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　 　 Ｔｕｒｎｅｒ 综合征(Ｔｕｒｎｅｒ ｓｙｎｄｒｏｍｅꎬ ＴＳ)属于性

发育异常疾病中的性染色体异常疾病ꎬ发病机制为

一条 Ｘ 染色体完全或部分丢失ꎬ患病率在活产女婴

中约为 １ / ４ ０００~１ / ２ ５００[１]ꎮ 心血管系统最易受累ꎬ
约占 ２５％ ~５０％的病例ꎬ也是 Ｔｕｒｎｅｒ 综合征患者最

常见的死亡原因[２]ꎮ 以主动脉缩窄、主动脉夹层、
二尖瓣及主动脉瓣畸形较为常见ꎬＳＴ 段抬高型心肌

梗死 ( ＳＴ￣ｓｅｇｍｅｎｔ ｅｌｅｖａｔｉｏｎ ｍｙｏｃａｒｄｉａｌ ｉｎｆａｒｃｔｉｏｎꎬ
ＳＴＥＭＩ)罕见报道ꎮ 本文将对近期救治的 １ 例并发

于 ＴＳ 的 ＳＴＥＭＩ 患者进行报道ꎬ并对 ＴＳ 所致心血

管病变相关文献进行回顾ꎬ旨在提高临床医生对该

病的认识ꎮ

１　 病例资料

患者ꎬ女ꎬ３１ 岁ꎬ已婚未育ꎬ活动后胸痛半小时

于当地医院就诊ꎮ 主要检查结果如下:肌钙蛋白

０.１ ｎｇ / ｍＬꎻ心电图显示窦性心动过速ꎬⅡ、Ⅲ、ａＶＦ、
Ｖ５~Ｖ９、Ｖ３Ｒ、Ｖ４Ｒ、Ｖ５Ｒ 导联 ＳＴ 段抬高ꎬ怀疑急性

下壁、后壁心肌梗死ꎮ 受限于当地医疗水平ꎬ抗板药

物紧急处理后转入山东大学齐鲁医院急诊科ꎮ
入院后体格检查:心率 ８３ 次 / ｍｉｎꎬ血压 １４６ /

１０３ ｍｍＨｇ(１ ｍｍＨｇ ＝ ０.１３３ ｋＰａ)ꎬ身高 １４８ ｃｍ(靶身

高 １５９.２ ｃｍꎬ其父亲身高 １６５ ｃｍꎬ母亲身高 １６７ ｃｍ)ꎬ
体质量 ５９ ｋｇꎬ体质量指数(ｂｏｄｙ ｍａｓｓ ｉｎｄｅｘꎬ ＢＭＩ)
２６.９ꎮ 脸型圆ꎬ额头高凸ꎬ发际线较低ꎬ颈部粗短ꎬ肘
部略有外翻ꎬ双下肢无水肿ꎮ 听诊:双肺呼吸音清ꎬ
未闻及干湿性啰音ꎮ 心律齐ꎬ各瓣膜听诊区未闻及

病理性杂音ꎮ 心电图示窦性心律ꎬⅡ、Ⅲ、 ａＶＦ、Ｖ５
~Ｖ６ 导联明显病理性 Ｑ 波ꎮ

术前实验室检查结果如表 １ 所示ꎮ 超声心动图

提示: 左房 ３３ ｍｍꎬ 左室 ４６ ｍｍꎬ 右房 ３７ ｍｍ ×
３４ ｍｍꎬ右室 ２３ ｍｍꎬ室间隔 ８ ｍｍꎬ左室后壁 ８ ｍｍꎬ
升主动脉 ２７ ｍｍꎬ主肺动脉 ２４ ｍｍꎻ左室射血分数

０.６ꎻ左室下、后壁回声增强ꎬ动度减低ꎬ余室壁动度

正常ꎻ无房室间隔缺损及瓣膜结构异常ꎮ 入院以来

给予患者抗血小板聚集(阿司匹林肠溶片ꎬ氯吡格

雷)、降脂(瑞舒伐他汀钙ꎬ依折麦布ꎬ阿利西尤单

抗)、控制心室率(琥珀酸美托洛尔缓释片ꎬ伊伐布

雷定)等药物治疗及对症支持治疗ꎮ 经术前讨论决

定排除禁忌后择期对患者行冠脉血管内超声( ｉｎｔｒａ￣
ｖａｓｃｕｌａｒ ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄꎬ ＩＶＵＳ)联合经皮冠状动脉腔内血

