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患者 女，31岁。因“无性细胞瘤根治术

后10个月，发现盆腔包块3 d”于2021年

3月23日入住杭州市临平区第一人民医

院。患者既往体健，自诉幼年时曾被诊

断为始基子宫，从无月经来潮，23 岁结

婚，有性生活史；父母亲体健，近亲结婚，

母亲否认孕期使用特殊药物，有一妹妹

与弟弟，其中妹妹性别与月经均正常。

2020年 2月患者出现下腹胀痛伴尿频，

2020年 3月患者至本院超声检查提示：

盆腔内不均质低回声团（约 14.99 cm×

8.03 cm），双肾未见明显异常。患者拒

绝治疗。2020年 5月患者复查增强MRI

提示：盆腔占位，恶性肿瘤考虑，右侧髂

外动脉旁、右侧腹股沟子宫主韧带走行区

异常密度影，侵犯或转移可能。生殖激素

常规+抗缪勒管激素检查示：卵泡刺激素

16.40 mU/ml，促黄体生成素43.19 mU/ml，

雌二醇 31.00 pg/ml，睾酮 3.76 ng/ml，抗

缪勒管激素＞23.60 ng/ml，人绒毛膜促

性腺激素（human chorionic gonadotropin，

hCG）211.40 mU/ml。肿瘤指标未见明显

异常，接受住院治疗。查体：生命体征平

稳，身高163 cm，体重 60 kg，智力正常，

声音柔和，外表呈女性第二性征，双乳发

育良好，乳晕色浅，乳头凹陷，无腋毛，外

生殖器呈女性幼稚型，无阴毛，双侧大阴

唇外观无殊，小阴唇发育不良，尿道外口

无异常。妇科检查：阴道为盲端，可容纳

两指，长度7 cm，未触及宫颈。患者排除

禁忌证后行剖腹探查术，术中见盆腔内一

大小16 cm×15 cm×15 cm包块，表面暗

紫色，形态不规则，界清，质硬，分离粘连

后见包块来源于左侧附件区，蒂部扭转

3圈，右侧附件区见3 cm×2 cm×1.5 cm

大小质硬包块，见一输卵管样组织，无

伞端，盆腔未见子宫。术中快速冷冻切

片报告考虑生殖细胞肿瘤，倾向于无性

细胞瘤。术后患者恢复良好，术后第 2

天复查 HCG 14.1 mU/ml，卵泡刺激素

27.83 mU/ml，雌二醇8.00 pg/ml。术后病

理学检查提示：（盆腔肿块）无性细胞瘤，

可见脉管内瘤栓，（右附件）男性性索成

分（支持小管及间质细胞），部分呈腺瘤

样增生，其余纤维增生，未见卵泡形成。

免疫组化检查示：CD117（+），八聚体结

合转录因子 4 (recombinant octamer bind-

ing transcription factor 4,OCT4)（+），锌指

蛋白转录因子（spalt like transcription fac-

tor 4 ,SALL4）（+），淋巴管内皮标志物

[lymphatic endothelial marker (human) mon-

oclonal antibody,D2-40]（+），hCG（-），胎

盘碱性磷酸酶（placental alkaline phos-

phatase,PLAP）（+），细胞核增殖相关抗原

(nucleus related antigen,Ki- 67)（约 60%~

70%）。患者行外周血染色体核型分析

示46XY（400带，G带），建议患者进一步

行基因检查并行放化疗，患者因经济原

因拒绝，术后患者不定期随访。

2021年3月患者来院复查，B超检查

提示：盆腔内混合回声包块（7.69 cm×

6.85 cm×5.58 cm），左肾盂积水。增强

MRI 提示：盆腔占位，结合病史考虑复

发，考虑无性细胞瘤复发。患者再次入

院，而后行手术治疗，术中见盆腔内实性

肿物10 cm×9 cm×9 cm，固定于左髂总

动脉分叉，被降结肠及部分乙状结肠包

绕，盆底肠管上可触及质硬肿块6 cm×

5 cm×5 cm，大网膜局部增厚，且肿瘤侵

犯左侧输尿管下段约2 cm，遂行盆腔肿

物切除+左半结肠部分切除+结肠造瘘+

左侧输尿管再植+双侧输尿管支架置

入。术后病理学检查：（盆腔肿物及部分

降结肠）无性细胞瘤，累犯神经及血管

壁，侵及结肠浆膜下层，结肠两端切缘阴

性。（部分输尿管）无性细胞瘤，侵及输尿

管外膜，输尿管两端切缘阴性。免疫组

化同第一次手术病理报告。诊断：无性

细胞瘤伴输尿管、结肠转移，无性细胞瘤

术后复发，46XY性发育异常：完全性雄

激素不敏感综合征。术后行 3 个疗程

BEP方案（博来霉素+依托泊苷+顺铂）联

合化疗，随访至2021年 12月，患者一般

情况良好，无复发迹象，密切随访中。
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提供帮助。

【关键词】 46XY性发育异常 无性细胞瘤 复发

DOI：10.12056/j.issn.1006-2785.2022.

