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６４例Ｔｕｒｎｅｒ综合征的染色体核型与临床分析

李远眺，李　勇

（广西医科大学第四附属医院检验科，广西柳州５４５００５）

　　摘　要：目的　分析Ｔｕｒｎｅｒ综合征的染色体核型与临床特征。方法　应用遗传咨询及染色体核型分析法。结果　６４例资

料中Ｔｕｒｎｅｒ综合征的异常染色体核型大约可分为５大类，分别是单体型、嵌合型、Ｘ染色体结构异常、Ｘ三体及含Ｙ染色体核型，

共检出２７种异常核型，其中单体型比例最高约占３６％。结论　Ｔｕｒｎｅｒ综合征以蹼颈、身材矮小、原发性闭经、性腺发育不全、第

二性征不发育和婴幼儿手足背水肿为主要特征。嵌合体的临床表现取决于异常核型与正常核型细胞系的比例，含Ｙ染色体的病

例多有两性畸形，应及早施行预防性性腺切除术，以防恶变。
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　　Ｔｕｒｎｅｒ综合征又称先天性卵巢发育不全综合征，是人类

常见的性染色体异常疾病。两条正常的Ｘ染色体是维持女性

身体发育及卵巢功能正确表达前提条件。各种原因造成的Ｘ

染色体丢失、断裂及畸变都将导致女性身体发育及卵巢功能的

表达异常。Ｔｕｒｎｅｒ综合征的染色体核型复杂，表型亦呈现多

样性。本文６４例资料中异常染色体核型大约可分为５大类，

分别是单纯型、嵌合型、Ｘ染色体结构异常、Ｘ三体及含 Ｙ染

色体核型，共检出２７种异常核型，其中单体型比例最高约占

３６％。现将具体研究结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　１９８９～２０１１年因各种原因前来进行遗传咨

询并经染色体核型分析确诊为Ｔｕｒｎｅｒ综合征患者６４例，年龄

分布于２～４８岁。就诊原因多为原发性闭经、先天性性腺发育

不良、身材矮小、生殖器畸形等。对此６４例患者的染色体核

型、临床特征及生育情况进行调查分析。

１．２　方法　细胞遗传学采用外周血淋巴细胞培养法，培养７２

ｈ，常规制片Ｇ显带。计数３０个分裂相，综合分析３～５个核

型。

２　结　　果

６４例Ｔｕｒｎｅｒ综合征患者，共出现２７种异常核型，其中单

体型比例最高共２３例约占３６％。２３例患者均表现为原发性

闭经、性腺发育不良或缺失、身材矮小，其中１２例还分别存在

蹼颈，乳间距宽、肘外翻或后发际低等。６４例异常核型及临床

特征见表１。

表１　　６４例Ｔｕｒｎｅｒ综合征的临床资料及核型分析

类型 核型 狀 临床特征

Ｘ单体型 ４５，Ｘ ２３
原发闭经，身材矮小，２０例先天性腺发育不全，３例子宫缺如，平均身高１３９ｃｍ。

２３例中６例伴有蹼颈，４例肘外翻及后发际低，２例乳间距宽。

４５，Ｘ，ｉｎｖ（９） １ 原发闭经，身材矮小。

结构异常 ４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｉ（Ｘｑ），ｉｎｖ（９） １ 原发性闭经，始基子宫。其母核型：４６，ＸＸ，ｉｎｖ（９）。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｒ（Ｘ） １ 功血，面部多痣，乳房未见发育。

４６，ＸＸ，ｔ（Ｘ；１）（ｑ１３；ｑ１２） １ 已婚不孕，性腺发育不良

４６，Ｘ，ｉ（Ｘｑ） ２ ２例均原发闭经，身材矮小，身高为１．２０ｃｍ及１．４０ｃｍ。１例面部多痣。

４５，Ｘ／４７，Ｘ，ｉｉ（ＸＸｑ） １ 原发闭经。
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续表１　　６４例Ｔｕｒｎｅｒ综合征的临床资料及核型分析

类型 核型 狀 临床特征

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｉ（Ｘｑ） ５ ４例表现为原发闭经，１例子宫缺如，身材矮小。

４６，Ｘ，ｄｅｒ（Ｘ），ｄｕｐ（Ｘ）（ｑ２２→ｑ２６） １ 原发闭经，已婚６年不育。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｄｅｌ（Ｘｑ２１） １ 原发闭经。

