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"摘要#

!

目的
!

探讨性染色体病染色体核型异常的类型及其临床分析!为遗传咨询&临床诊断与治疗提供指导

意见%方法
!

对
)&

例性染色体病遗传咨询病例进行外周血淋巴细胞染色体核型分析!并结合腹腔
a

超检查&全身

体格检查及性激素检测等对其进行临床分析%结果
!

检出先天性睾丸发育不全征"克氏综合征$

(&

例'先天性卵巢

发育不全征"

!LH=AH

综合征$

&*

例'性逆转
7

例'多
1

综合征"超雌$

9

例'

b

染色体结构异常
)

例'

1

染色体结构异

常
*

例'其他
4

例%结论
!

对于有生长发育迟缓&原发闭经&第二性征发育不全&外生殖器畸形等体征的遗传咨询者

进行染色体核型分析是十分必要的%

"关键词#
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遗传咨询'

!

染色体核型分析'

!

性染色体病
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性染色体数目或结构异常所致的疾病称为性染色体病)

染色体核型分析是目前确诊性染色体病的主要方法)本文对

)&

例性染色体病遗传咨询病例进行外周血淋巴细胞染色体核

型分析#并结合其他辅助检查对其进行临床分析#现将结果报

道如下)

$

!

资料与方法

$3$

!

一般资料
!

选择
(''9

年
:

月至
(''7

年
&(

月来本院妇

产科*泌尿外科*小儿科*儿外科遗传咨询的患者#其中男
*(

例#女
(7

例)

$3/

!

方法
!

对每位患者采用外周血淋巴细胞培养及
W

显带#

并计数分析
*'

个染色体中期分裂相#绘图配对分析
*

!

9

个染

色体核型#必要时加倍计数分析或加做
$

显带用于辅助诊断)

对患者进行体格检查#记录结果)对患者进行腹腔
a

超检查)

对患者进行性激素检测)

/

!

结
!!

果

于有生长发育迟缓*原发闭经*第二性征发育不全*外生殖

器畸形等体征的遗传咨询者中检出
)&

例性染色体核型异常者

$剔除大
b

*小
b

%#其中先天性睾丸发育不全征$克氏综合征%

(&

例#占
*434*6

(先天性卵巢发育不全征$

!LH=AH

综合征%

&*

例#占
(&3*&6

(性逆转
7

例占
&43596

(

b

染色体结构异常
)

例#占
73:46

(多
1

综合征$超雌%

9

例#占
:3(6

(

1

染色体结

构异常
*

例#占
437(6

#其他
4

例#占
)39)6

#结果见表
&

)

表
&

!

性染色体病染色体异常核型%

a

超%性激素及其主要临床表现

类型 社会性别
-

异常核型
a

超 性激素 主要临床表现

克氏综合征 男
(& 45

#

11b

未见异常 睾酮低*

X2%

高 睾丸小*无精子

特纳综合征 女
( 49

#

1

无子宫*卵巢 生长发育迟缓
e

女
( 49

#

1

"

4)

#

1b

腹股沟性腺 睾酮高*

P(

低 身材矮小*

女
( 49

#

1

"

4)

#

1

#

hN<H

条索状性腺
e e

女
( 49

#

1

"

4)

#

11

#

KA>

$

1

% 子宫发育欠佳
P(

低 闭经

女
* 49

#

1

"

4)

#

1

#

F

$

1

S

% 始基子宫 第二性征未发育
e

女
& 49

#

1

"

4)

#

11

无子宫*卵巢 正常 闭经

女
& 49

#

1

"

45

#

111

条索状性腺 原发闭经
e

性逆转 女
5 4)

#

1b

无子宫*卵巢 睾酮高*

P(

低 腹股沟包块

男
( 4)

#

11

未见异常 睾酮低*

P(

高 外生殖器畸形

超
1

综合征 女
* 45

#

111

幼稚子宫
P(

低 卵巢早衰

女
( 45

#

111

"

4)

#

11

卵巢结构不清 卵巢早衰
e

b

结构异常 男
9 4)

