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    4001خرداد
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ر زمره اختلالات تك
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ستگاه خارجي به دنيا
مله علائم بارز اختلا

هاينگراني ست كه
راديـوگ و مولكـولي  ،

 نوزاد ليت ترم با علا
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اسلام آزاد دانشگاه ون،
كاز ،ياسلام آزاد نشگاه

 

تولد زنده، د 4500ر
ها بينستند كه در آن

 ظاهر غير طبيعي دس
و شاخه از جمدروتوم

يك بيماري جدي اس
ژنتيكـي، هورموني،

 اين مقاله يك مورد
ه صورت گرفته توسط

بر اهم پزشك اطفال
هاي سـيتوژنتيكيي

از طريق مشاوشان،

port of ambig

ي آزاد مطابق با

دوره كي رازي

كازرو واحد ،يپزشك كده
دان كازرون، واحد ،يشك

در هر 1 كه با شيوع
لالات مادرزادي هس

ل باتلا به اين اختلا
دم لمس بيضه، اسكر
يار ناراحت كننده و ي

باليني، تحقيقات با ت
در .ن مشخص شود

در معاينه اوليه شود.ي
در ادامه ضمن تاكيد

اقدام به انجام بررسي
سيت مناسب براي ايش

guous genitalia

دسترسي صورت

 گاري

 علوم پزشك

  يتناسل 
دانشك ،مانيزا و زنان ش
پزش دانشكده ك،يژنت وه

هاي نادري استري
شامل گروهي از اختلا
 بعضي از نوزادان مبت
زرگي كليتوريس، عد
ك واقعه تراژدي و بس

لازم است از اينرود. 
آن درماني رويكرد و ت
ساله گزارش مي 19 

د پنيس مشاهده شد.
جهت خانواده نوزاد

 در نهايت تعيين جنس

  ت.
   نداشته است.
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پروفايل هورموني و د

: گزارش نشده استع
حامي مالي: كننده 

اد به اين مقاله:
Sci. 2021;28(

انتش*

 

  
كي گزارش

 
:پوريعل هيمرض
يخاشع ليخل

 
 چكيده

 
دستگاه تناسلي

گيرد. اختلالامي
خارجي عدم هم
آن ابهام جنسي
آيبه حساب مي

عميقي را بر خا
منطقي و فوري

حاصل زايمان
ظاهري شبيه لا

تزمان مناسب، 
سپس بررسي پ

  . گرفت
  
  

تعارض منافع
حمايتمنبع 

  
شيوه استنا
(3):31-36. 

ID

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 r

jm
s.

iu
m

s.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-1

2-
22

 ]
 

                               1 / 6

https://orcid.org/0000-0002-7425-5335
http://rjms.iums.ac.ir/article-1-6604-fa.html


 
  
 
 
 
 

 

 

 
A case

Marzieh 
Islamic Az
Khalil Kh
(*Corresp
 
Abstrac

 
Ambiguo
every 4,5
the repro
the SRY 
testostero
reproduc
reproduc
of the fe
DAX1 an
sex deve
phenotyp
genital a
bifurcate
disorder 
emotiona
adopt im
molecula
approach
ovarian 
intermed
and femin
46 karyo
mosaicism
masculin
masculin
due to a
common 
deficienc
ambiguity
sinuses a
that is n
ambiguou
examinat
observed
baby at t
tests to p
determin
relevant 

