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Мета роботи – проаналізувати дані літератури стостовно клініко- діагностичних 
особливостей синдрому Тернера.
Висновки. Незважаючи на досягнення в розумінні синдрому Тернера, базові питання 
та проблеми зберігаються у таких галузях, як діагностика, замісна гормональна 
терапія, супутні захворювання, фертильність та створення клінік для дорослих із 
цією патологією
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The purpose of the work – to analyze the data of the literature regarding the clinical and 
diagnostic features of Turner’s syndrome.
Conclusions. Despite advances in the understanding of Turner syndrome, basic questions 
and challenges remain in areas such as diagnosis, hormone replacement therapy, 
comorbidities, fertility, and setting up clinics for adults with Turner syndrome.

Вступ
Аномалії статевих хромосом (АСХ) – 

найпоширеніші хромосомні порушення із частотою 
1 на 400 новонароджених. Синдром Тернера (СТ) 
є одним із найвідоміших синдромів АСХ [1]. СТ 
характеризується відсутністю однієї X-хромосоми 
або її частини. Дані з низки європейських та 
азіатських країн засвідчують поширеність СТ серед 
новонароджених приблизно 64 на 100 000, а число 
фактично діагностованих дівчаток – від 17 до 35 
на 100 000 [2]. СТ однаково вражає всі географічні 
регіони та культури і вимагає хромосомного аналізу 
для встановлення остаточного діагнозу. У пацієнтів із 
синдромом Тернера вищі показники захворюваності 
та смертності порівняно зі здоровими дівчатками [3], 
що може пояснюватися наявністю аортальних вад.

Вади серця, несумісні з життям, призводять до 
приблизно 99 % втрати плода [3], а двостулковий 
аортальний клапан і коарктація аорти є найбільш 
поширеними у новонароджених із СТ [4]. 
У постпубертатному віці аневризма аорти і її 
розшарування сприяють підвищенню смертності 
серед таких дівчат. У молодих людей трапляється 
значно вища захворюваність на гіпертонію і цукровий 
діабет 2-го типу, ніж у загальній популяції [5]. Тільки 

ці захворювання сприяють збільшенню ранньої 
смертності у три рази порівняно з еуплоїдною 
популяцією [4]. Поточне стандартне лікування 
включає терапію гормоном росту та замісну терапію 
жіночими статевими гормонами. Крім того, уроджені 
вади серця рекомендовано оперувати в ранньому 
віці в компенсаторному періоді. Однак середній вік 
постановки діагнозу становить близько 15 років [3], 
що є проблемою для початку раннього лікування.

Мета дослідження
Проаналізувати дані літератури стостовно клініко- 

діагностичних особливостей синдрому Тернера.

Основна частина
Клінічні характеристики СТ добре відомі, це 

насамперед низький зріст, коротка шия, крилоподібні 
складки на шиї, низька лінія росту волосся на 
потилиці, гіпертрихоз, типові риси обличчя 
(гіпертелоризм очних щілин та антимонголоїдний 
розріз очей, епікант, птоз, мікрогнатія, ретрогенія, 
високий і широкий лоб, готичне піднебіння, низько 
розташовані вуха, деформації вушних раковин), 
множинні пігментні невуси, широка щитоподібна 
грудна клітка, гіпертелоризм та гіпоплазія сосків, вади 
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серця (коарктація аорти, двостулковий аортальний 
клапан, дефект мішлуночкової перетинки), 
синдактилія, клинодактилія мізинців, гіпоплазія 
або гіпертрофія нігтьових пластин, вади нирок 
(підковоподібна нирка, подвоєння нирок, гіпоплазія, 
пієлоектазія, гідронефроз), аномалії скелета (сколіоз, 
кіфоз, лордоз, вальгусна деформація ліктьових/
колінних суглобів, вкорочення п’ясних кісток, 
аномалії ребер, аномалії довгих трубчастих кісток, 
плоскостопість, остеопороз), патологія ендокринної 
системи (гіпотиреоз, тиреоїдит, розвиток цукрового 
діабету 2 типу, гіпоплазія або аплазія яєчників та 
матки), проблеми зі слухом, непліддя [6, 7].

Серед новонароджених із СТ трапляється 
значна гетерогенність фенотипу. Низькорослість та 
дисгенезія гонад вважаються найрозповсюдженішими 
симптомами серед усіх обстежених [8]. Інші клінічні 
ознаки та симптоми різняться у пацієнток залежно 
від каріотипу. Часто при народженні трапляються 
коротка шия і крилоподібні складки на шиї, низька 
лінія росту на шиї, низько розташовані вуха, 
зменшена довжина тіла при народженні та набряки 
кистей і стоп.

У періоді дитинства виявляють: низький ріст, 
коротку шию, порушення прикусу, деформацію 
і укорочення метатарзальних і метакарпальних 
кісток, вальгусну девіацію колінних та ліктьових 
суглобів, остеопороз, телеангіектазії на шкірі та 
в кишечнику, яскраво пігментовані родимі плями 
на тулубі та шиї. Характерні також хмароподібні 
помутніння та зниження чутливості рогівки ока, 
ретрогенія, зміщення зіниць досередини, розширення 
очної щілини (синдром Дальримпла), блідість дисків 
зорового нерва, звуження очних артерій, іноді 
порушується світловідчуття. Рідше трапляються 
мікрофтальм, колобоми повік та райдужки, катаракта, 
юнацька глаукома [8].

