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　　性发育不全是遗传咨询中的常见问题［１３］。本
例病例为女性性发育不全，但患者自１２岁起喜着男
性装扮，外观貌似男性。因此在遗传咨询中要判断
患者的生理性别，同时还应关心其心理问题。微阵
列分析技术（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓ，
ＣＭＡ）可以更准确地判断患者的染色体变异，对遗
传咨询有很大的帮助。

１　资料与方法

１．１　病史资料　患者社会性别为女性，年龄１６岁。
因原发性闭经于２０１９年７月８日广东省妇幼保健
院就诊。患者自幼父母离异，和父亲与祖母一起生
活，智力在正常范围内，自１２岁起开始喜欢男性装
扮。就诊时其发型和服饰均为男性或中性装扮，外
观貌似男性。其母亲称其性取向没有问题，曾处过
男朋友。体格检查：身高１６５ｃｎ，体重５５ｋｇ。面容：
嘴唇较厚，面容略显异常。乳房未发育，外阴阴毛稀
疏，阴蒂及大小阴唇发育尚可，可见颈蹼。
１．２　材料与方法　经腹部超声检查为本院常规超
声检查方法。Ｘ线骨龄测定为本院常规骨龄测定方
法。性激素检查方法为化学发光免疫检测法。染色
体Ｇ显带核型分析方法为本院常规染色体Ｇ显带
核型分析方法。ＣＭＡ方法采用美国Ａｆｆｙｍｅｔｒｉｘ公
司的Ｃｙｔｏｓｃａｎ７５０Ｋ芯片对拷贝数变异进行分析，
按实验标准严格进行ＤＮＡ提取、杂交和全基因组
扫描等操作并进行数据分析，查询ＯＭＩＭ、ＵＣＳＣ、
ＩＳＣＡ、ＤＧＶ、ＤＥＣＩＰＨＥＲ等数据库［４，５］。

１．２．１　辅助检查结果　２０１９年９月本院经腹部超
声检查提示为幼稚子宫，双卵巢因肠气回声遮挡显
示不清。双肾上腺区未见明显异常回声。Ｘ线骨龄
检测提示实际骨龄约１５岁。
１．２．２　实验室检查结果　２０１９年３月外院性激素
检查结果：ＦＳＨ＝４４．２３ｍＩＵ／ｍｌ，ＬＨ＝２９．８６ｍＩＵ／ｍｌ，
Ｅ２＝３７．０７ｐｍｏｌ／Ｌ，Ｔ＝０．４６ｎｍｏｌ／Ｌ。本院染色体
核型分析结果为４６，Ｘ，ｄｅｒ（Ｘ）ｔ（Ｘ：？）（ｑ２７：？）。本
院ＣＭＡ检测结果（根据人类细胞遗传学国际命名
体制）：ａｒｒ［ｈｇ１９］Ｘｐ２２．３３ｑ１１．１（１６８，５５１６１，８９７，
８３９）ｘ３，Ｘｑ２７．３ｑ２８（１４３，４５６，３３８１５５，２３３，０９８）
ｘ１。结果提示：检测出致病性ＣＮＶ。发现Ｘ染色
体Ｘｐ２２．３３ｑ１１．１位置发生重复，片段大小约
６１．７Ｍｂ；Ｘ染色体Ｘｑ２７．３ｑ２８位置发生缺失，片段
大小约１１．８Ｍｂ。
１．２．３　遗传咨询　本例结合病史、辅助检查和实验
室检查，可以诊断为女性性发育不全。因其身高在
正常范围，不似典型的Ｔｕｒｎｅｒ综合征。因其外观貌
似男性，本例要和两性畸形、肾上腺皮质增生症（女
胎男性化）和雄激素不敏感综合征进行鉴别［１３］。

经过和患者的沟通交流，充分了解患者的意愿。
最后，本例的治疗采用激素替代治疗方案。患者今
后的生育问题，如果需要，可以建议采用辅助生殖技
术。因患者染色体异常，如要生育，最好使用第三方
供卵［１３］。

２　讨论

性发育不全是遗传咨询中的常见问题。咨询者
首先要从患者的性腺、内外生殖器、第二性征、核型
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等层面判断患者的性别，再结合患者的社会性别和
患者自身的意愿，给患者以帮助。本例患者，从生理
的各个层面判断均为女性，社会性别为女性，本人亦
愿意作为女性。因此采用女性激素替代治疗，可以
刺激乳房和生殖器的发育，帮助她可以有更好的生
理和心理状态，能够更好地适应社会生活。

本例患者ＣＭＡ结果提示：检测出致病性
ＣＮＶ。发现Ｘ染色体Ｘｐ２２．３３ｑ１１．１位置发生重
复，片段大小约６１．７Ｍｂ；Ｘ染色体Ｘｑ２７．３ｑ２８位
置发生缺失，片段大小约１１．８Ｍｂ。查阅文献提
示［６，７］：Ｘｑ２６Ｘｑ２８区域是维持女性卵巢功能和生
育能力的关键区域，该区域缺失可出现原发性或继
发性闭经等卵巢发育不良症状。本例患者Ｘ长臂
缺失在此范围内，所以本例患者的卵巢发育不良症
状源于该区域缺失。本例患者身高在正常范围，骨
骼发育也无异常，不似典型的Ｔｕｒｎｅｒ综合征的表
现，提示该区域的缺失不影响骨骼发育。本例患者
Ｘｐ２２．３３ｑ１１．１位置发生重复。Ｘ染色体部分三体
因为Ｘ染色体失活的原因，通常临床表现较轻。

性发育不全的患者应从患者生理的各个层面判
断其性别，并根据患者的社会性别和患者意愿给其
帮助。ＣＭＡ技术可以较常规染色体核型分析技术
更准确地判断患者的染色体异常改变，可以帮助更

好地进行遗传咨询。
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