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مقاله پژوهشي

1381, 203-208ص, 4شمارة , دورة نهم,  مجلة دانشگاه علوم پزشكي كرمان •

معضلي در درمان كوتاهي قد مبتلايان: تأخير در تشخيص سندروم ترنر

1دكتر رحيم وكيلي

خلاصه 
اين مطالعه به منظور بررسي متوسط سن تشخيص، تظاهرات باليني و كاريوتيپ بيماران 

 بيمار با تشخيص نهايي سندروم ترنر 40پرونده پزشكي . ندروم ترنر انجام شده استمبتلا به س
مشهد مورد بررسي ) ع( سال در مركز غدد و متابوليسم كودكان بيمارستان امام رضا 7در مدت 
هر چند لنف ادم كليد تشخيص بيماري در دوره نوزادي است ولي در هيچكدام . قرار گرفت 

. لعه در دوره نوزادي و شيرخوارگي بيماري تشخيص داده نشده بوداز بيماران مورد مطا
متوسط سن تشخيص بيماران در اين مطالعه

 نفر آنها 14علت اصلي مراجعه بيماران مذكور كوتاهي قد بود و در .  سال به دست آمد4/13
 در  45Xموارد به صورت% 50نتيجه كشت كروموزومي در . تأخير بلوغ نيز وجود داشت

ناهنجاري هاي نادرتر . ايزوكروموزوم گزارش شده بود% 15حالت موزائيسم و در % 5/22
تشخيص دير هنگام سندروم ترنر سبب اختلال در درمان . موارد وجود داشت% 5/12در

در معاينه فيزيكي دختران در دوره نوزادي توصيه مي شود كه به . كوتاهي قد بيماران مي گردد
لشتك در پشت گردن و در سنين بالاتر به علايم باليني نظير ادم پشت دست و پا، وجود با

, خط رويش مو پايين تر ازمعمول در ناحيه پس سري, پره گردني, گردن كوتاه, كوتاهي قد
توجه شده و به محض شك باليني كشت كروموزومي درخواست .... خال هاي متعدد پوستي و 

. گردد

درمان با هورمون رشد, قدكوتاهي , سندروم ترنر: واژه هاي كليدي

  درماني مشهد- دانشيار بيماري هاي كودكان، دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي-1
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مقدمه
سندروم ترنر يكي از اختلالات شايع كروموزومي 

 نوزاد دختر زنده متولد 2500 در 1است و شيوع آن 
دختران مبتلا به سندروم ترنر يا يك . شده مي باشد
 ندارند و يا ساختمان يكي از كروموزوم Xكروموزوم
هايشان 

بب بروز اين نقص كروموزومي س. غير طبيعي است
كوتاهي قد، نارسايي تخمدان و ناهنجاري هاي قلبي 

برخلاف ساير ناهنجاري هاي . مي گردد... عروقي و 
كروموزومي معمولاً طول عمر و هوش بيماران مبتلا 

از اين رو توصيه مي . به سندروم ترنر طبيعي است
شود كه بيماران به موقع تشخيص داده شده و تحت 

لعات متعددي در زمينه رشد مطا. درمان قرار گيرند
مبتلايان به سندروم ترنر با يا بدون درمان انجام شده 
است و امروزه بر تشخيص هر چه زودتر و شروع 
اقدامات درماني به منظور بهبود افزايش قد نهايي 

، هر چند شروع اقدامات )12،13(تأكيد مي شود 
 سالگي نيز اثر چشمگيري در بهبود 10درماني بعد از 

در اين مطالعه ).  14(نهايي مي تواند داشته باشد قد 
 بيمار كه در 40اطلاعات جمع آوري شده از پرونده 

) ع( سال در بخش اطفال بيمارستان امام رضا 7مدت 
. مشهد تشخيص داده شده اند، گزارش مي شود
هدف اين مطالعه تعيين شيوع علايم باليني و 

