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Patogeneza zespolu Bonnevie-Ullrich-Turner-Albright
w Swietle spostrzeganego przypadku

Ilatorenez cuuapoma Bonnevie-Ullrich-Turner-Albright B cmere
OIMCAHHOrO CJIydas

The Pathogenesis of the Bonnevie-Ullrich-Turner-Albright
Syndrome, on the Strength of Observed Case

W r. 1950 Ullrich (40) wykazal, ze zesp6l! wad rozwojowych u dzieci,
opublikowany przez niego w roku 1930, jako status Bonnevie-Ullrich (39), jest
identyczny z opisanym przez Turnera w r. 1938 u dorostych (38). W r. 1942
Albright (cyt. wg 34) zwrécil uwage na wystepowanie cech hipogonadyzmu
hipergonadotropinowego u osobnikéw z cechami zespoiu Bonnevie-Ullrich-Turnera.
Stad uzasadnione jest uzywane przez nas okre§lenie: zespét Bonnevie-Ullrich-
Turner-Albrighta (B.U.T.A.). Jeden z ogloszonych ostatnio przypadkéw Dra-
kowej i Burdzinskiej (6) dotyczacy 7-letniej dziewczynki z ,picig chro-
mosomalng meska” jest typowym przykiadem chromatyno-ujemnego zespoiu
B.U.T.A. Pojecie chromatyno-ujemnosci wprowadzili w roku 1954 Polani
z wsp. (28) oraz Wilkins z wsp. (46). Autorzy ci stwierdzili, ze jadra komérek
nablonkowych u chorych z zespolem Turnera nie zawieraja charakterystycz-
nego dla plei zenskiej brzeznie polozonego cialka chromatynowego Barra
(czyli s ,,chromatyno-ujemne”). W dalszych badaniach okazalo sie, ze cze§¢ przy-
padkéw tego zespolu jest chromatyno-dodatnia. Lenz (25) zebral z piSmien-
nictwa 821 przypadkéw tego zespolu i stwierdzil, ze 647 z nich bylo chromatyno-
ujemnych, a 174 chromatyno-dodatnie (stosunek 3,7:1). Uwzgledniajac tylko 91
przypadkoéw z pletwistoScia szyi (pterygium colli), odsetek chromatyno-dodatnich
okazal si¢ znacznie mniejszy (81 chromatyno-ujemnych, 10 chromatyno-dodatnich,
czyli stosunek 8,1:1). Grumbach z wsp. (15) wysuneli przypuszczenie, Ze
osobnicy z chromatyno-ujemnym zespolem B.U.T.A. i fenotypem Zenskim maja
ple¢ genetyczng meska. W nastepstwie zniszczenia gonad we wczesnym okresie
Zzycia embrionalnego drogi plciowe oraz zewnetrzne narzady plciowe rozwinely
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sie u nich w kierunku zenskim. Hipoteza ta zostala oparta na doswiadczeniach
Josta (18) wykonanych na zarodkach kroéliczych. Usuniecie gonad u ploda
meskiego przed 20 dniem zycia embrionalnego, tzn. przed poczatkiem réznico-
wania zawigzkéw przewodow plciowych, -powoduje rozwdj 4 dojrzewanie prze-
wodow Miillera z wytworzeniem jajowodoéw, macicy i pochwy oraz zanik prze-
wodéw Wolffa. Natomiast u plodéw zdeterminowanych w kierunku zenskim,
niezaleznie od okresu, w ktérym wykonano gonadektomie, rozwé6j zawigzkéw
przewodow plciowych przebiega zawsze w kierunku zedskim. W $wietle tej hipo-
tezy za pewng odmiane oryginalnego zespolu B.U.T. A. mozna uwazaé¢ przypadki
dotyczace osobnikéw z fenotypem meskim, u ktérych nie nastgpilo zupelne zni-
szczenie gonad.

