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摘  要 

本文报道了一例53岁男性假两性畸形合并腹腔精原细胞瘤的罕见病例。患者社会性别为女性，因下腹隐

痛及盆腔包块入院。查体示女性体态但原发闭经、子宫缺如。术后病理确诊为“右侧卵巢”精原细胞瘤，

结合免疫组化及临床特征，最终确诊为完全性雄激素不敏感综合征(CAIS)合并腹腔精原细胞瘤(I期)。文

章分析了CAIS的发病机制及恶变风险，指出异位腹腔睾丸因环境温度异常等因素易致生殖细胞恶变。临

床治疗建议切除性腺以预防癌变，并根据肿瘤分期辅以放化疗，强调了多学科协作在性发育异常疾病诊

疗中的重要性。 
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Abstract 
This report describes a rare case of a 53-year-old female-reared patient with male pseudohermaph-
roditism and an intra-abdominal seminoma. Admitted for lower abdominal pain and a pelvic mass, 
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she presented with a female phenotype, primary amenorrhea, and uterine agenesis. Pathological 
and immunohistochemical evaluations confirmed a stage I intra-abdominal seminoma, leading to a 
definitive diagnosis of complete androgen insensitivity syndrome (CAIS). The article highlights that 
ectopic intra-abdominal testes are highly susceptible to malignant transformation due to abnormal 
body temperature. Clinical management should include prophylactic gonadectomy and stage-ap-
propriate adjuvant therapy, underscoring the critical role of multidisciplinary care in disorders of 
sex development (DSD). 
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1. 引言 

两性畸形可分为真两性畸形和假两性畸形。真两性畸形患者同时具备睾丸和卵巢两种性腺；而假两

性畸形则是性腺与外生殖器不一致，如外生殖器类似女性而内生殖器为睾丸者，称为男性假两性畸形，

反之，外生殖器类似男性而内生殖器为卵巢者，则称为女性假两性畸形。本文所探讨的患者，最终诊断为

男性假两性畸形合并精原细胞瘤，现对该病例进行分析与讨论，旨在加深对这类罕见疾病的认识与理解。 

2. 病例摘要 

2.1. 患者基本信息 

患者 53 岁，社会性别为女性。因“下腹隐痛 10 天，检查发现盆腔包块 3 天”入院。患者原发闭经，

未生育，既往有糖尿病史，余无特殊。 

2.2. 体格检查 

查体呈现女性体态，四肢发育正常，无胡须，喉结不突出，无腋毛，乳腺发育正常。妇科检查显示为

女性外阴，无阴毛，阴蒂不大，阴道呈盲端，长度约 7 cm，有少许分泌物。家族史：父母非近亲结婚，

母亲孕期无使用激素药物史，患者系足月自然分娩，出生状况良好；其亲姐发育正常并生育 1 子，亲弟

发育正常育有 1 女。 

2.3. 影像学检查 

腹部彩超：距体表约 12 mm 深处见一大小约 91 mm × 72 mm × 97 mm 的中等回声包块，形态规则，

边界清晰，内部回声不均质，CDFI 显示其内及周边均可见较丰富的彩色血流信号。 
经阴道彩超：盆腔内未探及子宫声像图，考虑子宫先天缺如可能。 
全腹部 CT 平扫：右下腹腔见一巨大团块状稍高密度影，大小约 76 mm × 81 mm × 104 mm，病灶密

度欠均，与周围结构分界欠清，子宫及宫颈缺如。 

2.4. 实验室检查 

实验室检查结果显示，甲胎蛋白、癌胚抗原、糖类抗原结果均正常。促卵泡刺激素、促黄体生成素
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水平均升高，睾酮水平显著升高，雌二醇水平降低。 

