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　图１　杜纳综合征并骨折。ａ）Ｘ线正位片示右手第３５掌骨

明显缩短，指骨细长；ｂ）Ｘ线正位片示左肩关节骨干变细，

明显缩短，而肱骨头相对膨大，肱骨外科颈断裂（箭），断端骨

质硬化；ｃ）Ｘ线侧位片示右肘关节融合（箭）；ｄ）左膝关节

Ｘ线正位片示股骨内侧髁肥大（箭），胫骨内侧髁向内侧轻度

凸出。

　　病例资料　患者，女，４０岁。外伤后左肩关节疼痛半小时

就诊。入院临床查体：患者生命体征平稳，心肺听诊无异常，身

高１４３ｃｍ，体重３２ｋｇ，呆滞面容、理解能力差、沟通困难。专科

查体：左肱骨外科颈区域肿胀、压痛。双肘关节均不能弯曲，活

动障碍，呈对称性外翻畸形，余关节活动自如。患者丈夫诉患

者自幼双肘关节活动障碍，家族中无类似病例出现，自结婚２０

年无月经出现、无孕育史，乳房平坦、无阴毛，余未见异常。实

验室核型分析为４５，ＸＯ。入院Ｘ线片示左肱骨外科颈骨质断

裂，骨折远端骨干局部骨质硬化。双侧肱骨、膝关节、右侧肘关

节及尺桡骨、右腕及右手均骨质疏松，双侧肱骨头表面凸凹不

平，长骨骨干均变细、皮质变薄，右肘关节融合，掌骨征阳性，腕

骨角约９４°，右尺桡骨远端形态失常，表面凸凹不平，双膝关节

干骺端肥大（图１）。Ｘ线诊断：结合临床考虑为杜纳综合征合

并左肱骨外科颈病理性骨折。Ｘ线结合临床诊断为杜纳综合

征并左肱骨外科颈病理性骨折。

讨论　杜纳综合征又称性腺发育不全综合征。本病多因

父母年龄较大，父母或母方的染色体不分离所引起。其发生率

文献报道不一［１，３］。本病核型以单体型４５，Ｘ最常见，占６０％以

上［１］。患者表现型为女性，身材矮小，成人身高一般不超过

１５０ｃｍ。面容呆板，皮肤常有色素痣。性腺萎缩呈条索状，原发

性闭经，子宫小，外生殖器发育不良，成年后仍保持幼稚状态。

乳房不发育，阴毛和腋毛稀少或缺如。后发迹低，蹼颈，肘外

翻。第４、５指（趾）骨与掌跖骨变短畸形。本病可合并心、肾、

骨骼的各种先天性畸形［２］。尿中有大量促性腺激素。Ｘ线表

现为普遍性骨质疏松，尤以手、足、脊椎柱诸骨为著。骺骨化中

心出现时间正常，但干骺愈合延迟，掌骨征阳性［１］（指骨优

势［２］）、腕骨角减小，正常腕骨角均值为１３１．５°，本病小于１１７°，

本例仅９４°。肘外翻（提携角）加大。胫骨内侧平台向下倾斜及

干骺疣状突起。

本病例临床表现与文献［１，２］报道一致，Ｘ线表现亦可见典

型的手、腕部特征性改变，四肢出现对称性的骨质发育异常，尽

管左肘、腕及手未行Ｘ线检查，但临床查体得以证实双肘为对

称性外翻畸形，且肘关节不能屈伸，考虑亦为关节融合所致。

本病可合并骨骼的各种先天性畸形，但本病例四肢骨及关节对

称性骨质异常、部分关节融合改变少见。

鉴别诊断：此病需与奴南（Ｎｏｏｎａｎ）综合征相鉴别，后者又

称假性杜纳，具有与杜纳综合征类似的表现。男女均可见，为

一遗传性疾病而非染色体畸变，核型分析正常。
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