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摘  要 

目的：了解先天性肾上腺皮质增生症患儿接受会阴成形术后外生殖器外观的长期结果。研究方法：回顾
性研究44名既往于我院诊断为先天性肾上腺皮质增生症患儿行生殖器女性化手术长期的外生殖器外观

结果。研究结果：共有29例(65.9%)患者报告了外观问题，包括阴蒂肥大、大阴唇融合或褶皱、小阴唇

冗长或缺失等。在计划一期手术的39例生殖器成形术中，有1例(2.6%)因术后尿道阴道瘘行修补手术，

11例(25%)外生殖器外观明显异常达二次手术指征。结论：先天性肾上腺皮质增生症导致的生殖器性别

模糊无法通过一次手术解决问题，部分患儿需要进一步治疗。 
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Abstract 
Objective: To discover the long-term outcome of external genital appearance after perineoplasty 
in children with congenital adrenal hyperplasia. Methods: A retrospective study was conducted on 
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the long-term external genital appearance of 44 children who were diagnosed as congenital 
adrenal hyperplasia and had previously undergone genital feminization in our hospital. Results: A 
total of 29 patients (65.9%) reported appearance problems, including clitoral hypertrophy, labia 
majora wrinkle or fusion, and labia minora hypertrophy or deficiency. Among the 39 cases of pa-
tients who received genitoplasty scheduled for primary surgery, 1 case (2.6%) underwent repair 
surgery due to postoperative urethrovaginal fistula, and 11 cases (25%) had significant abnormal 
appearance of external genitalia indicating secondary surgery. Conclusion: Genital gender ambi-
guity caused by congenital adrenal hyperplasia cannot be resolved by a single operation, and some 
children need further treatment. 
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1. 研究内容 

研究背景：当前对先天性肾上腺皮质增生症(Congenital Adrenal Hyperplasia，简称 CAH)的男性化女

性患儿会阴整形术已经有了更好的认识，早期手术在矫正解剖畸形之外，也积极减少了畸形对患儿的心

理发育和社会交流方面的负面影响。尤其是在国内，患儿常作女性抚养，其手术常常要求会阴的外观和

功能接近普通女性，尽量减少患儿性心理发育中的压力。但是在儿童时行手术可能会对社交和性功能造

成终生不可逆的影响。本次研究旨在总结会阴成形术术后外观及再手术情况，了解患儿术后长期结局，

协助外科医师作远期评价。 
研究方法：回顾性调取了 2000~2017 年间 44 名于我院我科接受会阴整形术患儿的病历资料，所有患

儿在手术治疗前，均于我院内分泌科明确诊断为先天性肾上腺皮质增生，患儿首次手术年龄最小 1 岁，

最大 10 岁，平均 3.4 岁。截止随访时间 2021 年 12 月 31 日，39 名(89%)患儿一期行会阴成形术，5 名(11%)
患儿拟于青春期行二期阴道成形术。随访时间最短 2 年，最长 21 年，平均 7.8 年。 

整合了患儿身高体重、皮肤声音、术前术后外生殖器外观、月经、激素水平、治疗方案等方面的数

据。通过复诊纪录、电话随访等形式获得排尿情况、社交心理等相关信息。在本次研究中，外生殖器外

观情况主要通过医师主观判断，其内容包括：外阴是否自然，阴毛生长，局部色素沉着，手术瘢痕，阴

蒂大小，大阴唇皱褶或融合，小阴唇大小，阴道开口情况等。 
术后规律服用氢化可的松或氟氢可的松并门诊随访者 40 名，4 名患儿术后间断服药或停药。考虑到

患儿术后虽长期服药激素类药物，也出现了激素水平波动(10 名)，睾酮偏高，对生长发育和外生殖器外

观仍可能造成影响，故将 4 名断药儿童也纳入统计。 
研究结果： 
1) 身高体重：截至 2022 年 12 月 31 日，患儿总体身高体重情况如下(图 1)，基本符合中国 2~18 岁

女童身高体重百分位曲线[1]。 
2) 皮肤声音情况：44 名患儿中皮肤粗糙者 19 名，声音粗哑者 8 名(停药 4 名)；余患儿皮肤细腻，

无喉结或腿毛。来月经者 14 人，最早初潮年龄 9 岁，最晚初潮年龄 13 岁，平均初潮年龄 11.5 岁。 
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Figure 1. Growth and development of children with CAH after operation 
图 1. CAH 手术患儿生长发育情况 