شخيص پاراكلينيكي و همچنين تعيين متوسط سن ت
اين مقاله اولين گزارش سري . بيماران بوده است

.بيماران مبتلا به سندروم ترنر از ايران مي باشد

روش بررسي 
اين مطالعه تجزيه آينده نگر اطلاعات جمع آوري 
شده از پرونده بيماران پذيرش شده در بخش غدد و 

در مشهد ) ع(متابوليسم كودكان بيمارستان امام رضا 
 لغايت 1374فاصله فروردين ماه سالاست كه در 
 با تشخيص نهايي سندروم ترنر 1380اسفند  ماه سال 
, شكايت اصلي هنگام مراجعه. مرخص شده اند

علايم باليني و آزمايشگاهي و 
نتيجه كشت كروموزومي بيماران مورد بررسي قرار 

آزمايش هاي هورموني به روش . گرفته است
 تجاري انجام و براي راديوايمونوآسي و با كيت هاي

تشخيص نهايي از كشت كروموزومي لنفوسيت هاي 
در اين مطالعه . خون محيطي استفاده شده است

كوتاهي قد و كمبود وزن به مواردي اطلاق شده 
 منحني 3است كه قد و وزن بيمار كمتر از صدك 
همچنين . هاي استاندارد رشد براي دختران بوده است

صفات ثانويه جنسي بعد از تأخير بلوغ به عدم بروز 
از فرمول هاي رايج .   سالگي اطلاق شده است13

آمار توصيفي و آزمون هاي كاي مربع  براي تجزيه و 
تحليل داده ها استفاده شده  و 

05/0P<معني دار تلقي گرديد .

نتايج
 بيمار با تشخيص 40در مدت انجام اين مطالعه 

 تمام بيماران .نهايي سندروم ترنر پذيرش شده بودند
با شكايت اوليه اختلال رشد و كوتاهي قد ارجاع داده 

 مورد تأخير بلوغ و عدم 14همچنين در . شده بودند
بروز صفات ثانويه جنسي نيز به عنوان شكايت اوليه 

متوسط سن تشخيص نهايي در بيماران . مطرح بود
 سال به دست آمد و هيچكدام از 4/13مورد بررسي 
ه نوزادي و شيرخوارگي بيماري آنها بيماران در دور

نتيجه كشت كروموزومي در . تشخيص داده نشده بود
موارد موزائيسم % 5/22 و 45XOموارد % 50

45XO/46XX موارد به صورت % 15 و در
كوبيتوس والگوس در). 1شكل (ايزوكروموزوم بود 

، خط رويش مو پايين تر از معمول در ناحيه 5/62%
% 55ال هاي متعدد پوستي در ، خ%5/57پشت سر در 

. موارد ديده شد% 5/52و گردن كوتاه در 
 مورد از بيماران مشخص شده 7هيپوتيروئيديسم در 

.بود و هيچكدام از بيماران هيپرگليسمي نداشتند
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 بيمار 40 نتيجه كشت كروموزومي در : 1نمودار 
مبتلا به سندروم ترنر

بحث 
تلالات شايع كروموزومي سندروم ترنر يكي ازاخ
 نوزاد دختر يك نفر 2500در انسان بوده و از هر 
شيوع آن در دوران جنيني . مبتلا به اين سندروم است

% 99به مراتب بيشتر است و حدس زده مي شود كه 
جنين هاي مبتلا در سه ماهه اول حاملگي سقط مي 

بر خلاف ساير ناهنجاري هاي ). 10،7(شوند 
يان به سندروم ترنر معمولاً طول كروموزومي، مبتلا

از اين رو با ). 10(عمر و هوش طبيعي دارند 
تشخيص به موقع بيماران مي توان به افزايش رشد 

در واقع كوتاهي قد شايع . قدي بيماران كمك نمود
ترين تابلوي باليني سندروم ترنر بوده و در تمام 
مبتلايان ديده مي شود و بدون درمان قد نهايي كمتر 

