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具 Y 染色体性分化弄常者的診斷和治斤

邵溫群，棲航英，扑過

（漸江大掌區掌院附庸如許科區院，站時江杭州 310006)

摘 要：目的：採付具有 Y 染色休性分化弄常忠者的珍斷和治斤 。 方法：分析 47 例具有 Y 染色休

“女性’，思考的︱︱各床資料。括果：以染色休核型、性腺勻性激素均基拙分均三姐：＠雄激素不敏感綜合

征 30 例。 ®XY 羊純怯怯腺友育不全 12 例。這兩組的核型均 46,XYo @XO/XY 性踩皮育不全 5

例，核型均 45,X0/46,XY。括 ~f; ：具有 Y J染色休“女性”思考并非罕見，，，各床特征、染色休核型分析、

性腺病埋在全查和性激素潰，l定是主要珍斷手段。平期珍斷和i是吋治均有益于患者身心健康 。

美續洞：性染色休弄常／珍斷﹔性染色休手平常／治乎？

中固份美哥： R711. 1 文獻掠氓問： A 文章鏽哥： 1008-9292(2000 ）。6-0270-03

其有 Y 染色体的“女性’，患者是由于性分

化昇常所致﹝l﹞，主要表現在性腺勻性征的不一

致和外生瘟器的混亂。 l惦床上易友生漠珍以致

影吶治斤。近 10 年來，我院如科共收治 47 例患

者，現就其︱陷床表現、i金斷和治斤加以探汁。

1 l描床資料

1. 1 一般資料和︱描床表現 1989 年 10 月～

1999 年 12 月本院如科共收治帶 Y 染色体的

“女性’，患者 47 例。所有患者均有 2 吹以上外周

血染色体核型檻查，社金性別女性，原友問盔，

智能正常伴生瘟器畸形或婚后性生活困准。以

染色体核型、性腺勻性激素方基咄分方三組﹝1﹞

（表 1 ～ 3), G)XY 單純性性腺友育不全（XY

PGD，又林 Swyer 綜合征） 12 例，核型方的，

XY，第二性征及內外生瘟器友育差。 7 例做靜

脈宵孟造影OVP), 1 例方右宵攻宵畫、背孟旋

特不良，右輸尿管廿拔和左宵攻宵益并功能不

良。 ®XO/XY 性腺友育不全（XO/XY GD，曾

輯：方混合型性腺友育不全） 5 例，核型方的，

X0/46,XY，患者身材矮小。 4 例做 IVP,l 例兩

側宵孟及右側部分輸尿管重笙畸形伴左宵孟旋

特不良。＠雄激素不敏感綜合征（AIS，又林辜

丸女性化綜合征）30 例，核型方的，XY。本組又

分方完全型（20 例）和不完全型 (10 例）兩矣。 30

例中， 9 例做 IVP，未友現昇常。

表 1 47 例具 Y 染色休“女性’，思考的一般資料

平均年齡 平均身高 婚姻（例） 性生活困准（例）
組到 例教

（~的 (cm) 未 巳 有 元

XYPGD 12 22 . 7士 3. 68 157 . 3士 8. 97 11 。
XO/ XY GD 5 21. 8士 2. 17 146. 6士凹的 5 。 。 。
AIS 
完全型 20 21. 5土 8. 28 163.6土4.59 15 5 1 4 

不完全型 10 23.7士 4 . 32 164.8士 5.66 8 2 2 。
合汁 47 39 8 4 4 

1. 2 治斤勾結果 17 例性牌友育不全者中， l

例自劫出院， 16 例詮腹切除性腺，病理位查方

索杖性腺或一側奈蒙杖，另一側訐推錯締詛旗。

其中 4 例友生性腺胖瘤，XY PGD 者中友生性

母姐胞瘤 l 例，畢丸友育不全伴那狀小管的性

黨瘤 2 例。 XO/XY GD 中友生胚胎癌伴左側性
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母姐胞瘤 1 例，該例木后徑 PVB 方案化斤 7 小

