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·病例报告·
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【摘要】　Ｔｕｒｎｅｒ综合征（Ｔｕｒｎｅｒｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＴＳ）被称为先天性卵巢发育不良，因一条Ｘ染色体缺乏或
结构异常所致，具有特殊的躯体特征（如颈蹼、后发际线低、生长发育迟缓等），亦可存在多个系统发育

畸形。４５，Ｘ是ＴＳ患儿典型的核型表现，少部分患儿存在 Ｙ染色体或 Ｙ染色体源性物质，而这些物质
的存在显著增加了Ｔｕｒｎｅｒ综合征患儿患恶性肿瘤的概率。本文结合文献报道１例 Ｔｕｒｎｅｒ综合征的
诊治。

【关键词】　Ｔｕｒｎｅｒ综合征；Ｙ染色体；性腺切除；性腺母细胞瘤
基金项目：浙江省自然科学基金（ＬＹ１９Ｈ０７０００１）
ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｃｎ１０１７８５—２０２１０５０２３—０２０

　　患儿女，１０岁，首次以“生长发育迟缓”于温州医科大学
附属第二医院、育英儿童医院儿童内分泌遗传代谢科就诊，

被确诊为“特纳综合征”，予生长激素治疗，未予雌激素替代

治疗。随访期间发现雄激素水平较前升高，遂至本院小儿外

科就诊，行腹腔镜下性腺探查术，术中发现两侧条索状性腺，

大小约２．５ｃｍ×０．３ｃｍ，子宫未发育，遂行腹腔镜下双侧条
索状性腺切除术及输卵管切除术，手术过程顺利，术中所见

如图１，术后组织病理学提示左侧卵巢存在肿瘤性病变（图
２）。术后随访患儿无特殊不适，雄激素水平正常，继续予生
长激素治疗。

染色体检查为４５，Ｘ／４５，Ｘ，＋ｍａｒ（３５／５）；存在 ＳＲＹ基
因，但未检测到该基因的致病突变；生殖激素检测结果（２０１７
年１月１６日）：促黄体生成素 １．０９ｍＩＵ／ｍＬ，促卵泡生成素
９．８６ｍＩＵ／ｍＬ，泌乳素３９．９５ｎｇ／ｍＬ，雌二醇＜１０ｐｇ／ｍＬ，睾酮
＜０．０８ｎｇ／ｍＬ，脱氢表雄酮１５．４０μｇ／ｄＬ；生殖激素复查（２０１９

年１２月２７日检测结果）：促黄体生成素１１．２１ｍＩＵ／ｍＬ，促卵
泡生成素６７．３４ｍＩＵ／ｍＬ，泌乳素１０．７４ｎｇ／ｍＬ，雌二醇 ＜１０
ｐｇ／ｍＬ，睾酮＜０．１３ｎｇ／ｍＬ，脱氢表雄酮１６４．９０μｇ／ｄＬ；脊柱
Ｘ线平片提示脊柱轻度左侧弯改变；泌尿系 Ｂ超提示马蹄
肾，左肾集合系统分离；子宫附件Ｂ超提示幼稚型子宫（子宫
卵巢偏小）。病理检查结果：左卵巢条索组织，结合免疫组

化，伴有环状小管的性索肿瘤以及早期病变形成，间质可见

Ｌｅｙｄｉｇ细胞巢和多灶性钙化（图 ２）；免疫组化：αＩｎｈｉｂｉｎ
（＋）；ＣＤ５６（＋）；ＣＤ９９（＋）；ＣＫ（＋）；ＣＲ（＋）；ＥＭＡ
（－）；ＰＬＡＰ（＋）；Ｓ１００（＋）。
　　讨论　ＴＳ是常见的染色体异常疾病之一，发病率为１／２
５００～１／２０００，５０％～６０％的ＴＳ患儿核型为４５，Ｘ，６％～９％的
ＴＳ患儿染色体存在正常或部分缺失的Ｙ染色体或Ｙ衍生的
标记染色体［１－２］。本例患儿染色体核型为 ４５，Ｘ／４５，Ｘ，＋
ｍａｒ（３５／５），身材矮小、性腺发育不良、马蹄肾、脊柱侧弯等临

图１　Ｔｕｒｎｅｒ综合征患儿术中图片　１Ａ：左侧条索状卵巢；１Ｂ：子宫；１Ｃ：右侧条索状卵巢　图２　Ｔｕｒｎｅｒ综合征患儿肿瘤
镜下观（ＨＥ染色，×２００）　２Ａ．肿瘤细胞及多灶性钙化；２Ｂ：Ｌｅｙｄｉｇ细胞巢
Ｆｉｇ．１　Ｉｎｔｒａｏｐｅｒａｔｉｖｅｖｉｅｗｓ　Ｆｉｇ．２　Ｍｉｃｒｏｓｃｏｐｉｃｖｉｅｗｏｆｔｕｍｏｒ



