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1 临床资料 

患儿，男，2岁6月，因“自幼发现双侧阴囊空虚”人院。 

查体：心肺腹及神经系统未见异常，外生殖器检查见阴茎小， 

根部周径 1．6 cm，长度 2．2 cm，尿道开口及包皮正常，双侧阴 

囊发育较差，阴囊内及腹股沟区未扪及睾丸。患儿为单卯双 

胎之大，孕 8月剖腹产 ，产重 1 500 g，否认既往疾病及外伤 

史。父母非近亲结婚，家族中否认遗传病及先天畸形病史，母 

孕期否认疾病史及药物和放射线接触史。双胎之小，阴茎正 

常 ，根部周径 2．8 cm，长度 3．2 C1／l，双侧睾丸位于阴囊内。辅 

助检查 ：双侧腹股沟区及腹腔 B超未探及睾丸；染色体为 

46XY；血浆性激素水平 ：促卵泡激素(FSH)88．9 mlU／ml(正常 

0．2—0．85)，促黄体激素 (LH)7．96 mlU／ml(0．1—0．27)，睾酮 

<0．069 nmo／／L(一0．69)，人绒毛膜促性腺激素(hcG)刺激实 

验睾酮无反应 ，17羟孕酮 1．54 (>1岁 0．07—1．53)，皮 

质醇 424 nmol／L(138—690)，ACTH<10 pg／ml(0～46)；血糖及 

电解质正常；血细胞基因组 DNA中检测到正常 SRY(Y染色 

体上的性别决定区)基因。其父 、母、弟的血细胞基因组 DNA 

中均检测到正常 SRY基因。经充分术前准备后行腹腔镜腹 

腔及双侧腹股沟探查 ，术中见双侧鞘突未闭，直径约 0．5 cm， 

未见睾丸样结构，仅在腹股沟区近内环口处见到类似于精索 

的纤维样条索，予以切除。病理检查仅见输精管、输精管血管 

及纤维结缔组织，未见睾丸附睾组织。证实为先天性无睾。 

2 讨 论 

先天性无睾 ，是指有正常的男性显型和基因型(46XY) 

但双侧无睾丸结构。发病率约为 1／20000名男性[】1，较少见， 

而发生于双胎的无睾(其同胞正常)则罕见，国内未见报道。 

睾丸缺如病因尚不清楚，在对睾丸缺如患者的手术探查中， 

大多数可以找到中肾管的衍化结构，如输精管、附睾等 ，因 

此推测无睾可能是由于宫内胎儿睾丸扭转或出生后睾丸扭 

转所致；也可能是由于睾丸未发育。睾丸扭转为无睾病因时， 

在解剖上有其双侧性的基本因素pI。我们对本例患儿及直系 

亲属进行了 SRY基因的检测 ，均未发现异常，说明其无睾并 

不是由 SRY基因突变引起，是否可以印证双侧睾丸扭转为 

其原因，有待进一步或更多病例的研究。 

对无睾症的术前诊断，有学者认为 患者血浆中检测到 

AMH(抗苗勒氏管激素 、抗中肾旁管激素)提示有睾丸存在 ， 

未检测到AMH则高度提示无睾；hCG刺激实验睾酮无反应， 

GnRH(促性腺激素释放激素)刺激实验诱导 FSH和 LH分泌 
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延迟增加，也能提示无睾。但另有学者认为 这种方法只能提 

供有无睾丸的可能及探查的必要，不能肯定睾丸的数 目，而 

且受睾丸受体对激素反应敏感度的影响，有一定的误差。 

对于腹股沟不能触及睾丸的影像学检查方法很多，但都 

有不同程度的误差，如 B超、CT、MRI，由于睾丸的密度、回声 

与其他软组织很难区分 ，所以诊断、定位均较困难。血管造影 

如睾丸动脉或静脉造影 、疝囊造影都为有创性，结果也不容易 

明确，现已很少应用[63。因此外科手术探查对明确无睾症的诊 

断具有不可替代的作用。1976年 Cortesi N等 首次介绍腹腔 

镜用于隐睾症的诊断和治疗，从此对于高位隐睾和无睾症的 

治疗有了质的变化，且起到了极大的帮助作用，它能清楚全面 

地了解到睾丸是否存在 、其发育情况及位置等。有报道称利用 

腹腔镜对隐睾睾丸的定位准确率可达 88％～100％ta~。 

对无睾症的治疗目前一般采用雄激素替代治疗 ，但只能 

维持患者的男性性征和帮助其生长发育，且需终身接受治 

疗，这给患者带来长期的精神及躯体痛苦。1978年美国学者 

Silber[9]报道 1例采用孪生兄弟供睾移植于同胎患无睾症的 

哥哥，术后其配偶生育 1胎。国内王玲珑等I q于 1984年最早 

为 1例双侧外伤性无睾症患者采用其父的供睾行同种睾丸 

移植术，术后睾丸存活，血清睾酮上升至正常值 ，术后 5年生 

育 1男孩。同种异体睾丸移植是治疗先天性和外伤性无睾的 

可行方法，但其植睾的生精功能还不理想，以及由此带来的 

伦理学困惑等诸多问题也限制了其在临床的应用。 
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