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서 론

터너증후군 은 외에도 섞임증(Turner syndrome) 45,X

및구조이상등의 다양한핵형을가지며 또한(mosaicism) ,

다양한 임상 양상 및 동반 질환이 나타나는 질환이다 터너증.

후군의핵형과표현형간의연관성에대한연구는환자나가족

들의이해및유전상담에유용하게쓰일수있을것이다 또한.

터너증후군의 핵형과 표현형간의 연관성
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Correlation between Karyotype and Phenotype in Turner Syndrome

Ye Jee Shim, Young Ju Hwang and Kun Soo Lee

Department of Pediatrics, Kyungpook National University School of Medicine, Daegu, Korea

Purpose : In spite of the karyotype and phenotype diversity in Turner syndrome patients, there are few

reports about such differences in Korea. We reviewed the data of chromosome abnormalities, clinical

manifestations, and comorbidities of Turner syndrome patients in Kyungpook National University Hospital

to compare them to the recent hypotheses about sex chromosome gene loci related to Turner symptoms.

Materials and Methods :We identified the cytologic findings of 92 patients with Turner syndrome

and the clinical findings of 62 patients among them.

Results : 54.3 percent of patients had 45,X while 45.7 percent showed other karyotype combinations

(45,X/46,XX, 45,X/46,XX/47,XXX, 46,X,del(Xp), 46,X,del(Xq), 45,X/46,X,del(Xq), 46,X,i(Xq), 45,X/46,X,i

(Xq)). The Turner symptoms found included short neck, high arched palate, broad chest, Madelung

deformity, short metacarpals, scoliosis, cubitus valgus, low hair line, webbed neck, edematous extremities,

pigmented nevus, and sexual infantilism. The specific diseases associated Turner syndrome included renal

abnormalities, congenital heart disease, hearing defects, diabetes mellitus, hyperlipidemia, and decreased

bone density. The phenotype of the mosaicism group was milder than that of the monosomy group. In the

case of 46,X,del(Xp) and 45,X/46,X,del(Xq) groups, all had skeletal abnormalities, but the 46,X,del(Xq)

group had none. In the case of 46,X,del(Xp) group, all showed short statures and skeletal abnormalities, but

no sexual infantilism was observed. In the case of 46,X,i(Xq) and 45,X/46,X,i(Xq) groups, they all showed

delayed puberty and had primary amenorrhea.

Conclusion : It is important to study karyotype-phenotype correlations in patients with Turner

syndrome to obtain interesting information about the genotype-phenotype correlations related to the

X chromosome.
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국외에서는문제가생긴 염색체의특정부분과그에따른임X

상 양상을 비교함으로써 인간의 염색체에 위치하는 유전자X

및 그것의 역할에 대한 연구도 활발히 이루어지고 있다 그러.

나 국내에서는 그 자료가 미미한 실정이다 이에 본 연구에서.

는 경북대학교병원에서 터너증후군으로 진단 받은 환자의 핵

형 및 임상 양상을 조사함으로써 그 연관성을 분석하고 현재,

밝혀지고 있는 유전자 가설들과 비교해보고자 한다.

대상 및 방법

년 월부터 년 월까지 년간 경북대학교병1986 8 2008 12 22

원에서 터너증후군으로 진단받은 례를 대상으로 염색체의92

핵형을 분류하였다 염색체 핵형 명명은. ISCN (Internatio-

nal System for Human Cytogenetics Nomenclature)

2005
1)
의 명명규약을 준수하였다 그리고 그 중차트가 분실.

되었거나기록이자세히되어있지않아임상양상혹은동반질

환에대한사항을알수없었던 례를제외한 례를대상으30 62

로진단당시의나이와신장 골격이상을포함한임상양상 추, ,

적관찰중이차성징의발현및무월경의유무 동반질환의이,

환등을 후향적으로조사하였다 저신장은진단당시에신장이.

백분위수미만인경우로정의하였다 이차성징발현에의한3 .

성적성숙도는 로분류하였으며 일차무월경은Tanner stage ,

세 이후에도 월경이 나타나지 않는 경우로 정의하였다16 .