2.5. 手术所见及病理 

手术中发现子宫缺如，左侧“卵巢”约 2 cm，左侧“输卵管”发育不良，盆腔实性包块约 9 cm，表

面光滑，来源于“右侧附件”。术中冰冻报告为恶性肿瘤，遂行“卵巢恶性肿瘤全面分期手术”。术后

病检提示“右侧卵巢”精原细胞瘤，“左附件”见睾丸及附睾组织呈退行性变，淋巴结未见转移性病变。

免疫组化结果为：CK(−)、PLAP(+)、SALL4(+)、CD30(−) CD117(+)、OCT3/4(+)、EMA(−)、WT-1(−)、
PAX-8(−)、P53(野生型表达)、D2-40(+) Ki-67(+，约 60%)。最终诊断为完全性雄激素不敏感综合征，腹

腔精原细胞瘤 I 期(出院首页：异位睾丸恶性肿瘤)。 

2.6. 术后治疗及随访 

建议患者完善性染色体检查，患者拒绝。患者因原发闭经既往行相应妇科彩超检查，但未进一步检

查，无法提供既往性激素水平报告。患者已婚、未育，术后社会性别认知仍为女性，随访至今婚姻关系

仍存续。 
因术前评估不足，术中未达到根治性睾丸切除手术范围，建议患者进一步行放化疗，患者因经济原

因未行后续治疗，未规律随访。 

3. 讨论 

3.1. 两性畸形的分类及特点 

两性畸形根据性腺和外生殖器的特征分为真两性畸形和假两性畸形。真两性畸形较为罕见，患者体

内同时存在睾丸和卵巢两种性腺组织，外生殖器可表现为多种形式，可能兼具两性特征。假两性畸形中，

男性假两性畸形更为常见，其染色体核型为 46,XY，性腺为睾丸，但外生殖器表现为女性或两性畸形。

女性假两性畸形则染色体核型为 46,XX，性腺为卵巢，外生殖器呈现男性化特征。本文患者染色体核型

虽未明确，但根据临床表现、手术及病理结果，高度怀疑为男性假两性畸形，即完全性雄激素不敏感综

合征。 

3.2. 完全性雄激素不敏感综合征的发病机制 

雄激素不敏感综合征(Androgen Insensitivity Syndrome, AlS)又称男性睾丸女性化，是一种基因突变导

致的性发育异常，其特点为染色体核型为 46,XY，性腺为睾丸，睾丸能发挥分泌雄激素功能，但是由于

雄激素受体(Androgen Receptor, AR)的异常，使雄激素的正常效应完全或部分丧失，因而出现一系列的性

征异常。其发生率约为出生活婴的 1/13,158~1/64,200 [1]。其临床特征根据雄激素的不敏感程度以及女性

化的程度可以分为完全型雄激素不敏感综合征(Complete Androgen Insensitivity Syndrome, CAIS)和部分型

雄激素不敏感综合征(Partial Androgen Insensitivity Syndrome, PALS)两种。完全性雄激素不敏感综合征

(CAIS)是一种 X 连锁隐性遗传病[2]。其发病机制主要是位于 X 染色体 q11-q12 区域的雄激素受体(AR)基
因发生突变，导致雄激素受体蛋白合成异常，使得雄激素的正常效应部分或全部丧失。在胚胎发育过程

中，睾丸间质细胞分泌的睾酮由于雄激素受体异常，无法刺激午菲管发育形成男性内生殖器，同时双氢

睾酮对泌尿生殖窦和外生殖器不起作用，导致外生殖器分化成女性外阴和阴道下段。而睾丸支持细胞分

泌的苗勒管抑制因子促使苗勒管退化，使得患者无子宫、输卵管及宫颈等女性内生殖器。到达青春期后，

由于完全缺乏雄激素的抑制，少量的雌激素即可导致乳房发育和女性体态。研究表明，CAIS 患者对雌激

素的敏感性是正常男性的 10 倍。有研究报道，90%左右的 CAIS 病患中可见 AR 基因突变，且不同类型
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的突变可导致不同的临床表现[3]。例如，半胱氨酸残基的突变会严重破坏锌指模块结构，即使雄激素与

