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·专题·儿童性别发育异常·

雄性化评分系统在 ４６ＸＹ性别发育异常
儿童性别分配中的作用探讨
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【摘要】 　 目的　 探讨雄性化评分系统在评估 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿生殖系统结构畸形中的应用。 　 方
法　 本研究采用的雄性化评分系统包括外生殖器雄性化评分（ ｅｘｔｅｒｎａｌ ｍａｓｃｕｌｉｎｉｚａｔｉｏｎ ｓｃｏｒｅ，ＥＭＳ）和内
生殖器雄性化评分（ ｉｎｔｅｒｎａｌ ｍａｓｃｕｌｉｎｉｚａｔｉｏｎ ｓｃｏｒｅ，ＩＭＳ），分别对 ４１６ 例体检男童和 １０６ 例 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患
儿进行评估，联合多学科专家会诊后对性别分配结果及其相关的临床表现进行分析。 　 结果　 ４１６ 例
体检的男童中，４１５ 例 ＥＭＳ得分≥１１ 分，１ 例小阴茎儿童 ＥＭＳ得分 ＜ １１ 分。 １０６ 例 ４６ＸＹ ＤＳＤ患儿中，
性别分配为男性者（男性组）８１ 例，ＥＭＳ中位得分为 ６（３，１０）分，ＩＭＳ中位得分为 ９（９，９）分；分配为女性
者（女性组）２５ 例，ＥＭＳ中位得分为 ２（１． ５，２）分，ＩＭＳ中位得分为 ９（７，９）分。 男女两组间 ＥＭＳ 得分有
统计学差异，男性组得分较高（Ｐ ＝ ０． ０００）；两组间 ＩＭＳ 得分无统计学差异。 女性组子宫、尿生殖窦、阴
道 ／前列腺囊的发生率和输精管缺失率明显高于男性组（Ｐ ＜ ０． ０５）。 　 结论　 雄性化评分系统提供了
一种相对客观、规范且简单易行的内外生殖管道雄性化程度评估方法，为性别分配及性别发育异常的

进一步诊治提供了参考依据。
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　 　 ２００６ 年劳森 －威尔金斯儿童内分泌协会（ ｌａｗ
ｓｏｎ ｗｉｌｋｉｎｓ ｐｅｄｉａｔｒｉｃ ｅｎｄｏｃｒｉｎｅ ｓｏｃｉｅｔｙ，ＬＷＰＥＳ）和欧

洲儿童内分泌协会（ｅｕｒｏｐｅａｎ ｓｏｃｉｅｔｙ ｏｆ ｐａｅｄｉａｔｒｉｃ ｅｎ
ｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ，ＥＳＰＥ）联合更新了性别发育异常（ｄｉｓｏｒ
ｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｍｔ，ＤＳＤ）的概念，将其定义为
由于染色体、性腺、性别解剖结构异常发育而出现

的一种先天性异常状态。 其疾病谱广泛，病理生理

及临床表现各异［１ － ４］ 。 以染色体核型为分类依据可

将 ＤＳＤ 分为性染色体 ＤＳＤ、４６ＸＹ ＤＳＤ 和 ４６ＸＸ
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ＤＳＤ，其中 ４６ＸＹ ＤＳＤ 染色体核型为 ４６ＸＹ，常表现
为男性化不全或遗留苗勒氏管结构，外生殖器表现

可模糊不清，甚至完全女性化，发病机制复杂，临床

表现多样，临床处理仍具有一定的挑战性［１ － ７］ 。

ＤＳＤ的评估、诊断和治疗涉及内分泌学、泌尿
外科学、心理 ／精神病学、遗传学、放射影像学、小儿
妇科学等多学科内容［１，３，４］ 。 因外科医生需要规范

地对患儿的内外生殖器进行客观、准确的评估，而

这些评估结果将直接关系到诊断建立、性别分配、

是否采用内分泌激素替代治疗、手术方式选择、成

年后生育可能、家庭意见、社会文化因素和患儿大

脑性别等事件的决策［８，９］ 。

Ａｈｍｅｄ ＳＦ 等［１０］ 曾于 ２０００ 年采用外生殖器雄
性化评分 （ｅｘｔｅｒｎａｌ ｍａｓｃｕｌｉｎｉｚａｔｉｏｎ ｓｃｏｒｅ，ＥＭＳ）和内
生殖器雄性化评分（ ｉｎｔｅｒｎａｌ ｍａｓｃｕｌｉｎｉｚａｔｉｏｎ ｓｃｏｒｅ，
ＩＭＳ）来评估 ＤＳＤ患儿的雄性化程度，此评分系统目
前已在西方一些国家开始应用，但该评分系统在国