결 과

터너증후군의 핵형 분석1. (Table 1)

터너증후군으로 진단된 례 중 가 례 로92 45,X 50 (54.3%)

가장 많았다 섞임증으로는 가 례. 45,X/46,XX 12 (13.0%),

가 례 였다 그 외에 구조 이상 및 구조45,X/47,XXX 2 (2.2%) .

이상과 섞임증이 함께 나타난 형으로 이 례46,X,del(Xq) 5

이 례(5.4%), 45,X/46,X,del(Xq) 2 (2.2%), 46,X,del(Xp)

이 례 이 례3 (3.3%), 46,X,i(Xq) 6 (6.6%), 45,X/46,X,i(Xq)

이 례 였다12 (13.0%) .

와 섞임증2. 45,X (Table 2, 3)

례 중 례 전부에서 백분위수 미만의 저신장이45,X 26 26 3

나타났다 임상양상으로짧은목이 례 높은구개궁이 례 넓. 7 , 2 ,

은가슴이 례 변형이 례 짧은손허리뼈13 , madelung 2 , (short

가 례 척추측만증이 례 외반주metacarpals) 6 , 1 , (cubitus

가 례 낮은두발선이 례 익상경 이valgus) 6 , 7 , (webbed neck)

례 손발의부종이 례 색소모반 이15 , 2 , (pigmented nevus) 2

례 성적 유치증, (sexual infanti 이 례에서 나타났다lism) 23 .

동반질환으로는신장기형이 례 선천심장병이 례 청력감4 , 4 ,

소가 례 갑상선 질환이 례 당뇨병이 례 고지질혈증이2 , 2 , 1 , 4

례 골밀도저하가 례였다 례중 례전부에, 10 . 45,X/46,XX 6 6

서저신장이나타났으며 그외에짧은목 례 넓은가슴 례, 1 , 6 ,

외반주 례 익상경 례 성적유치증 례 고지질혈증 례 골3 , 1 , 6 , 1 ,

밀도 저하 례가 나타났다 례 중 례에서 저2 . 45,X/47,XXX 2 1

신장을보였으며넓은가슴 외반주 낮은두발선 갑상선질환, , , ,

고지질혈증 골밀도 저하가 각각 례에서 있었다, 1 .

염색체 장완 혹은 단완의 부분적 결실3. X (Table 4)

례중 례에서저신장이나타났고나머지46,X,del(Xq) 5 4 1

례에서는정상범위였다 례모두에서골격이상은나타나지않. 5

았다 례중 례에서는출생직후사망하여추적관찰이불가능. 5 1

하였고 나머지 례에서 이차성징 지연 및 무월경이 나타났다, 4 .

일차무월경이 례 이차무월경이 례였다 례에서모두골반2 , 2 . 4

초음파및여성호르몬검사를시행하였는데자궁이작고난소는

흔적만남아있었으며 은감소 및 는증가되, Estradiol , LH FSH

어난소기능부전소견이나타났다. 은 례45,X/46,X,del(Xq) 2

였고모두저신장을보였으며외반슬및넓은가슴등의골격이

상을보였다 례모두에서이차성징지연및일차무월경이나. 2

타났으며 골반초음파및여성호르몬검사에서도난소기능부,

전소견을보였다 은 례였고모두저신장및짧. 45, X,del(Xp) 3

은목 넓은가슴 외반주등의골격이상이나타났으나모두나, ,

이에맞게이차성징이발현되고있었다 그중 례에서는불규. 1

칙적인월경및불임으로본원을방문하였으나그원인은자궁

내막증이었으며골반초음파및여성호르몬검사에서도난소

Table 1. Frequency of Karyotypes of Turner Syndrome

Karyotype Number of Patients

45,X

45,X/46,XX

45,X/47,XXX

46,X,del(Xq)

45,X/46,X,del(Xq)

46,X,del(Xp)

46,X,i(Xq)

45,X/46,X,i(Xq)

50 (54.3%)

12 (13.0%)

2 ( 2.2%)

5 ( 5.4%)

2 ( 2.2%)

3 ( 3.3%)

6 ( 6.6%)

12 (13.0%)

Total 92 (100.0%)
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기능부전소견은보이지않았다 그리고자궁내막증에대한치.

료후월경도규칙적으로회복되었으며불임도치료되었다 나.

