
!

复旦学报!医学版"

!"#$% &%'() *+#,-'

!"#$)$%.

#

%"

!

#

"

!

"

/011+2

3

0%#'%

4

$"5601

!

789$':

$

;

9#I'''

!

2'%$.-09

ND

&

\_

单纯性性腺发育不全的临床分析
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!

上海
!
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#摘要$

!

目的
!

探讨染色体核型为
%*

#

OW

单纯性性腺发育不全患者!合并或不合并卵巢肿瘤"的诊断和治疗&

方法
!

分析
#((#

年
&

月至
!"##

年
'

月我院收治的
*

例染色体核型为
%*

#

OW

单纯性性腺发育不全病例&所有

病例均行剖腹探查术或腹腔镜手术&结果
!

所有患者的临床表现为原发闭经或继发闭经'乳房不发育或发育欠

佳'阴毛*腋毛无或稀少'内外生殖器幼稚#有输卵管*卵巢*子宫及阴道&实验室检查
!,H

#

AH

均明显高于正常

水平'染色体检查为
%*

#

OW

&手术切除双侧性腺#病理提示
*

名患者中有
%

例发生卵巢肿瘤#肿瘤发生率高达

**.&Q

&结论
!

及时确诊
%*

#

OW

单纯性性腺发育不全十分重要#确诊后需立即切除双侧性腺以避免肿瘤的

发生&

#关键词$

!

染色体'

!

%*

#

OW

'

!

单纯性性腺发育不全'

!

卵巢肿瘤

#中图分类号$
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#文献标志码$
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先天性性腺发育不全分为染色体正常和异常两

类#染色体异常占
&+Q

&

%*

#

OW

单纯性性腺发育不

全属染色体正常的先天性性腺发育不全#比较

少见+

#

,

&

据文献报道#

%*

#

OW

单纯性性腺发育不全合并

卵巢肿瘤的发生率为
$"Q

#

*"Q

&本文通过对
*

*(



!

叶新红#等
.%*

#

OW

单纯性性腺发育不全的临床分析

例
_̂

#

OW

单纯性性腺发育不全患者的资料分析#探

讨该病的诊断及鉴别诊断#合并卵巢肿瘤的发生率

以及治疗方法#以期对临床有所帮助&

资 料 和 结 果

一般资料
!

从
#((#

年
&

月至
!"##

年
'

月#本

院共收治
%*

#

OW

单纯性性腺发育不全患者
*

例&

就诊年龄
#*

#

$"

岁#平均
!".$

岁&

病史资料
!

所有患者的社会性别均为女性&

+

例患者以月经从未来潮为主诉就诊#其中
#

例患者

扪及腹部肿块
!

个月#腹胀
!

周&另
#

例患者主诉

为继发闭经#性征减退
+

年#发现染色体异常
#

年#

该患者
#!

岁时初潮#量少#

#

个月
#

次#共
!

次#乳

房发育与同龄人水平相当#后未再行经&

%

年后因

疑诊左卵巢无性细胞瘤在当地急诊行经腹左附件切

除术&术后化疗
*

次#性征减退#此后月经未来潮#

#

年前当地就诊发现染色体异常&

*

例患者中有
#

例

曾用乙?酚治疗有月经来潮#伴乳房发育#停药后即

无月经来潮&

*

例患者乳房未发育或发育欠佳#外

阴均为幼稚型#无阴毛或阴毛稀疏&

辅助检查
!

染色体检查$

*

例患者均为
%*

#

OW

'

超声检查$

+

例患者
>

超未探及子宫或见始基子宫可

能&

#

例患者曾用乙?酚治疗#

>

超示子宫偏小#

%-9

.$-9.!-9

&

+

例患者
>

超未探及卵巢或见卵巢

呈条索状结构可能#

#

例患者自主扪及腹部肿块
!

个

月#

>

超见其子宫极小#子宫上方见较大混合性块#畸

胎瘤可能!恶性-"#中量腹水&内分泌检查$

%

例患者

卵泡刺激素及黄体生成素均明显升高!

!,H+$.+

#

#%#.&<&

%

A

#

AH!#.#

#

%(.!<&

%

A

"#呈高促性腺激

素型闭经'

!

例患者未行内分泌检查&

手术治疗
!

所有患者均行腹腔镜探查术或剖腹

探查术&术中见子宫条索状或较小'

%

例患者双侧

卵巢呈条索状或狭窄扁平状&

#

例患者左卵巢为
#

-9.".+-9.".+-9

#右卵巢增大#呈实质性#

!"

-9.#&-9.(-9

#表面见
%-9.%-9.+-9

大小

似陈旧性出血区'

#

例患者行经腹左附件切除术#术

中探查见左侧性腺缺如#右侧输卵管狭长#贴近右输

卵管处性腺呈条索状分布&

*

例患者双侧输卵管外

观均正常&

%

例患者行双侧附件切除术#

#

例患者行

全子宫
)

双附件
)

部分大网膜切除术&

#

例行盆腔

粘连分解
)

右性腺
)

右输卵管切除术&

病理结果
!

!

例患者为$双侧输卵管及血管纤

维结缔组织或条索状性腺或性腺发育不全'

#

例患

者为$双侧性腺母细胞瘤合并无性细胞瘤#输卵管未

见病变'

#

例患者为$双侧卵巢性腺母细胞瘤#输卵

管未见病变'

#

例患者行全子宫
)

双附件
)

部分大

网膜切除术#病理为$子宫内膜增生反应差#慢性宫

颈炎&双侧输卵管未见异常&右卵巢无性细胞瘤#

左卵巢性腺母细胞瘤&大网膜组织未见肿瘤转移&

#

例患者行经腹左附件切除术#术后病理为$右侧性

腺脂肪纤维结缔组织#右侧输卵管未见病变&

术后治疗及随访
!