管成形术(ｐｅｒｃｕｔａｎｅｏｕｓ ｔｒａｎｓｌｕｍｉｎａｌ ｃｏｒｏｎａｒｙ ａｎｇｉｏ￣
ｐｌａｓｔｙꎬ ＰＴＣＡ)ꎮ 术中冠状动脉造影显示左回旋支

中段几乎完全闭塞ꎬＴＩＭＩ ０ 级ꎻ左前降支近端狭窄

度 ６０％ꎬ中段狭窄度 ８５％ꎬ狭窄远侧可见肌桥ꎬ收缩

期狭窄 ４０％ꎬ中远段 ６０％ꎬＴＩＭＩ ３ 级ꎻ 右冠状动脉

中段有中重度狭窄ꎬ最窄部分可达 ９０％ꎬＴＩＭＩ ３ 级ꎻ
左心室后支近端狭窄 ８０％ꎬ后降动脉近端狭窄 ９０％
(图 １)ꎮ 与患者家属沟通病情后ꎬ在左回旋支闭塞

处行球囊扩张再通ꎮ ＩＶＵＳ 显示斑块负荷重ꎬ明显

动脉斑块形成ꎮ 随即先后释放 ２. ０ ｍｍ × ３０ ｍｍ、
２.５ ｍｍ×２０ ｍｍ 药物球囊各持续 ６０ ｓꎮ 再次造影未

见明显狭窄ꎮ 术后患者恢复良好ꎮ
表 １　 入院后实验室检查结果

检查项目 检查结果 参考范围

Ｎ 端脑钠肽前体 / (ｐｇ / ｍＬ) ２ ６３８ —
肌酸激酶 / (Ｕ / Ｌ) １ ５２１ ２６~１４０
肌酸激酶同工酶 / (ｎｇ / ｍＬ) ７３.９０ ０.３~４.０
高敏肌钙蛋白 Ｉ / (ｎｇ / Ｌ) >２６ ２２４ <１７.５
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续表

检查项目 检查结果 参考范围

谷丙转氨酶 / (Ｕ / Ｌ) ４６ ７~４０
谷草转氨酶 / (Ｕ / Ｌ) １６８ １３~３５
总胆红素 / (μｍｏｌ / Ｌ) ２７.１０ ５.０~２１.０
低密度脂蛋白胆固醇 / (ｍｍｏｌ / Ｌ) ２.５８ １.００~３.３７
甘油三酯 / (ｍｍｏｌ / Ｌ) １.１６ ０.３０~１.７０
血尿素氮 / (ｍｍｏｌ / Ｌ) ３.５０ ２.３０~７.８０
血肌酐 / (μｍｏｌ / Ｌ) ４８ ５３~９７
糖化血红蛋白 / ％ ５.６０ ４.０~６.０
游离三碘甲状腺原氨酸 / (ｐｍｏｌ / Ｌ) ４.０７ ３.１０~６.８０
游离甲状腺素 / (ｐｍｏｌ / Ｌ) １７.６ １２.００~２２.００
促甲状腺激素 / (μＩＵ / ｍＬ) ５.５４ ０.２７０~４.２００
凝血酶原时间 / ｓ １１.９ ８.８０~１３.８０
活化部分凝血活酶时间 / ｓ ５２.９ ２６.００~４２.００
红细胞计数 / (１０１２ / Ｌ) ４.０１ ３.８~５.１
血红蛋白 / (ｇ / Ｌ) １２０.０ １１５~１５０
血小板计数 / (１０９ / Ｌ) ３７４ １２５~３５０
血沉 / (ｍｍ / ｈ) ８４ ０~１８
超敏 Ｃ 反应蛋白 / (ｍｇ / Ｌ) ８８.４ ０~１０
尿常规 正常 —
风湿系列 正常 —