머지 례에서는나이가 세미만이라월경이 없는상태였고2 16

골반 초음파 및 여성호르몬 검사도 아직 시행하지 않았다.

염색체의4. X isochromosome (Table 5)

은 례였고 모두 저신장을 보였다 례에서 짧46,X,i(Xq) 6 . 2

은 목 짧은손허리뼈 외반주 변형 등이 나타났으, , , madelung

나나머지 례에서는골격이상이 나타나지않았다 례 모두4 . 6

이차성징 지연 및 일차 무월경을 보였으며 골반 초음파 및 성

호르몬 검사 결과 모두 난소 기능 부전 소견을 보였다.

은 례였고그중 례에서저신장을보이45,X/46,X,i(Xq) 12 10

고나머지 례에서는정상범위였다 례에서높은구개궁 넓2 . 6 ,

은가슴 짧은목 외반주 척추측만증 변형등을보, , , , madelung

였고나머지 례에서는골격이상이나타나지않았다 아직나6 .

이가 어려 성적 발달 유무를 판단할 수 없었던 례를 제외한1

례모두에서이차성징지연및일차무월경을보였다 례에11 . 2

서추적이중단되어골반초음파및성호르몬검사를시행하지

Table 2. Frequency of Turner Symptoms and Comorbidities in Various Karyotypes

45,X 45,X/46,XX 45,X/47,XXX 46,X,del(Xq) 45,X/46,X,del(Xq) 46,X,del(Xp) 46,X,i(Xq) 45,X/46,X,i(Xq)

Short Stature

Short Neck

High Arched Palate

Broad Chest

Madelung Deformity

Short Metacarpals

Scoliosis

Cubitus Valgus

Low Hair Line

Webbed Neck

Edematous Extremities

Pigmented Nevus

Sexual Infantilism

Kidney Anomaly

Congenital Heart Disease

Hearing Defect

Thyroid Disease

Diabetes Mellitus

Hyperlipidemia

Decreased Bone Density

Number of Patients

26

7

2

13

2

6

1

6

7

15

2

2

23

4

4

2

2

1

4

10

26

6

1

0

6

0

0

0

3

0

1

0

0

6

0

0

0

0

0

1

2

6

1

0

0

1

0

0

0

1

1

0

0

0

0

0

0

0

1

0

1

1

2

4

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

4

0

0

0

0

1

0

0

5

2

0

0

1

0

0

0

2

1

0

0

0

2

0

0

0

0

0

1

1

2

3

1

0

2

0

0

0

2

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

1

1

3

6

1

0

0

1

1

0

1

0

1

0

0

6

1

0

1

0

0

3

2

6

10

2

1

3

1

0

1

3

2

2

0

1

11

0

3

4

3

1

6

6

12

Table 3. Characteristics of Turner Syndrome with Mosaicism

No Chromosome
Age at Dx
(years)

Height at Dx
Skeletal

Abnormalities

Sexual Maturation

(cm) (%) SMR Mens
Pelvic
USG

Estradiol
(pg/mL)

LH
(mIU/mL)

FSH
(mIU/mL)

1

2

3

4

5

6

7

8

45,X[11]/46,XX[9]

45,X[4]/46,XX[16]

45,X[2]/46,XX[50]

45,X[8]/46,XX[11]

45,X[3]/46,XX[17]

45,X[10]/46,XX[5]

45,X[11]/47,XXX[4]

45,X[19]/47,XXX[4]

9

11

12

14

17

18

13

19

124

129

108

130

132

144

136

156

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

3-10

BC CV

BC CV

SN BC

BC

no

no

BC CV

no

B1 PH1

B1 PH1

B2 PH2

B1 PH1

B3 PH2

B2 PH2

B2 PH1

B3 PH2

PAm

PAm

PAm

PAm

SAm

PAm

SAm

SAm

-

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

-

-

SUt SOv

SUt SOv

-

5.0

10.1

8.5

-

-

3.2

5.0

-

16.5

-

-

-

-

97.5

62.4

93.4

-

-

69.4

129.4

Abbreviations : No, Number; Dx, Diagnosis; CV, Cubitus Valgus; BC, Broad Chest; SN, Short Neck; SMR, Sex Maturity Rating; Mens, Menstruation,

B, Breat; PH, Pubic Hair; PAm, Primary Amenorrha; SAm, Secondary Amenorrhea; SUt, Small Uterus; USG, ultra sonogram; LH, Luteinizing
Hormone; FSH, Follicular Stimulating Hormone
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못하였으며검사를시행한 례에서모두난소기능부전소견9

을 보였다.

