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● 女性荷爾蒙補充療法

○ 不 同 女 性 會 有 不 同 程 度 的 卵 巢 早 衰 的 情

況。醫療團隊將會持續檢查患有特納氏綜合症

孩子的青春期發展以及卵巢功能。如果發現患

者缺乏青春期發展，女性荷爾蒙補充療法（口服

藥物）將會在約12歲開始進行，以刺激第二性徵

的發展（胸部發育與月經等）。

● 生殖技術

○ 生殖技術的發展能夠幫助特納氏綜合症的患者懷

孕 。捐贈卵子與受贈者丈夫的精子授精，所產生

的胚胎會在受贈者接受激素療法後被移植到子

宮，以幫助受贈者懷孕。

○ 若特納氏綜合症能夠及早診斷，而患者仍然有剩

餘的卵巢功能，可考慮刺激卵巢後抽取卵子，繼

而以冷凍保存，待將來有需要時可以使用。

○ 患者若能夠維持卵巢功能，或已有以冷凍方式保

存的卵子，她能夠嘗試以自己的卵子達致懷孕，

以及與醫療團隊討論植入前基因診斷。植入前基

因診斷的過程包括以體外受精的方法形成胚胎，

繼而檢測胚胎的染色體，再將檢測正常的胚胎移

植到患者的子宮。如需詳細資訊，可以向生殖醫

學專家查詢。

○ 不論是上述哪一種情況，此類懷孕對孕婦與胎兒

都構成一定程度風險，因此個別的孕前評估與輔

導特別重要。懷孕過程應該由有處理高危產科經

驗的多專業醫療團隊負責。

● 學習與發展

○ 大部分患者就讀主流學校，部分患者有機會需

要特別學習協助。及早診斷可促進及時的評估

與轉介到兒童體能智力評估中心以進行認知評估

與介入。

雖然特納氏綜合症患者需要不同專科的醫療人員提供持續

醫療協助，但現時的醫學界對特納氏綜合症已有充分的認

知，並有標準的國際健康監察指引。通過定時檢查與適當

的照顧，大部分特納氏綜合症患者可以享有快樂、健康與

獨立的生活！  
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確認情況  

我應選擇哪一種診斷測試？ 

你的醫療團隊會基於現有的資訊與你討論最佳的選擇。最後的決

定會被以下因素影響：  

● 診斷測試結果會否影響你在懷孕期間的即時處理？

● 胎兒結構超聲波檢查有否異常發現，繼而能夠預測症狀的嚴

重程度？

● 特納氏綜合症患者需要面對的健康問題與潛在難題

請與您的醫生進一步討論。 

此單張是由兒童及青少年科（瑪麗醫院 / 香港大學 / 香港兒童醫院）, 
婦產科（瑪麗醫院 / 香港大學）及醫學遺傳服務 （衛生署 ）聯合製作。



特納氏綜合症是一種主要影響女性的遺傳病，大約每 2500

名女孩便有 1 名患上特納氏綜合症。 

特納氏綜合症是源於染色體的變異；但是，特納氏綜合症

並非由父母遺傳，而是一個偶然發生的情況。  

一般而言，體內每個細胞都帶有 46 條染色體，分為 23 對，

而其中一對為性染色體。一般女性會帶有兩條 X 染色體

（46,XX）；但是患上特納氏綜合症的女性只帶有 1 條 X 染

色體（X 染色體單體症或 45,X）；或帶有兩條 X 染色體，但

其中一條失去功能（詳情請參閱右圖列表 1）。在患上特納

氏綜合症的女性當中， 接近一半的患者是因為 X 染色體單體

症（45,X）； 而另外一半的患者帶有一條失去功能的 X 染色

體或/與出現鑲嵌現象。鑲嵌現象是指在身體中出現多於一

種染色體組成，而成因是在早期胚胎發育期間細胞分裂過

程中染色體的異常分配。  

特納氏綜合症可以在出生前（產前）、嬰兒期、或童年早期

被診斷。在某些情況下，若特納氏綜合症患者的症狀輕微，

診斷可能會延遲至青春期或成年早期。  

醫生會基於特定病徵懷疑患者患上特納氏綜合症。患者的

症狀不盡相同。 部分患者的病徵比較明顯；相反另一部分

的患者的病徵比較輕微。在某些情況下，特納氏綜合症會在

其他不相關的檢查中被偶然發現，例如無創產前基因檢測。 

若要確定特納氏綜合症的診斷，你的醫療團隊將會安排一

個檢測 –  染色體核型分析， 用以檢查細胞內的染色體。  

特納氏綜合症會影響患者的健康和發展，其中包括身材矮小

與卵巢早衰（可能導致青春期延後與不育）。部分患者會有

心臟與腎臟的缺陷。在認知功能方面，大部分患上特納氏綜

合症的女性的智商位於正常範圍，但部分的患者可能會有特

定類別的學習問題。 

何謂特納氏綜合症？ 

如何診斷特納氏綜合症？ 

無創產前基因檢測的結果顯示我的胎兒

有可能患上特納氏綜合症。此檢測結果

有多大程度是準確的？  

特納氏綜合症將會如何影響患者？ 

當無創產前基因檢測的結果為陽性，代表胎兒約有 40%機會

患上特納氏綜合症。 在一般臨床應用上，基於母體的因素，

此數值可能會更低。母體的因素包括年齡、母親的細胞或胎

盤出現鑲嵌現象等等；而這些因素都與胎兒的基因無關。  

列表 1 

以下的 X 染色體變異情況會導致染色

體失去功能，包括： 

● Xq 等臂染色體 (isochromosome

Xq)， 即兩條 X 染色體的長臂

部分錯誤連結在一起

● 環狀 X 染色體 (ring X)，即 X 染

色體的短臂和長臂分別缺失尾

段部分令染色體成環狀

● Xp 或 Xq 缺失，即失去部分 X

染色體的短臂或長臂

小部分特納氏綜合症患者會呈現鑲嵌

式 Y 性染色體的現象。  

特納氏綜合症有相關治療或 

根治方法嗎？ 

特納氏綜合症是一種染色體變異的情況，因此暫時在醫學上沒

有完全根治的方法。但是，以下的治療方法可以改善患者情況︰ 

● 生長激素療法

○ 生長激素療法可以改善最終成人高度，及早治療通常可

以 將 身 高 提 升 至 正 常 範 圍 的 下 游。

醫療團隊將會持續檢查患有特納氏綜合症孩子的發育情

況，和及時開始治療。生長激素療法是國際認可的治療

方法，而在香港，此方法的治療費用由醫管局承擔。




