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先天性肾上腺增生症致女性假两性畸形1例
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1　病例资料

患者,男(社会性别),30岁,未婚。发现左上

腹包块逐渐增大半年余。2017年10月触及左上

腹包块,伴间断性四肢无力、肉眼血尿。既往有低

钾病史约20余年,周期性血尿10余年,否认高血

压病史。父母体健,非近亲婚配,有一妹妹,正常。
体查:血压90/62mmHg(1mmHg=0.133kPa),
体重56kg,身高157cm。男性面容,无喉结,余第

二性征(音质、胡须、体毛、阴毛分布)趋于男性,乳
房男性化,乳晕明显,阴茎短小,尿道下裂(冠状沟

型),没有勃起功能,双侧阴囊空虚,未触及睾丸附

睾。左上腹可触及一大小约4cm×3cm 质硬肿

块,表面规则,边界清楚。实验室检查:检验项目异

常值见表1,染色体核型分析:46,XX,见图1。

表1　检验项目异常值

检验项目 结果 提示 单位 参考范围

卵泡刺激素 106.00 ↑ mIU/mL 0.7~11.1
黄体生成素 64.20 ↑ mIU/mL 0.8~7.6
垂体泌乳素 27.30 ↑ ng/mL 2.5~17
孕酮 3.1 ↑ ng/mL 0.27~0.9
促肾上腺皮质

激素
252 ↑ pg/mL 0~46

皮质 醇 (上 午

7:00~9:00) 107.00 ↓ nmol/L 138~690

血白细胞 3.1 ↓ 109/L 4~10
血血红蛋白 73 ↓ g/L 120~160
铁蛋白 <2.4 ↓ μg/L 20~290
血钾 3.01 ↓ mmol/L 3.5~5.3
血钠 148.7 ↑ mmol/L 135~147
血氯 117.4 ↑ mmol/L 99.0~110.0
尿红细胞计数 37.70 ↑ μL 0~25

影像学检查:CT平扫+增强:左侧肾上腺区及

腹腔见巨大混杂密度肿块影,边缘较清,最大截面

约14.4cm×10.0cm,密度不均匀、以脂肪密度为

主(图2A),肾上腺区部分病灶呈结节状软组织密

度(图2B、C),病灶平扫CT值约-46~40HU,增
强后动脉期、静脉期及延迟期CT值分别约-46~
94HU、-42~82HU、-44~82HU;右侧肾上腺

区见类似密度占位灶,大小约7.7cm×3.4cm;双
侧肾上腺形态显示不清,考虑两侧肾上腺髓脂瘤。
盆腔偏左侧见团块状软组织密度影,边缘光整,密
度均匀,增强后轻度延迟强化,可见管状影与会阴

部相连(图2D),考虑先天性子宫。PET-CT(图
3A、B):左上腹腔及双侧肾上腺区多发混杂密度肿

块(含脂肪、FDG代谢无增高)、双侧肾上腺区多发

高代谢结节及肿块,考虑肾上腺增生伴多发髓脂瘤

可能;盆腔内团块影伴管状结构与盆底相连、FDG
代谢无增高,考虑先天性子宫。膀胱镜检查:患者

尿道下裂,冠状沟型,尿道前列腺部结构异常,未见

正常前列腺结构及精阜开口,可见凹陷似右开口,
未见明显喷血。

图1　染色体核型46,XX

手术所见:肿瘤位于双侧肾上腺区,包膜完整、
呈椭圆形,左侧病灶大小约21cm×14cm×8cm、
其上方与膈肌粘连,右侧病灶大小约7cm×4cm
×6cm,周围境界清楚;对邻近脾脏、胰腺、肠管无

侵犯。探查盆腔包块,位于膀胱后方,呈球形,直径

约8cm,质韧,表面浆膜光滑,妇产科医师术中会

诊考虑为先天性子宫,未探及卵巢及输卵管,阔韧
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带发育正常,未扪及圆韧带。剜除部分包块组织,
深达1.5cm,送冷冻活检。

病理诊断:(两侧肾上腺)髓性脂肪瘤合并肾上

腺皮质腺瘤,镜下由成熟脂肪组织和不同比例骨髓

造血成分组成(图4A),合并皮质腺瘤瘤细胞呈团

巢状、梁状排列(图4B)。术中病理:送检(子宫壁)
镜检见平滑肌组织及少量厚壁血管(图4C)。

结合临床及影像表现考虑为先天性肾上腺增

生症致女性假两性畸形。
经术后门诊及电话随访,患者术后未服用任何

药物,依旧保持其男性社会性别。患者术后于江苏

省人民医院行17α-羟基孕酮(17α-OHP)检查,结果

升高:18.87ng/mL(女:卵泡期0.05~1.02ng/mL,
黄 体 期 0.30~2.34 ng/mL,排 卵 期 0.10~
1.40ng/mL,正 常 男 性:0.31~2.01 ng/mL)。
2019年3月2日于我院行盆腔磁共振平扫检查,fs
T2WI矢状位盆腔见子宫及部分阴道,未见前列腺

