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َّالإهداء

 

 

 . العظيمة التي يحار الفكر في وصف لائق في حضرة جلال  منارة حياتي وسر نجاحاتي .

 

 عطاياك وهباتك ..  

 أمي الحبيبة                                                                                       

 

 ملهمي في حب العلم والتفوق .. الجبل الذي أتكأ عليه في المضي قدما" واحمل اسمه بكل 

 

 افتخار ..  

 أبي الحبيب                                                                                    

 

 زينة الوجود .. عزتي وعوني .. شركاء اللحظات الجميلة ومن أحمل في قلبي لهم حبا" يسع  

 

 الكون .. 

 أخوتي هيا,سعد,تركي,فيصل                                                                        

 

 

 ..   إلى من ارتقيت به وانتفعت بعلمه وغرقت من معين توجيهاته وأخلاقة

 

 أساتذتي الأفاضل                                                                                   

 

 مؤنساتي ومعيناتي ومن قاسمنني الشغف والتعب وفرحة النجاح .. 

 

 صديقاتي الرائعات                                                                                 

 

 إلى أقاربي الأحباء وكل من يحمل لي الود والحب وإلى كل من مد لي يد العون أو دعاء لي  

 

 في ظهر الغيب .. 
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َّ
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ةَّعندَّمرضىَّمتلازمَّظاهريوالن مطَّالََّّنوويَّدراسةَّالت رابطَّبينَّالن مطَّال

َّفيَّمستشفىَّالأطفالَّالجامعيََّّتورنرَّ

َّالملخص
 

َّالبحث: في  شذوذات شائع ناتج عن  ثي  مور ( هي اضطراب TSمتلازمة تورنر )  خلفية

 . Xالكروموسوم  

وريين  لدى عينة الأطفال الس   ظاهريمط الوالنَّ  ،نوويمط الرابط بين النَّ دراسة التَّ  هدفَّالبحث:

 بدمشق .  المصابين بمتلازمة تورنر في مشفى الأطفال الجامعي  

تورنر في   دراسة راجعة لسجلات المرضى، درست الإناث المصابات بمتلازمة طرائقَّالبحث:

 مط النووي  فت اعتماداً على النَّ وصُن ِّ   ،2020و    2013في دمشق بين عامي     مشفى الأطفال الجامعي  

الأخرى   Xوإناث مع  تشوهات  ،(A)المجموعة  X، 45ة ة كلاسيكيَّ إلى إناث ذات صيغة أحاديَّ 

 ، ( B)المجموعةحذف( XqأوX / 46  ،XX  ،Xq isochromosomes  ،Xp، 45)فسيفساء 

أو غيابها ثم أجريت الاختبارات  ،ة للمجموعتين حسب ظهورهاريريَّ مات السَّ فت الس  وصن ِّ 

 رابط بين المجموعات. ة لدراسة التَّ الإحصائيَّ 

ً مريض 14 مريض، شُخص  23راسة شملت الد ِّ  النتائج:   بغي  ة الص  بإصابات أحاديَّ  %( 60,8)  ا

45  ،X   ُّهات والباقي تشوX    .والباقي   ،ضاعة٪( فقط في سن الر  35,7مرضى )  5شُخص    الأخرى

 A٪( في المجموعة71.4مقابل )   Bفولة أو بعدها. كان قصر القامة شاملاً في المجموعة خلال الط  

%(  55.5مقارنة مع  )    A%( في المجموعة  37.5مرضى )   3  . عانى من صعوبة الأداء المدرسي  

ة أعلى في  مويَّ والأوعية الدَّ  ،هات القلب تشوُّ . كانت B (P value = 0.45 )من المجموعة 

%( في  21.43ة كانت بنسبة ) هات الكلويَّ (. التشوُّ 0.73ة = )القيمة الاحتماليَّ   Aالمجموعة 

  ، ةمعيَّ والسَّ   ،ةهات العصبيَّ شوُّ , بينما تغيب التَّ B%( في المجموعة  11.11مقارنة ب )   A   المجموعة

 . ة في كلا المجموعتينوالبصريَّ 

لذلك نوصي بإجراء   ؛لمتلازمة تورنر  اهري  مط الظَّ النَّ   في  ووي  مط الن  ر اختلافات النَّ ؤث ِّ ت  الخلاصة:

تحليل الكروموسومات لجميع الحالات المشتبه بها من متلازمة تورنر على الفور في مرحلة 

 ة معالجة مناسبة في وقت مبكر من الحياة. فولة من أجل تصميم خطَّ الط  

َّ. نوويمط ال، النَّ اهري  مط الظَّ لنَّ ا متلازمة تورنر، ة:احي َّالكلماتَّالمفت

َّ

َّ

َّ

َّ
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لَّفصلال َّةالن ظري ََّّدراسةال:َّالأو 

َّ

   مة:المقد  َََّّّ-أولاَّ"َّ

 

يحدث   ،Xفي الكروموسوم    شذوذات شائع ناتج عن    ثي  مورمتلازمة تورنر هي اضطراب  

مع أو  الص بغي   في بنية    شذوذ أو فقدان قسم منه, أو وجود    ,Xب أحد الصبغيين الجنسيين  بسبب غيا

يدات ممن يعانين الاضطراب مختلفة بين الفتيات والسَّ   سريريَّة تترافق مع سمات    ،بدون موزاييكية

 ر ببطء بمرور الوقت.رة وقد تكون طفيفة وتتطوَّ قد تكون علامات مبك ِّ 

 

لمريضات متلازمة  اهري  الظَّ النَّمط  فيقد تؤثر  وينوالنَّمط الاختلافات  راسة أنَّ تقترح هذه الد ِّ 

 .ريري  تورنر ومع ذلك قد لا يتنبأ بشكل موثوق بالعرض السَّ 

 

ر اللواتي تمت لمريضات متلازمة تورن ريريَّةسَّ ة والراسة الخصائص الوراثيَّ تصف هذه الد ِّ 

 . لنووي  االنَّمط  ب  اهري  الظَّ   نمطهنوتهدف إلى ربط    ،بدمشق  الأطفال الجامعي    مستشفىفي    متابعتهن

ً  عند الإناث  ت الكروموسومات شيوعاً شذوذاأكثر  متلازمة تورنر واحدة من تعدُّ  ً مهمَّ  وتمثل سببا   ا

ً ع و شيكثر  لقصر القامة وقصور المبيض عند الإناث حيث تشكل هاتان الموجودتان الموجودات الأ   ا

 لدى الفتيات المصابات بمتلازمة تورنر.
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حيث وصف متلازمة    ،سميت نسبة للعالم هنري تورنر، و1938المتلازمة عام    هأول ما وصفت هذ 

 الص يغةوقد اكتشفت  (1)أروح لدى إناث بالغات.ومرفق  حة,رقبة مجنَّ  ,تتألف من طفالة جنسية

بغيَّة  .1959المتلازمة عام  ه لهذ  الص 

 

 

َّ:الحدوثَّ-ثانيا"َّ 

َّ

َّ

ً الكروموسومات الجنسيَّ  شذوذات متلازمة تورنر هي أكثر  في الإناث وتحدث في  ة شيوعا

  والوراثي    ،إلى بيانات الفحص الوبائي    استناداً   ,يمولود ح  2500من كل    1إلى    2000في    1حوالي  

َّ(23,)لحديثي الولادة في أوربا واليابان والولايات المتحدة . 

ً تحدث متلاز  ة في بلدان مختلفة،في جميع المجموعات العرقيَّ  مة تورنر مع انتشار مماثل تقريبا

ويرتبط ذلك بزيادة   ،بالانخفاض في بعض البلدان  معدل الانتشار عند الولادة آخذاً   ومع ذلك قد يكون

ة  ي يحملن أجنَّ  بعض الأمهات اللواتة قبل الولادة وحقيقة أنَّ وتيَّ استخدام الفحص بالأمواج فوق الصَّ 

   (4,5) رن إنهاء الحمل مصابة يخت

 

أحادي    Xرة بالكروموسوم   المتأث ِّ   بالمائة(  99معظم حالات الحمل )أكثر من    فإنَّ   ومن ناحية أخرى,

(X,45لا تعيش حتى الولادة ). 

 ( 6,7) .لقائيبالمائة على الأقل في جميع حالات الإجهاض التَّ   10( موجود في  X,45)   نوويالالنَّمط  و
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َّالإمراضية:ََّّ-ثالثا"َّ

َّ

َّ

ناتج عن فقدان جزء أو كل كروموسوم   متلازمة تورنر هي اضطراب كروموسوم جنسي  

X .  