고 찰

터너증후군이란한개의 염색체와전부혹은부분이결여X

된두번째성염색체 또는 를가진여성에게저신장및난(X Y)

소발생장애가나타나는것을특징으로하는상태를의미한다.

출산유병율은생존여아 명내지 명중한명으로2,000 5,000

추정된다 모든수태물중 가차지하는비율은 정도. 45,X 1-2%

이며 그중대부분 이임신첫석달때자연유산된다, (99%)
2, 3)

.

핵형가운데 가절반가량으로가장흔하다고보고되어45,X

Table 4. Characteristics of Turner Syndrome with Deletion of Xq or Xp

No Chromosome
Age at Dx
(years)

Height at Dx
Skeletal

Abnormalities

Sexual Maturation

(cm) (%) SMR Mens
Pelvic
USG

Estradiol
(pg/mL)

LH
(mIU/mL)

FSH
(mIU/mL)

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

46,X,del(X)(q10)[20]

46,X,del(X)(q21)[20]

46,X,del(X)(q22)[20]

46,X,del(X)(q28)[20]

46,X,del(X)(q21q23)[20]

45,X [7]/46,X,del(X)(q10)[13]

45,X [16]/46,X,del(X)(q10)[6]

46,X,del(X)(p10)[20]

46,X,del(X)(p22.1)[20]

46,X,del(X)(p22.3)[20]

11

27

42

17

0

12

11

11

16

10

126

140

148

163

44

133

128

123

145

119

< 3

< 3

< 3

50-75

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

no

no

no

no

no

CV

CV BC

CV

SN BC

BC CV

B2 PH1

B3 PH1

B3 PH1

B1 PH1

-

B3 PH3

B1 PH1

B3 PH2

B4 PH4

B2 PH1

PAm

SAm

SAm

PAm

-

PAm

PAm

-

Re

-

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

-

SUt SOv

SUt SOv

-

NUt NOv

-

13.4

4.0

0.0

8.3

-

12.2

10.5

-

128.5

-

41.0

40.0

15.0

19.9

-

19.2

23.2

-

6.5

-

118.0

96.5

62.4

56.7

-

79.2

69.4

-

8.7

-

Abbreviations : No, Number; Dx, Diagnosis; CV, Cubitus Valgus; BC, Broad Chest; SN, Short Neck; SMR, Sex Maturity Rating; Mens,

Menstruation, B, Breat; PH, Pubic Hair; PAm, Primary Amenorrha; SAm, Secondary Amenorrhea, SUt, Small Uterus; NUt, Normal Uterus; SOv,
Streaky Ovaries; NOv, Normal Ovaries; Re, Regular; USG, ultra sonogram; LH, Luteinizing Hormone; FSH, Follicular Stimulating Hormone

Table 5. Characteristics of Turner Syndrome with Isochromosome of Xq

No Chromosome
Age at Dx
(years)

Height at Dx
Skeletal

Abnormalities

Sexual Maturation

(cm) (%) SMR Mens
Pelvic
USG

Estradiol
(pg/mL)

LH
(mIU/mL)

FSH
(mIU/mL)

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

11

12

13

14

15

16

17

18

46,X,i(X)(q10)[20]

46,X,i(X)(q10)[20]

46,X,i(X)(q10)[20]

46,X,i(X)(q10)[20]

46,X,i(X)(q10)[20]

46,X,i(X)(q10)[20]

45,X [10]/46,X,i(X)(q10)[10]

45,X [11]/46,X,i(X)(q10)[4]

45,X [6]/46,X,i(X)(q10)[14]

45,X [3]/46,X,i(X)(q10)[17]

45,X [12]/46,X,i(X)(q10)[8]

45,X [15]/46,X,i(X)(q10)[5]

45,X [10]/46,X,i(X)(q10)[10]

45,X [3]/46,X,i(X)(q10)[17]

45,X [10]/46,X,i(X)(q10)[10]

45,X [8]/46,X,i(X)(q10)[12]

