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"摘要#
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目的
!

探讨
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例遗传咨询者外周血染色体异常情况&方法
!

常规外周血细胞培养制备染色体!

胰酶
a

显带核型分析&结果
!

检出
!"'

例异常核型!检出率占
.#")

&结论
!

染色体核型异常是导致流产'原发性

闭经'智力低下及发育异常的主要原因之一!对高危人员进行染色体分析!对指导临床诊断及优生具有重要意义&

"关键词#
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染色体病是由于染色体数目或结构异常而导致的一类遗

传性疾病#临床上不同的核型异常#其引起的临床表现不尽相

同#总的来看有流产)智力低下)发育异常等*目前对染色体病

还缺乏有效的治疗方法#通过染色体分析是诊断染色体病的主

要方法#也是预防染色体病发生的有效手段#对提高人口素质

意义重大*作者从
"%%'

年
"

月至
"%!%

年
!"

月#总共对
!'"!

例妇产科)泌尿科)儿科及相关科室的遗传咨询者进行了外周

血染色体检查#现报道如下*
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!

资料与方法

$#$

!

一般资料
!

"%%'

年
"

月至
"%!%

年
!"

月来本院遗传咨询

者共
!'"!

例#就诊原因主要是不育)不良孕育史)原$继&发闭

经)性发育异常)智力低下)先天畸形等*

$#/

!

方法
!

无菌采集外周血
"9M

#肝素抗凝#常规淋巴细胞

培养#制备染色体#胰酶
a

显带分析#每例镜下计
"%

%

&%

个分

裂相#分析
&

%

.

个染色体核型*

/

!

结
!!

果
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例受检者中发现各种染色体异常
!"'

例#异常检出

率为
.#")

#染色体异常类型以数目异常为多见#共检出
+%

例#占
'()

*在性染色体异常中#以
\

染色体增加及减少为多

见#而染色体数目异常则多见
"!

三体*染色体数目异常的患

者#临床上均有不同程度发育异常及智力障碍*本组检出染色

体结构异常以染色体平衡易位)倒位为多见#主要就诊原因常

见为流产)死胎#见表
!

*

表
!

!
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例异常核型及主要临床表现

疾病类型 临床主要表现
'

百分比$

)

&

/C5715IA

综合征 原发闭经)身材矮小
!. !$#$

$+

#

\\_

不育)无精
"% !(#%

超雌 月经失调
' $#%

超雄 少精
" !#(

大
_

#

_

$

!.

号染色体 不育)流产
$ &#"

续表
!

!
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例异常核型及主要临床表现

疾病类型 临床主要表现
'

百分比$

)

&

性反转#两性畸形 发育不良)两性畸形
' $#%

"!

三体 智力低下
"' "%#%

易位$包括罗伯逊易位& 流产
"& !.#$

倒位 流产)死胎
"% !(#%

部分缺失或增加 智力低下)发育不良
& "#$

'

!

讨
!!

论

'#$

!

流产与染色体异常
!

有资料研究统计认为一般人群中染

色体异常的频率为
%#$+)

#而在有反复流产史者其染色体异

常频率为
$#-)

.

!

/

#相互平衡易位是流产的常见原因之一#其

次是罗伯逊易位*由于易位携带者在其配子形成过程中#可造

成染色体部分增加或减少等基因不平衡#使胚胎发育异常是引

起死胎)流产的主要原因之一*本组共检出易位携带者
"&

例#

占检出异常核型的
!.#$)

#其就诊原因主要为流产和死胎*

故作者认为对流产夫妇进行染色体检查#对判断流产)死胎的

原因具有明显的临床意义#如检出为平衡易位携带者#再次妊

娠须进行产前诊断#识别胎儿染色体有无异常*如胎儿核型正

常#妊娠可继续#否则应予以终止*

据文献记载染色体倒位约有
'%

余种#几乎涉及到每条染

色体#其遗传效应主要取决于倒位片段及其所含基因的致死效

应*在新生儿调查中#染色体倒位异常发生常见为
?7>
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外报道的发生率是
%#-')
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#国内约为
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#一

般认为
?7>

$

-

&所涉及的是无遗传效应序列次痕的倒位#与流产

无关#但近年来有研究认为其与生育异常有关.