内的应用相对较少。 本研究旨在运用该雄性化评

分系统对 ４６ＸＹ ＤＳＤ 患儿的内外生殖器解剖结构
进行具体描述并进行评分，初步分析雄性化程度和

性别分配的关系，以期为性别分配提供较为客观的

参考依据。

材料与方法

一、研究对象

回顾性分析 ２０１５ 年 １ 月至 ２０１７ 年 １２ 月间浙
江大学医学院附属儿童医院收治的 １０６ 例 ４６ＸＹ
ＤＳＤ患儿的临床资料，年龄 ７ ～ １０９ 个月，中位年龄
５８ 个月。 纳入标准： ①经 ＤＳＤ 多学科联合会诊完
成性别分配者； ②染色体 ４６ＸＹ，ＳＲＹ 基因阳性者；
③外生殖器雄性化不全者。

二、研究方法

所有病例均对外生殖器进行 ＥＭＳ 评分，部分病
例经腹腔镜、膀胱镜检查进行 ＩＭＳ 评分。 对照组选
取 ２０１６ 年 １ 月至 ２０１７ 年 １２ 月间于浙江大学医学
院附属儿童医院接受体检的 ４１６ 名男性儿童，年龄
６ ～ １２０ 个月，中位年龄 ６３ 个月，仅进行 ＥＭＳ 评分。
ＥＭＳ和 ＩＭＳ评分标准分别参见表 １和表 ２。 ＥＭＳ分
别从阴唇阴囊融合、小阴茎、尿道口位置和双侧性

腺位置 ４ 个方面计分，满分为 １２ 分。 ＩＭＳ 分别从子
宫、输卵管、输精管和附睾 ４ 个方面计分，满分为 ９
分。 得分越高代表雄性化程度越高。

表 １　 外生殖器雄性化评分标准
Ｔａｂｌｅ １　 Ｄｅｔａｉｌｅｄ ｃｒｉｔｅｒｉａ ｏｆ ＥＭＳ

部位 特征 评分

阴唇阴囊融合
否

是

０
３

小阴茎
是

否

０
３４

尿道口位置

近端

中间

远端

正常

０
１
２
３

左侧性腺位置

缺如

腹腔内

腹股沟

大阴唇 ／阴囊

０
０． ５
１
１． ５

右侧性腺位置

缺如

腹腔内

腹股沟

大阴唇 ／阴囊

０
０． ５
１
１． ５

表 ２　 内生殖器雄性化评分标准
Ｔａｂｌｅ ２　 Ｄｅｔａｉｌｅｄ ｃｒｉｔｅｒｉａ ｏｆ ＩＭＳ

部位 特征 评分

子宫
有

无

０
３

输卵管左侧
有

无

０
１

输卵管右侧
有

无

０
１

附睾左侧
无

有

０
１

附睾右侧
无

有

０
１

输精管左侧
无

有

０
１

输精管右侧
无

有

０
１

　 　 三、统计学方法
采用 ＳＰＳＳ２０． ０ 进行统计学分析，由于本研究中

计量资料（ＥＭＳ ／ ＩＭＳ得分）多呈偏态分布，因此选择
中位数和四分位间距表示集中和离散趋势，用 Ｗｉｌｃ
ｏｘｏｎ秩和检验进行组间比较。 计数资料用频数表
示，由于部分理论频数较小，组间比较采用 Ｆｉｓｈｅｒ精
确概率法。 以 Ｐ ＜ ０． ０５ 为差异有统计学意义。