 والأنماط الجينية المرتبطة بمتلازمة تورنر هي: 

 

1) X,45:    ويشتق الكروموسوم   ،(8) من الولادات الحية بمتلازمة تورنر%    45في حوالي

X (9)ومن الأب في الثلث الباقي .  ،من الأم في ثلثي المرضى 

 

 

 

 

2) X,45  َّمع الفسيفسائي( ةmosaicism:)  ما يقرب من نصف المرضى الذين يعانون

 X,45\46XX  or ( :فسيفسائي   من متلازمة تورنر لديهم مكمل كروموسومي  

X,45\47XXX  ) 
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ً : يمكن أن تسبب أنواعXشذوذ بالكروموسوم   (3 هات من  عدَّة    ا  Xفي الكروموسوم    التَّشوُّ

 ة أو بدونها: متلازمة تورنر مع الفسيفسائيَّ 

 

 

a. isochromosome X q(46,X,i(X)q) : 

ن من نسختين من  يتكوَّ  احية الهيكلية, غير طبيعي من النَّ  Xتكون الكروموسوم 

راع القصير وهم أكثر عرضة مع بعض كروموسوم الذ ِّ  Xذراع طويلة للكروموسوم 

 ( 8)مثل التهاب الغدة الدرقية. ةاتيَّ للإصابة باضطرابات المناعة الذَّ 

 

 

b.  كروموسوم الحلقةX  :Ring chromosome(rX) 

راعين القصير في حالة فقد جزء من نهاية الذ   (rX)ل كروموسوم الحلقة قد يتشكَّ 

   X .(10)والطويل  للكروموسوم  

ة ليست نموذجية وهنا خطر حدوث تأخر نمو يزداد بشكل كبير مع سمات جسديَّ 

 atypical facial ةموذجي  الوجه اللان ملامح  لمتلازمة تورنر )فشل نمو مبكر,

features.)(11,12 ) 

 

c.  حذفXp or Xq   : 

 X (delراع القصير للكروموسوم يعاني بعض المرضى من حذف جزء من الذ  

(X)p)  َّ45بينما البعض الآخر  ،ةمع أو بدون فسيفسائي,X\46,X,del(X)q  مع
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وهنا تعاني المريضة من قصور مبيض فقط ولا توجد سمات أخرى ، ةفسيفسائيَّ 

 (  13) لمتلازمة تورنر .

 

 

 

 : Y ة الكروموسوم متلازمة تورنر مع فسيفسائيَّ  (4

 

النَّمط  ارتبط  ،بالمائة من جميع الأفراد المصابين بمتلازمة تورنر 20- 10ل نسبة تشك ِّ 

45,X\46,XY  ِّ   موذجي  النَّ  اهري  الظَّ النَّمط من  , بدءاً اهريةعة من الأنماط الظَّ بمجموعة متنو 

 كري  الذَّ  اهري  الظَّ النَّمط وإلى  ،ةلمتلازمة تورنر إلى اضطراب المبيض مع إبهام أعضاء تناسليَّ 

 . ةناسليَّ للإصابة بالورم الأرومي للغدد التَّ  وهم أكثر خطراً  ، (14) مع العقم بيعي  الطَّ 

 

َّ:َّالخصائصَّالسريريةََّّ–رابعا"َّ

َّ

ً الس ِّ   ، ساء المصابات بمتلازمة تورنر هي قصر القامةللفتيات والن ِّ  مة الأكثر ترافقا

قبة الرَّ  دي,الثَّ  در العريض مع تباعد حلمتي  الصَّ  الأخرى: السَّريريَّة فات وتشمل الص ِّ 

بروز رأس [اعد والمعصم في السَّ  (madelung) مادلونغه تشوُّ  ذراع أروح,حة, المجنَّ 

والأمام    وانحراف أسفل عظمة الكعبرة إلى الوحشي ،سغند مع ألم بالر  عظمة الز  

 . ](1)صورة 
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َّاعدَّوالمعصم(هَّمادلونغَّفيَّالس َّ(َّ)تشو 1َّصورةَّ)َََََََََََََََََََََّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّ

 

 

 

ً  أحيانا ما يعطيو ً أو ممتلئا بشكل غير   الصدر العريض وقصر القامة مظهراً عريضا

,والرقبة  والقدمين ،قد يعاني الولدان من الوذمة اللمفية الخلقية في اليدينو ،متناسب 

ابع  أو المشط الرَّ \,و  يق والعالي المقوسوالحنك الضَّ  ,فري  نسج الظ  وخلل التَّ  ،حةالمجنَّ 

   (15)القصير.
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ً غالب ر التهاب الأذن الوسطى ثنائي الجانب المتكرر, بسبب تطوُّ  مع ما يحدث فقدان السَّ  ا

قصور الغدة الدرقية وكذلك وجود عيوب سمعية حسية عصبية  كما تزداد نسبة 

   (16,17).الكبد مع تقدم الفتيات في العمر واضطرابات وظائف

 

 ( 18,19) بالمائة من المرضى البالغين.  45-  53الكبد بشكل طفيف في حوالي   خمائرترتفع  

 

 

ة ة عصبيَّ ,ولكن قد يعاني المرضى من عيوب معرفيَّ  بيعي  كاء ضمن الطَّ ما يكون الذَّ  عادةً 

م غير  علُّ واضطراب التَّ  ،المكاني   نظيم البصري  مشاكل في التَّ  ,على سبيل المثال ,محدَّدة

 .اللفظي  

ة: التهاب الغدة اتيَّ الإصابة بأمراض المناعة الذَّ تشمل المظاهر الأخرى زيادة خطر كما  

 ،والقلب   ،ة في الوجهوعيوب شكليَّ   غدد التناسليةعسر تكون ال  ( 20) .اتي  الذَّ  ة المناعي  رقيَّ الدَّ 

 ( 16,21,22):  كما هو مفصل في الأقسام الآتية والجهاز البولي    ،ةمويَّ والأوعية الدَّ 
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هاتقصرَّالقامةَّو (1  :َّالهيكلي ةَّالت شو 

 

َّ

 ً الأكثر   السَّريريَّة مةإلى جنب مع المظهر الممتلئ هي الس ِّ  القامة القصيرة جنبا

 ً ً الأولى من الحياة قد يكون معدل الن    5  -3نوات  لال السَّ خ  لمتلازمة تورنر.  شيوعا   مو سويا

بالتباطؤ للوصول إلى قصر القامة الملفت ,بعد ذلك يبدأ    نياة الد  سب المئويَّ وإن يكن ضمن الن  

 للنظر.

ة وفي معظم  ة الأمريكيَّ سم في الولايات المتحدَّ  144- 143للبالغ هو  الطول الوسطي   إنَّ 

للبالغين في متلازمة تورنر   هائي  ول الن  الط    واذا تركت دون علاج فإنَّ   ,ماليةدول أوربا الشَّ 

 (  23) كان الإناث.سم أقل من إجمالي الس   20يكون بحوالي 

 

 

 :َّغددَّالتناسليةعسرَّتصنعَّال (2

 

َّ

مات  هو أحد أكثر ً  الس ِّ ملكن  ساء المصابات لا يالن ِّ  معظم رغم أنَّ  ,لمتلازمة تورنر شيوعا

  ، نمو للثدي  ر بشكل طبيعي  % يتطوَّ   30  –  15طمث بدئي فإن البعض    انقطاع  مع  تطورات بلوغية  

ساء كان لديهن سن بلوغ طبيعي  غيرة من الن ِّ نسبة ص, ويحدث لديهن بعد ذلك انقطاع طمث ثانوي  

  حيض منتظم.و
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يتألف المبيضان في مرضى تورنر من كمية قليلة من النسيج الضام وبدون جريبات أو عدد قليل 

 ومدى الاضطراب مختلفة.  ولكن درجة القصور المبيضي  من الجريبات 

 

ً هذه  عند الفتيات المصابات   الأنماط الظاهرية الأكثر اعتدالاً لقصور المبيض أكثر شيوعا

ه يجب مراعاة احتمال الإصابة  ,إلا أنَّ   X,45مع الفتيات المصابات ب ة مقارنة بالفسيفسائيَّ 

د بلغت سن البلوغ مع  حتى لو كانت ق ر,فسَّ قامة غير مُ بمتلازمة تورنر في أي فتاة ذات قصر 

 .دورات شهرية

 

 

هات (3  :َّةةَّالوعائي َّالقلبي ََّّالت شو 

 

َّ

هم بشكل كبير في زيادة  ساء المصابات بمتلازمة تورنر وتسة للنل أخطر مشكلة صحيَّ تمث ِّ 

هات   صيب ت  ،معدلات الوفيات للأفراد المصابين من الأفراد المصابين بمتلازمة   % 30  القلبية  التَّشوُّ

من تضيق برزخ  %  18يعُاني حوالي هات في الصمام الأبهري ويعانون من تشوُّ حيث  ،تورنر

العمر المماثل بدون    مرة من النساء ذوات   100بهر عند نساء تورنر أكثر  حيث يشاهد تسلخ الأ   أبهر

 ( 24,25,26,27,28) .متلازمة تورنر
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هات (4  :ةالكلوي ََّّالت شو 

 

 

هات تشمل  ،من مرضى تورنر %  40- 30موجودة في حوالي  هات تشوُّ الأكثر شيوعاً:  التَّشوُّ

ً  .% 10بالإضافة إلى كلية نعل الفرس  %  20القناة الجامعة  النَّمط الص بغي   مع  وكانت أكثر ترافقا

45,X . 