Poglady na patogeneze zespolu B.U.T.A. ulegly zmianie przed 2 laty, gdy
Ford z wsp. (10) wykazal u osobnikéw z fenotypem zenskim brak ,ednego chreo-
mosomu plciowego, czyli kariotyp XO. Prawdopodobnie w zwigzku z ,non
disjunctio” w okresie matczynej lub ojcowskiej gametogenezy zaptodnione jajo
jest pozbawione albo chromosomu Y, albo drugiego chromosomu X. Powstale
z podzialu wszystkie komérki potomne bedg przedstawialy ten sam kariotyp XO.
Badanie chromatyny plciowej w jadrach komorek somatycznych wykaze brak
ciatka Barra, czyli chromatyno-ujemnosé. Je§li jednak zjawisko ,nmon disjunctio”
wystapi we wczesnych stadiach dzielenia sie zaplodnionego jaja (segmentatio) po-
wstang typy komoérek o niejednakowym kariogramie. Niektére z nich beds za-
wieraly pelny garnitur chromosoméw plciowych, lub nawet ich nadmiar (jak np.
w zespole Klinefeltera kariotyp XXY lub nawet XXXY), inne wykaig
ukiad XO. W 2 opisanych przez Forda (cyt. wg 25) chromatyno-dodatnich
przypadkach zespolu B.U.T.A. niektére komorki szpiku zawieraty 45 chromo-
soméw z jednym tylko chromosomem X, inne za$§ 46 chromosomoéw, w tym 2 chro-
mosomy X. Analiza kariogramoéw w hodowlach tkanek moze tlumaczy¢ rozbiez-
no$¢ miedzy wynikami badan chromatyny piciowej w krwi obwodowej, a uzyska-
nymi w rozmazach blony §luzowej jamy ustnej lub w preparatach nablonka skory.
Jacobs 2z wsp. (17) opublikowal przypadek, w ktérym obraz krwi byt chro-
matyno-ujemny, a jadra komérek blony Sluzowej jamy ustnej zawieraly pojedyn-
cze, a nawet podwdjne ciatka chromatynowe Barra. Podobna mozaika chro-
matynowa zostala opisana przez Kosenowa (21) orazprzez Sachsa i Krima
(cyt. wg 25). W badaniach jednego z nas (G) stwierdzono roéwniez rozbieznosé¢
w wynikach uzyskanych metodg Davidsona i Smitha w krwi obwodowej
oraz Ludwiga i Klingera w rozmazach blony $luzowe] jamy ustnej
w zespole B.U.T.A. oraz w innych stanach prawdziwego i rzekomego oboj-
nactwa (11, 12, 13).

Zesp6t B.U.T.A, i dysgenezja gonad nie sa synonimami, jak wynikaloby
to z doniesien niektorych autoréow (3, 29, 32, 35, 36, 44). Szczatkowe gonady moga
wystapi¢ takzZe niezaleznie od typowych cech tego zespolu (25). W przypadkach
takich nie stwierdza sie karlowato$ci oraz innych wad rozwojowych. Chromatyna
piciowa moze byé dodatnia lub ujemna, np. w obserwowanym przez nas przy-
padku (14) byla ujemna. Tego rodzaju przypadki s3 uwarunkowane prawdo-
podobnie autosomalnym genem recesywnym (9, 19, 27, 41, 42).

OPIS PRZYPADKU

Chora S. L., lat 11, pozostaje w obserwacji Kliniki Dzieciecej oraz Poradni
Endokrynoldgicznej od 25VI1959 r. (nr karty chorobowej dziecka 171170/2049),
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precikowatych nie ma podstawy do rozpoznania plci chromatynowej
zenskiej, czyli chromatyno-dodatnosci.

Badanie ginekologiczne: srom w stosunku do wieku
hipoplastyczny. Wargi sromowe wieksze i mniejsze niedorozwiniete.
Badaniem per rectum stwierdza si¢ w linii Srodkowej miednicy matej
podluzne zgrubienie, ktérego mie moina dokladnie zidentyfikowaé. Go-
nady miebadalne. Rozmaz cytologiczny z pochwy — obfita proliferacja
nablonkéw o znamionach wplywow androgenowych. Cytoplazma na-
blonka jest bardzo cienka i podlega latwo czynnikom cytolizujgcym,
stad obecne liczne skupienia ,,golych” jader komérkowych. Ponadto
komoérki tego nablonka majg niejednakows wielkos$¢ i nie sg bynajmniej
podobne do nablonkéw atroficznych, lecz przedstawiajg raczej obraz
nablonka s$luzowki, ktéra nie okazuje wplywoéw hormonalnych charak-
terystycznych dla 11-letniego osobnika plci zenskiej.
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Ryc. 9. Schematyczne przedstawienie stanu w obrebie miednicy malej
po otwarciu jamy brzuszne]
Diagram of the condition in the region of the true pelvis on laparotomy