结　 果

４１６ 例体检儿童中，４１０ 例 ＥＭＳ 评分为 １２ 分，２
例单侧腹股沟型隐睾评分为 １１． ５ 分，１ 例单侧腹腔
型隐睾评分为 １１ 分，２ 例冠状沟型尿道下裂评分为
１１ 分，１ 例小阴茎评分为 ９ 分。

１０６ 例 ４６ＸＹ ＤＳＤ患儿经本院多学科专家讨论
分析后，确定性别分配为男性者 ８１ 例，ＥＭＳ 得分为
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６（３，１０）分，ＩＭＳ 得分为 ９（９，９）分。 分配为女性者
２５ 例，ＥＭＳ得分为 ２（１． ５，２）分，ＩＭＳ得分为 ９（７，９）
分。 不同性别组间 ＥＭＳ 得分差异有统计学意义（Ｐ
＝０． ０００），且男性得分较高；ＩＭＳ得分差异无统计学
意义。 见表 ３。

针对男女两组间内生殖管道和尿生殖窦、阴

道 ／前列腺囊的缺失率进行比较，发现子宫、尿生殖
窦、输精管、阴道 ／前列腺囊缺失率均存在统计学差
异（Ｐ ＜ ０． ０５）。 女性组输精管缺失率低于男性组，
子宫、尿生殖窦、阴道 ／前列腺囊缺失率均高于男性

组。 见表 ４。

表 ３　 性别分配男女两组 ＥＭＳ和 ＩＭＳ得分比较
Ｔａｂｌｅ ３　 Ｃｏｍｐａｒｉｎｇ ｔｈｅ ｓｃｏｒｅｓ ｏｆ ＥＭＳ ／ ＩＭＳ ｆｏｒ ｓｅｘ

ｄｉｓｔｒｉｂｕｔｉｏｎ ｉｎ ｂｏｙ ａｎｄ ｇｉｒｌ ｇｒｏｕｐｓ

性别

分配

ＥＭＳ

例数 Ｍ Ｐ２５ Ｐ７５

ＩＭＳ

例数 Ｍ Ｐ２５ Ｐ７５

女 ２５ ２ １． ５ ２ ２５ ９ ７ ９

男 ８１ ６ ３ １０ ７１ ９ ９ ９

总计 １０６ ４ ２ ９ ９６ ９ ９ ９

Ｐ值 ０． ０００ ０． ０７９

　 注　 Ｍ代表中位数，Ｐ２５、Ｐ７５分别代表上下四分位间距

表 ４　 男女两组间子宫、输卵管、附睾、输精管、尿生殖窦、阴道 ／前列腺囊缺失率对比
Ｔａｂｌｅ ４　 Ｄｅｆｅｃｔｉｎｇ ｒａｔｅ ｏｆ ｕｔｅｒｕｓ，ｏｖｉｄｕｃｔ，ｅｐｉｄｉｄｙｍｉｓ，ｄｅｆｅｒｅｎｔ ｄｕｃｔ，ｕｒｏｇｅｎｉｔａｌ ｓｉｎｕｓ ａｎｄ ｖａｇｉｎａ ／ ｐｒｏｓｔａｔｉｃ ｃｙｓｔ

ｂｅｔｗｅｅｎ ｂｏｙ ａｎｄ ｇｉｒｌ ｇｒｏｕｐｓ

性别分配
子宫

无 有

输卵管

无 有

附睾

无 有

输精管

无 有

尿生殖窦（共同管）

无 有

阴道 ／前列腺囊

无 有

女 ２０ ５ ２４ １ １ ２４ ６ １９ ２ ２３ ２ ２３

男 ７７ ４ ８１ ０ ０ ８１ ５ ７６ ６７ １４ ６９ １２

总计 ９７ ９ １０５ １ １ １０５ １１ ９５ ６９ ３７ ７１ ３５

Ｐ值 ０． ０３２ ０． ２３６ ０． ２３６ ０． ０２０ ０． ０００ ０． ０００

讨　 论

先天性肾上腺皮质增生症患儿外生殖器既可

以表现为阴蒂增大的女性外观，也可以表现为双侧

隐睾的男性外观。 Ａｈｍｅｄ 等［３，１０］ 认为要从阴唇 ／阴
囊融合、阴茎 ／阴蒂大小、尿道口位置和双侧性腺位
置 ４ 个方面综合评估外生殖器特征，因此创建了
ＥＭＳ和 ＩＭＳ评分系统对内外生殖管道的雄性化程
度进行量化评估，主要用以评估男性化不全的男性