ً يكو للكليتين وقت التشخيص وإذا وجدت إيجب أن يجرى  وكذلك  تشوهات فيجب أن تراقب سنويا

 ة. رق البوليَّ يجب أن نراقب التهابات الط  

 

بية  شائع في مرضى تورنر حتى في غياب تشوهات كلوية أو قل رياني الأساسي  وتر الش  ارتفاع التَّ 

 . غط بشكل جد ِّيويجب أن يعالج ارتفاع الضَّ  لذلك يجب أن يراقب الضغط جيداً 

 

 بالأورامَّالخبيثة:ََّّخطرَّالأصابة (5

َّ

   Y على كروموسوم  ووي  ساء المصابات بمتلازمة تورنر اللواتي يشمل نمطهن الن  الن ِّ 

    (29) ضات بشكل متزايد لخطر الإصابة بالورم الأرومي للغدد التناسلية.عرَّ مُ 

 اضحة لأن عدد الحالات قليل جداً.لهذه الموجودات غير و السَّريريَّة تبقى الأهمية
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 :َّتشوهاتَّالس مع (6

َّ

 ( 03) :  عدَّةآليات   مع المرتبط بمتلازمة تورنر لهفقدان السَّ 

 

 

يعاني الأطفال المصابون بمتلازمة تورنر من خطورة عالية للإصابة  :وصيلي  تَّ مع النقص السَّ  -1

هات في قناة ر وانصباب الأذن الوسطى ويحدث هذا بسبب تشو  بالتهاب الأذن الوسطى المتكر ِّ 

eustachian .(  13) وقاعدة الجمجمة 

 

  50عند البلوغ في أكثر من    العصبي    مع الحسي  ر فقدان السَّ يتطوَّ   :عصبي  ال  حسي  مع النقص الس    -2

 %  ً أو   X,45النووي النَّمط ساء اللاتي لديهن عند الن   من المرضى وهي أكثر شيوعا

46,i(Xq)\45,X (  233,3) .إلى التفاقم مع التقدُّم في العمر  ويميل 

 

 

 ة:َّاتي َّاضطراباتَّالمناعةَّالذ َّ (7

َّ

ة قصور الغدة الدرقيَّ   :صابة باضطرابات المناعة الذاتيَّة ترتبط متلازمة تورنر بزيادة خطر الإ

الداء الزلاقي  أدواء الأمعاء الالتهابية ,   )  ة  الاضطرابات الهضميَّ   ة )هاشيموتو(,,التهاب الغدة الدرقيَّ 

   (20)%.2,7وظ في متلازمة تورنر ازداد انتشاره بشكل ملحيث ح
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 ( ,34,3520) . %(1,2 )كان في الولايات المتحدة تشكل نسبة الزلاقي عند عامة الس    في حين

 

 

 ة:َّعليمي َّةَّوالت َّفسي َّاحيةَّالن َّالن َّ (8

 

َّ

ً   "عادة , ت رافي المها  مرضى تورنر مع خطر متزايد لضعف انتقائي    لدى  ما يكون الذكاء طبيعيا

 ( 36,2)وضعف في الإدراك الاجتماعي ؤية,وصعوبات في تنظيم حيز الر    ,نقص في الانتباهو

واصل التَّ  ومهارات  ةالمهارات الحركيَّ  ,معلُّ مهارات التَّ  ,الذ هنيَّةالمهارات يجب تقييم  لذلك

ذا وجد ضعف بالإدراك فإن  إو ،أهيل قبل سن المدرسةد قبل البدء ببرنامج التَّ وأن تحد    ،الاجتماعي  

 فعالية وقائية قد تكون نافعة. 

 

 

َّالتشخيص:َّ-خامسا"َّ

َّ

َّ

يمكن أن نشك بمتلازمة تورنر منذ الولادة بسبب وجود تغيرات وصفية كالوذمة اللمفاوية 

 على اليدين والقدمين. 
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أكثر شيوعاً يشتبه فيه وبشكل  ،أثناء اختبار ما قبل الولادةفي يتم تشخيص متلازمة تورنر عادة  

مات السَّريريَّة على بناءً  يجب إجراء و  ،النوويالنَّمط شخيص عن طريق تحليل ويتم تأكيد التَّ  الس ِّ

تختلف حسب والتي    ،مميزة  سريريَّة  أي أنثى ذات سمات   لدىالنووي لمتلازمة تورنر  النَّمط  تحليل  

 : الفئة العمرية كالآتي

 

 

 

 ماَّقبلَّالولادة:َّ (1

 

ابات المشيمية أو بزل غأثناء أخذ عينة من الز في دفةتكتشف أحيانا حالات تورنر بالص  

متلازمة  وقد يشتبه أيضاً ب  م عمر الأم،مثل تقدُّ  جراؤه لأسباب غير ذات صلة,إالسلى الذي يتم 

ة  وتيَّ ة التي لوحظت في التصوير بالموجات فوق الصَّ هات الخلقيَّ شوُّ بسبب بعض التَّ تورنر 

هات شوُّ أو التَّ  ،أو عيوب القلب  ،ة )استسقاء الجنين(ع الأوعية اللمفيَّ توسُّ  :بما في ذلك للجنين,

 .، أو قصر الفخذ ةالكلويَّ 
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 الولادة:ََّّيفترةَّحديث (2

 

  , ة في اليدين، والقدمينة الخلقيَّ قد تظهر تورنر عند الولادة ,حيث تظهر الوذمة اللمفيَّ 

 والحنك المقوس العالي. ،ج الظفرنسُّ حة وخلل التَّ قبة المجنَّ والرَّ 

 

 

 ضعَّوالأطفال:َّالر َّفترةَّ (3

 

أو   ر,يجب الاشتباه بمتلازمة تورنر عند أي أنثى تعاني من فشل نمو غير مفسَّ 

  , حةقبة المجنَّ الر    ة,الوذمة اللمفيَّ   :زة أخرى بما في ذلكالمرضى الذين يعانون من سمات مميَّ 

 م. علُّ وصعوبات التَّ  ،نسج الظفريخلل الت   ,هات القلب تشوُّ 

 

 

 المراهقة:َّفترةَّ (4

 

يجب الاشتباه بمتلازمة تورنر لدى الفتيات المراهقات اللواتي يفشلن في بدء نمو  

ذا كانت قصيرة القامة أو إة خاصَّ  انوي  مث الثَّ أو المصابات بانقطاع الط   ،كمالهإالثدي أو 

مات  غيرها من  المشبوهة لمتلازمة تورنر.  الس ِّ

َّ
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َّشخيص:اختباراتَّالت ََّّ-سادسا"َّ

 

   مات   لتأكيد تشخيص متلازمة تورنر في أي مريض مع  ؛لصيغة الصبغيةجراء اإيجب الس ِّ

 ة. م المحيطيَّ ما يتم استخدام خلايا الدَّ  وعادةً  ،المذكوره أعلاه السَّريريَّة

 

 

  َّورنر في برامج فحص لا يتم تضمين الفحص الروتيني لمتلازمة ت  شخيص قبل الولادة:الت

ر سيسمح  شخيص المبك ِّ التَّ  لأنَّ  ؛ةالحجة لتنفيذ ذلك قويَّ  غم من أنَّ على الرَّ  ,حديثي الولادة

ل العائق الأساسي أمام  يتمثَّ و  ،هات المرافقةوالكشف عن التشوُّ   ،والفحص   ،رل المبك ِّ دخُّ بالتَّ 

 تنفيذ برنامج فحص حديثي الولادة في تطوير طريقة فحص دقيقة ومنخفضة التكلفة. 