در واقع اعتقاد بر ). 9،7( سانتيمتر خواهد بود 144از 
20اين است كه قد دختران مبتلا به سندروم ترنر 

سانتيمتر كوتاهتر از قد واقعي و نهايي آنها خواهد 
بود كه با درمان مناسب 

). 15( سانتيمتر از آن را جبران نمود 15مي توان 
علت كوتاهي قد در سندروم ترنر به درستي 

ته نشده است و نظريه هاي متعددي براي آن شناخ
بعضي از محققين اختلال رشد را . بيان شده است

نتيجه ازدياد فشار 
بافت هاي بدن در زندگي داخل رحمي در اثر اختلال 
درناژلنفاتيك و مختل شدن فعاليت ژن هاي خاص 

 و همكاران در (Lebl) لبل ). 4(رشد مي دانند 
ختر مبتلا به سندروم ترنر  د78مطالعه اي كه بر روي 

 (IGF1)انجام داده اند مقاومت به سوماتومدين ها 
در . را به عنوان عامل اختلال رشد مطرح كرده اند

 در بيماراني كه درمان IGF1مطالعه مذكور ميزان 
نشده بودند پايين تر از حد طبيعي بود؛ اما در 
بيماراني كه هورمون رشد تنها و يا همراه استروژن 

افت كرده بودند ميزان آن به صورت مداوم بالاتر دري
علت ديگر ). 5(از مقادير فيزيولوژيك رسيده است 

كوتاهي قد در اين بيماران نداشتن جهش رشدي 
هنگام بلوغ در اثر كمبود استروئيدهاي  جنسي است 
187هر چند در مطالعه اي كه در آرژانتين بر روي 
شدي در بيمار انجام شده است يك جهش خفيف ر

بعضي از مبتلايان در سال هاي بلوغ ديده شده است 
)6 .(

صرف نظر از عامل اختلال رشد، در دو دهه 
گذشته از درمان هاي گوناگوني براي بهبود وضعيت 
در . رشد مبتلايان به سندروم ترنر پيشنهاد شده است

 دختر مبتلا 70يك مطالعه چند مركزي و آينده نگر 
درمان با هورمون رشد به به سندروم ترنر تحت 

. صورت تنها يا همراه با اوكساندرولون قرار گرفته اند
نتايج اين مطالعه بيانگر اثرات مفيد هورمون رشد بر 
). 11(قد نهايي مبتلايان به سندروم ترنر بوده است 

افزودن اوكساندرولون در بعضي موارد اثرات مفيدي 
در مطالعه اي كه توسط . داشته است
 بيمار 91بر روي  و همكاران (Stahnke)استانك

مبتلا به سندروم ترنر انجام شده است؛ استفاده هم 
زمان از هورمون رشد و اكساندرولون تأثير 
چشمگيري بر بهبود قد نهايي بيماران داشته است و 
). 14(آنها استفاده از اين تركيب را توصيه كرده اند 

شده است و اما در مطالعات ديگر اين مسأله تأييد ن
افزودن استروژن به هورمون رشد نيز تأثيري بر روي 

نكته مهم، تشخيص ). 2(قد نهايي نداشته است 
زودرس بيماران به اميد درمان و رساندن قد بيماران 

.  سانتيمتر است150به 
متأسفانه در مطالعه حاضر متوسط سن تشخيص 

ه  سال بود و هيچكدام از بيماران در دور4/13بيماران 
بالا . نوزادي و شيرخوارگي تشخيص داده نشده بودند

بودن سن تشخيص، اقدامات درماني براي بهبود قد 
در مطالعه اي كه . نهايي را با مشكل مواجه مي كند

در بلژيك انجام 
تا % 8بيماران در دوران شيرخوارگي، % 15شده است 

چهار سالگي و بقيه بيماران در اواسط تا اواخر دوران 
).8(ي تشخيص داده شده بودند كودك

 دختر مبتلا به 81در يك مطالعه ديگر كه بر روي 
سندروم ترنر انجام شده است متوسط سن تشخيص 