Laparotomia (ryc. 8, 9): male ciecle w linii $rodkowej pod-
brzusza. W linii $rodkowej wiezadla szerokiego stwierdza sie nieznaczne
podluzne zgrubienie, ktére przypomina niedorozwinietg macice. Zgru-
bienie to konczy sie tworem, ktérvy moégilby odpowiadaé szczatkowej
szyjce. W bocznej czesci wiezadla szerokiego stwierdza sie jajowody
z otwartym ujsciem brzusznym i szczgtkowymi strzepkami jajowodo-
wymi. Przebieg jajowodow krety. W miejscu jajnikdw widoczne 2 cien-
kie bialawe blaszki, ktére odpowiadajg szczatkowym jajnikom. Poza
tym stosunki w miednicy malej nie odbiegaja od normy. W sposob
typowy zresekowano prawe przydatki, rane speritonizowano, jame
brzuszng zamknieto warstwowo na glucho. Na skére nalozono klamerki.
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zwyrodnieniowe 1 wady rozwojowe, kiére dotycza zaréwno tkanek soma-
tycznych, jak i marzadu plciowego.

Do najbardziej typowych nalezg: znaczne op6Znienie wzrostu, ktére
w braku innych objawéw malezy roznicowa¢ z karlowatosciag przysad-
kowg oraz o innej ebiologii, jak niedoczynnos¢ tarczycy, kretynizm,
krzywica nerkowa; niska krepa budowa ciala z tarczowatg klatka pier-
siowa, pletwistoéé szyi jako najbardziej charakterystyczny wyraz ,luz-
nej skory” (cutis laxa), szeroko rozstawione, niewyksztalcone, a nawet
wglebione brodawki sutkowe, kos§lawos¢ lokci oraz niedorozwdj warg
sromowych. Stwierdzenie wymienionych objawoéw jest dostepne dla
kazdego lekarza, ktéry umie patrze¢ i do 1938 r. wystarczalo do usta-
lenia rozpoznania ,,status Bonnevie-Ullrich”. Wykonane w naszym przy-
padku badania umozliwily wykrycie — niedostepnych bezposredniemu
oglgdaniu — zmian ocznych (nadwzroczno§¢ oraz drobne zlogi barwnika
w okolicy plamek zéttych), zmian kostnych w lewym stawie biodrowym
o typie osteochondrosis deformans coxae iuvenilis Perthesa (nie
opisywanym w tym zespole, jak wynika z dostepnych nam danych
z piSmiennictwa polskiego) oraz w kregostupie (rozszczep wostatniego
kregu ledzwiowege 1 dwu pierwszych krzyzowych) i zmian w narzadzie
moczowym stwierdzonych urografig dozylng (pommiejszenie cienia nerki
prawej wraz ze zmiang polozenia oraz podwdjng miedniczkg po stronie
lewej). Narzad plciowy w maszym przypadku zostal przebadany meto-
dami poSrednimi oraz bezposrednimi. Niedorozw6j warg sromowych
wigkszych 1 mniejszych oraz przerost lechtaczki pozwalal przypuszczaé
upofledzenie czynnosci gonad i zmuszal do rézinicowania z rzekomym
obojnactwem meskim wzglednie z feminizacjg jgdrowa. W badaniu
przez odbytnice stwierdzono w linii $rodkowej miednicy matej podtuzne
zgrubienie. Badanie cytologiczne pochwy wykazalo obraz nietypowy
dla $luzéwki 1l-letniego dziecka plei zenskiej: obfitg proliferacje na-
btonka o znamionach wplywéw androgencwych. Badania hormonalne
moczu wykazaly: prawidlowy poziom 17-ketosteryddéw, nieznaczne ilosci
dwu mniej aktywnych frakeji estrogenowych (estron 8 j. m., estriol
11 j. m./24 h) oraz bardzo wysoki poziom gonadotropin (65 j. m./24 h).
Ten wynik badania wskazuje ma hipogonadyzm hipergonadotropinowy.
Dopiero operacyjne otwarcie jamy brzusznej i dokladne badenia histo-
logiczne prawych przydatkow dostarczyty bardzo interesujacych danych
dla poznania stopnia uszkodzenia gonad i wyjaénily niektére dokonane
juz uprzednio w tym przypadku spostrzezenia. Jak wynika z ryc. 8 i 9
najlepiej s’oosun‘kowo, rozwiniete byly jajowody, macica przedstawiata
znaczny niedorozwo6j, a w miejscu jajnikéw widoczne byly 2 wydtuzone
cienkie bialawe blaszki. Analiza histclogiczna seryjnych skrawkéw nie
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spermatogonii i skapej iloSei komoérek interstycjalnych. Autorzy ci jed-
nak zastrzegajg sie, ze mozaike chromosomalnag wykluczaja jedynie na
podstawie jednoznacznego kariotypu komorek szpiku. Komérki innych
tkanek mie byly badane.