 

  لابد من البحث عن   ,ي  نمط النوو طريق البعد وضع تشخيص متلازمة تورنر عن

الكليتين, المبيضين,   وير بالأمواج فوق الصوتية للقلب,باجراء تص هات المرافقةشوُّ التَّ 

والتي    ،ة المرافقة لهذه المتلازمةهات العظميَّ لكشف التشوُّ   ؛جراء مسح عظمي  إوالرحم مع  

 ة, رقيَّ دَّ والبحث عن المشاكل ال    ،والسنعي الرابع   ،يأتي في مقدمتها قصر العظمين المشطي

يجب إجراء فحص لهذه الاضطرابات   م العمرمع تقدُّ   معلُّ وصعوبات التَّ   ،ةبصريَّ ال  ,سَّمعيَّةال

 كجزء من التقييم الأساسي للمريض بعد تشخيص متلازمة تورنر وتكرار ذلك بشكل  

 . دوري  
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راسةَّالعملي ة َّالفصلَّالث اني:َّالد  

َّ

َّمة:َّمقد  َّالَّ-أولا"َّ

َّ

ً الفصل وصفم هذا يقد ِّ  ً تفصيليَّ  ا  ،من البحث من خلال عرض أهداف البحث  للجانب العملي   ا

تائج من خلال تقسيمها إلى  رائق المستخدمة لبلوغ الأهداف، ثم ينتقل لعرض النَّ راسة والطَّ ووصف الد ِّ 

 الأنماط  ثمَّ  ،لعينة الأطفال المصابين بمتلازمة تورنر الص بغيَّةة تلخص أولاً الأنماط فرعيَّ  ثلاث فقرات  

ً  الص بغيَّةوفقاً للأنماط  السَّريريَّة النَّمط الص بغي   رابط بين وثالثاً دراسة مدى التَّ  ،والمقارنة فيما بينها ثانيا

ابقة، وينتهي  ت السَّ راساتائج من خلال المقارنة مع الد ِّ ، ثم ننتقل لمناقشة هذه النَّ السَّريريَّة ات التَّظاهرو

 .راسة إليهاالفصل بالاستنتاجات التي خًلصُت الد ِّ 

 

َّراسة:َّدافَّالد  َّأه  ََّّ-ثانيا"َّ

 راسة إلى:تهدف هذه الد ِّ 

 

وريين المصابين بمتلازمة تورنر وفقاً لعينة من الأطفال الس   السَّريريَّة خصائص وصف ال .1

  .نوويةالللأنماط 

وريين المصابين  لدى عينة الأطفال الس  ي   ظاهر النَّمط الو  ،نووي  النَّمط الرابط بين  دراسة مدى التَّ  .2

 .بمتلازمة تورنر
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َّة:َّماني َّةَّوالز َّراسةَّوحدودهاَّالمكاني َّوصفَّالد ََّّ-ثالثا"َّ

ََّّ

  ضى متلازمة تورنر المقبولين في مستشفى لمر  اجعة،ة الرَّ راسة الوصفيَّ اعتمد البحث أسلوب الد ِّ 

 ثمان سنوات )من عام  خلال بأعراض متلازمة تورنر سورية جامعة دمشق في  – الأطفال الجامعي  

بغيَّةوأجري لهم تحديد للصيغة  (  2020إلى عام 2013 في مخبر الأمراض الوراثية في مستشفى   الص 

 الأطفال الجامعي. 

 

 

َّراسة:َّرائقَّالمستخدمةَّفيَّالد  َّالط ََّّ-رابعا"َّ

َّ

 راسة إلى مرحلتين: المستخدمة في الد ِّ رائق تنقسم الطَّ 

 

الأطفال   مستشفى لة في سجَّ ة المُ جوع لأرشيف الحالات المرضيَّ بعد الر   مرحلةَّجمعَّالبيانات: .1

جمعت البيانات الآتية على شكل جدول  ،للمصابات بمتلازمة تورنر خلال فترة الدراسة

 : Excel spread sheet لكتروني  إ

 

 

يغةاقتصرت على  :نوويالالن مطَّ • التشخيص، وقسمت  د ة وعمر الطفل عنيَّ الصبغ  الص 

لها   Bانية والثَّ  ،العامالنَّمط الص بغي  ( لها 45,X) Aعينة الدراسة إلى مجموعتين: الأولى  

 أي نمط أخر. 
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 ، حةوالرقبة المجنَّ  ،وعدم كسب الوزن ،وشملت قصر القامة :الس ريري ةَّاتالت ظاهر  •

وانخفاض خط الشعر إلى جانب   ،والمرفق الأروح  ،وارتكاز آذان واطئ  ،وتباعد الحلمتين

 ، ةمعيَّ هات السَّ شوُّ والتَّ  ،رقوقصور الدَّ  ،ةوالكلويَّ  ،ةوالعصبيَّ  ،ةهات القلبيَّ وجود التشوُّ 

أحد ة تأخذ رات اسميَّ ، حيث اعتبرت جميعها متغي ِّ راسي  وصعوبة الأداء الد ِّ  ،ةوالبصريَّ 

 ( التَّظاهرلا يظهر لديها هذا   0لديها،  التَّظاهرنعم يظهر هذا  1قيمتين ) 

 

 

َّالإحصائي َّ .2 َّالمعالجة لإجراء الاختبارات  SPSS 25ة استخدمت الحزمة الإحصائيَّ َّة:مرحلة

 ة الآتية: الإحصائيَّ 

 

a)   استخدم اختبار كاي مربعchi-squared    رات الدراسة ة لتكرار متغي  سب المئويَّ لحساب الن

بغيَّة)الأنماط    ، النَّمط الص بغي  (، ولدراسة العلاقة بين مجموعتي  السَّريريَّة  ات التَّظاهرو  الص 

للتظاهر المدروس   ODD Ratioة تظاهر سريري من خلال حساب نسب الأرجحيَّ  وكل  

 وفق العلاقة: 

 

 

𝑜𝑑𝑑 𝑟𝑎𝑡𝑖𝑜 =
𝑎/𝑏

𝑐/𝑑
    (2-1 ) 
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العامة  الص بغيَّة الص يغةعند أفراد المجموعة الأولى )السَّريري   التَّظاهروجود  aحيث 

 لمتلازمة تورنر(. 

 

b  بغيَّة الص يغةعند أفراد المجموعة الأولى )السَّريري    التَّظاهرغياب العامة   الص 

 لمتلازمة تورنر(. 

 

c  يغ العند أفراد المجموعة الثانية ) السَّريري    التَّظاهروجود بغيَّةالص  الأخرى   ص 

 لمتلازمة تورنر(. 

 

d  بغيَّةعند أفراد المجموعة الثانية ) السَّريري    التَّظاهرغياب يغ الص  الأخرى   الص 

 لمتلازمة تورنر(. 

 

 

 

وفقاً لقيمة نسبة الأرجحية  النَّمط الص بغي  والسَّريري   التَّظاهرة الترابط بين نحدد قوَّ 

OR كالآتي ،: 

 

 

• OR=1 :لمتلازمة تورنر. النَّمط الص بغي  ليس مرتبطا بالسَّريري    التَّظاهر 
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• OR>1 :العام  النَّمط الص بغي  مرتبط بزيادة احتمال حدوث السَّريري    التَّظاهر

 لمتلازمة تورنر. 

