this article shares a case of male pseudohermaphroditism combined with epididy-
mitis patient history, case characteristics and treatment methods, to provide ideas for the treat-
ment of this disease. 
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1. 病例资料 

患者，20 岁，女(社会性别)，未婚，未育。反复双侧腹股沟疼痛 2 年余。婴幼儿时期发现外生殖器发

育不全，因经济原因未诊治，生长过程未有特殊不适，14 岁月经未至，于华西医院就诊查染色体提示染色

体核型分析为：46, XY，建议手术治疗，患者拒绝，未服用任何药物。2 年前无明显诱因反复出现双侧腹

股沟疼痛，疼痛一侧腹股沟肿胀，无皮色加深，无皮温升高，无皮肤破溃，无尿频尿急尿痛，自行予口服

“头孢”等抗生素治疗后疼痛缓解。否认高血压等基础病史。未月经来潮。父体健，母亲胆囊癌去世，非

近亲结婚，有一姐姐，正常。体查：血压：97/69 mmHg，体重：46 Kg，身高：164 cm。女性面容，无喉

结，余第二性征(音质、胡须、体毛分布)趋于女性，乳房男性化，乳晕明显。外生殖器发育异常，未见阴

毛，未见确切男性外生殖器，见阴阜，无阴道口，尿道外口上方见类阴茎头端浅表突出，无异常分泌物，

双侧腹股沟可触及条索状包块，边界清楚。实验室检查：染色体核型分析：46, XY，性激素指标(表 1)。 
 
Table 1. Sex hormone indicators 
表 1. 性激素指标 

检验项目 结果 单位 

雌二醇 <15 Pg/mlL 

睾酮 0.31 ng/mL 

泌乳素 20.37 ng/mL 

黄体生成素 20.53 IU/L 

促卵泡生成素 53.94 IU/L 

孕酮 0.74 ng/mL 
 

影像学检查：腹股沟彩色超声(见图 1)：左侧腹股沟区查见范围约 3.2 cm × 1.3 cm 混合回声团，边界

较清，形态欠规则，CDFI：Adler 分级 I 级，频谱不易测得。考虑隐睾或其他。右侧腹股沟区查见范围约

3.2 cm × 1.0 cm 弱回声团，边界较清，形态欠规则，CDFI：Adler 分级 I 级，频谱不易测得。考虑隐睾或

其他。泌尿系 CT 平扫(泌尿系薄层扫描，扫描层厚 1 mm) (见图 2)：双肾形态欠规整，实质未见确切异常

密度影，考虑发育所致；泌尿系未见确切阳性结石征象，双侧肾盂肾盏、输尿管未见扩张，膀胱充盈不

佳，壁未见增厚。双侧腹股沟区见椭圆形软组织密度影，大者位于左侧，大小约 2.3 × 1.2 cm。 
术中所见：双侧腹股沟隐睾，双侧鞘状突未闭合，睾丸附睾发育不良。 
手术方式：取左侧腹股沟区切口约 5 cm，依此切开各层，打开腹股沟管，完整切除左侧睾丸及附睾，

鞘状突予以游离结扎，同法处理右侧。 
病理诊断：送检为附睾样组织伴间质较多量急慢性炎症细胞浸润及淋巴滤泡形成，请结合临床。 
结合临床及影像学表现考虑为：1) 附睾炎，2) 双侧腹腔型隐睾，3) 男性假两性畸形伴睾丸女性化。 
术后 1 月门诊及电话随访，患者未再出现双侧腹股沟疼痛，未服用任何药物，依旧保持其女性社
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会性别。 
 

 

 
Figure 1. Color ultrasound of the groin 
图 1. 腹股沟彩色超声 

 

 

 
Figure 2. Urinary tract CT non-contrast scan (urinary thin layer scan, scanning layer thickness 1 mm) 
图 2. 泌尿系 CT 平扫(泌尿系薄层扫描，扫描层厚 1 mm) 
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2. 讨论 

男性假两性畸形是指核型为 46, XY，性腺为睾丸，有相对正常或发育不全的男性内生殖器官，外生

殖器及第二性征发育出现不同程度女性化。主要表现为核型染色体、生殖器、性腺不相符，以女性显性

为主，无阴道开口，原发性闭经，乳房发育不全，但存在睾丸组织。是由于黄体生成素(LH)/绒毛膜促性

腺激素受体基因(LH-CGR)突变损害 LH/CG 结合或信号转导引起的疾病。 
病因主要分类：雄激素不敏感综合征(AIS)、睾酮合成酶缺乏、睾丸对 LH/HCG 抵抗、单纯性性腺发