 

3) 术后会阴外观其总体外观情况分为可接受和需要再手术干预两种(表 1)，再手术标准为阴蒂明显

肥大、大阴唇融合任意一项。量化术后外观，阴蒂、大阴唇、小阴唇每方面可接受项外观异常记 1 分，

需要再手术干预者记 3 分。如阴蒂正常记 0 分，阴蒂稍大记 1 分，阴蒂肥大记 3 分；大阴唇褶皱或肥大

记 1 分，大阴唇融合记 3 分；小阴唇偏小、缺失或肥大记 1 分。 
 
Table 1. Abnormal appearance of external genitalia in postoperative children with CAH 
表 1. CAH 术后患儿外生殖器外观异常情况 

术后外生殖器外观异常情况 数目 比例 

阴蒂 44  

缺失 0 0 

偏小 0 0 

正常 23 52.3% 

稍大 10 22.7% 

肥大 11 25% 

大阴唇 44  

褶皱 6 13.6% 

正常 31 70.5% 

肥大 5 11.4% 

融合 2 4.5% 

小阴唇 44  

偏小 2 4.5% 

缺失 3 6.8% 

正常 34 77.3% 

肥大 5 11.4% 
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术后外观分数统计分数综合，3 分及以上者需要接受二次手术。0 分者 15 例，1 分者 12 例，2 分

者 6 例，3 分者 3 例(均为阴蒂肥大)，4 分者 5 例，5 分者 2 例，6 分者 1 例。即共有 15 例(34%)患儿外

观未见明显异常，29 例(65.9%)患者报告了不同程度的外观异常问题，包括阴蒂肥大、大阴唇融合或褶

皱、小阴唇冗长或缺失等，其中可接受外观异常 18 例(40.9%)，11 例(25%)外生殖器外观明显异常达二

次手术指征。 
在接受一期生殖器成形术的 39 例患儿中，有 1 例(2.6%)因术后出现尿道阴道瘘行二次修补手术。 

2. 讨论与分析 

先天性肾上腺增生症是一组常染色体隐性疾病，由于类固醇合成酶缺陷，肾上腺皮质多种类固醇激

素合成不足，促肾上腺皮质激素上升，肾上腺皮质增生，前体物质堆积导致皮质激素缺乏及继发高雄激

素症候等，21-羟化酶缺乏是最常见的类型，也是女性性分化最常见的原因[2]。胎儿时期雄性激素水平升

高，导致女性外阴性别模糊，主要表现为阴蒂肥大、阴唇融合、泌尿生殖窦，其内生殖器如卵巢、子宫

常常是正常的。CAH 的会阴成形术已经有 50 年的发展历史，目前常行会阴的一期成形术和推迟到青春

期前的阴道成形术[3]。但一期手术矫正外生殖器畸形手术很难同时满足美观及功能的需求，青春期手术

又面临着技术难题及患儿心理问题[3]，既往国外研究结果提示会阴成形的手术效果可能不如预想那么理

想[4]。 
截至研究时间，共有 44 名符合研究标准的患儿在门诊定期复诊。研究患儿术前会阴外观有 Prader 1

级 3 名，Prader 2 级 7 名，Prader 3 级 27 名，Prader 4 级 7 名。患儿首次手术年龄最小 1 岁，最大 10 岁，

平均 3.4 岁。随访时间最短 2 年，最长 21 年，平均 7.8 年。在 44 名患儿中，39 名(89%)患儿一期手术的

目的明确，其中 29 名(65.9%)手术计划是一期行阴蒂成形及阴道成形，而 1 名(2.6%)患儿因术后并发症，

非计划外行尿道阴道瘘修补术。44 名患儿中，有 5 名(11%)制定了青春期行二期阴道成形术的计划。 
在 44 名患儿中，15 名(34%)患儿外观良好，29 名(65.9%)报告了程度不一的外观问题，11 名(25%)