 

• OR<1 :العام  النَّمط الص بغي  مرتبط بقلَّة احتمال حدوث   السَّريري   التَّظاهر

بغيَّةأي مرتبط بزيادة احتمال حدوث  يغ الص   الأخرى لمتلازمة تورنر.  الص 

 

 

 

b)   استخدم الانحدار اللوجستي  Logistic Regression  ذات  السَّريريَّة ات التَّظاهرلتحديد

يغ الص بغيَّةة إحصائياً مع تصنيف رابط الأكثر أهميَّ التَّ   لمتلازمة تورنر. الص 

 

 

 

حيث نقبل الفرضية    α=0.05الفرضيات المختبرة ثنائية الاتجاه عند مستوى دلالةاعتبرت 

ة( إذا كانت رات المدروسة ذات دلالة إحصائيَّ الفروقات بين المتغي ِّ  على أنَّ  البديلة )التي تنص  

 ة )تنص  ة العدميَّ ونقبل الفرضيَّ  p-value≤α=0.05لالة أي من مستوى الد   قيمة الاحتمال أقل  

 . α=0.05ة( إذا كانت قيمة الاحتمال أكبر من الفروقات ليست ذات أهمية إحصائيَّ  على أنَّ 

 

 

َّ
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َّتائج:الن ََّّ-خامسا"َّ

َّ

َّراسة:َّعينةَّالد  ََّّ-1

َّ

الآتية   نوويةالطفلة مصابة بمتلازمة تورنر، وقسمت إلى مجموعتين وفق الأنماط  23راسة شملت الد ِّ 

 (( : 1)الجدول )

 

a)  45ة العامَّ  الص بغيَّة الص يغةمجموعة,X0 مريضة(   14)  %60.8: شكلت هذه المجموعة نسبة

 .years 5.07±5.83 صت الإصابة بالمتلازمة عند عمرمن العينة المدروسة، وشُخ ِّ 

 

b)  يغ الص بغيَّة مجموعة مريضات(،   9)  ة من عينة الدراسةل النسبة المتبقيَّ شك ِّ الأخرى: وتُ  الص 

بغيَّةوتضم الأنماط  بنسبة  X الص بغي  و شذوذ  %4.5بنسبة X0 with mosaicism,45  الص 

صت الإصابة بمتلازمة  ، وشُخ ِّ %13بنسبة  Y-chromosome mosaicismو 21.7%

 . years 2.31±10.94تورنر عند عمر 

 

 

 

 

َّ
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َّلعينةَّالدراسة:ََّّالس ريري ةَّاتالت ظاهرَّ-2

َّ

فة من مرضى راسة المؤلَّ عند مجموعة الد    السَّريريَّة  ة للتظاهرات سب المئويَّ ( الن  1يظهر الشكل ) 

وتباعد الحلمتين   ،هور قصر القامة نسبة في الظ   السَّريريَّة ات التَّظاهرمتلازمة تورنر، حيث كانت أكثر 

الرقبة   ، ثمَّ %39.13، وارتكاز أذان واطئ بنسبة  %73.91عدم كسب الوزن بنسبة    ثمَّ ،  %82.61 بنسبة  

ة بنسبة  هات القلبيَّ شوُّ والتَّ  ،ةيليهما الوذمة اللمفاويَّ  ،%34.78بنسبة  ي الأداء المدرسي  وتدن ِّ  ،حةالمجنَّ 

  %17.39رق بنسب أقل )وقصور الدَّ  ،والمرفق الأروح ،ةهات الكلويَّ شوُّ ، وتظهر كل من التَّ 26.08%

 ة. والبصريَّ  ،ةمعيَّ والسَّ  ،ةهات العصبيَّ شوُّ رتيب(، وتغيب التَّ على التَّ  %4.34و  %13.04و

 

 

بغي ةَّالص يغةوفقاًَّلمجموعتيََّّالس ريري ةَّاتالت ظاهرَّ-3 َّرابطَّبينهما:َّوالت ََّّالص 

 

 

 Aراسة )المجموعة عند مجموعتي الد ِّ  السَّريريَّة ات التَّظاهرة سب المئويَّ الن   (2كل ) ظهر الشَّ يُ 

 الأخرى لمتلازمة تورنر(  الص يغ  Bوالمجموعة  ،ة لمتلازمة تورنرالعامَّ  الص يغة

 حيث كانت نسبها: 
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 َّ صت عند الولادة في حين كان تشخيص خ ِّ مريضة شُ   23/ 5تائج أننت النَّ بيَّ   شخيصَّعندَّالولادة:الت

صة عند الولادة للمريضات اللواتي  شخَّ فولة، وكانت الحالات المُ ة خلال مرحلة الط  الحالات المتبقيَّ 

يغةيملكن   . 14/ 5العامة فقط  الص 

 

 

 :َّالقامة يغ الص بغيَّةتظاهر سريري عند كل مرضى  يعدُّ  قصر (  Bالأخرى )المجموعة  الص 

( من مرضى  %71.43) 10/14( في حين يظهر قصر القامة عند %100لمتلازمة تورنر ) 

يغة  (.A)المجموعة  ة لمتلازمة تورنرالعامَّ  الص 

 

 

 :يشيع عدم كسب الوزن عند أفراد المجموعة    عدمَّكسبَّالوزنA    ( في  14/ 13)   %92.86بنسبة

 B (44.44% )حين تظهر على نحو أقل عند أفراد المجموعة 

 

 

 َّ حة بنسب متقاربة عند أفراد المجموعتين قبة المجنَّ تظهر الر   حة:رقبةَّمجنA  (35.71%)،  وB  

(33.33%.) 

 

 َّيظهر تباعد الحلمتين بنسب مرتفعة عند أفراد المجموعتين  الحلمتين:تباعدA (85.71%)  وB  

(77.78%.) 
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 َّ يظهر أفراد المجموعة ةوذمةَّلمفاوي :A  َّ(.14/6) %42.86ة بنسبة  فقط وذمة لمفاوي 

 

 :( عند أفراد المجموعة 14/6)  %42.86يظهر بنسبة ارتكازَّأذانَّواطئA ( 33.33وبنسبة% )

 . Bعند أفراد المجموعة 

 

 

 :يظهر المرفق الأروح عند أفراد المجموعة    مرفقَّأروحA    أي بنسبة    14فقط عند ثلاثة أفراد من

 (. %21.43منخفضة )

 

 

 :يظهر خط شعر منخفض بنسب قليلة عند أفراد المجموعتين  خطَّشعرَّمنخفضA  (35.71%  )

 . B (22.22%)و

 

 

 َّ هات كانت نسبة    هاتَّقلبية:َّتشو   B( و28.57%)   Aالقلبية منخفضة بين أفراد المجموعتين    التَّشوُّ

هات ، حيث كانت هذه (22.22%) هات مختلفة بينهم وهذه  التَّشوُّ :  Aعند أفراد المجموعة  التَّشوُّ

مع أبهر   وفوق صمامي   ،ق أبهر صمامي  وتضيُّ  ،ق أبهر صمامي مع أبهر ثنائي الوريقات تضيُّ 

هات ع أبهر، أما  وتوسُّ   PDAثنائي الوريقات  و وهما حالتان:    Bة لدى أفراد المجموعة  القلبيَّ   التَّشوُّ

 . صمامي   ق رئوي  ق برزخ أبهر وتضيُّ تضيُّ 

 

 



30 

 

 َّ هات : تغيب هذه ةةَّوبصري َّةَّوسمعي َّهاتَّعصبي َّتشو  عند جميع أفراد المجموعتين.  التَّشوُّ

 

 

 َّ هات كانت  ة:هاتَّكلوي َّتشو عة على حالة  موزَّ  Aة عند ثلاث حالات في المجموعة الكلويَّ  التَّشوُّ

فكان هناك حالة  B ا المجموعة وحالتين كلية نعل الفرس، أمَّ  ،درجة ثانية ثنائي استسقاء كلوي  

 .ثانية ثنائي واحدة بتشوه على شكل استسقاء كلوي درجة  

 

 

 :كان هناك حالة واحدة فقط قصور درق بين أفراد المجموعة   قصورَّدرقA . 

 

 

 :بين أفراد  ،(9/ 5)  %55.56أشيع بنسبة  كانت صعوبة الأداء المدرسي   صعوبةَّأداءَّمدرسي

 B (37.5%)  (3/8 .)مقارنة بنسبته بين أفراد المجموعة  Bالمجموعة 

 

 

 

 

تغيب  ،نوويةالالمشتركة ذات العلاقة بالأنماط   المراضة والتظاهرات السريريةتكرار (  2يبين الجدول )

هات  تائج حسب  راسة، ويمكن توصيف النَّ ة لدى مجموعتي الد  معيَّ والسَّ  ،ةوالبصريَّ  ،ةالعصبيَّ  التَّشوُّ

 لكل مجموعة بالآتي:  السَّريريَّة ات التَّظاهر
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بغي ةَّالص يغةذاتAََّّللمجموعةََّّالس ريري ةَّاتالت ظاهر -1 يشاهد التشخيص المبكر عند  العامة:َّالص 

 Yates’ correctedة ( وعلى نحو ذي دلالة إحصائيَّ %35.71بنسبة ) Aالولادة عند المجموعة 

test P=0.02 2χ  متعددة  سريريَّة مقارنة بالمجموعة الأخرى، وتظهر هذه المجموعة تظاهرات

ة أخرى لمتلازمة تورنر وهي: قصر القامة  مقارنة بمجموعة المرضى الذين يحملون صيغ صبغيَّ 

