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　　人类的性别决定于性染色体X 和 Y, 性染色体

若发生畸变可导致性发育异常。也有人性染色体正

常, 却因其他原因引起性发育异常, 其染色体性别与

表型性别并不一致。如其核型、性腺只有一种, 但其

外生殖器或副性性征都有两性特征或畸形, 称为假

两性畸形。

1　病例报告

患者, 19 岁, 现社会性别男, 智力正常, 其母主

诉其性情暴躁、粗鲁。出生时, 似女性外阴, 阴蒂肥

大, 尿道口位于阴蒂下方, 3 岁时检查染色体, 核型

为 46, XX, 遂行阴蒂切除术, 待为女性抚养。13 岁时

第二性征发育为男性, 身材矮小, 有胡须、喉结, 声音

似男性, 体毛重, 肤色稍黑, 双侧乳腺不发育, 无阴

道, 无睾丸。B 超见有正常卵巢, 右卵巢 24 mm ×15

mm , 左卵巢 16 mm ×19 mm , 可见小的卵泡反射,

子宫 36 mm ×25 mm ×14 mm , 轮廓尚清, 形态规,

肌壁回声均匀, 为幼稚子宫。实验室检查结果: 染色

体核型 46, XX, 诊断为女性假两性畸形, 因其为收

养儿, 母亲孕期用药情况不明, 家族史亦不明确。

2　讨　论

人类性别的分化和发育, 在胚胎发育的早期已

经开始, 一般在胚胎后 5～ 7 周, 胎儿就按照相应的

性染色体, 形成相应的性腺, 继而形成可以识别的外

生殖器及其性别表现, 女性胚胎细胞膜上无H - Y

抗原, 原始生殖腺自然发育为卵巢。雄激素是外生殖

器原基向着男性外生殖器发展的决定因素, 如果女

性胚胎受到足够雄激素影响, 其外生殖器则有不同

程度的男性化表现, 主要是阴蒂肥大、无阴道, 其产

生的原因或者是胚胎发育过程中受到母体的异常激

素的影响, 或者是性发育过程中性激素水平异常。前

者可能是母亲在怀孕早期使用过多的黄体酮, 后者

最常见的病因是肾上腺性征综合征, 这是由胎儿肾

上腺皮质过度发育而引起的。肾上腺皮质的过度发

育是由于常染色体上的隐性基因的结合, 造成类固

醇代谢中的先天性 212羟化酶缺乏, 影响皮质素的

合成, 血液中缺少皮质素, 使脑垂体分泌的促肾上腺

皮质激素增加, 引起肾上腺皮质增生, 进而促进了睾

丸酮的产生, 使胎儿体内有了过量的雄性激素。

本病例染色体检查为 46, XX, 性腺是卵巢, 内

生殖器为女性, 外生殖器男性化, 无阴道, 因其为收

养, 无法了解其母亲受孕时是否服药, 但其青春期发

育第二性征为男性, 产生胡须、喉结, 声音似男性, 乳

房未发育, 有进行性男性化, 应考虑是因肾上腺皮质

增生, 雄性激素过高所致, 应及早明确诊断, 给予治

疗。治疗用肾上腺皮质激素类药, 可抑制促肾上腺皮

质激素的过多释放, 减少雄激素的分泌, 减轻男性化

程度, 外科可行矫形阴道成行术, 使患者过上较为正

常的生活。
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