 ID 

   Raz

e report of 

Alipour: Dep
zad, Kazerun, I
hashei Varnam

ponding author)

ct 

ous genitalia d
500 live birth
oductive system

gene promote
one, and dihy
tive system a
tive system by

emale reprodu
nd WNT4, wh
elopment (D
pe, gonadal, a
appearance or 
d scrotum are
is a tragic an

al and psycho
mmediate and
ar and radio
h. True sexual

and testicula
diate degrees o

ninity occur i
otype, one-ten
m. Psuedosex

ne false. A p
ne characterist
a lack of a sp

of these is 
cy of the enzy
ty in infants. 
are exclusively
not completel
us genitalia, 
tion by a ped

d. The pediatri
the right time
prepare a kary
e the appropr
specialists. A

  Case Rep

zi Journal of

f ambiguou

artment of Ge
Iran 
mkhasti: Depar
 khalil.khashei2

disorder is an u
s and falls int
m is made up 
es testicular d
ydrotestostero
and, at the sa
y preventing t
uctive system
hich prevent t
SD) is defin
and sex chro
ambiguous g

e some of the
nd very sad 

ological worri
d rational m
graphic resea
l ambiguity re
ar tissue, in 
of male to fem
in various form
nth the XY 4
xual ambiguit
erson with a
tics and falls i
pecific enzym
 congenital 

yme 21-hydrox
A male pseu

y testicular bu
ly differentiat

born of a 
diatrician, mi
ician emphasiz
e, trying to ed
yotype first an
riate sex for t
At present, p

port 

f Medical Sc

us genitali

netics and Ob

rtment of Gene
2016@gmail.co

uncommon si
to disorders o
of Wolff and 
evelopment. T

one, leading 
ame time, pre
the growth of 

m also occurs 
the developme
ned as a co
omosome, wh
genitalia. Enla
e obvious sym
event and a 

ies on the fam
management w

arch to dete
efers to a con

which the 
male. During 
ms, and about
46 karyotype,
y is based on

a female pseu
into different 

me with its o
adrenal hype
xylase and is 
udosexual am
ut the external 
ted. In this a
19-year-old m
icro penis an
zed the impor

ducate the bab
nd then check
them, through
patients with

32 

ciences. 202

ia 
 

bstetrics and G

etics, School of
om 

ituation that ha
of sexual deve
Müllerian tub

The testes then
to the devel

eventing the g
f the molar tub

under the co
ent of testicles
ongenital mis
hich mainly p
arged clitoris,
mptoms of se
serious illnes

mily. Therefo
with clinical,
ermine the c
ndition in whi

external gen
 puberty, the 
t two-thirds of
, and the res
n two types o
udosexual am
categories, ea

own clinical s
erplasia, whic
the most com

mbiguity is a 
genitalia app

article, a late
mother, was 
nd empty scr
rtance of deter
by's family to
k the hormon
h counseling 

ambiguous 

21;28(3):31-3

Gynecology Wa

f Medicine, Un

appens betwe
elopment. In 
bes. In the ma
n produce and
opment of th
growth of the
bes. The devel
ontrol of two
s in girls. Dis
smatch betwe
present with 
, untouched t

exual ambigui
ss that impos

ore, it is nece
 hormonal, 

cause and tr
ich a person h
nitalia show 

signs of mas
f people have

st have chrom
of false femin

mbiguity show
ach of which 
symptoms. Th
ch occurs du

mmon cause o
person in wh
ear as female 
e term neona
reported. On

rotum like lab
rmining the se

o perform cyto
nal profile and
It was done w
genitalia due

36.  http://rjm

ard, School of 

iversity of  Isla

 

en 1 per 
general, 

ale fetus, 
drogens, 
he male 
e female 
lopment 
o genes, 
order of 
een sex 
atypical 

testicles, 
ty. This 
es deep 
ssary to 
genetic, 

reatment 
has both 

all the 
sculinity 
the XX 

mosomal 
nine and 
ws some 

appears 
he most 
ue to a 
f sexual 
hom the 
or male 

ate with 
n initial 
bia was 
ex of the 
ogenetic 
d finally 
with the 
e to the 

ms.iums.ac.ir   

Medicine, Un

amic Azad, Ka

 
Keywords 

Ambiguous g

DSD,  

Scrotum,  

Micro penis 
 

Received: 01

Published: 25

     

 
 

niversity of  

zerun, Iran 

genitalia, 

  
  
  

1/03/2021 

5/05/2021 

  

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 r

jm
s.