 ’Yatesة وهي نسبة ذات دلالة إحصائيَّ %42.86 (، وذمة لمفاوية بنسبة %71.34) بنسبة 

test P=0.045 2χcorrected  ارنة بالمجموعة مقB   التي لم تظهر لديها أي وذمة لمفاوية، وعدم

على نحو ذي    CI=0.005-0.693 %95ومجال ثقة  OR=16.12 كسب الوزن بنسبة أرجحية 

  OR=1.1حة الوزن بنسبة أرجحية ، والرقبة المجنَّ p-value=0.024<0.05ة دلالة إحصائيَّ 

ة، وتباعد حلمتين بنسبة أرجحية إحصائيَّ دون أي دلالة  CI=0.154-5.258%95 ومجال ثقة

OR=1.17 95ومجال ثقة%CI=0.067-5.111   َّة، وارتكاز أذان واطئ دون أي دلالة إحصائي

ومرفق   ة،دون أي دلالة إحصائيَّ CI=0.117-3.813%95 ومجال ثقة  OR=1.6بنسبة أرجحية 

وخط شعر منخفض بنسبة    test P=0.25 2χYates’ correctedحيث  %21.43أروح بنسبة 

هات ة، ودون أي دلالة إحصائيَّ   CI=0.076-3.488%95ومجال ثقة  OR=1.94أرجحية   التَّشوُّ

 ، ة دون أي دلالة إحصائيَّ  CI=0.101-5.035% 95ومجال ثقة  OR=1.4ة بنسبة أرجحية القلبيَّ 

ق  ق أبهر صمامي وتضيُّ تضيُّ  ع أبهر,, توسُّ PDAة مختلفة ) حالات تشوهات قلبيَّ  4حيث كان هناك 

وفوق صمامي مع أبهر ثنائي الوريقات( شخص اثنان منها )الأول والثالث( عند  ،أبهر صمامي  

هات الولادة، و دون  CI=0.04-5.256 %  95ومجال ثقة  OR=1.82الكلوية بنسبة أرجحية  التَّشوُّ

 ة. ي دلالة إحصائيَّ أ
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ََّّالس ريري ةَّاتالت ظاهرَّ-2َّ بغي ة)Bَّللمجموعة َّالص  ََّّالص يغ يشيع قصر القامة عند  الأخرى(:

سبة باختلاف  لارتباط هذه الن    ؛ةلكن دون دلالة إحصائيَّ   A% مقارنة بالمجموعة  100بنسبة    Bالمجموعة  

بغيَّة  يغ الص  ، ويظهر مرضى هذه المجموعة صعوبة أداء  Yates’ corrected χ2 test P=0.127الص 

 ة. ( دون أي دلالة احصائيَّ 0.069 -3.35=)CI% 95 ومجال ثقة OR=0.48ة مدرسي بنسبة أرجحيَّ 

 

 

 

َّالمناقشة:َّ-سادسا"َّ

َّ

الأطفال   مستشفىلدى مرضى تورنر في  السَّريريَّة للتظاهرات  مستقبلية أجريت دراسة راجعة

بغيَّة  الص يغةحالة تملك  14حالة منها  23راسة ، وشملت الد  سوريةجامعة دمشق في  -الجامعي   الص 

العامة لمتلازمة تورنر هم الأكثر   الص يغةمرضى  أي أنَّ الأخرى، الص يغ حالات  9و  ،العامة للمتلازمة

أشد من مرضى المتلازمة الذين يملكون صيغ أخرى   السَّريريَّة  ات التَّظاهرانتشاراً ويظهر لديهم 

بغيَّةب  السَّريريَّة ات التَّظاهرراسة إلى ربط للمتلازمة، وهدفت هذه الد ِّ  يغ الص   .للمتلازمة الص 

 

 رق الأوسط:  ومقارنتها مع دراستين أجريتا في دول منطقة الشَّ تائج  وفيما يأتي مناقشة النَّ 

   .الأطفال التابع لجامعة همدان في إيران مستشفىفي Razavi  et al,2019 دراسة 
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ابع لجامعة الملك سعود بن عبد العزيز في الأطفال التَّ  مستشفىفي  Al  alwan et al, 2014دراسة و

  .السعودية

 

 ات التَّظاهرلمتلازمة تورنر و نوويةالراسة والأنماط المقارنة على خصائص مجموعات الد ِّ وتتوزع 

 . السَّريريَّة

َّ

 

َّلمتلازمةَّتورنر:ََّّةنوويَّالوالأنماطََّّخصائصَّمجموعاتَّالدراسةَّ-1

َّ

  سورية -الأطفال في مدينة دمشق مستشفىصة بمتلازمة تورنر في شخَّ بلغ عدد الحالات المُ   

 Razavi et alحالة في حين بلغ عدد الحالات في دراسة   23( 2020-2013خلال ثمان سنوات )

 Al alwan، وكان عدد الحالات في دراسة 2017إلى  2001حالة خلال فترة امتدت من  57  2019

et al 2014  -52 بغيَّة ، وكانت نسبة توزع الأنماط 2010إلى  1983الة خلال فترة امتدت من ح   الص 

يغةلمرضى  %60.8مرتفعة  وهي نسبة مرتفعة  ،Monosomy: 45,Xالعامة لمتلازمة تورنر الص 

 والتي بلغت  Al alwan et al, 2014العامة للمتلازمة عند  الص يغةمقارنة بنسبة مرضى 

هات ، بالمقابل كانت تشوُّ %33.3التي بلغت نسبتهم  Razavi et al,2019ودراسة 31%

تفقاً بذلك مع عدد الحالات في دراسة لدى ثلاث حالات من مرضى المتلازمة مُ    Yanomaliesبغي  الص  

Razavi et al,2019  في حين كانت حالة واحدة في دراسةAl alwan et al, 2014   مع مراعاة

يغةلها هذه الحالات من نسبة الحالات ذات شك ِّ سبة التي تُ اختلاف الن   بغيَّة الص  يغة المختلفة عن  الص    الص 

 ة.العامَّ 
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َّلمتلازمةَّتورنر:ََّّةنوويَّالوالأنماطََّّالس ريري ةَّاتالت ظاهرَّ-2 

َّ

دة لكنها تختلف في شدة تظاهرها بين الأفراد اعتماداً حدَّ لمتلازمة تورنر مُ  السَّريريَّة الأعراض  تعد  

بغيَّةعلى صيغتهم   بغيَّة  الص يغةلذلك فيما يأتي مقارنة ارتباط    ؛الص  راسة بين الد    السَّريريَّة  ات التَّظاهرب  الص 

 : Al alwan et al, 2014و Razavi et al,2019  ة ودراستيالحاليَّ 

 

 

حتى عمر  (B)مجموعة  الأخرى لمتلازمة تورنر الص بغيَّةالص يغ ر تشخيص مرضى يتأخَّ  .1

10.94±2.31 years  َّرضى المجموعة لم اً رشخيص مبك ِّ في حين يكون التA   بسبب ارتباطها

هات شديدة مثل  سريريَّة بتظاهرات  صة عند الولادة، شخَّ ة عند الحالات المُ والكلويَّ  ،ةالقلبيَّ  التَّشوُّ

 ، ة مثل قصر القامةمهمَّ   سريريَّة  لظهور علامات   Bخيص في حالة المجموعة  شر التَّ ويعزى تأخُّ 

 Razavi et ودراستيشخيص ر في عمر التَّ أخُّ فق هذا التَّ ة، ويتَّ انويَّ وغياب علامات البلوغ الثَّ 

al,2019  و Al alwan et al, 2014 . 

 

 

َّالقامة: .2 لمرضى متلازمة تورنر بقصر القامة بنسبة  السَّريريَّة ات التَّظاهرسمت اتَّ  قصر

Al alwan et al, 2014  (84.61% ،) ( و78.9%)   Razavi et al,2019تتفق و  82.61%

 Al alwan etلمتلازمة تورنر لدى  Aمرضى المجموعة  في أنَّ يتجلَّى اختلاف  مع وجود 
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al, 2014 المقابل كان كل مرضى المجموعة جميعهم قصار القامة بB   راسة قصار في هذه الد

 القامة.