ff程，隨坊至今，3 年元笈裳。除胚胎癌患者外，

其余 15 例木后用雌孕激素人工周期治汁，4 例

巳來月徑。 AIS 組中，2 例于幼年吋腹股淘性腺

胖袂漠珍方“站在元，，已手朮切除（草、攻側各 1

例），病橙i正案方辜丸組朗﹔ 28 例 (1 例均是學側）

切除的性腺室主病理位查， 1 例完全型 AIS 者均

玟側辜丸支持一向廣姐胞瘤，余均畢丸組餌，未

見生精現象，9 例有尊（攻）側輸卵管組旗。木后

均予以性激素人工周期治斤。其体手木方式見

表 4。

表 2 47 例具 Y 染色休“女性’，患者的休格捨查（例是主）

乳房~育 開蒂 開 道 子 宮 性 腺

組別 表型 服毛開毛 外開
良 差 肥大元有量盲端 元友育不良 腹般肉或大開厲赴体表未及

XY PGD 女性 4 8 少或元 幼女型 3 1 11 。 11 。 12 

XO/XY GD 女性 4 少或元 幼女型 2 。 5 。 。 5 。 5 

AIS 
完全型 女性 20· 。 少或元 女性型 2 8 。 12 20 。 18 2 

不完全型 程度男性 1 9 嘿，調密 部分男性化 10 6 。 4 10 。 6 4 

合it 26 21 17 15 16 16 31 16 24 23 

勢乳失小，乳暈洩

表 3 31 例具 Y 染色休“女性’，思考血性激素測定結果

組別 例費生 LHOU / U FSHOU/U EzC Pmol / L) T(nmol/L) PCnmol /L) 

XY PGD 8 7. 8~ 47.5 70.3~ 100.0 18~ 458.7 o. 19~ 2.8 0.8~ 2.2 

XO/ XY GD 4 2. 9~ 72.6 41. 0~ 141. 0 < 18. 0 o. 1~ 2.4 1. 0~ 3. l 

AIS 
完全型 11 9. 2~ 191. 0 1. 3~ 66.6 24~ 266.0 4. 4~ 47.2 2. 6~ 6. 1 

不完全型 8 14.8~ 75.8 21. 1~ 106.8 < 18. 0 1. 5~ 15.88 1. 6~ 3.0 

表 4 具 Y 染色休“女性”忠者的手求治痔方式

性腺切除 肥大開蒂
m 別

切除經腹 室主腹般消 合并胖瘤

XY PGD 12 。 3 

XO/ XY GD 4 。
AIS 
完全型 8 12 。
不完全型 4 4 。 4 

2 甘 ii

2. 1 診斷勻盤別診斷 人突可有 6 神不間的

性則，即性染色体性別、性腺性別、內外生瘟器

性別、性激素性別、社金性別和心理性剔。正常

的男性或女性，達 6 科性別表現一致。性分化昇

常中，6 神性別可友生多神多祥的不一致。本組

47 例患者的性染色体中均具有 Y 染色体，但他

們的社金性別和心理性別方女性，性腺友育不

全或方辜丸，內外生瘟器昇常，達美患者︱陷床上

以 AIS 方最常見，XY PGD 和 XO/XY GD 吹

之﹝1﹞。本組分別方 30 例、 12 例和 5 例，述三美

人工開道成形木
陸乳木人工周期

乙牧童吉腸 腹膜代 開蒂或大開曆皮瓣

。 。 2 12 

。 。 。 3 

。 4 。 。 20 

1 2 3 9 

曾輯：之方男性假兩性畸形。其他尚有被少見的

真兩性畸形和 17α 控化酪缺乏症﹝2.3﹞。庄注意他

的的區別和勻先天性元開道的盤則。

2. 1. 1 不完全型 AIS 勻 XY PGD 的盤別：本

組資料提示此兩獎患者的核型均方的，XY，外

生瘟器可有不同程度的男性化表現，原友問徑。

但前者身材較高，部分患者元明道，有關道者也

方盲端，元子宮，性腺方畢丸組棋，位于腹腔內

或在大開層和腹股淘娃，多伴關蒂肥大，FSH 、

LH 正常或偏高，T 在男性正常范圓。而后者有

關道、于宮和輸卵管，人工周期治斤后可有月徑

來潮，性腺呈奈索牧位于腹腔內’，仗少數開蒂肥
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大，FSH 、LH 增高，E2 及 T 水平低平。