iu
m

s.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-1

2-
22

 ]
 

                               2 / 6

https://orcid.org/0000-0002-7425-5335
http://rjms.iums.ac.ir/article-1-6604-fa.html


 
 
 

 

 

      Alipour 

4001 داد

managem
disorders
than befo
genital tr
course of
history o
developm
 
 
Conflicts
Funding
 
Cite this
Alipour M

M, Khashei Va

خر، 3، شماره 28

ment of sexual
s and the avail
fore for rapid 
ract through s
f action, whic
of the disorde
mental disorde

s of interest: 
g: None 

s article as: 
M, Khashei V

arnamkhasti K

8دوره  كي رازي

l development
lability of ade
diagnosis, ap

surgery. In ad
ch can be don
er in relative
ers in other ch

None 

Varnamkhasti K

*This

Kh.  

له علوم پزشك

t disorders (D
equate cytogen
ppropriate tre
dition, early d
ne by genetic

es, the relatio
hildren in the f

Kh. A case rep

work is publis

٣٣ 
مجله                   

DSD) as a resu
netic facilities
eatment and r
detection of th
c counseling t
onship betwee
family. 

port of ambig

hed under CC B

                            

ult of classific
s have a better
reconstruction
he disease is 
to examine th
en parents an

guous genitalia

BY-NC-SA 3.0 li

 

                         

cation of 
r chance 
n of the 
the best 

he exact 
nd other 

a. Razi J Med 

cence. 

 

http://rjm          

Sci. 2021;28(

ms.iums.ac.ir

(3):31-36. 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 r

jm
s.

iu
m

s.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-1

2-
22

 ]
 

                               3 / 6

http://rjms.iums.ac.ir/article-1-6604-fa.html


 
 

 

 شـود مـي  
يك مورد 
د صـورت    

ملگي دوم 
 مارسـتان 

نـد و بـه   
 بلافاصـله      
ولـين روز   
ه گرديـد.  
ر، زايمـان   
ـي انجـام   
گـرم، قـد   

 10و  9ر   
وزاد فاقـد    
 م بودنـد.    

به ساسيت 
 بـا ابهـام     
جره آنهـا،  
 ك اطفال،

ري شبيه 
در  .)1ل  

تر شناسـايي م
ي در اين جا ي
 در بـدو تولـد

ساله با حام 19
به زايشگاه بيم 

كن مراجعه مـي 
ـتم بـارداري ب
در براسـاس او

هفته محاسبه 
ده كردن مـادر
 صورت طبيعـ

گ 4000 وزن 
ي متـر، آپگـار

والـدين نـو ود.   
زنـد اول سـالم
 مصرف يا حس
ولـد فرزنـدي
 جنسي در شج
د توسط پزشك

با ظاهر )ردگي
(شـكل ده شـد  

  
   يس

رخي ديگر دير
ودن اين بيماري
ه تشخيص آن

  كنيم.ي مي

9خانمي، 139
ز تاريخ زايمان
 شهر كازرون

نـان جهـت خـ
سن حاملگي ماد

41سنوگرافي 
ت اوليه و آماد

) به2/8/1399
لد شده داراي

سانتي 34ر سر 
ام جنسـي بـو
 و صـاحب فر
يماري خاص،

ن يا پيشينه تو
تلالات تكامل

نوزاد فيزيكي ه
حالت چين خور
وپنيس مشـاهد

لابيا همراه با ميكروپني

از تولد و در بر
به علت نادر بو

كهن اختلال را 
معرفيه است، 

  رفي بيمار
28/8/9 تاريخ 

 پي گذشتن از
عصر (عج االله)
ور متخصص زن

س گردد.ي مي
ن قاعدگي و س
ز انجام مقدمات

28 همان روز (
نوزاد زنده متو
سانتي متر، دور
ه با علائم ابهـا
ت خويشاوندي
ن آنكه سابقه بي
 دارو در والدين
لي يا ديگر اخت