#

1

#

b

I

h

未见异常
Y#Q

高 *孕酮高 不育

男
& 4)

#

1

#

F=G

$

b

% 未见异常 无精子
e

1

结构异常 女
( 4)

#

1

#

F

$

1

S

% 条索状性腺 身材矮小
e

女
& 4)

#

11

#

KA>

$

1

% 无子宫 不孕
e

其他 男
( 49

#

1

"

4)

#

1b

未见异常 外生殖器畸形
e

女
& 45

#

11

#

hN<H

"

4)

#

11 e e e

男
& 4)

#

11

"

4)

#

1b

卵巢*睾丸 乳房发育
e

'

!

讨
!!

论

性染色体虽然只有一对#但性染色体病约占染色体病的

&

"

*

#在新生儿中总发病率为
&

"

9''

,

&

-

#因
1

失活*

b

外显基因

少#使性染色体不平衡的临床表现减少到最低限度#故无常染

色体病严重#除个别病例外大多在婴儿期无明显临床表现#要

到青春期因第二性征发育障碍或异常而就诊)
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!

克氏综合征$先天性睾丸发育不全征%

!

本文检出的
(&

例克氏综合征多数因不育而就诊)其临床表现为!无精症*睾

+
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丸小*胡须稀少*喉结不清*多数乳房发育*皮肤光滑*声音较

细#但未发现教科书上描述的身材高*四肢修长的特征)其中

&

例胡须多*喉结明显#声音粗#经复查仍确诊为
45

#

11b

)本

病群体发病率约为
&

"

&'''

,

(

-

#新生儿睾丸大小正常#但至青春

期时睾丸小而硬#体积为正常人的
&

"

*

(睾丸曲线精骨萎缩#呈

玻璃样变#故无精子)本征额外的
1

染色体是由于细胞减速

分裂时性染色体不分离产生的)染色体确诊后#于青春期用雄

激素替代治疗#以维持男性表型#改善患者心理状态)男性乳

房发育#可手术切除)

'3/

!

!LH=AH

综合征$先天性卵巢发育不全征%

!

本文检出的

&*

例
!LH=AH

综合征#仅
(

例为纯合型#占
&93*:6

$

(

"

&*

%#其

余均为嵌合型#与多数文献报道的
996

病例为
49

#

1

相差较

大)其临床表现为!表型为女性*身材矮小$

&*'

!

&4'EN

左

右%*原发闭经*第二性征未发育*发际低*有的有黑痣*智力尚

可*个别智力稍差*有
&

例嵌合型
49

#

1

"

4)

#

1b

的病例有喉结)

其中
&

例核型为
49

#

1

"

4)

#

1

#

hN<H

#经外院
b

基因检测#确定

核型为
49

#

1

"

4)

#

1b

)因此
4)

#

1

#

hN<H

的患者必须做
b

基

因检测或用
b

探针做
X+2%

检测)具有
b

染色体的病例有必

要检查腹股沟有无包块存在#若有包块存在应尽早做切除术#

以免恶变)本病新生女婴中约为
&

"

*'''

)患者
:

岁时开始接

受生长激素或联合应用同化激素治疗#最终身高可超过
&9'

EN

#故早期诊断*及时治疗有重要的临床意义)于青春期用女

性激素治疗可以改善患者心理状态#但不能解决生育问题)

'3'

!

性逆转
!

性逆转是指社会性别为女性#而染色体核型为

4)

#

1b

(以及社会性别为男性#而染色体核型为
4)

#

11

)本文

共检出
7

例)发病机制为!在减数分裂中#

1

和
b

短臂末端部

分配对#可发生正常的交换重组#此段染色体彼此是同源的#如

一对常染色体#故也将此段染色体称为
1

和
b

染色体上拟常

染色体区)如果
1

和
b

染色体配对时发生不等位互换#可产

生两种罕见异常!即
11

男性和
1b

女性)

1b

女性临床表现

为!原发闭经*阴毛稀少*阴道盲端*腹股沟包块*

a

超显示!子

宫及双侧卵巢显示不清#左耻骨上偏腹股沟处多发回声对结

节)激素检测!睾酮高)

11

男性临床表现为!乳房发育*阴囊

小*阴茎略短*睾丸小而软*皮肤细*喉结不明显)辅助检查!雌

二醇高*睾酮低)

1b

女性若有腹股沟包块应尽早做两侧腹股

沟韧带性腺切除术#避免睾丸组织恶变成精原细胞瘤#定期注

射雌激素)

'31

!