及男性尿道结构(图5A),fsT2WI冠状位双侧附

件区亦未见卵巢(图5B)。

A:冠状位CT增强静脉期显示双侧肾上腺区混杂密度肿块,膀胱左后方团块状软组织密度影;B、C:横断位(B)及冠状位(C)

CT增强静脉期显示双侧肾上腺区病灶呈结节状软组织密度;D:矢状位 CT增强静脉期显示盆腔内团块影伴管状结构与盆

底相连。
图2　CT平扫+增强示

A、B:冠状位(A)及矢状位(B)PET-CT融合图像显示双侧肾上腺区(以脂肪密度为主部分)及盆腔肿块FDG代谢均无增高。
图3　PET-CT示

A:双侧肾上腺区肿块镜下由成熟脂肪组织和不同比例骨髓造血成分组成;B:合并皮质腺瘤瘤细胞呈团巢状、梁状排列(HE
×100);C:术中快速病理显示盆腔包块镜下见平滑肌组织及少量厚壁血管(HE ×100)。

图4　病理图片
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A:fsT2WI矢状位盆腔见子宫及部分阴道,未见前列腺及

男性尿道结构;B:fsT2WI冠状位双侧附件区未见卵巢。
图5　盆腔 MRI平扫

2　讨论

女性假两性畸形是指核型为46,XX,性腺为卵

巢,有相对正常或发育不全的女性内生殖器官,外
生殖器及第二性征发育出现不同程度男性化〔1〕。
在性发育过程中,染色体和激素分别决定性腺和生

殖器的分化〔2〕。人胚胎性腺分化约从妊娠第7周

开始,原始生殖细胞无 Y染色体,原始性腺分化形

成卵巢。因无雄激素的作用,外生殖器原基向女性

方向发育,进一步分化形成阴蒂、小阴唇、大阴唇。
如此时雄激素过多,未分化的外生殖器则向男性方

向发育。且男性化程度与胎儿接触雄激素时所处

的发育阶段有关,胚胎12周形成膀胱阴道隔,如在

此之后只表现为阴蒂肥大;反之,除阴蒂肥大外,还
有尿生殖窦存留,阴道和尿道有共同开口(即尿生

殖窦开口),阴唇和阴囊皱褶部分或完全融合〔3〕。
本例患者有苗勒管结构(子宫和阴道上2/3),

而缺乏华氏管结构,外生殖器呈男性化表现,可见

尿生殖窦开口,考虑均与胚胎发育期接触雄激素有

关,且处于12周以前,形成女性假两性畸形伴泄殖

腔畸形〔4〕,患者自述周期性血尿10余年,即为月经

血自尿生殖窦开口排出。该患者染色体核型为

46,XX,确定了女性性别,且女性激素水平高,但手

术中未探及卵巢及输卵管,可能为性腺及苗勒管发

育不全。胚胎期雄激素过多最常见的病因是先天

性肾上腺皮质增生症(congenitaladrenalhyperpla-
sia,CAH)。

CAH 是由于肾上腺皮质类固醇激素合成途径

中所必需的酶缺陷而导致的一组疾病,以占90%
以上的21-羟化酶缺陷症(21-OHD)最常见〔5〕。当

酶缺陷时,肾上腺糖皮质激素及性激素合成通路受

阻,皮质醇前驱物不能被催化合成皮质醇,从而刺

激垂体 ACTH 代偿性分泌增加,导致肾上腺皮质

增生;过多的皮质醇前驱物主要有2条去路:①被

肾上腺和肝脏合成过量的雄激素,导致女性生殖器

男性化发育;②转向盐皮质激素合成通路,引起低

血钾、水钠潴留〔6〕。本例患者双侧肾上腺占位,女
性生殖器男性化发育,第2性征男性化,同时有皮

质醇减低,ACTH 增加,低钾血症,符合 CAH 表

现。17α-羟基孕酮(17α-OHP)的测量是诊断因21-
羟化酶缺乏所引起的CAH 的主要手段。17α-OHP
是在合成糖皮质激素和性类固醇过程中产生的一种

内源性孕激素,由肾上腺皮质及性腺产生,其孕酮活

性很低。17α-OHP经21-羟化生成皮质醇的前体化

合物。21-羟化酶缺乏的先天性肾上腺皮质增生患

者血17α-OHP浓度明显升高。本例患者测定17α-
OHP升高,明确了21-羟化酶缺陷症诊断。

本例CT及PET-CT均显示两侧肾上腺区较大

混杂密度占位灶,因其内含有较多脂肪密度,且内见

多发高代谢结节及肿块,术前诊断考虑肾上腺增生

并髓脂瘤可能,术后病理证实。有文献指出,虽然髓

脂瘤不具有激素活性,但少数情况下与功能性肾上

腺疾病如库欣综合征和先天性肾上腺增生有关〔7〕。
女性假两性畸形自幼发病,明确诊断依靠临床

表现、外生殖器检查、内分泌实验室检查、影像学检

查及染色体核型测定综合诊断。目前治疗肾上腺

占位的首选手术方式是腹腔镜肾上腺肿瘤切除

术〔8〕。详细病史采集,早期完善检查、明确诊断,可
帮助患者早日手术、行性别选择、减轻心理及社会

压力。
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