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又称肾上腺生殖器综合征或肾上腺性变态征。主要由于肾上

腺皮质激素生物合成过程中所必需的酶存在缺陷，致使皮质

激素合成不正常。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，故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，而男孩则表现性早熟，此外尚

可有低血钠或高血压等多种症候群。 【病因及病理生理】 正

常肾上腺皮质激素的合成见图，在各种酶的作用下，皮质醇

等的前身胆固醇转变为皮质醇、醛固酮、性激素等。本病患

者由于合成以上激素的过程中有不同部位酶的缺乏，以致皮

质醇、皮质酮合成减少而导致垂体前叶分泌促肾上腺皮质激

素增多，肾上腺皮质受acth刺激而增生， 从而皮质醇的合成

量得以维持生命的最低水平，但网状带也随之增生产生大量

雄激素，引起男性化，由于不同酶的缺陷，可伴有低血钠，

高血压等症状。并在病人体内出现阻断部位以前各种中间代

谢产物如孕三醇，17羟孕烷醇酮，四氢化合物s等堆积，在患

者尿中可以查出。 本病为常染色体隐性遗传，在两个携带致

病的基因同时存在时( 即纯合子 )发病，仅有一个致病的基因

存在时(即杂合子)不发病。一个家庭成员中一般只出现同一

类型缺陷，临床上较多见的为21羟化酶(约占患者总数的90％

左右)和11羟化酶(约占患者总人数的5％左右)的缺陷，其它

如17羟化酶、3β羟类固醇脱氢酶，18氧化酶、20、22碳链酶

等缺陷则甚少见。 【临床表现】 本病以女孩为多见，男与女



之比约为1：4。 任何一种酶(3β羟类固醇脱氢酶除外)的缺陷

皆可有肾上腺雄激素分泌过多而引起的共同症状。 男婴出生

时阴茎即较正常稍大，但往往不引人注意，半岁以后逐渐出

现性早熟症状，至4～5岁时更为明显。主要表现为阴茎迅速

增大，阴囊及前列腺增大，但睾丸相对地并不增大，与年龄

相称，亦无精子形成，称为早熟巨阴症。患儿很早即出现阴

毛，皮肤生痤疮，有喉结，声音变低沉，肌肉发达，体格发

育过快，身长超过同年龄小儿，骨骺生长亦远远超过年龄。

若未能及时诊断及正确治疗，则骨骺融合过早，至成人时体

格反而较矮小。智力发育一般正常。 女婴出生时可有阴蒂肥

大，以后逐渐增大似男孩阴茎，但比同年龄男孩的阴茎更粗

大，大阴唇似男孩阴囊但无睾丸(图2)。 胚胎时期由于过量雄

激素的影响，可阻止女性生殖器官的正常发育，胎儿于第12

周时，女性外生殖器形成，尿道与阴道口分开。 如21羟化酶

缺陷为部分性，患者男性化程度较轻，则仅表现为阴蒂肥大

，如21羟化酶的缺乏较严重，则雄激素对胚胎期性器官发育

影响较早且严重，尿道与阴道不分开，均开口于尿生殖器窦

中，甚至可前伸达阴蒂的基底部，外观很像男孩尿道下裂。

因此，其外生殖器可表现为三种畸形(见图3)，但其内生殖器

完全属于女性，故又称假两性畸形。其它男性化症状及体格

发育与上述男孩患者的表现相仿。 此外，因为acth和促黑素

细胞激素增多，患者常表现皮肤粘膜色素增深，一般说来，

缺陷越严重，色素增深的发生亦越高。在新生儿只表现乳晕

发黑，外生殖器较黑，如不予以治疗，则色素增深可迅速发

展。 由于各种不同酶的缺陷，临床上可有不同类型的表现： 

一、单纯男性化型 症状如上述，系由于21羟化酶不完全性缺



乏，本型最多见，占患者总数的50％以上。 二、失盐型 约占

本病患者总数的1/3左右。当21羟化酶缺乏时，皮质醇的前身

孕酮、17羟孕酮等分泌过多而醛固酮合成减少(见图4)，以致

远端肾小管排钠过多，排钾减少。患儿除上述男性化表现外

，于生后不久即开始发生呕吐、厌食、不安，体重 不增及严
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