羧基端配体结合区结合正常，也会引发 CAIS、LBD 区域的丢失与变异，将导致受体无法与雄激素结合，

进而影响激素发挥作用。 

3.3. 完全性雄激素不敏感综合征与精原细胞瘤的关联 

CAIS 患者由于体内雄激素抵抗，导致睾丸位置异常，常位于腹腔、腹股沟管等部位。这些异位睾丸

长期处于异常的温度环境等因素影响下，生殖细胞发育受到干扰，发生恶性转化的风险显著增加。精原

细胞瘤是最常见的生殖细胞肿瘤之一，可起源于睾丸原始生殖细胞，也可发生于性腺外如纵隔、腹膜后

等部位[4]。在 CAIS 患者中，未正常下降至阴囊的睾丸，其生殖细胞更易发生恶变形成精原细胞瘤。有

研究指出，成年 CAIS 患者睾丸生殖细胞肿瘤的发生率大约为 22%，且 AIS 恶性进展的风险随着年龄的

增加而增高[5]。 

3.4. 诊断与鉴别诊断 

诊断主要依据详细的病史采集、全面的体格检查、多种影像学检查以及术后病理和免疫组化结果。

患者原发闭经，具有女性外观但无阴毛、阴道呈盲端、子宫缺如，结合盆腔包块的影像学特征，初步怀

疑存在性发育异常。手术及病理结果明确了精原细胞瘤的诊断，免疫组化结果进一步支持了完全性雄激

素不敏感综合征的诊断。在鉴别诊断方面，需要与其他导致性发育异常的疾病相区分，如 46,XY 单纯性

腺发育不全综合征和先天性肾上腺皮质增生症。46,XY 单纯性腺发育不全综合征，其最常见的致病基因

为 SRY 基因变异，通过基因检测等手段可与 CAIS 鉴别。先天性肾上腺皮质增生症(CAH)主要由于肾上

腺皮质激素生物合成过程中的酶缺陷，致使皮质激素合成异常，多数病例肾上腺分泌理糖激素、理盐激

素不足而雄性激素过多，临床上出现不同程度的肾上腺皮质功能减退，伴有女孩男性化，男孩性早熟等

表现，与 CAIS 临床表现和发病机制均不同 200。 

3.5. 治疗及预后 

对于完全性雄激素不敏感综合征合并精原细胞瘤的患者，治疗方案需要综合考虑多个方面。对于精

原细胞瘤，手术切除是主要的治疗手段之一。术后根据肿瘤分期及患者具体情况，常需联合放化疗以降

低复发风险，提高生存率。目前 CAIS 以女性作为抚养性别已成为标准的性别分配方案[6]。治疗上通常

建议切除性腺，以降低睾丸恶变的风险。但对于性腺切除术的时机，目前仍存在一定争议。一方面，青

春期前睾丸肿瘤风险相对较低，可适时保留性腺，利用其分泌的激素促进青春期发育和骨骼健康；另一

方面，随着年龄增长，恶变风险增加，应在青春期后及时切除性腺。切除性腺后，需给予雌激素替代治

疗，以维持女性第二性征[7]。此外，蒲美岑等人也曾报道了 1 例女性向男性社会性别转换的成功案例[8]。 

4. 反思 

AIS 是一种常见的 46,XY 性发育障碍，CAIS 患者的治疗原则是性腺切除以预防睾丸组织癌变，激素

治疗以维持性征。在临床工作中，对于原发闭经、外生殖器异常及盆腔包块等表现的患者，应高度警惕

性发育异常疾病的可能，及时进行全面检查，以实现早期诊断和合理治疗，改善患者预后。AIS 患者需要

一个由儿科医生、内分泌医生、妇科医生、泌尿科医生等组成的多学科团队以进行个性化治疗，为患者

提供全方位的医疗服务，实现精准治疗。 

声  明 

该病例报道已获得患者的知情同意。 
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