Badania histologiczne gonad w zespole B.U.T. A. wykonywane byly
u chorych w roznym wieku. Zwraca uwage do$¢ duze podobienstwo
opisywanych obrazéw, np. Sacrez z wsp. (31) opisuje podobne do
stwierdzonych w naszym przypadku zmiany histologiczne u 15-letniej
pacjentki.

Laparotomia i badania histologiczne, wykonane u chorych z zespo-
tem B.U.T. A. w roznym wieku po okresie dojrzewania odstaniaty obraz
zblizony do opisanego w mnaszym przypadku. Potwierdza to przypu-
szczenie wysuniete przez jednego z nas (G.) w poprzedniej pracy, ze
gonada uszkodzona we wczesnym okresie zycia plodowego nie wykazuje
daznoéci rozwojowej, a nawet moze ulega¢ zanikowi (14). Zaburzenia
rozwojowe opisane w naszym przypadku stanowig tylko czes¢ tych,
ktére roézni autorzy w réznych przypadkach wymieniali (2, 4, 7, 24,
26, 32, 33, 35, 38, 39, 40). Odwrotnie — w wielu przypadkach zespoiu
B.U.T. A. nie podawano objawéw, ktére obserwowaliSmy w naszym
przypadku. Pletwisto$¢ szyi, uwazana za jeden z najbardziej typowych
objawéw tego zespolu, nie wystepowala w pewnej czesci przypadkéw
Lissera, Grumbacha i Wilkinsa (cyt. wg 33) oraz Ro-
binsona z wsp. (30). O przeroScie techtaczki wspominajg Ehren-
feldt i Bromberg (8), Van Wyck (43), Drakowa i Bur-
dzinska (6). Tylko w naszym przypadku objaw ten powigzano przy-
ezynowo z obecnosScia w badaniu histologicznym jajnika, komoérek ty-
powych dla gruczolu S$rédmiazszowego. Hipergonadotropinuria obser-
wowana w wiekszosci przypadkéw zespotu B. U.T. A. nie byla stwier-
dzona w przypadku Bittel - Dobrzynskiej (2) i w jednym
z przypadkdow Wergera i wsp. (44). Zesp6l B.U.T. A. moze lgczyc
sie z innymi zespolami chorobowymi, jak np. Jaffe - Lichten-
stein (osteofibromatosis cystica) (44), lub mongolizmu 1 niebieskich
twardowek (33).

Bogactwo obrazu klinicznego zaburzen rozwojowych, ich rodzaj,
zmienne nasilenie, mozliwo$¢ wystepowania w réznych zestawieniach,
wskazujg ma to, ze ich etiopatogeneza jest nieco odmienna od etiopato-
genezy samej dysgenezji gonad, z ktéorg do$¢ czesto sie lgczg, aczkol-
wiek nie sg one warunkiem mnieodzownym dla ujawnienia sie dysgenezji
gonad. Patogeneza poszczegdlnych objawdéw zespolu Turnera, zwla-
szcza za$§ pletwistosci szyi, byla juz wielokrotnie dyskutowana w pis-
miennictwie obcym i polskim ma marginesie opisywanych przypadkéow.
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Dlatego tez pomijamy w naszych rozwazaniach postawiong przez Bon-
nevie i Ullricha oraz wielokrotnie powtarzang hipoteze o za-
burzeniach w kraZeniu plynu moézgowo-rdzeniowego. Zwrécimy mnato-
miast uwage na przyczyny bardziej madrzedne, dyskutowane w ostat-
nich kilku latach. 13 wymienianych przez Lenza (25) i 5 przez
Steikera z wsp. (34) przypadkow zespotu B.U.T.A. u osobnikéw
z genotypem meskim dowodzi, ze brak chromosomu Y nie jest ko-
niecznym warunkiem dla dysgenezji gonad. By¢ mozZe, ze mutacja
genowa w tym chromosomie moze dawa¢ podobny obraz kliniczny, jak
przy kompletnym braku chromosomu Y, ktéry stwierdza sie w chro-
matyno-ujemnych zespotach B.U.T.A. Wystepowanie rodzinne dysge-
nezji gonad niezaleznie od typowych cech zespolu B.U.T. A. u osobni-
koéw z genotypem meskim lub zeAskim pozwala wysnué przypuszczenie,
ze czysta dysgenezja gonad jest uwarunkowana raczej genem recesyw-
nym, znajdujgcym sie w obrebie jednego z autosomow.