图 １　 患者冠状动脉再通术中图像
Ａ:右冠状动脉ꎻ Ｂ:左前降支ꎻ Ｃ:左回旋支ꎻ Ｄ:再通
后的左回旋支ꎮ

　 　 鉴于患者无冠心病常见危险因素ꎬ冠脉病变程

度与年龄不符ꎬ进一步回顾其既往病史ꎮ 患者自诉

成年后因无月经初潮ꎬ曾至医院就诊ꎬ服药后月经出

现(具体药物不详)ꎬ规律服用 １ 年停药ꎬ后无月经

来潮ꎮ 行妇科查体:双侧乳房发育不良ꎬ外阴呈幼稚

型ꎬ阴毛稀疏ꎬ双侧附件未触及ꎮ 超声检查显示子宫

后位ꎬ约 ４.４ ｃｍ×２.４ ｃｍ×１.３ ｃｍꎬ呈条状ꎬ宫壁回声

尚均质ꎬ体颈比约 １ ∶１ꎬ内膜呈线状ꎬ双侧卵巢显示

不清(图 ２)ꎮ 结合性激素实验室检查(表 ２ꎬ雌激

素、抗缪勒氏管激素水平低下)、影像学资料(子宫

较小ꎬ卵巢探测不清)及特殊体征ꎬ初步考虑 ＴＳ 的

可能ꎮ 为明确最终诊断ꎬ行外周血染色体分析ꎮ 染

色体核型分析结果为:４６ꎬＸꎬｉ(Ｘ)(ｑ１０)(图 ３)ꎮ 综

上ꎬ ＴＳ 诊断成立ꎮ 进一步全外显子基因检测提示

该患者存在 ＴＢＸ５ 基因突变(常染色体显性遗传)ꎮ
尽管致病性未明确ꎬ但早有研究证实该基因对决定

心脏的形态发生和发育起关键作用ꎮ ＴＢＸ５ 基因突

变会增加心肌梗死的风险ꎬ是一种罕见的危险因

素[３]ꎮ 患者好转出院ꎬ持续口服阿司匹林肠溶片

１００ ｍｇ / ｄꎬ氯吡格雷 ７５ ｍｇ / ｄꎬ琥珀酸美托洛尔缓释

片 ４７.５ｍｇ / ｄꎬ瑞舒伐他汀钙片 １０ｍｇ / ｄꎮ 目前患者心

脏功能稳定ꎬ于我科门诊定期复查、调整用药方案ꎮ

图 ２　 患者子宫超声图像
Ａ:纵径约 ４.４ ｃｍꎻＢ:宽径约 ２.４ ｃｍꎻＣ:前后径约 １.３ ｃｍꎮ

表 ２　 性激素实验室检查结果

检查项目 检查结果 参考范围

泌乳素 / (μＩＵ / ｍＬ) ２６５.６０ １０２.００~４９６.００
促卵泡生成素 / (ｍＩＵ/ ｍＬ) ２２.７８ 卵泡期:３.５０~１２.５０
促黄体生成素 / (ｍＩＵ/ ｍＬ) １０.９２ 卵泡期:２.４０~１２.６０
孕酮 / (ｎｍｏｌ / Ｌ) ０.７４ 卵泡期:０.１８１~２.８４０
雌二醇 / (ｐｍｏｌ / Ｌ) <１８.３５ 卵泡期:４５.４０~８５４.００
抗缪勒氏管激素 / (ｎｇ / ｍＬ) <０.０１ ０.５７６~８.１３

图 ３　 患者染色体核型分析结果
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２　 讨　 论

高血压、糖尿病、吸烟、肥胖、早发冠心病家族史

等是青年冠心病患者的重要危险因素[４￣５]ꎮ 此外ꎬ研
究还发现一些女性特有的危险因素包括妊娠糖尿病、
多囊卵巢综合征、先兆子痫和乳腺癌治疗(蒽环类药

物或放疗)可增加女性患心血管疾病的风险[６]ꎮ
ＴＳ 是人类唯一能存活的染色体单体综合征ꎬ于

１９３８ 年首次被 Ｈｅｎｒｙ 医生发现ꎬ这类患者主要有身

材矮小、性幼稚、蹼颈和肘外翻等表现ꎮ 外周血染色

体核型分析是诊断 ＴＳ 的金标准ꎬ通常需行 ３０ 个标

准细胞的核型分析[７]ꎮ 随着研究的深入以及临床

诊断技术的进步ꎬＴＳ 的确诊时间逐步提前ꎬ但大部

分 ＴＳ 患者通常因身材矮小及青春期延迟在儿童期

或青少年期才被确诊ꎬ诊断的中位年龄约为 １５.１
岁ꎬ另有约 ３０％的 ＴＳ 女性从未得到正确诊断[８￣９]ꎮ
观察到以下情况时需要考虑 ＴＳꎮ ① 女性新生儿:
四肢水肿、主动脉缩窄或二叶式主动脉瓣ꎻ②女婴或