外观明显异常，包括阴蒂明显肥大或大阴唇融合。 
会阴成形术的目的是恢复女性会阴外观及功能，主要内容是阴蒂成形、阴唇重建及阴道口外化。现

广泛采用的阴蒂成形保留了背侧神经血管束，在耻骨处结扎并切除海绵体，可改善阴蒂外观而不损伤阴

蒂感觉或血供。推荐的手术时间是在 1 岁左右，因为此时阴蒂足够大而术后并发症相对较少[5]，婴儿不

记得手术带来的心理创伤，而父母也减少了对患儿生殖器外观异常的焦虑[6]。一项纳入 174 名研究者的

多中心研究，58.6%的女性报告了阴蒂成形术对她们的生活有积极影响，75.7%的女性更希望在婴儿期或

儿童期进行女性化手术，特别是阴蒂成形术[7]。由于缺乏阴蒂测量及变异范围，阴蒂成形术并无硬性标

准[8]。而肥大的阴蒂对患者的负面心理影响是已知的[9]，术后阴蒂的肥大可能与海绵体未完全切除或术

后雄激素水平过高有关，而在成年后因为残留的海绵体勃起可能会诱发阴蒂疼痛[10]。 
5 名(11.4%)患儿报告了小阴唇肥大，直接表现是夹腿可见小阴唇，其中 3 名(6.8%)小阴唇肥大患儿

报告了尿路感染，1 名(2.6%)无小阴唇者报告了尿湿鞋裤的情况。通常小阴唇是颜色稍深、薄而柔软的皮

肤，边缘部分或全部覆盖尿道口及阴道口[11]，小阴唇肥大可能引起患儿穿内裤的不适和分泌物增加等，

增加会阴护理难度，甚至泌尿道感染几率[12]。虽然重建小阴唇存在一定坏死风险，但考虑到小阴唇对性

交和排尿的辅助作用及精细化女性外观的影响，仍使重建小阴唇成为会阴成形术中重要一环[13] [14]。 
随访报告的 6 名(13.6%)大阴唇褶皱及 2 名(4.5%)大阴唇融合，考虑与术前阴唇阴囊化及手术瘢痕有

关，长期随访后外观无明显改善者，往往不能通过一次手术解决问题，可能需要多次手术修整[15]。 
39 名患儿手术计划是一期行阴蒂成形及阴道成形，1 名(2.6%)患儿因术后并发症，非计划外行尿道

阴道瘘修补术。阴道成形比会阴成形有更多的技术问题，一期行阴道成形后，家长因为尴尬及羞耻情绪，
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不能坚持予患儿阴道扩张。有研究建议在青春期前二期成形阴道，因为对儿童而言，生殖器外观比阴道

更重要[16]。即使在青春期前后进行二期手术后，仍有相当比例的患者可能表现出持续性阴道狭窄，这引

发了关于在对首次和青春期前进行二期阴道成形术是否合适的争论。患者倾向于认为青春期自我阴道扩

张比手术更糟糕[17]。 
基于伦理考虑，尽管存在一些技术问题，但会阴成形术在早期可以创建“正常”的女性生殖器外观，

尽量使患儿性心理与生物学心理相匹配已成为目前早期手术的共识，尚不清楚晚期手术是否会给这些儿

童带来社交和学校教育方面的困难[18]。 
在 Stikkelbroeck 的研究中，妇科医师及患者分别对术后的阴蒂、阴唇、大阴唇评分(0~10 分)，结果

妇科医生的评分普遍(13/15)较患者高 1~4 分[17]。需要明确的是，至今解剖学没有强有力地提出一种理想

外阴标准[19]，在行会阴整形术时，除了根据患儿自身情况调整手术方式和长期口服药物外，仍需要足够

的心理支持以减少父母对患儿性别的怀疑和患儿的身体焦虑[20] [21]。 
关于会阴成形术长期后遗症的现有证据通常质量低(涉及不同手术技术的回顾性观察和比较队列)，并

且因生殖器敏感性测量的不自然、非生理学可用方法的局限及问卷和记忆局限性的阻碍，难以客观地评

估患者生活的性和心理方面[22]。 

3. 结论 

先天性肾上腺皮质增生症导致的生殖器性别模糊无法通过一次手术解决问题，部分患儿需要进一步

治疗。 
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