Brak danych z piémiennictwa odnoénie wystepowania wad rozwe-
jowych typowych dla zespolu B.U.T.A. przy prawidlowej budowie
histologicznej gonad. Wydaje sie wiec, ze chromosom Y oprécz funkcji
determinujgcej i pobudzajacej rozwoéj cze$ci rdzennej pragonady w kie-
runku jader, ma réwniez inne wlasciwo$oi morfogenetyczne; jego brak
lub zmutowanie moze uposledza¢ wzrost i prawidlowy rozwdj soma-
tyczny. Za takim przypuszczeniem mogloby réwniez przemawiaé to, ze
nie opisano dotad typowego zespolu objawéw B.U.T.A. u osobnikow
z jednolits we wszystkich badanych komoérkach somatycznych plcia
chromatynowsa Zenskg i prawidlowym kariogramem o 46 chromosomach
z 2 chromosomami X. W przypadkach tych zawsze wykazywano roz-
bieznos¢ w wynikach badan plci chromatynowej w réznych komoérkach
somatycznych oraz mozaike chromosomalng w komorkach hodowli roz-
nych tkanek. Nalezy przypuszczaé, zZe dalsze badania kariogramow
w przypadkach zespotlu B.U.T.A. o zmiennej kombinacji somatycz-
nych wad rozwojowych, lgcznie z dokladng analizg histologiczng gomad,
dostarczag dalszych dowodow dla wyjasnienia wzajemnego powigzania
uszkodzenia gonad i uszkodzen roéznych tkanek somatycznych.

Badania nasze nie s3 wprawdzie pierwsze na ten temat w pismien-
nictwie polskim, sa jednak pierwsze, w ktéorych wykonano szeroki
zakres badan. Nawet w przypadkach opisywanych przez autoréw za-
granicznych nie wykonano — jak wynika z dostepnych nam danych —
badan cytologicznych nablonka pochwy u 11-letniego dziecka. Nie wy-
konano réwniez u dzieci przed okresem dojrzewania badan histologicz-
nych gonad i przydatkéw. Za$ badania hormonalne w znanych nam
przypadkach ograniczaly sie tylko do 17-ketosterydow i gonadotropin.
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W naszym przypadku zostaly one uzupelnione badaniami frakecji estro-
genowych, pregnandiolu i pregnantriolu. W badaniach histologicznych
i cytologicznych zwrdciliSmy uwage na obecno$¢ komérek z grupy two-
row heteroseksualnych, do$¢ dobrze zachowanych we wnece szczgtko-
wego jajnika oraz ich wplyw nie réznigcy sie od typowego dzialania
androgennego. Zmniejszone wydalanie frakcji estrogenowych oraz pre-
gnandiolu i pregnantriolu pozwala przyja¢ lgcznie z innymi badaniami
biochemicznymi krwi i moczu, ze w maszym przypadku czynno§¢ kory
nadnerczy nie odbiegala od mormy, co potwierdzaloby nasze przypu-
szczenie, ze obecno§¢ pewnych cech typowych dla osobnika meskiego,
zalezala tylko od wspomnianych tworéw ekstragonadalnych. Brak dzia-
lania estrogennego na nablonek pochwy przy obecnosci frakcji estro-
genowych w moczu moglby potwierdza¢ przypuszezenie wielu autoréw
(2, 7, 24) o braku oddzialywania nablonka pochwy jako jednego z obja-
wow prawidlowego ,,odbioru” bodzcow osrodkowych neurohormonal-
nych na narzady koncowe.

