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Turner 综合征又称先天性卵巢发育不全或性腺发育不全综合征，属于人类常见的性染色体异常疾病，也是女性性器官发育不全的主要原因之一，其发生率约占存活女婴的1 /2 500[1]，主要表现为身材矮小和性腺发育障碍。我科于2013年9月18日诊治1例，现予以报道。
1 临床资料
患儿，女，3岁11月。主因生长发育落后1年余收入我院。患儿父母于入院前1年余开始发现其生长发育落后，表现为身高较同龄儿明显偏矮，近1年身长增长为5~6 cm，体质量无明显变化，无明显智力落后表现，饮食、尿便正常。既往体健，否认反复感染史，2年前曾行右手六指畸形切除术。曾因生长发育落后到当地医院就诊，未明确诊断。其为其母第三胎第二产，足月，因其母瘢痕子宫行剖宫产，否认缺氧窒息史。出生体质量2.5 kg，身长不详。母孕期身体健康。否认家族遗传病史。入院体格检查：体温36.3 ℃，脉搏100次/min，呼吸20次/min，血压90/60 mmHg（1 mmHg=0.133 kPa）。身长88.5 cm，体质量11.8 kg，头围53 cm，胸围57 cm，腹围51 cm，指尖距82.5cm，上部量50 cm，上部量/下部量1.3:1。体格发育滞后，身材矮小，智力正常，营养欠佳，神志清，精神反应可。其他体格检查均无阳性发现。入院诊断：生长发育延迟原因待查。入院后实验室检查，血清性激素测定：雌二醇0.01 Pg/mL（参考值0~12），睾酮0.00 nmol/L（0~8.8），促卵泡生成素73.37 mIU/mL（0.40~5.80），促黄体激素0.80 U/L（1.00~5.00），血清泌乳素21.9 ng/mL（1.00 ~10.00）。血清生长激素激发试验：生长激素（0）0.50 ng/mL（0.82~5.86），生长激素（30）4.19 ng/mL，生长激素（60）8.19 ng/mL，生长激素（90）1.48 ng/mL。肝、肾功能、血糖、血脂及甲状腺功能测定均正常。左腕及左肘MRI显示左腕出现化骨核2枚， 左腕及左肘关节诸骨骨质结构完整，骨小梁排列规整，化骨核出现延迟。腹部B 超：肝、胆、胰、脾、双肾、子宫及卵巢未见异常。染色体G带核型分析结果为46 X，I（Xq）（图1）。诊断为Turner 综合征。出院后建立内分泌门诊专科病历，随防、监测生长曲线，给予心理疏导，必要时应用重组人生长激素干预治疗。
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图1  染色体核型分析结果
2 讨论
Turner综合征是由Turner在1938年首先描述的。不同生理阶段，Turner 综合征的临床表现不同：(1)新生儿和婴儿期发现颈部短宽、后发际低及先天性心血管异常[2]。(2)儿童期生长慢，身材矮小或学习障碍。(3)青春期身材矮小，性发育幼稚，原发闭经。因此，唯有染色体核型分析可作为诊断该病的金标准。
该病患者有多种涉及X染色体数目异常或结构畸变的核型。具体表现为，或缺少一条正常的X染色体，或X染色体在减数分裂过程中发生断裂、畸变、丢失，从而导致X染色体的各种嵌合体和结构、数目异常。而该综合征染色体畸变出现的各种复杂核型，除表型呈多样化这一特点外，即使核型完全一样，表型也有很大差异[3]。其中数目畸变核型中以45，X最为常见，占50%以上；其次是涉及45，X核型的各种嵌合体核型。结构畸变中最常见的核型是长臂等臂染色体，核型有46，X，（Xq）；45，X/46，X，I（Xq）等。
本例为46 X，I（Xq）核型，属于X长臂等臂染色体嵌合型，其发病机制是亲代配子形成过程中，X染色体延迟复制，性染色体不分离，使着丝粒横向断裂，它的长臂复制，短臂丢失。此核型的表型近似于45，X，但症状相对较轻，更容易被忽视。由于缺失1条X染色体的短臂，患者具有典型的身材矮小，第二性征发育不良等Tumer综合征症状。该患儿血中促卵泡生成素升高，促黄体激素降低，血清泌乳素升高，身高低于正常2个标准差以上，骨龄像呈现化骨核出现延迟，生长激素激发试验提示生长激素缺乏，染色体G带核型分析结果46 X，I（Xq），Turner综合征诊断明确。此类患儿应早期确诊，以利于早期应用生长激素促进其生长发育，及时给予激素替代治疗，促进子宫及第二性征发育，并预防骨质疏松[4]。少数患者经治疗后可恢复自然月经，经排卵率低，促排卵甚至可以受孕，但有较高的流产率和死产率。
对于已经出生并存活的女婴，Turner 综合征临床表现虽有轻有重，但几乎均会有身材矮小和性腺发育不良[5]，而且随着年龄的增长，身高落后愈加明显，青春期后第二性征缺乏，还可伴有特殊体态及面容，故而对于身材矮小的低龄女性患儿，应注意完善染色体核型分析，以防漏诊误诊，并及时建立有效的干预机制，通过动态监测，对患儿应用重组人生长激素以促进身高的增长，并对患儿及其家属进行心理疏导，这样将有助于提高其生活质量，使其更好地融入社会。鉴于目前对于Turner 综合征尚无有效的根治方法，而该症又可不同程度导致女性闭经、性腺发育异常及智力低下等症状，因此更应提倡优生优育，做好产前诊断[6]。
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