45,X [9]/46,X,i(X)(q10)[11]

45,X [16]/46,X.i(X)(q10)[6]

8

14

15

25

31

34

0

7

9

10

14

16

21

24

25

25

30

10

100

131

138

140

135

142

49

102

118

116

127

139

155

135

145

139

148

121

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

25-50

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

10-25

< 3

< 3

< 3

< 3

< 3

SN SM CV

no

no

no

no

MD

HAP

BC CV

SN BC

CV BC

no

no

no

no

CV

no

no

SN BC MD Sc

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

-

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

B1 PH1

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

-

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

PAm

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

-

SUt SOv

-

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

-

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

SUt SOv

-

5.0

3.0

10.1

5.0

-

4.0

-

8.6

3.0

5.0

13.3

7.2

-

5.0

10.1

3.0

3.0

-

23.5

17.0

16.5

21.3

-

18.9

-

42.5

17.8

11.5

16.0

30.2

-

8.9

25.0

48.6

16.7

-

88.0

70.7

62.4

97.5

-

77.9

-

141.9

79.8

64.4

150.4

92.5

-

79.2

69.0

151.5

36.3

-

Abbreviations: No, Number; Dx, Diagnosis; SM, Short metacarpals; CV, Cubitus Valgus; BC, Broad Chest; MD, SN, Short Neck; Madelung
Deformity; HAP, High Arched Palate; Sc, Scoliosis; SMR, Sex Maturity Rating; Mens, Menstruation, B, Breat; PH, Pubic Hair; PAm, Primary

Amenorrha; SUt, Small Uterus; SOv, Streaky Ovaries; USG, ultra sonogram; LH, Luteinizing Hormone; FSH, Follicular Stimulating Hormone
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있으며
2, 3)

본연구에서는 례중 례로 를차지하였92 50 53.4%

다 그 외의 핵형으로 등의 섞임. 45,X/46,XX, 45,X/47,XXX

증과 등의구조이46,X,del(Xq), 46,X,del(Xp), 46,X,i(Xq)

상및섞임증이함께존재하는형태가나머지 를차지하45.7%

였다 참고로 년 월부터 년 월까지 본원에서. 1986 8 2008 12

의 핵형을가진환자가 총 례에서나타나 엄밀45,X/46,XY 12

한 의미로 터너증후군에 속하나 이 환자들의 경우 대부분 출,

생 당시의 애매한 성기 모양이 있어 내원하였거나 성인이 된

후불임증상이있는남성으로서내원한경우로남성의표현형

을 가지고 있어 이번 연구의 범위에서는 제외하였다.

터너증후군에서는 다양한 핵형뿐만 아니라 특징적인 임상

양상들이 나타나는데 저신장 짧은 목 높은 구개궁 넓은 가, , , ,

슴 변형 짧은손허리뼈 척추측만증 외반주 낮은, madelung , , , ,

두발선 익상경 손발의 부종 염색 모반 성적 유치증 등이 있, , , ,

으며 이러한 임상 양상들이 환자의 일생(Turner stigmata)

을 따라 다양할 뿐 아니라 또한 개개인마다 미묘하게 차이가

있다
2-4)

.

년 가터너증후군에서나타나는이1965 Ferguson-Smith

러한핵형과표현형에대해조사하여 의경우대다수에서45,X

여러 가지의 가 함께 나타나고 자연 월경도Turner stigmata

소수에게서만 나타나는 반면 의 경우, 45,X/46,XX Turner

가감소하고자연월경의빈도로더흔하게나타나는stigmata

등핵형과표현형사이에연관성이있음을기술하였다
5)

이와.

같이핵형과표현형사이의상관관계에대한조사에서부터시

작하여현재는유전자자리연구까지활발히이루어져 현재는,

터너증후군에서나타나는대부분의임상양상들이 염색체에X

위치한특정유전자의haploinsufficiency로인해생긴다고받

아들여지고 있다
2-4)

.

본연구에서는 례중 례 에서골격이상이45,X 26 20 (77%)

나타났고 례 에서 골격 이상 외의 소견이 나타났으19 (73%)

며 례 에서적어도하나이상의임상양상이나타났, 26 (100%)

다 례중아직나이가어려이차성징및무월경에대한평가. 26

가불가능한 례를제외한 례모두에서성적유치증을보였3 23

다 와 의경우에는 에비하여. 45,X/46,XX 45,X/47,XXX 45,X

의빈도가 낮게나타나 의경우에임상Turner stigmata 45,X

양상이 더 분명함을 알 수 있었다 그리고 저신장의 경우에는.