Przypadek nasz zastluguje roéwniez na uwage ze wzgledu na stwier-
dzone w nim zmiany radiologiczne w nasadzie kosci udowej o typie
osteochondrosis deformans coxae iuvenilis Perthesa i znieksztal-
cenie panewki stawu biodrowego. Moze on w zwigzku z tym stanowié
przyczynek do diagnostyki roéznicowej zespolu Calvé—Legg—Per-
thesa. Wreszcie oglaszajac nasz przypadek pragniemy zwréci¢ uwage
na konieczno§¢ zespolowych oznaczehi chromatyny plciowej nie tylko
w granulocytach krwi obwodowej wedlug metody Davidsona
i Smitha, co moze dawa¢ mniepewme, a nawet bledne wyniki, ale
réwniez w nablonku blony Sluzowej jamy ustnej wg metody Moora
i Barra oraz Ludwiga 1 Klingera. Badanie to daje nam
wiekszg pewnos¢é w okreslaniu chromatyno-dodatnosei, czy chromatyno-
ujemnosci. Zespolowe oznaczania plei chromatynowej sg na razie w na-
szych warunkach jedyng drogg do powziecia podejrzenia aberacji chro-
mosomalnych i tzw. mozaiki chromosomalnej.
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PE3IOME

11-nerHAasa neBodYKa, YMCTBEHHOe DPa3BUTHMe KOTOPOH IIpMUOIMIKAIOCH
K HMKHEMy I[peZilely HOPMbI, XapaKTE€PHU30BaJachb pPOCTOM M BECOM
IIECTUJIETHET M JAEBATHJIETHEN KOCTHBIM BO3PacTOM. ¥ 9TOM OEBOYKU
OblM Takxke ODHApPY:KEHBI CJeAylolMe aHoMaldum hypertelorismus, epi-
canthus, ptosis palpebrarum, moHMKeHHOE TOJIOKEHNEe TMHHMM OBOJIOCEHUS
ey, popma pra, XapakTepHas JJjA pbl0, MacKooOpasHoe JIMILO, KOTOpOe
npu Haauuum obycropoHHero pterygium colli u GOJBLIOK 10 cpaBHEHMMU
C TYJIOBMII[EM TrOJIOBOI mHpmAaaBaJyio pebeHKy cBuMHKcooOpasueli Bua. Ha
Auckoobpa3Hoil TPyAHONM KJEeTKe ¢ 3anaBllell IPyAMHOM BUAHBI I1JIOXO
PazBMTBIEe M BIUJIIOCHYTbIE I'DYAMHHBIE COCKM. JIOKTM BarycHele, BYyJbBa
runoryiacTuyeckaa c¢ runeprpodpuposanubiM clitoris. OdpraibMocKonn-
YyeckKue NUIMEHTHbIE M3MEHEHMs B palioHe KeJTOro MATHA, a TakKXKe I'M-
nepmerpodusa. B seBoM moaB3JoLiHe-0eipeHHOM CyCTaBe HalifieHbl pagmo-
JOrMYecKMe M3MEeHEHMS IIOX0XKMe Ha Te, Koropble omucan Perthes.
Iirosiornyeckmii aHaJu3 Mas3KOB M3 Bjaaraguilla ob0HapPyXKuJ aHAPOreH-
Hble BJIMAHMA. ['MCTOJIOTMYECKME MCCIENOBaHUSA BBIABNIM DPyAMMEHTap-
HBII AMYHUK IIPU OTCYTCTBMM OOTOHMIT ¥ HOBOOOpa30BaBIIMXCA DOJIUKY-
JIOB, XOpOLIO c(POPMMPOBaBIUMIICS ANLEBOJ ¢ KJOYKAaMM M IIPUAATKOM
CeMEHHOI KeJje3y. B 0KOJOormiIiocHoil yacTy AMYHMKA MMEIOTCH CKOILIe-
HMA KJETOK XapakrepHbix muasa glandula interstitialis. O6HapyzxeH
MOBEBILIEHHBII YPOBEHb I'OHAZLOTPOIIMHOB M HOPMAJbHBIN CEeMHaIllaTU Ke-
TOCTEPUAOB; YPOBEHbL 9CTPOreHOBBIX (PpaKLMiI a TakKxKe IperHaHamMosa
M TperHaTpMojia IIOHMKEHHBI. XPpOMaTMHOBBII IIOJ, ONpeJesAeMblil
B Ma3KaxX CJM3NCTOM 000JIOYKM POTOBOM TOJOCTM — MYIKCKOM, B Iepu-
chepuitHOM KPOBU — HEOIIPeJICJIEHHBIN (TP HOXKKM M TPpM HOXKKOOOpaszHbIe
obpazoBanua Ha 500 rpaHysouuTOB). B MTOre mIpPOBEAEHHBIX MCCIEHO-
BaHMJM aBTOPB! Paclo3HaNM XPOMAaTMHO-OTPUUATEJNbHBI CcuHApoM Bon-
nevie-Ullrich-Turner-Albright. 3neck Xe Ha OCHOBaHMM HOBEMIIMUX AaH-
HBIX M3 JUTepaTypbl M IHPOBEAEHHBIX WMCCIENOBaHMII paccMaTpuBaeTrcs
IaToTeHe3 9TOro CUMHAPOMA.