در معاينهنشد. 
داراي ح( وتوم

همراه با ميكرو

با ظاهري شبيه لان

٣٤ 

تگاه
تگاه
ت را

طلاح 
 بـر
نهـا
مايز
ي و

)2-
ف و
عـث
خت
جـر
ن بـا
تگاه
نيـز
ـه از

)3(. 
هاي
نـرو
ي و
تگاه
صله

پس ا
ب. )6(

از اين
گرفته

  
معر
در
و در

ولي ع
دستو

بستري
آخرين
بعد از
ظهر
ن شد.
س 49

همراه
نسبت
ضمن
نوعي

تناسلي
بيان

اسكرو
ه لابيا

چيناسكروتوم داراي

ي بيروني دست
 سـاختار دسـت
توانـد جنسـيت

اصـط حـالتي
كـه در شـود ي

كـه در آ بـوده
جنسي و تم دد
غير طبيعـي ،ي

هنگ هسـتند
هـاي ولـفلولـه

باع SRYژن  ،ر
 ادامـه بـا سـاخ
ستوسـترون منج
ـده و همزمـان
ع ايجـاد دسـت
تناسلي زنانـه ن

دهـد كـخ مي
( كننـد ي مـي

ه عمل بين ژن
باشـد. از اينـي

رمـوني، آنزيمـي
ر تكامـل دسـت
ي نوزادن بلافاص

اري ژنيتالياي نوزاد. 

يرنامخواست

د، يكي در نما
 يا اين نمـا بـا
ت نيست و نمي

براي چنـين ي
ي بكار برده مي

ب يي مـادرزادي  
شد و تمايز غد
 دروني و بيرون
يكديگر ناهماه
گاه تناسلي از ل
ر جنـين پسـر

هـا در بيضـه
 دي هيدرو تس
ـلي مردانـه شـ
ي مولرين، مانع
كامل دستگاه ت

DA  وWNT4 رخ
يريتـران جلـوگ   

حاصل تداخل
ظيم كننـده مـ
مي، ژنـي، هور
ر به اختلال در
ختلال در برخي

وضعيت ظاهر - 1 ل

ور يخاشع ليخلو  

  
نوزاد 4500هر 

چار ابهام بوده ي
وني هماهنگ

به تازگي. )1( 
 تكامل جنسي

هـايمه اختلال
، رشهاي جنسي

ساختار تناسلي
يا با ي استان 

ري كلي دستگ
آيد. درجود مي

شـود.ها ميضه
تستوسترون و

دسـتگاه تناسـل
هاي از رشد لوله

شوند. تكنه مي
AX1رل دو ژن 

هـا در دختـضـه 
كامل جنسي ح

هاي تنظملكول
هاي كرومـوزوم

تواند منجر مي
اين اخ .)5( ود

شكل

 
پوريعل هيمرض

مقدمه
به ازاي ه
تناسلي دچ
تناسلي در
نشان دهد
اختلال در
گيرنده هم
هكروموزوم
و تكامل س
داراي نقصا

به طور .)4
مولرين بوج
تكامل بيض
تآندروژن، 

به تكامل د
جلوگيري
تناسلي زنا
تحت كنتر
تكامل بيض
تك بنابراين،
مو  مختلف

هناهنجاري
ايگيرنده

تناسلي شو
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يتناسل ابهام      

و يـك   46
ومـوزومي    
 اذب زنانه

كـاذب   ي   
 درو  هـد 

م در اثـر     
خصـوص    
پــرپلازي 

 21نــزيم 
هـام  ـت اب  

، ب مردانـه  
ـوده ولـي   

اي كـه  ـه 
 آنجائيكه 
برخـوردار    
 كلـي در    

 ؛ تعيينله
ن مناسب 
 جنســيت

د (نتـايج  
 اقـدامات     
ب شـامل     
يـا ايجـاد   
  و درمــان 

ه بعضـي  
ي داشــتن  
اروري در  
يان قـادر  
ين نبايـد   
بتـوان بـا    
راي آنهـا     