의경우 례를제외하고는 와섞임증모두45,X/47,XXX 1 45, X

에서 백분위수미만으로나타났다 그러나섞임증3 (Table 1).

의비율에따른임상양상의차이점은증례의수가적어그상

관관계를 도출하기에 무리가 있었다(Table 2).

등Ogata
6, 7)

은 흥미롭게도 저신장을 제외한 다른 Turner

는전혀나타나지않는두소녀의유전자분석을통해stigmata

염색체 단완과 저신장의 연관관계에 대한 제안을 시작하여X

저신장의 유전자자리가 Xp pseudoautosomal region

의 와 사이에 있을 것이라 밝힌 바(PAR) DXYS15 DXYS20

있다 이로써 터너증후군의 임상 양상 및 동반 질환과 염색. X

체에위치한특정유전자의연관관계에대한연구들이현재도

활발히 이루어지고 있어 유전형 표현형 연관관계, - (geno-

에대한관심이높아지고있다type-penotype correlation) .

후에 등Ellison
8)
이 의 염기 서열을 분석하여 골원성Xp PAR

세포에서 가장 높은 치를 보이는 유전자를 PHOG (pseudo-

이라autosomal homeobox-containing osteogenic gene)

명명하였는데 이 유전자는 현재의, SHOX (short stature

로서 이의homeobox-contaning gene) haploinsufficiency

및 용량 효과 로 인해 저신장뿐 아니라 터너(dosage effect)

증후군의 골격 이상이 발현된다고 생각되고 있다
9-16)

.

본 연구의 경우 례 및46,X,del(Xp) 3 45,X/46,X,del(Xq)

례모두에서외반주 넓은가슴 짧은목등의골격이상이나2 , ,

타난반면 례에서는골격이상이나타나지않, 46,X,del(Xq) 3

아위가설에부합하였다 또한 례에서는터너. 46,X,del(Xp) 3

증후군에서 흔히 나타나는 성적 유치증이 나타나지 않았으며

비교적 정상적인 이차성징을 보였다 례에서는 아직 나이가. 2

세미만으로무월경유무를판단할수없었고 아직골반초16 ,

음파및여성호르몬검사도시행하지않았다 나머지 례에서. 1

는월경이불규칙하고불임증상이있어본원을방문하였으나

그원인은자궁내막증이었고그에대한치료후회복되어월경

은정상적으로바뀌었으며임신도가능하였다 골반초음파및.

여성호르몬검사에서도난소기능부전소견은보이지않았다

이러한 결과는 터너증후군에서 나타나는 난소 기(Table 4).

능부전과관련된유전자자리가 염색체장완에위치할것이X

라는 가설에 부합하는 결과로서 흥미롭다
17)

.

그러나 염색체 단완에 결실이 생겼을 때 골격 이상이 반X ,

대로 장완에 결실이 생겼을 때 난소 기능 부전이 생길 것이라

는 단순한 결론을 얻을 수는 없을 것 같다 염색체 장완의. X

이있는경우에는모두특징적으로일차무월isochromosome

경이 나타났으며 또한 골격 이상의 경우 일관성이 없었기 때,

문이다 등(Table 5). Zinn
18)

도 염색체단완의부분적결실X

만 있는 경우를 대상으로 유전자형 및 표현형을 조사한 결과

저신장 난소부전 높은구개궁 자가면역갑상선질환과관련, , ,

된 유전자자리가 에 위치할 것이라는 결론을Xp11.2-p22.1
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도출하여 염색체단완에도난소기능부전과연관되는유전X

자자리가 존재함을 암시하였다.

본연구의경우 및 의경46,X,del(Xq) 45,X/46,X,del(Xq)

우에는 이차 성징 지연이 지연되고 일차 무월경 및 이차 무월

경이 함께 나타났다 그리고 및(Table 4). 46,X,i(Xq)

의 경우 총 례 중 아직 나이가 어려 성적45,X/46,X,i(Xq) 18

유치증을판단할수없었던 례를제외한 례전부에서이1 17 차

성징이전혀발현되지않았고일차무월경을보였다(Table 5).