和过度男性化的女性。 该团队曾对 ４２３ 例足月男性
新生儿进行调查，发现 ９８％的新生儿 ＥＭＳ 得分为
１２ 分，仅 １ 例低于 １１ 分，故建议足月男性新生儿
ＥＭＳ得分低于 １１ 分时需要进行内分泌评估和多学
科联合会诊。 Ａｈｍｅｄ 等［３，１０］也认为，ＥＭＳ 和 ＩＭＳ 不
能取代 ＤＳＤ相关的临床检查，只是提供了一种相对
客观又简便的内外生殖管道的评估方法。 本研究

采用 ＥＭＳ评估 ４１６ 例正常男童的雄性化程度，发现
ＥＭＳ≥１１ 分的有 ４１５ 例，占 ９９． ８％ ，仅 １ 例小阴茎
儿童 ＥＭＳ ＜ １１ 分；而 １０６ 例 ４６ＸＹ，ＤＳＤ 儿童 ＥＭＳ
得分中位数为 ４，明显低于正常对照组，提示 ＥＭＳ
可作为 ＤＳＤ的初筛工具。 本研究性别分配男性 ８１
例，女性 ２５ 例，对比发现分配为男性的 ＥＭＳ 得分更
高，与 Ａｈｍｅｄ 等［３，１０］ 人结果相仿，提示 ＥＭＳ 能客
观地评估 ＤＳＤ 患儿的外生殖器雄性化程度，为性

别分配提供一定依据［３，１０］ 。 Ｗａｒｎｅ、Ｗｉｔｃｈｅｌｌ、Ｃａｍ
ｅｒｏｎ等人［１１ － １３］的研究也都揭示了外生殖器特征与

性别分配之间存在明显相关性。 ＩＭＳ 中位数对比结
果显示男女两组间无统计学差异，可能与样本量

小、数据非正态分布、受试者得分集中于 ９ 分上下有
关。 Ａｈｍｅｄ等［１０］曾对 ２９１ 例 ＤＳＤ 患儿进行研究，
性别分配男性者 ２０２ 例，女性者 ８９ 例，女性组小阴
茎、子宫、尿生殖窦的发生率更高。 本研究发现，女

性组子宫、尿生殖窦、阴道 ／前列腺囊的发生率和输
精管的缺失率明显高于男性组，与上述研究结果基

本一致。

Ｐａｕｌａ ＧＢ［５］ 、Ｌｅｅ ＹＳ［１４］和Ｍｅｎｄｏｃａ ＢＢ［１５，１６］等发
现，在青春期提出性别重新分配的女性当中，５α 还
原酶Ⅱ缺乏和 １７β羟化类固醇脱氢酶Ⅲ缺乏者占了
相当大的比例，这提示我们不能因外生殖器的严重

男性化不足而轻易作出将其分配为女性的决

定［３，４］ ，同时也说明了基因诊断结果的重要性。

Ｍｅｎｄｏｃａ ＢＢ［１７］对 ５α还原酶Ⅱ缺乏的患儿随访至成
年发现，２８ 例从小被分配为女性抚养的患儿中，有
１４ 例在青春前期和青春期提出重新分配为男性性
别的要求，男性性别的社会接受度和生活满意度更

高。 本研究男性组中有 １２ 例社会性别为女性，ＥＭＳ
得分为 ２． ５（２． ０，４． ５），ＩＭＳ 得分为 ９（９，９）；其余 ６９
例社会性别为男性，ＥＭＳ 得分为 ８（４，１０），ＩＭＳ 得分
为 ９（９，９），后者得分较高（Ｐ ＝ ０． ０３２）；ＩＭＳ 得分则
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无统计学差异。 １２ 例社会性别为女性的病例接受
内分泌、心理 ／精神状况和基因检查，经本院 ＤＳＤ 多
学科联合会诊后分配为男性抚养，其中 ５ 例接受了
基因检查，均明确诊断为 ５α还原酶Ⅱ缺乏。