Puc. 1. Bonpnas S. L., llaer u eé 3mopoBas poBecHHma, DOCTOM OKoMo 32 cM,

BecoM 14 Kr (urto Morno 6bl XxapakTepH3oBaTh 6-TH JIETHIOO HeBOuKy). CrpoeHHe Tesa
naoTHoe; Gosbluasi TO0OBAa M KOPOTKAs IUKPOKast luesi c GOKOBEIMHM CKJIALKAMH KOXH (pte-
rygium colli) npupaioT AerouKe BuA ,,COHHKCOOOPA3HHIA”, rpyAHast KierKa KopoTKad,
UIHpOKasd, JIOKTH BaryeHhle.

Puac. 2. CHuMok 3T0it e 60/IbHO Ha Gosee GMM3KOM pPACCTOSHMH. 3aMeTHH: hyper-
telorismus, epicanthus, ptosis palpebrarum, MacKOBHAHOE JHIO, DOT THNUA pPHIGH,
HH3KOe pacroJioXKeHHe YUIHBIX PaKOBHH, yryGneHne B paiioHe TI'DyAUHBI, IPYRHHHHIE COCKH
MI0X0 CHOPMHPOBaAHBI, 3aNaBuIHe BAABJEHHBE M [UHPOKO PACCTaBJIEHHL.

Puc. 3. Bonee Tounas ummocrpauss ,pterygium colli” y 5Toli ke GOMbHOIL.

Puc, 4. Jlunusi oBOMOCEHHS IlleH 3aMeTHO MOHHIKEHa — MYMKCKOTO THIA.

Puc. 5. Cna6o Buigensiouyecss GonblinHe ry6el a Takke runeprpedupeBaHHbI KIAHTOP.

Puc. 6. Cna6o 3aMeTHele Majibie Ty6bl M BXOA BO BJarajlie.
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Puc. 7. CnniocHyTHili u rpu6oo6pa3no necdOpMHPOBAHHHIT 3MHGHU3 JeBoil GexpeHHOD
xkoctH. lllefika KopoTkasi, IUHPOKasi, CycTaBHas Hienb paciuHpenHas. I[1oxo 3aMeTHBl KOH-
TYpHl CYCTaBHOIl BIAIHHKL, NOABBIBHX J€BOT0 ITOAB3O0LIHO-OE€APEHHOrO CyCTaBa,

Puc. 8. Jlanaporomusi. Buaen siileBox, KOTOPHI! BCJAEACTBHE TNOATATHBAHHA BHINPSA-
MHJCS, 2 TaKXKe OCTAaTOYHBIH SHUYHHK B BHJE TOHKON OesecoBaToil NAACTHHKH.

Puc. 9. CxemaTnueckoe H3006pakKeHHe COCTOSIHHA B 006JaCTH MaJoro Tasa MnocJe
BCKDBITHA OpIOUIHOH NOJIOCTH.

Puc. 10. 2,5 xpaTHoe yBesHyeHHe B3ATBHIX IS HCCAENOBAHHI IPuBBIX INPHAATKOB,
OrMeueHsl TUIOCKOCTH pa3pe3oB, KOTOPble pa3NessioT ONEPalHOHHbIl Tpenapat Ha TPpH
¢parmenta nmpugatkor: I, II, II. 1 n 2: mnockoctu paspesa, a) siinesom, b) HagWynaTHUK,
c) BOpOCHHKH ¢annonneBoii TPyObl, d) OCTATOYHHN SHIHHK.