У пубертатному періоді, як правило, у них 
відзначають відсутність гонад (агенезія), дисгенезію 
яєчників (90 %), гіпоплазію матки та маткових 
труб, первинну аменорею, бідне оволосіння лобка 
та пахвових западин, недорозвинення молочних 
залоз. Внаслідок дизгенезії гонад порушується 
формування яєчників, вони представлені вузькими 
сполучнотканинними тяжами, розташованими 
у малому тазі [9].

У дорослих жінок із чистою дисгенезією 
гонад виявляють непліддя внаслідок відсутності 
яєчників. Іншими проявами можуть бути гіпертонія, 
підвищений рівень печінкових ферментів та інфекції 
середнього вуха [10], підвищена сприйнятливість до 
розвитку певних захворювань, таких як гіпотиреоз 
внаслідок автоімунного тиреоїдиту, порушення 
ниркових функцій, остеопороз.

Дівчатка із СТ мають, як правило, нормальний 
інтелект, виняток становлять пацієнти з мозаїчним 
каріотипом та кільцевою Х-хромосомою. Доведено, 
що наявність кільцевої Х-хромосоми у жінок із СТ 
призводить до серйозних порушень інтелекту [11].

Значна кількість жінок із СТ мають певний 
дефіцит інтелектуальної діяльності. Зазвичай 
вони мають нормальні вербальні здібності, 

але порушуються невербальні навички, такі як 
візуально- просторова обробка, рухова координація та 
перцептивні здібності [12]. Це може відображатися 
труднощами в математиці, і особливо – у вирішенні 
конструктивних завдань, поганим сприйняттям 
напрямку та труднощами у навчанні водінню. Вони 
можуть також мати погіршення короткочасної пам’яті 
та уваги [13]. Крім того, у деяких жінок із СТ [14] 
може бути порушена виконавча функція (можливість 
планування та виконання багатоступеневих завдань).

Дівчатка із СТ можуть мати різні каріотипи. 
Класичний каріотип – це відсутність однієї 
Х хромосоми (45, Х), який трапляється приблизно 
у 40-50 % випадків. Також часто бувають мозаїчні 
форми, які супроводжуються нетиповою клінічною 
картиною. Можуть бути такі варіації: 45, X/46, XX 
(15-25 %), 45, X/47, XXX (3 %) і 45, X/46, XX/47, XXX 
(3 %), 45, X/46, XY (10 %), інші рідкісні структурні 
аномалії [6].

Доведено, що відсутність критичної ділянки 
X-хромосоми p11.2-22.1, де картуються гени UBE1; 
USP9X; BMP15, призводить до появи низькорослості, 
черепно- лицевих дизморфій, гіпогонадизму, 
автоімунних захворювань щитоподібної залози. 
Делеція ділянки Х-хромосоми pter 22.32, де 
картується гомеобокс-ген SHOX (short stature 
homeobox) призводить до появи специфічної 
клінічної картини, а саме: розвитку низькорослості, 
вальгусної деформації нижніх кінцівок, олігодактилії, 
мікрогнатії, готичного піднебіння [15].

При складному хромосомному мозаїцизмі 45, 
Х/46, XX; 45, X/46, XX/47, XXX; 45, X/47, XXX цей 
синдром має м’якшу клінічну картину. Нещодавні 
дослідження показали, що частка пацієнтів із СТ, 
у яких діагностовано мозаїцизм (45, X/46, XX, 
45, X/47, XXX, 45, X/46, XX/47, XXX), постійно 
збільшується [16, 17].

Фенотип пацієнтів із каріотипом 45, Х/46, ХY 
варіює від практично нормального чоловічого 
до нормального жіночого із деякими ознаками 
СТ. Цікаво, що 90 % мозаїків 45, X/46, XY 
у пренатальному періоді мають чоловічий фенотип, 
тоді як у постнатальному періоді найчастіше 
трапляються пацієнтки з ознаками СТ [18, 19].

Традиційні методи (аналіз каріотипу хромосом) 
для визначення розподілу каріотипів СТ були 
доповнені використанням флуоресцентної 
гібридизації in situ (FISH) та однонуклеотидних 
поліморфізмів (SNP) з X- та Y-специфічними зондами 
при підозрі на мозаїцизм [20, 21]. Нещодавно було 
показано, що хромосомний мікрочіп із використанням 
олігонуклеотидних та однонуклеотидних платформ 
еквівалентний при постановці діагнозу в пацієнтів 
із синдромом Тернера, за винятком низькорівневого 
мозаїцизму [22, 23].

СТ у більшості випадків не успадковується та 
пов’язаний із моносомією материнської Х-хромосоми. 
Це спорадична мутація, без підвищеного ризику 
рецидиву при наступних вагітностях. Однак, якщо 
є збалансована транслокація у матері або якщо 
у матері є мозаїцизм 45 X, він передається статевими 
клітинами. У поодиноких випадках часткова делеція 



ISSN 1727-4338     https://www.bsmu.edu.ua Клінічна та експериментальна патологія. 2024. Т.23, № 3 (89) 
44

Наукові огляди

Х-хромосоми може призвести до успадкування СТ 
наступним поколінням [24, 25].

Висновок
Незважаючи на досягнення в розумінні синдрому 

Тернера, базові питання та проблеми зберігаються 
у таких галузях, як діагностика, замісна гормональна 
терапія, супутні захворювання, фертильність та 
створення клінік для дорослих із цією патологією.
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