과거에도 염색체장완의 이있는경우는특X isochromosome

징적으로 난소 기능 부전이 뚜렷하게 나타나며 그 외의 임상

양상은다양하게발현되어그특수성에대해관심의대상이되

어왔다
19-21)

비록증례수는적지만본연구에서관찰된핵형.

에따른성적유치증정도를살펴본결과 염색체의단완및, X

장완에서성적성숙에관여하는유전자자리가단순히각각결

실되었을때보다는서로상호작용을하지못했을때성적유치

증이 더 뚜렷하게 나타나는 것이라 생각된다.

그 외에도 염색체 단완의 결실이 있는 경우 청력 장애의X

빈도가 가장 더 높다는 보고가 있으나
22)

본 연구에서는 장완,

의 이 있는 경우에 청력 장애가 빈번하게 나isochromosome

타났다 그리고장완의 이있는경(Table 2). isochromosome

우는갑상선질환이더많이생긴다는보고가있는데
23, 24)

본,

연구의 경우 증례 수가 적어 의미를 두기는 힘들지만 그에 부

합하는 결과가 나타났다(Table 2).

마지막으로 터너증후군 환자들은 지능은 비교적 정상이지

만약 에서비언어적인지각운동및시각공간기술의장70%

애로 학습 장애를 겪을 수 있다고 보고되어 있으며
3, 25)

의 로인하여인지정신문제가야Xp22.3 haploinsufficiency

기될것이라알려져있다
25, 26)

그러나본연구에서는신경인.

지 기능에 대한 조사는 그에 대한 의무 기록이 부족하여 시행

하지못하여아쉽고 앞으로터너증후군환자들의신체적인문,

제뿐만 아니라 신경 인지 기능 및 사회 적응에 대해서도 관심

이 필요할 것으로 생각한다.

결론적으로 터너증후군 환자 개개인에게서 나타나는 다양,

한핵형및임상양상으로인해그에대한조사를하는것은인

간의 염색체에위치한유전자에대한정보를알수있는의미X

있는 작업이다 본 연구에서는 아직 유전형에 대한 자료는 없.

어 그 한계가 있으나 아직 국내에서 터너증후군의 임상 양상,

에 대한 연구가 미미하므로 그 의미를 찾을 수 있다고 생각한

다 앞으로더큰규모의다기관연구및유전자조사가필요하.

다.

국문초록

목 적 : 터너증후군 환자들에게는 다양한 핵형과 표현형이

나타나지만 우리나라에서는 그 연관성에 대한 연구가 미미한

실정이다 그리하여 본 연구에서는 터너증후군으로 진단받은.

환자들의염색체이상 임상양상 동반질환에대해조사하였, ,

다.

대상 및 방 법 : 경북대학교병원에서터너증후군으로진단

받은 환자 명을 대상으로 염색체 핵형을 분류하였으며 그92 ,

중 명을 대상으로 임상 양상 및 동반 질환을 조사하였다62 .

결 과 : 핵형이 인 환자는 였고 섞임증 및 구조45,X 54.3% .

이상이 나머지를 차지하였다 섞임증의 경우 에 비하여. 45,X

의 빈도가 낮았다 및Turner stigmata . 46,X,del(Xp) 45,X/

에서는 모두 골격 이상이 나타난 반면46,X,del(Xq) , 46,X,

에서는 나타나지 않았다 에서는 성적del(Xq) . 46,X,del(Xp)

유치증이 나타나지 않았지만 및, 46,X,del(Xq) 45,X/

의경우에는이차성징지연이지연및무월경이46,X,del(Xq)

나타났다 및 의경우이차성징. 46,X,i(Xq) 45,X/46,X,i(Xq)

이발현되지않았고모두일차무월경을보였다 그외에장완.

의 이있는경우청력장애및갑상선질환이isochromosome

더 빈번하게 나타났다.

결 론 : 터너증후군환자들의핵형과표현형 사이의연관성

을 조사하는 작업은 성염색체에 위치하는 유전자자리를 예측

하는 정보를 얻을 수 있다는 점에서 중요하다고 생각한다.
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