总之，生殖器的雄性化评分系统提供了一种相

对客观、规范且简单易行的内外生殖管道雄性化程

度的评估方法，为 ＤＳＤ的进一步诊治提供了参考依
据，可考虑作为 ＤＳＤ的初筛工具。
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１５　 Ｍｅｎｄｏｎｃａ Ｂ，Ｂ，Ｉｎａｃｉｏ Ｍ，Ａｒｎｈｏｌｄ ＩＪ，ｅｔ ａｌ． Ｍａｌｅ ｐｓｅｕｄｏ
ｈｅｒｍａｐｈｒｏｄｉｔｉｓｍ ｄｕｅ ｔｏ １７βｈｙｄｒｏｘｙｓｔｅｒｏｉｄ ｄｅｈｙｄｒｏｇｅｎａｓｅ
３ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ． Ｄｉａｇｏｎｏｓｉｓ，ｐｓｙｃｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ａｎｄ ｍａｎ
ａｇｅｍｅｎｔ． Ｍｅｄｉｃｉｎｅ （Ｂａｌｔｉｍｏｒｅ），２０００，７９（５）：２９９ — ３０９．
ＤＯＩ：１０． １０９７ ／ ００００５７９２ —２００００９０００ —００００３．

１６　 ＢＢ Ｍｅｎｄｏｎｃａ，Ｍ Ｉｎａｃｉｏ，ＥＭ Ｃｏｓｔａ，ｅｔ ａｌ． Ｍａｌｅ ｐｓｅｕｄｏｈｅｒ
ｍａｐｈｒｏｄｉｔｉｓｍ ｄｕｅ ｔｏ ５αｒｅｄｕｃｔａｓｅ ２ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ： Ｄｉａｇｏｎｏ
ｓｉｓ， ｐｓｙｃｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ． Ｍｅｄｉｃｉｎｅ
（Ｂａｌｔｉｍｏｒｅ），１９９６，７５（１）：６４ —７６． ＤＯＩ：１０． １０９７ ／ ００００５７
９２ —１９９６０３０００ —００００３．

１７　 ＢＢ Ｍｅｎｄｏｎｃａ． Ｍａｌｅ ｐｓｅｕｄｏｈｅｒｍａｐｈｒｏｄｉｔｉｓｍ ｄｕｅ ｔｏ ５αｒｅ
ｄｕｃｔａｓｅ２ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ： ｏｕｔｃｏｍｅ ｏｆ ａ Ｂｒａｚｉｌｉａｎ ｃｏｈｏｒｔ． Ｅｎｄｏ
ｃｒｉｎｄｏｇｉｓｔ，２００３，１３（３）：２０１ — ２０４． ＤＯＩ：１０． １０９７ ／ ０１． ｔｅｎ．
００００ ０８１６７５． ４３８０１． ４２．

（收稿日期：２０１８ —１２ —２８）

本文引用格式：陈光杰，田红娟，吴德华，等．雄性化评分
系统在 ４６ＸＹ性别发育异常儿童性别分配中的作用探
讨［Ｊ］ ．临床小儿外科杂志，２０１９，１８（３）：２０２ —２０５． ＤＯＩ：
１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１ —６３５３． ２０１９． ０３． ００８．
Ｃｉｔｉｎｇ ｔｈｉｓ ａｒｔｉｃｌｅ ａｓ： Ｃｈｅｎ ＧＪ，Ｔｉａｎ ＨＪ，Ｗｕ ＤＨ，ｅｔ ａｌ．
Ｒｏｌｅ ｏｆ ｍａｓｃｕｌｉｎｉｚａｔｉｏｎ ｓｃｏｒｅ ｉｎ ｔｈｅ ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ ｏｆ ４６ＸＹ
ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｓｅｘ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ［ Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｐｅｄ Ｓｕｒ，２０１９，１８
（３）：２０２—２０５． ＤＯＩ：１０． ３９６９ ／ ｊ． ｉｓｓｎ． １６７１—６３５３． ２０１９． ０３．
００８．


