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Tr un er氏综合征 ( 附六例报告 )

张忠辉 叶绍珍 曹长远 张 平 王富华

(第一附属医院 内分泌科 )

Tur n r e
氏综合征又名先天性卵巢发育

不全症或性腺发育不 良症
。

患者常因原发性

闭经和侏儒就诊
。

国内尚少报道
,

兹将我院

收治六例简报如下
,

并结合文献作扼要讨论
。

临 床 资 料

一
、

病史与体征 母体妊娠时无异 常
,

均

为足月产
。

出生时体重 3 例正常
, 3例偏低

。

出生

后发育均较迟缓
。

初诊主诉均为原发性闭 经 和 侏

儒
。

均无家族史
,
同胞姊妹均无类似病史

。

外表均

表现为女性
,

身体矮小
,

体征上有不同程度的躯体

异常和器官畸形 (见表和图片 )
。

第二性征均发育

差妥无腋
、

阴毛
,

外生殖器发育不 良
。

其中 5例智

力较差
,

难以完成学业
。

二
、

有关检查 5 例作盆腔充气造影
, 2 例

见小子宫
, 3 例未见子宫和卵巢显影

。
3 例作阴道

粘膜表层细胞涂片均示雌激素重度低落
。

口腔粘膜

上皮 X染色质和血细胞培养常规染色体检查结果见

表
。

例 6 合并弥漫性甲亢
.

4 例甲状腺和肾
.

上腺皮

质功能检查均在正常范围
。

三
、

治疗 本组均以小剂量雌漱素或雌
一 孕

激素行人工周期洽序
。

一般在治疗开始后二月见乳

房发育
,

乳晕色泽加深
,

外阴发育
,

阴道分泌物增

多
。

对年轻
、

骨龄延迟者于以苯丙酸 诺 龙 10 一 20

m g /周
,

肌注
,

以促身高增长
、

体力改善
、

体重增

加
。

例 3在院外曾间隙使用苯丙酸诺龙 2 年 (缺药

时自用丙酸肇丸酮 ) ,

虽身高增长 6c m ,

体 重 增

加
,

但出现声音变粗
,

唇须增长
、

阴蒂肥大等副作

用
,

只得停药
。

例 2 用口服 D 86 。代替苯丙酸诺 龙
,

使食饮增进
,

体重
、

身高增长
,

而无男性 化 副 作

用
,

远期效果正在观察中
。

表 6例 uT rn er 氏综合征的主要体征和检查情况
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讨 论

Tu
n r

“ r ( 1 9 38 年 )首先描述本症
。

据

统计
,

发生率为新生女婴 1 / 2 5 0 0
。

本综合征为

性染色体异常的遗传性疾病
。

可能由于减数

分裂时卵子或精 子的性染色体不分离而造成

缺失或畸形所致
` ”

。

目前了解若没有 y 染色

体
,

性腺发育为卵巢
,

表型女性
。

单一的
x

染色体约 76 % 的病例均来 自于母亲
`“ , ,

因此

常见 的核型 45
, x 。可能是父亲的精母细胞性

染色体不分离所致
。

其次为 4 5
, x

o/ 4 6
, x x ,

4 5
,

xo / 4 6
,

xy 等嵌合型
,

这些则可能是受 精

卵分裂时发生不分离现象所致
。

少见的染色

体长
、

短臂异常 4 6
, x x q 一

或 46
, x x p 一

等 核 型

则被认为是
x 染色体本身缺陷所引起的

〔 2 ’ `“ ’ 。

本综合征主要表现为女性性幼稚
、

身矮

( < 15 c0 m )
、

上睑下 垂
、

内 眺 赘 皮
、

颈

蹼
、

后发际低
、

耳大低 位
、

肘 外 翻
、

盾 形

胸
、

乳头间距宽
、

乳房不发育
、

多 发 色 素

痣
、

智力偏低
、

通贯手
、

以及骨骼
、

泌尿
、

心血管等系统的发育异常和畸形
〔 ” ( “ ’

。

患者

躯体异常和器官畸形与嵌合型中染色体异常

的细胞所 占比例及染色体结构异常的程度往

往呈正相关
` ” 。

长 卜
一气

本组并发弥漫性 甲亢 1 例
,

文献中尚未

见报导
,

二者关萦尚不清楚
。

弥漫性甲亢现

被认为是典型的自身免疫性疾病
,

其发生可

能 与本综合征遗传上的免疫稳定机能的缺陷

有关
。

本组病例具有 T ur
n e r氏综合征 的 典 型

表现
,

且经染色体核型分析所证实
,

故可确

诊
。

对本综合征尚无特殊治疗
。

目前临床治

疗的目的是刺激女性第二性征的发育和促进

身高的增长
。

由于心理因素
,

一般认为从十四

岁或略早治疗为宜
。

同化激素苯丙酸诺龙有

促蛋白质合成的作用
,

对年轻而骨需未愈合

者能增长身高
,

但男性化副作用往往限制了

长期使用
。

生长激素 ( G H ) 及类似制剂可

用于促进生长
,

但国内药源受 限
。

对雌激水

平低
,

骨髓已愈合者
,

用雌 一 孕激素人工月

经周期治疗
。

使乳房和生殖器官发育
,

有子

宫及内膜者月经可来潮
,

能维持女性生理和

性功能
。

T u
rn er 氏综合征生长 发 育 迟 缓

,

往伴不同程度营养不 良
,

应用 甲 苯 磺 丁 脉

( D 8 6 0 ) 可望促进内生性胰岛素分 泌
,

增

进食欲
,

促蛋白质同化作用
,

以增进生长发

育
〔 4 ’ ,

且无苯丙酸诺龙等的男性化副作用
。

本组试治一例
,

疗效尚好
。

应用中应防止低

血糖反应
。

(木文曾请妇科段如麟教授指正
,

谨此致谢 )
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