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病因： 細胞分裂時發生異常，導致子細胞喪失一條染色體，可能是該染色體本身有結構的異

常。在 45x/46xy鑲嵌型染色體的患者中，部分的細胞喪失一條 Y性染色體，其餘擁有正常的

染色體，如同馬賽克的地板的磁磚，一個個體上不只有一種細胞。1 

 

發生率： 1.5/10000~1.7/10000
2 

 

遺傳模式： 散發性，目前沒有已知的遺傳模式。 

 

臨床表徵： 臨床表現變異性相當大，從出生時部分雄性化和外陰性別不明到外表是完全正常

的男性或女性。最常見的特徵是睪丸不對稱發育，一邊發育不全，另一邊性腺退化。內外生

殖器不對稱發育也可能出現。男嬰可能會發生隱睪、部分睪丸發育不全和尿道下裂; 而女嬰

會有不同程度的雄性化，可能表現出其他透納氏症(Turner syndrome)的臨床特徵。男女性都可

能身高矮小，有較高的風險罹患性腺母細胞瘤和生殖細胞不良瘤。3 

透納氏症的常見臨床表現為蹼狀頸、心臟異常、馬蹄形腎臟等。 

 

診斷： 仰賴細胞遺傳學分析染色體狀況。產前因為胎兒或母親的因素做羊膜穿刺術或絨毛膜

取樣分析胎兒的染色體組成。另外安排檢驗的時間可能為產後發現外陰性別不明或青春期發

現不孕以及有延遲的狀況以及的狀況時進行抽血檢驗。 

 

治療：   

1. 腹部超音波檢查檢測內生殖器官，了解其位置與發育狀況。部分男嬰需實施睪丸固定術將

睪丸固定於陰囊內。針對明顯外陰性別不明的嬰兒，仰賴多團隊的介入決定後續的性別決定

與處置。4 

2. 規律檢測體內賀爾蒙水平，包括生長激素、雄性與雌性激素，適時給予賀爾蒙補充。5 

3. 患者有較高的風險發展出性腺腫瘤，由於很難密切監測內生殖器官，針對無功能或功能缺

陷的性腺，在女性身上我們考慮移除，而針對男性我們的處置如下。若有一項以上的外生殖

器異常，同年期間需要反覆進行睪丸觸診，從青春期開始每年規律做腹部超音波。6 

 

預後：  此類患者生長發育正常。有 15-20%的機會會發展出性腺腫瘤，通常在青春期前後發

生。7 

 

 

產前遺傳診斷：產前取得胎兒檢體分析染色體組成發現為 45x/46xy者，70%左右在產後可用



細胞遺傳學獲得證實。在檢體中無法判斷染色體異常的細胞佔身體的比例，不能預測產後可

能的表現，但在第二孕期可以辨認胎兒性別時，使用超音波判斷外生殖器發育狀況，可以輔

助醫師與家屬做決策。根據過去的統計資料，產前診斷有此染色體異常者，約 90%產後沒有

特別身體上的異常。8 
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