 

 

 

 

بنسبة   A (92.86%)رضى المجموعة عدم كسب الوزن عند مفق شيوع يتَّ  عدمَّكسبَّالوزن: .3

 Al alwanة ودراسة  ( على نحو ذي دلالة إحصائيَّ 44.44%)  Bأعلى من مرضى المجموعة  

et al, 2014  مرضى المجموعة  الوزن عند كل  حيث كان عدم كسبA  لدى   %86.1وبنسبة

ة في هذه العامَّ  الص يغةسب إلى ارتفاع نسبة مرضى عزى اختلاف الن  ، ويُ Bمرضى المجموعة 

 . Al alwan et al, 2014راسة مقارنة بدراسة الد  

 

 

َّاللمفا .4 ذات دلالة  %42.86ة بنسبة وذمة لمفاويَّ  A أظهر مرضى المجموعة ة:وي َّالوذمة

ً إحصائيَّ  حيث بلغت  Al alwan et al, 2014وهي أعلى من نسبة ظهورها في دراسة  ،ا

، وكانت حالة واحدة بوذمة   Bمرضى المجموعةعند    %8.3إلى جانب ظهورها بنسبة    37.5%

 . Razavi et al,2019ة في دراسة لمفاويَّ 
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هات .5 هات كانت نسبة  القلبية:َّالت شو    Aرضى المجموعة القلبية منخفضة عند م التَّشوُّ

يغة عند مرضى  %50مقارنة بنسبة  B  (22.22%)مرضى المجموعة ( و28.57%)   الص 

يغةلمرضى    %34.7، ونسبة  Al alwan et al, 2014العامة للمتلازمة في دراسة   العامة    الص 

 .  Razavi et al,2019في دراسة

 

 

هات .6 هات تغيب هذه  ة:ةَّوالبصري َّمعي َّالس ََّّالت شو  مرضى متلازمة تورنر في هذه  عند كل   التَّشوُّ

هات راسة بالمقابل تظهر الد ِّ  ة للمتلازمة  العامَّ  الص يغةعند مرضى  %50بنسبة ة معيَّ السَّ  التَّشوُّ

يغ  لدى مرضى    %44.4وبنسبة    Al alwan et al, 2014في دراسة    ، الأخرى للمتلازمةالص 

هات وتكون هذه  زمن، وكانت لديهم  والتهاب أذن وسطى مُ  ،مععلى هيئة عيوب في السَّ  التَّشوُّ

لمرضى   %8.3للمتلازمة و Aلمرضى اامجموعة  %25ة بنسب أقل )هات بصريَّ تشوُّ 

هات وكانت هذه ، (Bالمجموعة  هذه  Razavi et al,2019بصر، ولم تدرس  ل ومد  و  ح   التَّشوُّ

هات   .التَّشوُّ

 

 

 

هات كانت  ة:هاتَّكلوي َّتشو َّال .7 وبنسبة   Aعند مرضى المجموعة  %21.42ة بنسبة الكلويَّ  التَّشوُّ

في أن نسبة   Al alwan et al, 2014وهي تتفق ودراسة  Bلمرضى المجموعة  11.1%

هات  واحدة لمرضى  ه كلوي  ، وكانت حالة تشوُّ Bى المجموعة الكلوية أقل لدى مرض التَّشوُّ
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  أي أقل   Razavi et al,2019في دراسة  Bوثلاث حالات لمرضى المجموعة  Aالمجموعة 

 . %1من 

 

 

راسة في هذه الد    Aقصور درق بين مرضى المجموعة  كان هناك حالة واحدة فقط    درق:القصورََّّ .8

رق عند مرضى متلازمة تورنر وفقاً للمجموعات في حين كان هناك نسب متقاربة لقصور الد  

بغيَّة في دراسة  ،(Bلمرضى المجموعة  %27.8و Aعند مرضى المجموعة  %18.8)  الص 

Al alwan et al, 2014 تفق ودراسة  ، وتRazavi et al,2019   َّرق في عدم ارتباط قصور الد

يغ ب  .ة لمتلازمة تورنرالوراثيَّ الص 

 

 

A   (37.5%  )رضى المجموعة  بين م  نسبة صعوبة الأداء المدرسي    تقل    :صعوبةَّأداءَّمدرسي َّ .9

 Razavi etفي  راسي  ، ولم تدرس صعوبة الأداء الد ِّ B 55.56%بمرضى المجموعة  مقارنةً 

al,2019 أوAl alwan et al, 2014 . 

َّ

َّ

َّ

َّ

َّ
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َّالخلاصة:َّ-سابعا"َّ

َّ

َّ

َّة إلى: راسة الحاليَّ لت الد ِّ توصَّ 

ََّّ

عدم كسب الوزن  فياً إحصائيَّ  دال   لمتلازمة تورنر على نحو   الص بغيَّةر تغيرات الأنماط تؤث ِّ  ✓

الحالات المشكوك بها   لكل  الص بغي  ي حر ِّ ة وقصر القامة لذلك يوصى بالتَّ والوذمات اللمفاويَّ 

 راً ومتابعتها. ة المناسبة مبك  ة العلاجيَّ رة لتصميم الخطَّ ة مبك ِّ لمتلازمة تورنر في مراحل عمريَّ 

 

ب  بعة مما يتطلَّ ة المتَّ بيَّ ر ملحوظ في تشخيص متلازمة تورنر في ظل الممارسات الط  هناك تأخُّ  ✓

ضرورة توجيه أهل الفتيات القصيرات اللواتي لا يكسبن الوزن ولديهن وذمة لمفاوية إلى  

من   السَّريريَّة لمساعدة المريضة على الاستفادة ؛رةة مبك ِّ ة في مراحل عمريَّ بيَّ عاية الط  الر ِّ 

 رة.المتابعة والعلاجات المتوف ِّ 

 

يشكل قصر القامة عرض ثابت في متلازمة تورنر لذلك يجب أخذه بعين الاعتبار وإجراء كل  ✓

َّالاستقصاءات اللازمة.

َّ

َّ

َّ
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راسة َّالفصلَّالثالث:َّسلبي اتَّالد  

 : فية حاليَّ راسة التظهر جوانب القصور في الد ِّ 

 

  ِّ ة التي قد تحتوي على بيانات  بيَّ ت الط  جلاَّ اجعة الذي يعتمد على مراجعة الس ِّ راسة الرَّ أسلوب الد

 . مفقودة أو غير مكتملة

 

 

  ِّ في جامعة دمشق رغم   الأطفال الجامعي   مستشفىي واحد وهو راسة على مركز طب ِّ اقتصار الد

ة لمرضى متلازمة تورنر  سب الحقيقيَّ ه لا يعكس الن   أنَّ في العاصمة دمشق إلاَّ   رئيسي    مستشفىه  أنَّ 

 . سوريةفي 

 

 

  للمتلازمة مثل هشاشة   السَّريريَّة ات التَّظاهروعدم دراسة بعض  ،صغر حجم العينة المدروسة

البيانات ر هذه وغيرها بسبب عدم توفُّ ونتائج معالجة قصر القامة  ،ةالعظام والمشاكل الهضميَّ 

 . هلة, وعدم متابعة الأبيَّ ت الط  جلا  في الس ِّ 

 

   عدم إمكانية إجراء |إيكو قلب, عمر عظمي, تخطيط سمع حسي عصبي لكل المرضى رغم

 أهمية هذه الاختبارات.
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ابع:َّالت وصيات َّالفصلَّالر 

َّ

لمرضى    السَّريريَّة  ات التَّظاهر  كل    وليةى البلوغ وشم راسة على عينة أوسع مع المتابعة حتَّ الد ِّ   تعدُّ  ▪

هي  وتأثير العلاج في قصر القامة وقصور الأقناد  ،السَّريريَّة مع المتابعة متلازمة تورنر 

 الاستمرار الأفضل لهذا البحث.

 

 

 

 ، ر لهذه المتلازمةيص المبك ِّ خ شة التَّ وجيه نحو أهميَّ والتَّ  ،ة اللازمةإيلاء هذه المتلازمة الأهميَّ  ▪

ة اللازمة والتي لاحظنا  عاعيَّ والشُّ  ،ةوالمخبريَّ   ،السَّريريَّة جراء الفحوصات إة أكيد على أهميَّ والتَّ 

 كبير في اجرائها. ال  د إهمووج

 

 

 

 ة للمرضى بكافة البيانات مع تسهيل الوصول إليها.بيَّ ت الط  جلاَّ ضرورة إغناء الس ِّ  ▪

 

ضرورة توفر الصيغة الصبغية في مستشفانا بغية التشخيص المبكر, مع إمكانية إجراء ايكو  ▪

 قلب, عمر عظمي, تخطيط سمع حسي عصبي لكل المرضى .