44.24.2022-203

作者单位：311100 杭州市临平区第

一人民医院妇产科

通信作者：冯导，E-mail：781003527@

qq.com

·· 2677



浙
江
医
学
杂
志
社
官
方
网
站
网
址
：
ww
w.
zj
yx
zz
s.
co
m

浙江医学2022年第44卷第21期

讨论 无性细胞瘤是起源于原始生殖细

胞的一种恶性肿瘤，约占卵巢恶性生殖

细胞肿瘤的 32.8%[1]，好发于年轻女性，

46XY性发育异常合并无性细胞瘤者报

道较少见。因其发病率低，症状不典型，

往往被漏诊、误诊。增强MRI表现为较

大的实性肿块，部分见囊性变，强化后可

见轻中度强化的条索状分隔[2]。无性细

胞瘤患者常伴有血清乳酸脱氢酶及hCG

升高，结合影像学及血清学指标可有助

于诊断，但最终确诊仍需依赖于病理学

检查及免疫组化。SALL4是诊断生殖细

胞肿瘤的重要指标，OCT4则对诊断无性

细胞瘤具有很高的特异度和灵敏度，联

合CD117和 PLAP更有助于诊断[3-4]。本

例患者首次手术标本免疫组化提示

CD117(+ )、OCT4(+ )、PLAP(+ )、SALL4(+ )，

结合病理、影像学表现及血清学指标考

虑无性细胞瘤诊断基本明确，二次手术

标本免疫组化结果与首次一致，确诊短

期复发。对于性腺恶性肿瘤的患者，应

进行全面分期手术。一项180例无性细

胞瘤患者的研究分析发现，接受最佳肿

瘤细胞减灭术的患者总生存率更高，但

对于Ⅲ/Ⅳ期患者，肿瘤减灭程度对其无

病生存率无明显影响[5]。无性细胞瘤恶

性程度低，淋巴结转移率高，但经综合治

疗后预后较好。1999年 Brewer等[6]报道

了96%无性细胞瘤患者经BEP方案化疗

后得到缓解。近年来对于无性细胞瘤治

疗的研究进一步肯定了BEP方案化疗的

地位。国内报道无性细胞瘤术后辅助

BEP方案化疗的5年生存率超过90%，甚

至100%[7]。本例患者首次手术后未接受

化疗，短期复发后经肿瘤细胞减灭联合

BEP综合治疗后效果满意，但仍需继续

随访。

性发育异常是一组染色体、性腺及

附属性器官发育异常的先天性疾病。性

别分化由位于Y染色体上的性别决定区

基因主导，与其他相关基因共同作用，引

导胚胎性腺分化为睾丸或卵巢，进一步

决定性别[8]。2006年欧洲和美国儿科内

分泌协会根据染色体核型不同将性发育

异常分为性染色体性发育异常、46XY性

发育异常和 46XX 性发育异常[9]。46XY

性发育异常主要包括睾丸发育异常、雄

激素合成障碍、雄激素作用异常等等。

本例患者原发闭经，外生殖器呈女性，阴

道盲端无子宫，性激素检查提示睾酮偏

高，抗缪勒管激素升高，病理提示睾丸组

织，根据2019年国内对于性发育异常的

诊断及治疗共识[10]，首先考虑完全性雄

激素不敏感综合征。完全性或不完全性

雄激素不敏感综合征是最常见的46XY

性发育异常的种类，但合并无性细胞瘤

的报道少见。雄激素不敏感综合征由

Morris[11]在 1953年首次报道，是一种X连

锁隐形遗传病，由于X染色体上的性激

素受体（androgen receptor，AR）基因突变

致靶细胞对雄激素完全无反应或部分无

反应。Wisniewski 等[12]提出的完全性雄

激素不敏感综合征诊断标准为：46XY，

性腺为睾丸，外阴正常女性外观，原发性

闭经，青春期后腋毛及阴道稀少甚至缺

失，AR基因突变是确诊的必要条件。本

例患者临床表现及染色体核型符合，但

患者拒绝基因检测，未明确AR基因是否

发生突变。

46XY 性发育异常往往伴随性腺发

育不良，青春期后发育不良的性腺发生

肿瘤的风险明显增加，最常见的就是性

腺母细胞瘤，30%的性腺母细胞瘤可发

展为无性细胞瘤或精原细胞瘤。完全性

雄激素不敏感综合征以发育不良睾丸为

主，其性腺癌变风险约为 0.8%~2%[13]。

2017年的一项292例具有Y染色体的性

发育异常患者性腺探查中，总体肿瘤发

生率为15.41%，而完全性雄激素不敏感

综合征的患者有 79 例，肿瘤发生率为

15.19%，恶变率为 30.0%，为性母细胞

瘤、支持细胞瘤和精原细胞瘤，未报道合

并无性细胞瘤的患者[14]。为了减少肿瘤

发生概率，完全性雄激素不敏感综合征

患者建议在青春期后行异位睾丸切除

术，术后可使用雌激素治疗维持血清雌

二醇浓度来减少骨质疏松[15]。

目前对于完全性雄激素不敏感综合

征的抚养性别比较明确，认为应当按照

女性抚养，本例患者目前社会性别明确，

社会适应良好，应尊重其性别选择。性

发育异常是少见的疾病，国内外均建议

联合儿科、内分泌科、妇产科、泌尿外科

联合诊疗。
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