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特纳综合征合并桥本氏甲状腺炎和马蹄肾 1例 

【中国图书分类法分类法】R58 

1 临床资料 

罗 嘉，黄 佳 

(湖北省恩施州中心医院内分泌科，恩施 445000) 

患者，女性，17岁，土家族。因原发闭经，生长发育迟缓就诊。患 

者自出生后身高发育速度较同龄人缓慢 ，智力发育正常，无精神异 

常，无明显视力 、嗅觉 、味觉异常，无乏力 、怕冷 、少言、纳差、易倦 ，无 

尿频、尿急、尿痛、肉眼血尿、腰痛。既往有中耳炎、急性阑尾炎病史， 

有阑尾切除术史 ，无甲状腺疾病家族史 ，无甲状腺手术、放射及药物 

治疗史，无其他遗传疾病家族史。患者为孕十月余、顺产出生，出生 

体重2．7 kg，体长不详，父母非近亲结婚，患者有一非双胞胎姐姐，体 

格、智力、生殖发育均无明显异常。 

体格检查：生命体征正常，女性外貌，身高 131 cm，体重 42 kg， 

眼距增宽、塌鼻、面部多发黑痣、后发际低、颈短、无明显颈蹼 ，双侧 

甲状腺 I度肿大 、质软、未扪及结节、无压痛、未闻及血管杂音，盾形 

胸、乳腺未发育、双乳距增宽、双肺无哕音，心率 82 7~／min，律齐、各 

瓣膜区未闻及病理性杂音，肘外翻，通贯掌，第四指(趾)明显较短， 

腹平软，肝脾肋下未扪及，双肾区无叩痛，双下肢无浮肿，双下肢外 

旋畸形(“外八字”)，无阴毛、腋毛，外阴幼女型。 

实验室及辅助检查：血常规正常，大便常规正常，小便常规：潜血 

+、蛋白+、白细胞 +／HP，肝功能：ALT98U／L、AST正常，血浆胆红素、 

血浆蛋白、肾功能均正常，二氧化碳结合力正常，血糖正常，血脂 ：TG 

1．69 mmol／L、CH 9．8 mmoFL。HAV、HBV、HCV均为阴性 ，血钾 3．5 

mmol几、血钠 l34 mmol／L、血氯 95 mmol／L、血钙 2．5 mmol／L、血磷 1．45 

mmol／L，生长激素正常，雌二醇 0 ng／ml、孕酮 0．33 n Ill、睾酮0．14 

ng／ml、泌乳素 14．52 ng／ml、卵泡刺激素 146．24 IU／L、黄体生成素32．77 

IU／L，gr31．9 pg／mL(正常范围2．5～3．9 pg／m1)，FTr 4O．10 ng／dl(正常 

范围0．61～1．12n d1)，TSH102Iu几(正常范围O．34～5．6IU／L)，TgAb、 

_rDoAb阳性，血皮质醇、ACTH均正常，心电图：II、aVF、V5、V6T波低 

平，彩超：心脏未见明显异常，脂肪肝，双肾畸形 ：马蹄肾可能，子宫体 

积小，卵巢结构显示不清，垂体 MRI(增强)未见明显异常，骨龄片：诸 

骨骨骺均未闭合，相当于 l3岁左右，染色体核型分析：45， 。人院后 

诊断为：Turner综合征．桥本氏甲状腺炎。甲状腺功能减退症、血脂异 

常(考虑甲减所致)、脂肪肝、肝功能不良、马蹄肾畸形。治疗经过：予 

左旋甲状腺素片治疗甲减，行调脂、护肝治疗将肝转氨酶降至正常 

后，给予人工周期治疗，因经济原因，患者放弃用生长激素治疗。 

2 讨 论 

本例具有 Turner综合征(先天性卵巢发育不全症)的临床表现， 

染色体核型为 45， ，故诊断为Turner综合征是可以肯定的。Turner 

综合征临床较罕见 ，此病在女性新生儿中的发病率为 1／2 500，大多 

数在胚胎期自然流产l】1。本例是我院乃至我州首例确诊病例。主要的 

病因系由于父体或母体在减数分裂过程中发生变异，使一方带 x染 

色体的生殖细胞与另外一方不带性染色体或畸变的 x染色体的生 

殖细胞结合而发病。典型的临床表现为生长障碍、性幼稚、蹼颈 、肘 
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外翻，部分患者可以合并身体其他脏器的先天畸形，典型的核型分 

析为45，)(0。嵌合型患者主要由于受精卵分裂时发生“不分离”所致。 

x短臂缺失可能是由于生殖细胞在减数分裂过程中，x染色体受到 

了 1次意外因素的影响，造成了短臂的断裂 、断片丢失的结果。绝大 

多数患儿有生长迟缓 ，未经治疗最终身高一般低 于 143 cm12I。 

Clement等【 1的研究显示 ，Turner综合征患者身矮和体格畸形是由矮 

小患者中矮小同源(Short stature homeobox containing，SHOX)基因突 

变引起H。部分 Turner综合征患者还伴有生长激素缺乏、甲状腺功能 

低下或伴桥本甲状腺炎【地 都导致身材矮小。患者血清 TgAb～TpoAb 

的显著升高支持桥本甲状腺炎的诊断。患者的临床表现，|r3、|r4低， 

TSH高，支持甲状腺功能减退的诊断。其原因考虑由于 x染色体的 

异常可影响自身免疫系统 ，产生自身抗体，导致 自身免疫性疾病 ， 

本例出现甲减的原因极大可能为 Turner综合征导致的 自身免疫异 

常。Turner综合征的患者除有躯体的畸形外，尚有心、肺、肾等先天 

畸形 一主动脉缩窄(约 20％)，肺动脉瓣狭窄，肾畸形(约 60％)。本 

征患者还常并发各种内分泌、代谢性疾病 ，如肥胖病 、糖尿病 、甲状 

腺机能亢进症、粘液性水肿等。部分甲状腺功能正常的患者可检查 

出抗甲状腺抗体和甲状腺贮备功能减退，因此，对Turner综合征患 

者在诊治的同对，要注意检查是否有内脏的先天畸形，是否合并有 

其它内分泌、代谢性疾病。 

Turner综合征的治疗包括生长激素、雌激素、雄激素治疗等，生 

长激素治疗开始年龄宜早，以促进其身高的增长，雌激素治疗是为 

促进发育与月经来潮，但应在 l3～15岁以后开始，以免导致患者骨 

骺过早闭合而影响终身高，生长激素、雌激素等联合治疗在一些患 

儿可收到满意疗效。含 Y染色体的Turner综合征患者，Y染色体物 

质可引起性腺胚细胞瘤的发展。尽管最近许多数据显示只有 7％一 

10％的危险性，但也有报道超过 30％的，且发病年龄最早可在 6岁171。 

因此，对此类患者应进行预防性的性腺切除术。 
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