 

 

 . ةوريَّ توجيه الأهل بضرورة المتابعة الدَّ  ▪
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َّجداول:َّالخامسالفصلَّال

 

 

َّ:َّالأنماطَّالصبغيةَّلمجموعتيَّالدراسة.(1الجدولَّ)

َّ

َّ

رمز 

 المجموعة
 الصيغة الصبغية التصنيف الصبغي

العدد )النسبة  

 المئوية(

المجموعة 

A 
45,X 45,X0 (60,8%)14 

المجموعة 

B 

45,X with 

mosaicism 

45X/46XXor X,45\47XXX or 45X 

mosaics with the X chromosome 

anomalies 

(4,5%)1 

X chromosome 

anomalies 

Isochromosome Xq( 46,X,i(X)q)  

(21,7%)5 

 

Ring chromosome X : 

46,X,r(X)/45XO 

Deletions Xp or Xq: 

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

Y-chromosome 

mosaicism 
46,XY/45,X (13%3)3 
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َّالإحصائي ةَّلها:َّالت ظاهراتَّالس ريري ةَّلمجموعتيَّالد راسةَّوالن سبَّ(2الجدولَّ)

َّ

َّ

 وجهَّالمقارنة

المجموعةََّّ

A 

المجموعةََّّ

B 

 نسبةَّالأرجحيةَّ)مجالَّالثقة(

قيمةَّاحتمالَّ

wald 

 n(%) n(%)َّ OR(95%CI) p-value الت ظاهراتَّالس ريري ة

 (100)9 (64.29)9 لا التشخيصَّعندَّالولادة

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (35.71)5 نعم

 (0)0 (28.57)4 لا قصرَّالقامة

 لا يمكن حسابه

 (100)9 (71.43)10 نعم

 0.024     عدمَّكسبَّوزن

  1 (55.56)5 (7.14)1 لا

  16.12(1.44-183.09)  (44.44)4 (92.86)13 نعم

 0.907     رقبةَّمجنحة

  1 (66.67)6 (64.29)9 لا

  (6.49-0.19)1.1 (33.33)3 (35.71)5 نعم

 0.626     تباعدَّحلمتين

  1 (22.22)2 (14.29)2 لا

  (15.019-0.196)1.17 (77.78)7 (85.71)12 نعم

 (100)9 (57.14)8 لا وذمةَّلمفاوية

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (42.86)6 نعم

 0.649     ارتكازَّاذانَّواطئ

  1 (66.67)6 (57.14)8 لا

  (8.57-0.26)1.6 (33.33)3 (42.86)6 نعم

 (100)9 (78.57)11 لا مرفقَّأروح

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (21.43)3 نعم
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 0.469     خطَّشعرَّمنخفض

  1 (77.78)7 (64.29)9 لا

  (8.57-0.28)1.94 (22.22)2 (35.71)5 نعم

 0.736     تشوهاتَّقلبية

  1 (77.78)7 (71.43)10 لا

  (9.86-0.19)1.4 (22.22)2 (28.57)4 نعم

 (100)9 (100)14 لا تشوهاتَّعصبية

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (0)0 نعم

 0.531     تشوهاتَّكلوية

  1 (88.89)8 (78.57)11 لا

  (25.02-019)1.82 (11.11)1 (21.43)3 نعم

 (100)9 (92.86)13 لا قصورَّالدرق

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (7.14)1 نعم

 (100)9 (100)14 لا تشوهَّسمعي

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (0)0 نعم

 (100)9 (100)14 لا تشوهَّبصري

 لا يمكن حسابه

 (0)0 (0)0 نعم

 0.45     صعوبةَّأداءَّمدرسي*َّ

  1 (44.44)4 (62.5)5 لا

  (3.35-0.069)0.48 (55.56)5 (37.5)3 نعم

 * حسبت بعد إلغاء من عمرهم أقل من ست سنوات 

َّ

َّ

َّ
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َّملحق:َّاللسادسالفصلَّا

َّ

َّ

َّ

َّ

 

 

َّ

َّالن سبةَّالمئوي ةَّللتظاهراتَّالس ريري ةَّعندَّالعينةَّالمدروسةَّ(:1َّالشكلَّ)

 

 

82,6

73.91304348

34.7826087

82,6

26

39.13043478

13.04347826

30.43478261

26

0

18

4,4

0

0

34.78

0102030405060708090100

القامة_قصر

وزن_كسب_عدم

مجنحة_رقبة

حلمتين_تباعد

لمفاوية_وذمة

واطئ_اذان_ارتكاز

أروح_مرفق

منخفض_شعر_خط

قلبية _تشوهات

عصبية_تشوهات

كلوية_تشوهات

الدرق_قصور

سمعي_تشوه

بصري_تشوه

مدرسي_أداء_صعوبة

%النسبة المئوية للتظاهرات السريرية المدروسة عند المصابات بمتلازمة تورنر

ية
ير

سر
 ال

ت
را

اه
ظ
لت
ا
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َّ

َّ

ة2َّالشكلَّ) يغةَّالعام  بغي ةَّلمتلازمةَّتورنرَّ)الص  والص يغAََّّ(:َّالن سبةَّالمئوي ةَّللتظاهراتَّالس ريري ةَّوفقاًَّللأنماطَّالص 

َّ(.Bالأخرىَّ

 

35.71428571

71,4

92,8

35.71428571

85,7

42,8

42,2

21,4

35.71428571

28,5

0

21,4

7,

0

0

37.5

0

100

44,4

33.33333333

77,7

0

0

22,2

22

0

11,11

0

0

0

55,5

020406080100

التشخيص عند الولادة

القامة_قصر

وزن_كسب_عدم

مجنحة_رقبة

حلمتين_تباعد

لمفاوية_وذمة

واطئ_اذان_ارتكاز

أروح_مرفق

منخفض_شعر_خط

قلبية _تشوهات

عصبية_تشوهات

كلوية_تشوهات

الدرق_قصور

سمعي_تشوه

بصري_تشوه

مدرسي_أداء_صعوبة

ية
ير

سر
 ال

ت
را

اه
ظ
لت
ا

(الصيغ الأخرى) Bالمجموعة  (الصيغة العامة) Aالمجموعة 
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Karyotype-phenotype association in patientsَّ

with Turner Syndromeَّ

in University  Children  Hospitalَّ

 

 

Abstractَّ

َّ

َّ

َّ

Background: Turner syndrome (TS) is a common genetic disorder caused by 

abnormalities on the X chromosome.  

Objective of the research : Study the extent of the association  between the 

karyotype and the phenotype in a sample of Syrian children with Turner 

syndrome at the University Children's Hospital in Damascus.   

Methods: We studied females diagnosed with TS at  University Children 

Hospital in Damascus between 2013 and 2020. Patients were classified based 

upon karyotype into females with classical monosomy 45,X (group A) and 

females with other X chromosome abnormalities (mosaic 45,X/46,XX, 

Xqisochromosomes, Xp or Xq deletion) (group B). Clinical features of the 

two groups were analyzed . 

Results: The study included  23 patients, 14 patients (60.8%) were diagnosed 

with 45 monosomy, X abnormalities and the rest with other X abnormalities.  

Only 5 patients (35,7%) were diagnosed in infancy and the remainder during 

or after childhood.  Short stature was overall in Group B versus 71.4% in 

Group A.  He suffered from difficulty in school performance 3 (37.5%) in 

group A compared with (55.5%) in group B (P = 0.45).  Cardiovascular 

abnormalities were higher in group A (p = 0.73).  Renal defects were 

(21.43%) in group A compared to (11.11%), while neurological, auditory and 

visual abnormalities were absent in both groups. 

Conclusion: This study suggests that karyotype differences may affect the 

phenotype of TS. Therefore, chromosomal analysis of all suspected cases of 

Turner syndrome should be performed immediately in childhood in order to 

design an appropriate management plan early in life . 

Keywords: Turner Syndrome, phenotype, genotype. 

 



57 

 

Syrian Arab Republicَّ

Ministry of Higher Education 

And Scientific Research 

Damascus University-College of Human Medicine-Children sectionَّ

 

Karyotype-phenotype association in patientsَّ

with Turner Syndromeَّ

in University  Children  Hospitalَّ

َّ

(Scientific research submitted to get a postgradute certificate in 

pediatrics)َّ

Prepared by Dr.Claude Jajan Al-Thammer 

Under the supervision of proffessor:                             Headed by Prof: 

Dr.Assad Ibrahim                                                           Lina Khory 

َّهـ1442ََََََََََََََََََََََََََََََََََََََّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّّ\َّم2021ََّّ


