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关于特纳氏综合征和孕育孩子的问题，我需要了解些什么？

什么是特纳氏综合症？

特纳氏综合症（TS）是一种罕见的女性遗传病。大约每

2000名女婴中就有一名在出生时患有此病。

TS的致病因是什么？

TS与父母的基因组成没有关系，但是它会随机会发生，

不会因父母中的任何一方的遗传而导致。在正在发育的

胚胎中，如果两个X染色体中的一个部分或完全缺失时，

婴儿便会患有TS。

如何诊断TS？

TS可以通过染色体分析（也称为核型测试）被诊断出

来。通常须进行血液检查，以进行核型测试。通过羊膜

腔穿刺术收集细胞进行检测，或通过绒毛膜取样收集胎

盘细胞进行检测，我们可以在婴儿出生前便诊断它是否

患有TS。

核型提供了染色体数量（一组遗传物质）和每个染色体

表面的信息（正常vs不正常）。一些TS患者的细胞里只

有一个完整的X染色体，而不是正常的两个完整X染色体。

其他女性体内的很多细胞中只有一个X染色体，而在其余

细胞中则有两个或者更多个X染色体。在同一个人体内，

不同细胞带有不同染色体的情况叫做镶嵌现象。

特纳氏综合症有没有生理症状？

患有TS的女孩／女性身上有一些普遍的生理症状。并不

是所有的女孩／女性都会有以下的全部特征。它们包括：

•	身材矮小（通常低于5英尺）

•	发际线低

•	下颚骨下陷

•	短蹼颈

•	脊柱侧凸

•	手脚肿胀

•	肘部外翻

•	高腭弓

•	胸膛宽阔

•	扁平足

TS会导致哪些健康问题？

TS导致的健康问题的数量、类型和严重程度是多样的；

有些女性受到的影响很小，而其他人却会出现严重的健

康问题。与TS相关的健康状况包括：

•	无青春期／青春期延迟

•	卵巢功能不全（早更）

•	缺少卵子导致的生育问题

•	听力障碍

•	心脏和血管缺陷

•	耳部感染

•	肾脏问题

•	甲状腺问题

•	糖尿病

•	可能出现学习障碍

TS可以治愈吗？

TS是一种遗传疾病，并且无法治愈。不过，有一些治疗

手段可以减轻这一病症带来的健康负担。这些治疗手段

包括：

•	使用生长激素来促进身高的增长

•	使用雌激素帮助青春期延迟的女孩发育第二性征，例如

胸部发育

•	使用雌激素改善骨量和骨强度

•	通过药物和外科手术改善心脏和血管缺陷。

TS会对生育能力产生怎样的影响？

对于TS患者来说，由于她们卵巢内的卵子会快速流失，

所以不孕不育是很常见的。自然受孕非常少见。她们可

以使用供卵受孕，但是风险也会有所增加。

患有TS的女性怀孕是否安全？

患有TS的女性在怀孕期间患上心血管疾病的风险高，尤

其是主动脉（通向心脏的较大血管）破裂的问题。患有

TS的女性在孕期内的死亡率比其他女性高出100倍。这个

风险并不会随着妊娠结束，心血管在怀孕之后会发现变

化，导致女性在分娩后死亡。

利用超声心动图或者磁共振成像（MRI）来进行详细的心

脏检查是必要的。

在考虑要孩子之前，TS患者还需了解什么？

患有TS的女性在考虑尝试使用供卵受孕前，应该进行详

细的心脏病检查，并咨询母婴医学专家和心脏病学专

家。建议患有TS的女性考虑采取代孕手段（一名女性代

替另一名女性完成妊娠过程）。
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