!

例患者术后予性激素替代

治疗'

%

例合并卵巢肿瘤的患者#

$

例予化疗#

#

例病

理报告为双侧卵巢性腺母细胞瘤#未化疗&

讨
!!!

论

病因和发病机制
!

染色体核型为
%*

#

OW

的个

体发育为男性需要两个条件$睾丸决定因子和雄激

素&睾丸决定因子促使睾丸的形成#然后睾丸分泌

苗勒管抑制因子和雄激素&苗勒管抑制因子抑制输

卵管和子宫的发育#而雄激素经
+

$

还原酶转化为双

氢睾酮后促使男性外生殖器发育&

%*

#

OW

单纯性

性腺发育不全是性发育异常分类中性腺发育异常的

一种情况#其性染色体检查为
%*

#

OW

&但由于某些

因素的影响#性腺在胚胎早期完全没有发育#不产生

苗勒管抑制因子和雄激素#因而输卵管和子宫的发

育不能受到抑制#男性外生殖器也不能发育#造成性

发育异常+

!,$

,

&

诊断及鉴别诊断
!

所有患者的社会性别均为女

性&临床表现为原发闭经或继发闭经'乳房不发育

或发育欠佳'阴毛*腋毛无或稀少'内外生殖器幼稚#

有输卵管*卵巢*子宫及阴道&实验室检查
!,H

#

AH

均明显高于正常水平'染色体检查为
%*

#

OW

&

%*

#

OW

单纯性性腺发育不全的患者需与完全

性雄激素不敏感综合征和
%*

#

OW

的
#&

$

8

羟化酶缺

乏鉴别&

%*

#

OW

单纯性性腺发育不全患者乳房不

发育#有阴道和子宫#人工周期有撤退性出血#性腺

为条索状组织&完全性雄激素不敏感综合征患者的

乳房发育#阴道呈盲端#无子宫#人工周期无反应#性

腺为发育不良的睾丸&而
#&

$

8

羟化酶缺乏患者也

无乳房发育#阴道呈盲端#人工周期无反应#但患者

常伴有高血压#低血钾+

%

,

&这三类患者染色体均为

%*

#

OW

#外生殖器均为女性#但由于病因不同#临床

表现有所差别&

!(
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年
#

月#

%"

!

#

"

!

合并卵巢肿瘤的发生率
!

本文
*

例患者中#有

%

例发生卵巢肿瘤&其中
#

例病理为双侧性腺母细

胞瘤合并无性细胞瘤'

#

例为双侧卵巢性腺母细胞

瘤'

#

例为右卵巢无性细胞瘤#左卵巢性腺母细胞

瘤'

#

例患左卵巢无性细胞瘤&肿瘤发生率高达

**.&Q

&

无性细胞瘤是一种卵巢生殖细胞肿瘤#为中度

恶性的实性肿瘤#占卵巢恶性肿瘤的
+Q

&无性细

胞瘤对化疗和放疗均相当敏感&而性腺母细胞瘤是

一种非常少见的混合性生殖细胞
8

性索
8

间质肿瘤#

该病首先由
,-"::

C

于
#(+$

年报道#组织来源有
$

种

可能+

+,*

,

$其一认为来自原始性腺#该类患者均有性

腺发育不全'其二认为来自始基性睾丸组织#该类患

者均含有
W

染色体'其三认为来自多卵泡错构性畸

形#该类患者的性腺仍为卵巢#但发育不全&

性腺母细胞瘤分为单纯型和混合型&性腺母细

胞瘤的性质决定于肿瘤是单纯型或是混合型&如肿

瘤是单纯型#则很少复发或转移#可考虑为良性或具

有低度恶性潜能的肿瘤#手术切除病变性腺后无需

进行其他治疗#仅需注意密切随访+

*,'

,

&混合型则

根据混合的生殖细胞肿瘤决定其恶性程度#术后必

须辅以化疗及!或"放疗&

本文
%

例肿瘤患者中#有
!

例病理为性腺母细

胞瘤合并无性细胞瘤#术后均接受化疗&

#

例患者

因左卵巢无性细胞瘤行左附件切除术#术后予化疗

*

次&而
#

例病理报告为双侧卵巢性腺母细胞瘤的

患者术后未化疗&

治疗
!

含
W

染色体的原始性腺易恶变#这已成

为共识&含
W

染色体的性腺组织中可能含有睾丸

成份#若性腺位置异常#如位于腹腔或腹股沟内易发

生恶变&文献报道恶变发生率$

%+

#

O

%

%*

#

OW

性腺

发育不全为
#"Q

#

!"Q

#

%*

#

OW

单纯性腺发育不全

为
$"Q

#

*"Q

#是最易发生恶变的病种#雄激素不

敏感综合征为
*Q

#

(Q

+

(

,

&

%*

#

OW

单纯性性腺发育不全患者外生殖器为

女性#社会性别为女性#应维持已有的女性社会性

别&发育不良或位置异常的性腺易于发生肿瘤#因

此对所有的含
W

染色体的性腺发育不全的患者均

应切除双侧性腺组织以预防肿瘤的发生&而对于已

合并卵巢肿瘤者#则应根据肿瘤的性质决定是否术

后加用化疗&
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