多
1

综合征$超雌%

!

其临床表现为!月经周期不规则#

月经稀发#乳房*外阴发育正常#幼稚子宫#卵巢结构不清)发

生机制!生殖细胞形成的第一次或第二次减数分裂过程中发生

了染色体的不分离)本病发病率在新生女婴中为
&

"

&'''

)

5'6

的病例第二性征发育正常#并可生育#

*'6

的患者卵巢功

能低下#原发或继发闭经)
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!

1

染色体结构异常
!

4)

#

1

#

F

$

1

S

%#

!LH=AH

综合征异常核

型的一种#形成机制!染色体复制前后#其着丝粒可能横断#使

复制后两条染色单体的长臂和短臂分开#两条长臂借着丝粒连

接成一条等臂
1

染色体)

4)

#

1

#

F

$

1

S

%由于缺失了整个短臂#

患者既有
!LH=AH

综合征身材矮小等体征#又有性腺发育不全)

4)

#

11

S

e

短臂未缺失#因此仅有性腺发育不全*原发闭经*不

育#而无身材矮小等体征)

'3)

!

b

结构异常
!

本室检出
4)

#

1

#

b

I

h

其中
&

例其父染色

体核型也为
4)

#

1

#

b

I

h

#这说明
4)

#

1

#

b

I

h

与不育的关系有

待进一步研究)

'3.

!

其他
!

含有两个细胞系的
4)

#

11

"

4)

#

1b

染色体核型#

是真两性畸形患者中常见的类型)真两性畸形上指在一个患

者体内同时存在卵巢和睾丸)大多数的真两性畸形患者更多

地表现为男性化外生殖器#因而被当做男性抚养)几乎所有真

两性畸形患者都有乳房发育#许多有月经)有子宫并有月经的

患者在除睾丸组织之后能够妊娠并分娩正常孩子)本病的发

病机制!由于具有有正常染色体组的
1

精子和
b

精子同时与

一个卵子的两个卵裂细胞受精或与两个分离的卵子受精的两

个胚胎后来融合#或一个卵核和一个极体受精的结果)均可形

成
4)

#

11

"

4)

#

1b

的嵌合体)
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检验标本不合格原因分析
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"摘要#

!

目的
!

通过对临床检验标本不合格原因的统计分析!加强分析前各个环节的质量控制!提高检验标本

采集的合格率!保证检验质量%方法
!

根据检测目的和要求!对
(''7

年
5

月至
('&'

年
5

月孝感市第一人民医院住

院患者送检标本中不合格标本!按不同类和原因分别进行回顾性统计分析%结果
!

血液标本
9&4&(

份!不合格
9)'

份'尿液标本
:5:9

份!不合格
&5:

'大便标本
*5&(

份!不合格
()

份'胸腹腔积液标本
&&9

份!不合格
)

份'脑脊液标

本
:

份!不合格
&

份'分泌物
&5)

份!不合格
5

份'痰液标本
47

份!不合格
(

份'不合格原因(血液标本以抗凝不完

全&采集量不足&抗凝管错误和患者准备不符合要求为主'其他标本主要以标本污染和送检不及时为主%结论
!

分

析前的质量保证直接关系到检验质量!加强临床医护沟通和培训!提高检验标本采集合格率!是保证检验结果准确

可靠的前提!也是检验全程质量保证中非常重要的环节%

"关键词#
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检验标本'
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质量控制
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随着临床医学诊疗技术的不断提高#检验结果数据越来越

受到临床的重视)一个检验过程根据过程特性分为检验分析

前*分析中和分析后
*

个环节,

&

-

)目前#检验科都建立了完善

的质量保证体系#保证了检验分析中和分析后的质量控制需
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