بـه   مبهم 
DSD ( در

 امكانـات  
 بـراي  ري 

 دســتگاه 

خر، 3، شماره 28

ا مورد كي گزارش  

XX 6 يوتايـپ   
موزائيسـم كرو
د بر دو نوع كا

ا ابهـام جنسـي
دنشـان مـي  را  
كـه هـر كـدا 

لائـم بـاليني مخ
ــرين آنهــا هيپ
 اثــر كمبــود آن

تـرين علـشـايع  
كـاذب جنسـي  

نحصرا بيضه بـو
ت زنانه يا مردانـ

از .)7( شودمي
عـاده زيـادي بر

بـه طـورزند، ي
معقولدو  سي،

 در نحوه درمان
ج تعيــين. )8( 

ه؛ ژنوتيپ نوزا
ي لگـن وي و

ردهـايي، اغلـب
اندام تناسلي ي
ســيت اصــلي و

اگرچه. )9(. يرد
تواننـد در پــي  

عي، قابليت بـا
زيادي از مبتلاي

الـدين حـال و 
 ممكن اسـت ب
ط بـاروري را بـر

تناسلي ستگاه
Dــل جنســي (
 فـراهم بـودن  

بيشـتر شانس 
بازســازي و ب

8دوره  كي رازي

  

راد داراي كاريو
 X46 و بقيـه م

كاذب خود سي
بـاشخصـي  ت. 

هاي مردانـه ر
گيردمي قرار 
علا همراه بـا  ي

ــ. شــايعشــوند ت
كــه در بــوده 

دهـد و ش مي
ابهـام ج .باشـد 

ر او گنادها منح
خارجي بصورت

نمايان ميست، 
العهميت فوق 

وزاد را رقم مي
دچار ابهام جنس

گيري تصميم
كنــدمــييفــاء 

عواملي از جمله
) و سـونوگرافي
 گـرفتن رويكر
هت برداشتن ا
ــا جنس اســب ب

پذي صورت مي
ن عارضــه مــي
ي داخلي طبيع
ند، اما تعداد ز

اهند بود. با اين
شند، چرا كه
نوعي، شـرايط

 

دس به مبتلا ران
خــتلالات تكامــ
ي اختلالات و

قبل به نسبت 
مناســب درمــان

له علوم پزشك

 

دا دو سـوم افـر
 XY كاريوتايپ

ابهام جنس .شند
است ذب مردانه

گيژبرخي وي 
مختلفي هايه

ود آنزيم خاصي
شظــاهر مــيد

رزادي آدرنــال
روكسيلاز روي

بميي نوزادان 
صي است كه د
هاي تناسلي خ
لا تمايز يافته ني
ن جنسيت از ا
 و سرنوشت نو
د رد با بيماران

و جنسيت وقع
ش اساســي را اي
لا با توجه به ع
ز كرومـوزومي)
ي با در پيش
جهحي ترميمي 

م تناســلي متنا
،رين هورمون

راد دچــار ايـن
هاي توليد مثلي
ه را داشته باشن
زند آوري نخو
ن اين مسئله با
هاي لقاح مصن

 .)10( م نمود

  گيري يجه
بيمار م اكنون،

اخ مــديريت ل
بندي ي طبقهه
سيتوژنتيكي 

د ســريع، خيص
٣٥ 

مجله                   

نـده
شـد،
ي از
كيـد
د در
هـت
ــات
پس
ـاي
ــين
ه بــا
حـي
ورت

تگاه
ختار

در .
ليـه
 ــيل
ولين
 يـرد
 ي كه
ضه و
ريان
مـل
وليه

در ،
هـام
لتي
تگاه
شـته
سيم
 ـردد
 اين
يني
ـاي
ـد و

حدود
دهم
باشمي
كاذ و

،زنانه
دسته
كمبو
خــود
مــادر
هيدر

جنسي
شخص
هاندام
كاملا
تعيين
است
برخور
به مو
نقــش
معمو
آناليز

درماني
جراح
انــدام
جايگر
از افـر
ه اندام
آينده
به فرز
نگران
روش
فراهم

  
نتي
هم
دليــل
نتيجه
كافي
تشــخ

                            