育不全、混合性性腺发育不全、Mtlller 管抵抗综合征等，其中 AIS 最为常见[1]。AIS 又称睾丸女性化综

合征，是一种 X-连锁隐形遗传病，同时是男性假两性畸形中最常见的类型，约占男性假两性畸形的

50%~70%，新生儿的发病率约 l/12,000。此病大多数是由于雄激素受体缺陷产生丧失生物学效应的雄激

素，从而使患者外阴发育为女性，但由于副中肾管抑制因子作用，女性内生殖器发育条件缺失而导致发

育不足[2]，但睾酮能在芳香化酶的作用下转化为雌激素，导致男性化不全[3]。男性假两性畸形常常以原

发性闭经就诊，而 AIS、性腺发育异常与先天性无阴道是原发性闭经的三大主要原因，其中 AIS 占 10%。

就本文案例为例，患者出生时医生发现外阴结构异常就诊，且青年时月经未至而就诊确诊，因此当患者

出现原发性闭经及外生殖器或第二性征异常时，均应排除是否为男性假两性畸形[4] [5]。 
男性假两性畸形的诊断要点：家族史、病史、查体(外阴表型和第二性征)、实验室检查(染色体或染

色质、内分泌和激素检查等)、影像学检查(如超声、CT 及 MRI)。治疗方法以手术治疗为主，后期配合口

服激素治疗。手术方式主要分为：1) 双侧睾丸切除 + 阴蒂整形 + 乙状结肠阴道成形术，2) 双侧睾丸

切除 + 阴蒂整形术，3) 睾丸下降固定 + 阴茎下曲矫正 + 尿道成形术，4) 双侧睾丸切除术等，具体手

术方式以术者经验及患者选择决定。针对有性生活需求无阴道患者，据以往临床研究，根据解剖学矫治

分为人工阴道手术和阴道顶压扩张。前者主要以阴唇皮瓣，羊膜阴道，人工隧道植皮等类人体膜内移植，

手术相对简单，但术后效果不佳，容易出现阴道痉挛，且干燥，术后需长期放置阴道模具，感染或狭窄

造成的失败率高。后者因患者感受差且疼痛，修复频率高已被淘汰。目前临床上主要采取阴道成形术治

疗，主要是使用各种肠段(直肠、回肠、乙状结肠等)、生物补片或腹膜成形。其中因乙状结肠肠管的分泌

功能及其肌性结构，可以在性生活中分泌液体，起到润滑作用，从而拥有快感，且无机体排斥反应，在

临床应用较为广泛。最近，新兴一种组织工程技术—生物补片，是一种在去除真皮组织内可能引起排异

反应的细胞成分的同时，保留细胞外基质，诱导人体干细胞进入生物补片，同时还能分泌细胞外基质替

代降解的植入物，使其具备良好的组织相容性、较强的贴覆能力和耐受感染的能力。但因此病发病率底，

临床运用较少，对其远期并发症，机体的排斥率无大宗数据支持，且价格较为昂贵，推广仍需时间考验

[6]。选择术后性别是第一要义，在整体评估患者内生殖管道、外生殖器、第二性征表现等手术条件的同

时，术后性别的选择还应该根据患者年龄、患者本人及家属的选择以及术前的社会性别。女性是综合我

科经验及国内外文献术后性别首选[7] [8]。为了防治日后癌变，手术治疗原则在于将术后性别相矛盾的性

腺切除，尤其是发育不良的或异位的性腺。为促进和维持第二性征，术后可定期随访复查性激素指标，

必要时补充性激素，同时还可以预防骨质疏松。 
本例患者染色体核型表现为 46, XY，无家族病史，及近亲结婚史，未见男性生殖器，见阴阜，无阴

道口，阴毛缺如，乳房发育不明显，以女性为社会性别生活 10 余年，且从未服用激素，已出现局部生殖

组织疼痛症状，结合辅助检查，腹股沟发现睾丸组织，为防治癌变可能，同患者及家属沟通后，行皮下

切除局部睾丸组织，患者无性生活需求，未再进行阴道成形术，术后病理未发现癌变，定期复查性激素

水平，必要时给予雌孕激素替代治疗。假两性畸形确诊后应尽早治疗，在手术及药物治疗的同时应关注

患者心理治疗，避免之后出现心理变态，最大程度改善患者预后[9]。 
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