2. 1. 2 完全型 AIS 勾先天性元開道的基則：

兩者表型均方友育良好的女性，原友問徑，元子

宮、元開道（部分 AIS 者），但前者乳房的乳失

小，乳暈淺，開服毛少，部分患者在腹肌肉赴可

做及性腺胖坡，血 T 在正常男性范間，FSH 、

LH 正常或增高，核型方的，XY。而后者核型方

的，xx，性腺方卵巢，血性激素水平均在女性正

常范閣。

2. 1. 3 XO/XY GD 句真兩性畸形的鑒別：兩

者草此表型和細胞遺侍掌斐化尚准于萌i傘，需

依靠組到病理掌橙查。XO/XY GD 患者身材矮

小，性腺可方取側黨奈收或一側索奈杖，另一側

方友育不全的畢丸或許雄主吉姆詛棋。而后者体

內向吋有卵巢和辜丸兩神性腺組主只，可分別位

于兩側，也可二者混合方一，核型 50%方 xx,

少數方 XY 或缺合型。

2. 2 治斤 由于本病患者社金和心理性別方

女性，狀小按女孩扶葬，其有基本的女性外生瘟

器，男性性腺功能不良，或雄激素受体和酪的缺

乏，即使用大荊量畢間亦不能使其完全男性化，

加之女性生殖器成形木又較易遊行，故一般庄

鼓勵恩者造捍女性。友育不全的性腺和昇位的

辜丸易友生目中瘤，尤其是性腺友育不全者目中瘤

的友生率可高速 30% ﹝4～7﹞，常見方性母姻胞瘤

（本組有 5 例友生性跟目中瘤）。近年友現，Y 染色

体的要光巨勻性母細胞瘤的友生有美〔的。其友

生運可能勻性腺組棋中含 Y 染色体的細胞系

忱勢有一定美系，且性腺目中瘤有激素分泌功能

（雄激素方主），患者男性化症狀句之有美﹝6，只

因此有必要切除性腺，有子宮者座予保留。至于

手木吋伺可根掘不同病神而定。完全型 AIS 患

者有正常女性成熟的友育迂程，在性成熟前很

少友生畢丸胖瘤（本組方 1/20），故合造的手木

吋机是在青春期后。不完全型 AIS 和性腺友育

不全者在青春期后可出現肥大開蒂、開厝融合

等一系列男性化表現及易友生性腺胖瘤（本組

方 4/27），故座在青春期前珍斷明萌后立即作

性腺切除。木后于以雌孕激素替代治斤，以推持

女性体志和心理收志的平衡。保留于官者也方

贈卵体外授精和胚胎移植木提供可能性。性母

姐胞瘤厲低度惡性，未見木后畫皮的披道，故患

者朮后仍可庄用雌孕激素替代。開道挨小或元

開道者可在性成熟期利用肥大開蒂切除后的皮

瓣和大開曆帶蒂皮瓣廿大開道或施行人工開道

成形木。在切除開蒂吋皮保留明蒂美及其血供，

以利外開整形和性生活。本院多年來采用每“開

道”腹膜人工開道成形朮接得浦意斤效。族手朮

方法筒便，其才患者損仿小，腹部元手木疤痕，易

減挂患者的心理庄力。

︱隘床上具有 Y 染色体的性分化昇常者并

非罕見，性腺友育不全或內外生殭器昇常者必

須作核型分析，以明胡適侍掌病因。 l惦床表現、

核型分析、性腺病理拉查和性激素測定是主要

珍斷手段。早期診斷、造吋治斤有益于患者身心

健康。
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