كه نشـان دهن
 بي لترال) باش

مشـكلي سب و
دامه ضمن تاك
 جنسيت نوزاد

جهواده نـوزاد
ــگاهي (مطالعــ
در ابتـدا و سـپ
هـري هورمـون

ــ ــت تعي ر نهاي
طريــق مشــاوره

جراح، كودكـان
صـو وانپزشكي

نسـيت و دسـت
ساخ ي همچون
كننـديفـا مـي

يـك گنـاد اول
پتانســداراي  ن
او .باشندمين

گيصورت مـي 
بدين معني. ت

 تبديل به بيض
شود. جرن مي

تم جنينـي كام
خود گناد او ،د

 hy  قـرار گيـرد،
ابه .خواهـد شـد

نسـان بـه حـا
گنادهـا و دسـت

ي وجـود داشگ
تقس كاذبو  ي

گـري اطلاق مي
است، در يضه

درجـات بينـابي
هـشانهن بلوغ ن

دهـف روي مي

                         

 

هايي كرآمدگي
 يوني لترال يا

منا نوزادراكي
در اد. س نداشت

 مسئله تعيين
ي آموزش خانو

هــاي آزمايشــي
ه كاريوتايـپ د

گيـري (انـدازه
ــا) و د هاي آنه

از طي ايشــان،
ان، جراحـي ك
 و متخصص رو

گيـري جنـكل
عوامل مختلفي

ها نقـش ايزيم
،تشكيل تخـم

آنهــاي ســلول
بيضه و تخمدان
جنين در گناد

استكروموزومي
XY ،گناد اوليه

ديل به تخمدا
ر هفتـه هشـت

نباشدله مراتب
 y-Agژنآنتي 

خ به تخمدان
لي مـبهم در ان
ن مرفولـوژي گ
 و عدم هماهنگ
 به انواع: حقيقي
قيقي به حالتي
ت تخمدان و بي
 خارجي تمام د

دهد. در زماني
 اشكال مختلف

http://rjm          

تر برچه دقيق 
ت بيضه (خواه

تحمل خورشد. 
ن قلب و تنفس

بر اهميت فال
تلاش برايسب، 

 انجــام بررســي
ي) براي تهيـه
وفايل هورمـوني
ــازه ــيش س  پ
مناســب بــراي
ن غـدد كودكـا

تناسلي -راري

 تكـاملي و شـك
ارجي جنين، ع

و آنز ي، گنادها
يني به هنگام ت

كــه س شــودــي
تبديل به بي اي

مايز جنسي ج
كر ساختاراثير 

Yكروموزومي 
 XX، گناد تبد

د بـه بيضـه د
سلسل اين ا اگر

آ كه تحت تأثير
جنيني تبديل

دستگاه تناسـلي
گردد كـه بـين
رجي اختلاف

خود  جنسي
حق هام جنسي

راي هر دو بافت
ستگاه تناسلي

را نشان مي نانه
سازي به و زن

ms.iums.ac.ir

بررسي هر
حضور بافت
احساس نش
نظر ضربان
پزشك اطف
زمان مناس
اقــدام بــه

سيتوژنتيكي
بررسي پرو
جنســي و
جنســيت م

تخصصانم
دستگاه ادر

  . گرفت
  

 بحث
در سير
خاتناسلي 

كروموزومي
دوران جني
حاصــل مــ
يكساني برا
مرحله از تم
كه تحت تا

ساختاردر 
در شرايط

تبديل گناد
شود اما مي

بدون آن ك
ج 12هفته 
يا د جنسي

گاطلاق مي
خا تناسلي

ابهام باشد.
شود. ابهمي

كه فرد دار
بيماران دس

زتا  مردانه
مردسازي
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