موارد در داخل % 11 سال بود است و 2/4بيماران 
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% 19در كودكي و % 30در شيرخوارگي و % 40رحم، 
). 13( سالگي تشخيص داده شده اند 12-18در سن 
 دارند با متوسط سني 45XO كاريوتيپ بيماراني كه

 سال 6 سال و ساير كاريوتيپ ها با متوسط سني 6/2
تشخيص داده 

سن تشخيص بيماران مورد مطالعه ما به . شده بودند
صورت بارزي با مطالعات مشابه اختلاف دارد 

)001/0P< .( در مطالعه حاضر بيماراني كه كاريوتيپ
شخيص داده شده موزائيسم داشتند در سن بالاتري ت

بودند ولي تفاوت آن از نظر آماري با اهميت نبود 
)1/0=P .( وجود ادم در پشت دست و پا كليد

تشخيصي در دوره نوزادي است ولي در هيچكدام از 
بيماران مورد مطالعه مورد توجه قرار 

به منظور تشخيص هر چه زودتر بيماران . نگرفته بود
 كوتاهي قد، ادم توصيه شده است كه در هر دختر با

دست و پا و گردن پره دار، كشت كروموزومي 
راهنماي بيماريابي و تشخيص . درخواست گردد

): 13(مبتلايان به سندروم ترنر در زير آمده است 
درخواست كشت كروموزومي براي هر دختري كه 

:يك يا چند علامت زير را داشته باشد
 كوتاهي قد غير قابل توجيه-
ر گردن پره دا-
 تورم پشت دست و پا -
 كوآركتاسيون آئورت -
 تأخير بلوغ -

درخواست كشت كروموزومي براي هر دختري كه 
: دو يا بيشتر از علايم زير را داشته باشد

 ديسپلازي ناخن -
 سقف كام بلند -
 متاكارپ چهارم كوتاه -
 استرابيسم -

كاريوتيپ بيماران مورد بررسي در مطالعه 
در ساير مطالعات انجام شده .  بود45XO% 50حاضر

گزارش شده است % 6/54 و 54اين كاريوتيپ 
46Xi(Xqحالت ايزوكروموزوم ). 13،7( % 15در  (

بيماران مورد مطالعه ما وجود داشت و در ساير 
گزارش % 6/16مطالعات نيز شيوع اين كاريوتيپ 

بيماران ما % 5/22حالت موزائيسم در ). 7(شده است 

ت و بقيه بيماران نيز اشكال نادرتر وجود داش
در مطالعه اي كه در مركز . كاريوتيپ را داشتند

 بيمار 66پاتولوژي و ژنتيك دكتر كريمي نژاد بر روي 
انجام شده است كاريوتيپ بيماران به شرح زير بوده 

: است
 مورد، موزائيسم X45(33(مونوزومي 
(XO/XX)14 مورد، موزائيسم (X/XXX) 2
 مورد، ايزوكروموزوم 6 (XO/XY)زائيسممورد، مو
 مورد و ساير ناهنجاري هاي نادرتر در 6بازوي بلند 

از نظر آماري تفاوت كاريوتيپ بيماران ). 1( مورد 5
مطالعه حاضر با ساير مطالعات معني دار نبود 

)1/0=P .( از نظر علايم باليني كوتاهي قد در تمام
يت اوليه و بيماران مورد بررسي وجود داشت و شكا

با توجه به تأخير در تشخيص در . علت ارجاع بود
 مورد تأخير بلوغ و عدم بروز صفات ثانويه 14

علايم باليني . جنسي نيز به عنوان شكايت مطرح بود
بيماران، خط % 5/52ديگر نظير گردن كوتاه در 

رويش مو پايين در ناحيه پس سري در 
چك در ، خال هاي متعدد پوستي و چانه كو5/57%
هفت مورد . بيماران مورد بررسي وجود داشت% 55