４６，Ｘ，ｄｅｌ（Ｘｐ２２） ２ １例原发闭经，１例自然流产２次。

４６，Ｘ，ｄｅｌ（Ｘｑ１３） １ 已婚５年，原发不孕。

４６，Ｘ，ｄｅｌ（Ｘｑ２６） １ 原发闭经，乳房未发育。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｒｅａ（Ｘ） １ 原发闭经，始基子宫，条索状卵巢。

４６，ＸＸ，ｔ（Ｘ；４）（ｑ１１；ｑ１２） １ 面部多痣，确诊为急性淋巴细胞性白血病。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｄｅｌ（Ｘｐ２１） ２ ２例均表现为原发性闭经。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ａｄｄ（Ｘｑ） １ 原发闭经。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｘ）（ｑ２３） １ 原发闭经，乳房未发育，幼稚子宫。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，Ｘ，＋ａｄｄ？ １ 智力轻度低下，外生殖器畸形。

嵌合体 ４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ ４ 原发闭经、先天性性腺发育不全、身材矮小、原发性不孕各１例。

４５，Ｘ／４６，ＸＸ／４７，ＸＸＸ ２ １例原发闭经，外生殖器畸形。１例继发闭经。

４５，Ｘ／４６，ＸＸ ３ ２例原发闭经，１例流产。

Ｘ三体 ４７，ＸＸＸ １ 继发性闭经，先天性心脏病。

含Ｙ染色体核型 ４５，Ｘ／４６，ＸＹ ３ 小睾症１例、尿道下裂１例。两性畸形Ｂ超示一侧性腺为卵睾者１例。

４５，Ｘ／４５，Ｘ，ｔ（Ｙ；２２） １ 尿道下裂。

４５，Ｘ／４６，Ｘ，Ｙ，＋ｍａｒ １ 男性，输尿管扩张。

４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ／４７，ＸＸＹ １ 男性，不育，无精，小睾。

３　讨　　论

Ｔｕｒｎｅｒ综合征又称先天性卵巢发育不全综合征或是女性

性腺发育不全综合征［１２］。发病者占女性人口１／２５００～

１／３５００，是人类常见的性染色体异常疾病，在原发性闭经的人

群中约占１／３。成人期主要临床表现为原发或继发性闭经、身

材特殊矮小、性腺发育不全、第二性征不发育等。同时还可伴

有躯体其他症状如蹼颈、肘外翻、后发际低、高腭弓、面部或其

他身体部位散在性黑色素痣等［３］。健康女性核型为４６，ＸＸ，

两条完整的Ｘ染色体是维持女性正常身体发育及卵巢功能正

常表达的前提条件。在合子形成阶段有丝分裂过程中，性细胞

分裂时因某种因素的影响致使性染色体不分离，所形成的合子

将有可能出现Ｘ单体型或三体型
［４］。另外在减数分裂的过程

中，Ｘ染色体发生断裂、畸变及丢失，也会因此导致 Ｘ染色体

的各种嵌合体及结构异常。Ｔｕｒｎｅｒ综合征的染色体畸变可出

现多种复杂的染色体核型，表型呈现多样性，即便染色体核型

相同，表型也会存在很大的差异［５］。

３．１　单体型　即４５，Ｘ，主要是由于双亲之一的生殖细胞的性

染色体在第一次分裂时发生不分离所致。单体型在Ｔｕｒｎｅｒ综

合征中所占比例最高，约占５５％
［６］。本组资料中单体型约占

３６％，这可能与调查样本差异及样本数量有关。由于缺少一条

Ｘ染色体，虽有卵巢及女性生殖器的发育，但在胎儿娩出前即

开始退化。胚胎卵巢组织大部分纤维化，大量卵母细胞及卵泡

细胞退化，几乎无生殖细胞或滤泡形成，只是少量产生或者基

本不产生性激素。因而导致Ｔｕｒｎｅｒ综合征患者青春期卵巢机

能不全，临床表现为女性表型，原发闭经、幼稚外阴、身材矮小

及躯体发育异常。患者血中雌二醇（Ｅ２）、泌乳素（ＰＲＬ）及睾酮

（Ｔ）浓度明显低于健康者，而卵泡刺激素（ＦＳＨ）和促黄体生成

素浓度明显升高。另外，本组２３例４５，Ｘ患者平均身高１３９

ｃｍ，均表现为身材矮小。有研究表明，身材矮小相关基因

（ＳＨＯＸ）位于ＸＰ２２或ＹＰ１１．３为常染色体（ＰＡＲ１）区，其点突

变或完全缺失与 Ｔｕｒｎｅｒ综合征的矮小及其他体征有密切关

系［７９］。

３．２　嵌合体　包括４５，Ｘ／４６，ＸＸ、４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ、４５，Ｘ／４６，