床体征均符合ＴＳ的诊断。
一、Ｙ染色体或Ｙ染色体源性物质
ＴＳ发病率低，但具有高恶变风险，而Ｙ染色体或Ｙ染色

体源性物质的存在显著增加了患儿发生性腺恶性肿瘤的风

险［１］。Ｙ染色体作用于细胞增殖分化、细胞周期的调控复制
过程，致使发育不良的性腺转化为肿瘤［３］。但目前临床上只

对有男性化体征，含有标记染色体或环状染色体的 ＴＳ患儿
进行Ｙ染色体筛查［４］。Ｙ染色体可以通过聚合酶链反应
（ｐｏｌｙｍｅｒａｓｅｃｈａｉｎｒｅａｃｔｉｏｎ，ＰＣＲ）检测，而 ＰＣＲ是一项高度敏
感、成本低且易于执行的技术，结合 Ｙ染色体与恶性肿瘤的
高相关性，可以考虑对ＴＳ患儿常规进行Ｙ染色体序列筛查，
但此观点仍存在争议，国外有研究表明，常规ＰＣＲ对筛查ＴＳ
综合征患儿性腺肿瘤高危个体的意义不大［５－６］。

二、患儿雄激素水平

雄激素主要由睾丸合成与分泌，卵巢和肾上腺可少量分

泌。对于ＴＳ综合征患儿，在排除肾上腺疾病后，过量的雄激
素可能来自于性腺。睾酮是雄激素生物合成的最终产物，而

Ｌｅｙｄｉｇ细胞是雄激素的主要来源［７］。如果女性体内雄激素

分泌过多，卵巢功能会受到抑制，甚至会出现男性化表现。

本例卵巢组织病理学提示存在Ｌｅｙｄｉｇ细胞巢，患儿雄激素水
平的异常升高可能与性腺中的Ｌｅｙｄｉｇ细胞巢相关。

三、预防性性腺切除

国内外诊疗共识均建议对这类肿瘤高风险ＴＳ患儿进行
预防性性腺切除［８］。当然也有部分患儿要求保守治疗，对于

拒绝或决定推迟行性腺切除术的患儿，其病情监测是一项挑

战。影像学检查对于早期病变敏感性不高，且受成像设备精

确性和放射科医生技术的影响。虽然肿瘤标记物已被用于

诊断和跟踪一些生殖细胞肿瘤，有学者认为血清ＡＦＰ可作为
良恶性肿瘤的鉴别及评估手术疗效的临床指标，但如何使用

肿瘤标记物筛查ＴＳ患儿的早期病变尚需要进一步研究［９］。

四、总结

ＴＳ患儿的男性化与性腺母细胞瘤、Ｙ染色体物质有很强
的相关性［１０］。Ｙ染色体或Ｙ染色体源性基因可显著增加ＴＳ
患儿性腺肿瘤的发生率。对于出现雄性化体征，含有标记染

色体或环状染色体的 ＴＳ患儿，Ｙ染色体基因的筛查非常必
要，若检测结果为阳性，则建议行预防性性腺切除。
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ＬｉＺＸ，ＪｉａｎｇＷＪ，ＣａｏＬＭ，ｅｔａｌ．Ａｎａｎａｌｙｓｉｓｏｆｏｖａｒｉａｎｔｕｍｏｒｉｎ
ｃｈｉｌｄｒｅｎ：ａｒｅｐｏｒｔｏｆ５６ｃａｓｅｓ［Ｊ］．ＪＣｌｉｎＰｅｄＳｕｒ，２０１６，１５（５）：
４８５—４８７．ＤＯＩ：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７１—６３５３．２０１６．０５．０２０．

［１０］　ｄｅＭａｒｑｕｉＡＢ，ｄａＳｉｌｖａ－ＧｒｅｃｃｏＲＬ，ＢａｌａｒｉｎＭＡ．Ｐｒｅｖａｌｅｎｃｅｏｆ
ＹｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｓｅｑｕｅｎｃｅｓａｎｄｇｏｎａｄｏｂｌａｓｔｏｍａｉｎＴｕｒｎｅｒｓｙｎｄｒｏｍｅ
［Ｊ］．ＲｅｖＰａｕｌＰｅｄｉａｔｒ，２０１６，３４（１）：１１４—１２１．ＤＯＩ：１０．１０１６／ｊ．
ｒｐｐｅｄ．２０１５．０６．００７．

（收稿日期：２０２１—０５—１６）

本文引用格式：潘慰吾，钱为特，周伟中，等．ＴＵＲＮＥＲ综合征１
例并文献复习［Ｊ］．临床小儿外科杂志，２０２２，２１（４）：３９９—４００．
ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｃｎ１０１７８５—２０２１０５０２３—０２０．
Ｃｉｔｉｎｇｔｈｉｓａｒｔｉｃｌｅａｓ：ＰａｎＷＷ，ＱｉａｎＷＴ，ＺｈｏｕＷＺ，ｅｔａｌ．Ｏｎｅ
ｃａｓｅｒｅｐｏｒｔｗｉｔｈａｌｉｔｅｒａｔｕｒｅｒｅｖｉｅｗｏｆＴｕｒｎｅｒｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］．ＪＣｌｉｎ
ＰｅｄＳｕｒ，２０２２，２１（４）：３９９—４００．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｃｎ１０１７８５—

２０２１０５０２３—０２０．