 بالايTSHاز بيماران مورد بررسي گواتر و
µIu/ml10در ساير مطالعات شيوع .  داشتند

علت شيوع ). 7(بيان شده است % 10هيپوتيروئيديسم 
بالاتر هيپوتيروئيديسم در بيماران اين مطالعه 
سايل مي تواند مربوط به سن بالاي تشخيص و يا م

اختلال تست . مربوط به كمبود آندميك يد باشد
بيماران ممكن است وجود % 40تحمل گلوكز در 

داشته باشد كه در بيماران مورد بررسي ما تست 
تحمل گلوكز انجام نشده بود ولي قند خون بيماران 

. در حالت ناشتا در حد طبيعي بود
تشخيص زود هنگام بيماري ترنر يك نكته مهم 

مه درمان به خصوص كوتاهي قد اين افراد در برنا
است و با تشخيص بيماري در اوايل زندگي پزشك 
معالج اين امكان را دارد كه والدين را از تغييرات 
فيزيكي آگاه ساخته و آزمون هاي غربالي را براي 
تشخيص ناهنجاري هاي قلبي، كليوي، تيروئيدي و 

با درمان . مشكلات شنوايي بيماران فراهم نمايد
هورمون رشد قبل از سقوط قد كودك به زير صدك 
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 به منظور جلوگيري از بروز اختلالات رواني ناشي 3
از كوتاهي قد بايد شروع گردد و تا رسيدن به قد 

درمان با ). 12( سانتيمتر ادامه يابد 150نهايي بالاي 
استروژن به منظور حفظ صفات ثانويه جنسي بعد از 

. مطلوب توصيه مي شود سالگي و رسيدن به حد 14
 سال توصيه نمي شود، 12استفاده از استروژن در زير 

). 3(زيرا بر روي قد نهايي تأثير سوء خواهد داشت 
در نهايت پيشنهاد مي شود كشت كروموزومي مطابق 
جدول راهنما به منظور تشخيص قطعي سندروم ترنر 
درخواست شده و اقدامات درماني براي بهبود قد 

 عروقي و -وگيري از بروز عوارض قلبي نهايي و جل
.  همچنين اختلالات غدد درون ريز انجام شود

Summary
Delayed Diagnosis of Turner’s Syndrome: A Problem in Treatment of Short 
Stature
Vakili R, MD.1
1.  Associate  Professor of  Pediatrics, Mashhad University of  Medical  Sciences and 
Health Services, Mashhad, Iran

Average age at diagnosis, clinical features, and karyotype analysis of 40 girls 
with turner's syndrome (TS) were studied. The medical records of 40 girls with TS 
were reviewed for age at diagnosis, clinical features, karyotype analysis and reasons 
of admission in pediatric endocrinology ward. Although lymphedema is the key to 
diagnosis in newborn period, none of the cases were diagnosed in infancy. The 
average age at diagnosis were 13.4 years. All of the cases admitted for evaluation of 
short stature, and 14 of them had delayed puberty too. 50 percent of the patients had 
a choromosomal constitution 45X, 22.5% were mosaic, 15% isochromosom and the 
remaining 12.5%  had other karyotypes. The diagnosis of TS is often delayed, and 
this deranged the appropriate treatment of short stature. We recommend cytogenetic 
analysis of all girls with lymphedema, unexplained short stature, webbed neck, short 
neck, low posterior hairline and multiple nevi.
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 رستمي 9,7تايپ و پرينت شد 

 رستمي 9,26تصحيح و پرينت .1
 رستمي 10,19تصحيح و پرينت و صفحه آرايي شد .2
 رستمي 12,6تصحيح و تنظيم و پرينت شد  .3

12,26مقاله تصحيح شد بدون پرينت چون بايستي نمودار فارسي شود 
12,27نمودار كامل و جايگزين و پرينت شد 

1,31 پرينت شد تصحيحات نويسنده انجام و
 رستمي 2,1تصحيح و براي چاپ پرينت شد 
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