ＸＸ／４７，ＸＸＸ等染色体核型，嵌合体形成的原因是由于正常合

子细胞在某次有丝分裂过程中，Ｘ染色体发生不分离，形成异

常细胞，在继续分裂之后，构成异常细胞系，与正常细胞系并

存，形成嵌合体。嵌合体的临床表现取决于异常细胞系与正常

细胞系的比例。正常细胞系所占比例越大，临床表型就会越

轻。本组资料中含有４６，ＸＸ的嵌合体病例共５例，有３例因

异常细胞系所占比例较大，故表现为原发性闭经或外生殖器畸

形。另有２例正常细胞系所占比例较大，因此１例表现为继发

性闭经，１例有流产史。群体中嵌合体约占２９．６％
［１０］，本组资

料嵌合体共９例，约占１４．１％。因多例嵌合体伴有Ｘ染色体

的结构异常，因此未在此统计。

３．３　涉及Ｘ染色体的结构异常　包括等长臂的Ｘ染色体、环

状染色体以及Ｘ染色体丢失、易位、重复等。本文共２３例，约

占有３６％。值得注意的是，本组资料中１例４６，ＸＸ，ｔ（Ｘ；４）

（ｑ１１；ｑ１２），患者患有急性淋巴细胞性白血病。笔者推测因平

衡易位造成的基因丢失或位置效应是否是诱发其白血病发生

的原因之一，因临床资料及相关文献所限，本文未作深入研究，

提出此观点仅供同行探讨。

３．３　４７，ＸＸＸ　因其失活Ｘ染色体上未失活基因较４６，ＸＸ多

１个，剂量效应可能也会对性腺发育的调控产生影响，因此患

者可出现继发性闭经或过早绝经的等现象。（下转第２９５页）
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展，没有进一步的变化。意味着胰岛素敏感性下降在 Ｔ２ＤＭ

的发展中比在Ｔ２ＤＭ疾病恶化中的作用更大。

本研究不足之处：首先样本数量较少，其次本研究用ＯＧ

ＴＴ试验不同时间胰岛素和葡萄糖水平计算胰岛素分泌和胰

岛素抵抗水平，如果用胰岛素钳夹试验结果将更加精确。尽管

有以上局限，但本研究结果证明了胰岛素抵抗和胰岛素分泌在

前期糖尿病和糖尿病中的致病机制，尤其是在糖尿病的进程和

恶化中，胰岛素分泌下降比胰岛素抵抗起了更大的作用，能够

为Ｔ２ＤＭ的致病机制研究及临床治疗提供帮助。进一步的前

瞻性研究可以弥补本研究的局限性。也可采用分子生物学研

究进一步分析在糖尿病前阶段中胰岛素分泌和胰岛素抵抗的

改变。
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（上接第２９２页）

３．４　含Ｙ染色体核型　本文共６例，其中４５，Ｘ／４６，ＸＹ３例。

产生原因可能是核型应为４６，ＸＹ的受精卵早期，在细胞分裂

过程中，因为某种原因个别细胞中 Ｙ染色体发生丢失，形成

４５，Ｘ和４６，ＸＹ两个细胞系同时存在的嵌合体。同时可能由

于Ｙ染色体上其他基因发生了突变，失去应有作用，未能朝着

男性方向分化发育，因此只显示出４５，Ｘ核型的优势，故患者

表现出典型的 Ｔｕｒｎｅｒ综合征临床表现
［１１］。有研究认为，４５，

Ｘ／４６，ＸＹ嵌合体患者可能出现外生殖器两性畸形，包括尿道

下裂、隐睾、小阴茎等。并可能患上性腺胚细胞瘤，其发病率为

１５％～２０％
［１２］。为了防止性腺胚细胞瘤的发生，对于此类患

者在作遗传咨询时应建议其定期进行体检及超声检查，必要时

行预防性性腺切除术。

综上所述，Ｔｕｒｎｅｒ综合征的染色体检查对诊断有着重要

意义，Ｔｕｒｎｅｒ综合征患者应及早就医，明确诊断，及早治疗改

善症状，提高生活质量，减轻其心理负担。
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