儿童:身材矮小(身高≤－２ ＳＤ)、主动脉缩窄或二叶

式主动脉瓣病史ꎻ ③青少年女性:身材矮小(身高≤
－２ ＳＤ)、青春期延迟开始ꎬ１３ 岁后无乳房发育、原
发性或继发性闭经伴高促性腺激素ꎻ④成人:身材矮

小、原发性或继发性闭经伴高促性腺激素、不育[１０]ꎮ
研究表明ꎬＴＳ 患者的死亡率是普通人群的 ３

倍[２]ꎮ 一项 ６８ 年的随访研究发现ꎬＴＳ 患者的死亡

率为 １４％ꎬ心血管疾病是最常见的死亡原因[１１]ꎮ 先

天性与后天性心血管病变分别导致 ＴＳ 患者约 ８％
和 ４１％的全因死亡率[１２]ꎮ 约 ５０％的 ＴＳ 患者存在

先天性心血管缺陷ꎬ主要为左心阻塞性病变ꎬ包括二

叶式主动脉瓣 ( ２０％ ~ ３０％)、主动脉缩窄 ( ４％ ~
１２％)以及左心发育不全综合征、冠状动脉旁路狭窄

等ꎻ后天性心血管病变主要包括主动脉夹层或破

裂[１３]ꎮ 相较于一般人群ꎬＴＳ 患者(尤其是>５０ 岁中

老年人群)罹患急性心血管事件的概率显著增加ꎮ
既往推测心肌梗死的原因可能包括血管内皮早期功

能障碍、动脉粥样硬化、心内血栓栓塞或主动脉夹层

中的冠状动脉受累ꎮ 后续临床观察发现ꎬ心肌梗死

的危险因素广泛存在于 ＴＳ 人群ꎬ包括高血压、胰岛

素抵抗和糖尿病、血脂异常、肥胖、雌激素缺乏以及

血液高凝状态等ꎮ 考虑 ＴＳ 患者复杂的代谢情况及

全身组织结构、功能异常ꎬ冠脉病变的发生更倾向于

多种机制共同参与所致ꎮ
本例 ＴＳ 患者既往无高血压、糖尿病、肥胖、服

用避孕药、血液高凝状态、冠心病家族史等高危因

素ꎬ无肿瘤病史、梅毒、药物滥用史ꎬ初步排除了自身

免疫性疾病ꎮ 并且既往无胸痛、胸闷等不适ꎬ无吸

烟、熬夜等不良生活习惯ꎮ 因此ꎬ雌激素严重缺乏对

ＴＳ 患者的心血管损害在此得以一定程度的体现ꎮ
内源性雌激素对维持心血管结构及功能稳定性

的作用已被证实ꎮ 研究发现雌激素可以改善线粒体

功能ꎬ增加心肌能量供应ꎻ调控细胞信号转导ꎬ减少

活性氧(ＲＯＳ)的 产 生ꎬ抑制心肌细胞凋亡ꎻ激活内

皮型一氧化氮合酶ꎬ促进一氧化氮(ＮＯ)合成ꎬ改善

血管舒张ꎮ 内源性雌激素还可调节凝血因子和脂蛋

白在肝脏中的合成ꎬ升高血浆 ＨＤＬ￣Ｃꎬ降低 ＬＤＬ￣Ｃꎬ
调节脂质代谢并增加组织细胞的胰岛素敏感性[１４]ꎮ
此外ꎬ雌激素还可抑制 ＴＮＦ、ＩＬ￣６、ＶＡＣＭ１ 等炎性

因子和黏附分子生成ꎬ减轻心肌细胞和血管内皮的

炎症损伤或功能障碍ꎬ并与肾素－血管紧张素－醛固

酮系统相互拮抗[１５]ꎮ １ 项评估雌激素替代疗法(ｅｓ￣
ｔｒｏｇｅｎ ｒｅｐｌａｃｅｍｅｎｔ ｔｈｅｒａｐｙꎬ ＥＲＴ)对 ＴＳ 患者心血管

和骨骼长期影响的 Ｍｅｔａ 分析证实 ＨＲＴ 对提高骨密

度和高密度脂蛋白胆固醇水平有积极作用[１６]ꎮ 后

续丹麦研究指出ꎬＥＲＴ 能改善 ＴＳ 患者的内分泌状

况、稳定血压和减少卒中风险[１７]ꎮ 此外ꎬＨＲＴ 还可

降低主动脉僵硬度、减少内膜中层厚度并改善内皮

功能[１８]ꎮ 因此ꎬＨＲＴ 显示出心脏保护特性ꎬ然而ꎬ
这需要与潜在的促血栓形成作用相平衡ꎮ 目前 ＥＲＴ
对 ＴＳ 患者急性心血管事件的发生、预后改善效果尚

不明确ꎬ缺乏大规模临床研究的支持ꎮ 结合国内外指

南ꎬ尚无 ４６ꎬＸꎬｉ(Ｘ)(ｑ１０)染色体核型的针对治疗ꎮ
因此ꎬ考虑到该患者术后恢复良好、家庭经济水平较

差ꎬ我们并未推荐出院后长期激素替代治疗ꎬ而是定

期复查心血管结构及功能ꎬ期望及时干预ꎮ
综上所述ꎬ早期识别、全面评估与治疗、系统性监

测和密切随访可降低 ＴＳ 患者心血管疾病的发病率

和死亡率ꎬ明显改善预后ꎮ 获得性心脏病作为威胁

ＴＳ 患者生存的主要原因ꎬ应当在个体层面的不同生

命阶段进行危险因素的精准调控ꎮ 这往往需要妇产

科、儿科、内分泌科、心血管科等多学科共同参与ꎮ
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