Puc. 11. THcronornyeckass KapTHHa CEYEHHS B IIJIOCKOCTH I: a) siileBOA € THMHY-
HOIi KapTHHOH JIaOWDHHTA M MHOTOYHCJAEHHHIMH BTODHUHBIMH CKJaAKaMH; D) HaaUyasaTHHK
¢ THAHYHBIMH KaHanbllaMH, c) fimbriae, d) SHYHHK C XOpPOLIO pa3/IiYHMBIM KOPKOBHIHbIM
CONEpXKHMBLIM Ha (OHE MO3roBOro COAEPKHUMOTo. 3aMeTeH TaKXe oOadd HoBoo6pa3oBaB-
sHica  ¢onnukyn. OKpalunBadHe: reMaTOKCHJIHH, 303HH. YBennueHwne 56 x.

Puc. 12. SliineBox; crpoelye cOOTBETCTByeT Bo3pacty OGOJbHOM, CKJIAAKHA CJHU3HCTOM
060/I0YKH NMOKPHITH LH/UIHHAPHUECKHM 3nHTenneM Oe3 NpH3HakoB BhaesneHns. OkpaluHBaHHe
reMaTOKCHJ/IHH, 303UH. YBeJHuetiHe 56 x.

Puc. 13. HammyJsaTHHK: MeX1y KaHAJbLAMH C 3MHTEJHEM PasfMuHCil TOMUHMHBL 3a-
MeTlia 3JIaCTHYHAsl, XOPOWIO CHaGXXeHa KPOBEHOCHBIMH COCyAaMH M TJIaTKHMH MBIUINAMH
CoegUHHTeNbHASI TKaHb. OkxpalunBauWe: TeMaTOKCHJHH, 303uH. VYBesnvenume 150 x.

Puc, 14. $uunuk: oyepranusi opraHa 4YeTKO 3aMeTHbl JHUIL B IpeAe’tax COeRuHH-
Tesptoll TkaHH. OTCYTCTBHE OOTOHMEB, 3aMeTeH OAHH GOIIMKYJA B (a3e HCYEIHOBEHHS.
OkpaluHBaHHE: IeMaTOKCHJIHH, 303WH. YBeJIHueHHe — 56 x.

Puc. 15. Cpes, nojydeHsnii mo6H30cTd BOPOT siuunuKa. CKOMIEHH2 KJIETOK 3KCTPd—
TOHAJaJbHOH 2Kese3bl ¢ NPH3HAKAMH TOPMOHAJbHOW akrusHocTH. OKpatunBaHue: reMaro-
KCHJIHH, 303HH. YBeauuenne: 150 x.

Puc. 16. CxomeHne KJIETOK 3IKCTParoHafasbHON JKeqe3bl, HANOMHHAIOUHX MYMKCKYIO
glandula interstitialis. OxpamuBanHe: reMaTOKCHJHH, 303uH. YBesuuenue 150 x.

SUMMARY

An 1ll-year old girl with a mental development near the lower limit
of normal has the height and weight of a 6-year old girl, and the
bone age of a 9-year old. She presents the following congenital defects:
hypertelorism, epicanthus, drooping eyelids, low hairline on the nape
of the mneck, a fish-like mouth and a mask-like face, which, together
with bilateral pterygium colli and the large size of the head in relation
to the neck, give the child the appearance of a sphinx. Hypoplastic,
widely spaced, introverted nipples are visible on the broad, shield-
shaped chest with a depressed sternum. Cubitus valgus and hypoplastic
pudenda with an enlarged clitoris are also present. Changes in colour
in the region of the macula lutea and hypermetropia were ascertained
by oculistic examination. Radiological changes of the type described
by Perthes were found in the left hip-joint. Cytological examination
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of vaginal smears showed androgenic influences. Histological examin-
ation showed a rudimentary ovary with absence of primordial follicles
and developing Graafian follicles, a well-developed Fallopian tube with
fimbriae and an epididymis. In the hilar region of the ovary was an
accumulation of cells characteristic of an interstitial gland. The gonadc-
tropin level was raised, the 17-ketosteroids normal, the estrogen, pre-
gnandiole and pregnantriole fractions lowered. The chromatin sex from
the oral cavity was male and from the peripheral blood indeterminate
(3 drumstick cells and 3 drumstick-like forms per 500 granulocytes).
On the basis of the examinations as a whole, the Bonnevie—Ullrich—
Turne—Albright’s chromatin-negative syndrome has been diagnosed and
discussed with reference to the most recent data frem the literature
and personal investigations on its pathogenesis.
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