$

/

*在本组见到

的倒位者中#大都有生育异常史*

对于
_

染色体形态大小产生的遗传效应的争论由来已

久#大多认为是染色体的多态现象#属于正常变异而无临床意

义*但有资料认为可能与异常妊娠和智力低下有关.
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资料见有大
_

例数不多#仅
$

例#但有不育)流产病史#由于例

数太少#其遗传效应是否有关联有待研究*

'#/

!

智力低下与染色体异常
!

本组检出伴有智力低下染色体

异常类型主要见于
"!

三体#共
"'

例#占异常检出率的
"%)

#

其余为染色体其他异常*

"!

三体综合征是引起小儿智力低下

的重要原因#在新生儿中的发病率为
!

"

+%%

#在受精卵中则为

!

"

!'%

#其产生的机制是由于配子在减数分裂时发生了染色体

不分离所致#可能与孕妇年龄大)放射)病毒感染)内分泌失调)

化学药物等因素有关.

(

/

*由于该病患者会给家庭和社会带来

沉重负担#因此进行遗传咨询)产前筛查和必要产前诊断是预

防该类患儿出生的重要措施*

'#'

!

不育及性发育不良
!

人类性染色体决定胚胎性别的分化

及性腺和生殖器的发育*由于性染色体数目及结构的异常#都

会在临床上表现出各种异常综合征*在本组不育及性发育不

良的患者中#主要染色体异常表现类型有!女性为
/C5715IA

综

合征#男性为
$+

#

\\_

克氏综合征*由于该类疾病患者多于

青春期及婚后才因无月经)不育等原因来就诊#故被发现都较

晚#如能早期发现#虽无治愈可能#但早期治疗#可能会对患者

生殖健康状态起到一定的改善作用*

综上所述#染色体异常是死胎)畸胎)不育的主要原因之

一#与原发闭经)无精)发育异常)智力低下有密切关系*研究

染色体异常与疾病的关系#在防治染色体病)指导优生优育等

具有重要的临床意义*
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"摘要#

!

目的
!

分析
*

群轮状病毒引起婴幼儿急性腹泻的感染情况!为临床提供快捷'准确'可靠的诊断依

据&方法
!

采用金标
*

群轮状病毒试剂对本院
!$&(

例急性腹泻患儿进行大便
*

群轮状病毒抗原检测&

结果
!

!$&(

例
*

群轮状病毒感染率为
&%#%)

!

(

个月至
"

岁的婴幼儿感染率最高!为
$"#')

!在秋冬季最易感染

"

$%#.)

%&结论
!

对婴幼儿急性腹泻及早进行轮状病毒检测!有助于诊断婴幼儿腹泻的感染情况!以便及时采取相

应治疗及相应隔离措施&

"关键词#
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婴幼儿$
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轮状病毒是一种双链核糖核酸病毒的属#属于呼肠病毒

科#这个属的病毒总共有七种#其中轮状病毒
*

是最常见的一

种*轮状病毒是引起婴幼儿腹泻的主要病原体之一#是导致
'

岁以下婴幼儿腹泻的主要原因*对
"%!%

年
&

月至
"%!!

年
"

月来本院就医的
!$&(

例急性腹泻婴幼儿患者轮状病毒检测

结果进行分析#现将结果报道如下*
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材料与方法

$#$

!

标本来源
!

采集
"%!%

年
&

月至
"%!!

年
"

月来本院就医

的
!$&(

例
'

岁以下门诊急性腹泻患儿新鲜大便标本*

$#/

!

试剂
!

采用北京万泰生物药业有限公司的胶体金
*

群

轮状病毒诊断试剂盒*

$#'

!

方法
!

旋开滴管#取出采便勺#从粪便中收取一勺样本约

!%%9

E

#取样后抹平勺面#放入装有样本稀释液的滴管中#旋

紧滴管*振荡混匀#折断滴管上的盖帽#将测试卡平放干燥平

面上#垂直而缓慢滴加
"

%

&

滴混匀后的标本$约
.%

)

M

&至测

试卡加样端中心*

'

%

!%9?7

内判断结果#出现两条红线为阳

性#出现一条红线为阴性#无对照线出现#实验无效*

/

!

结
!!

果

!$&(

例患儿标本中#轮状病毒总阳性率为
&%)

*不同年

龄组#急性腹泻患儿粪便病毒检测结果及春夏和秋冬两时间段

检测结果见表
!

)表
"

*

表
!

!

不同季节轮状病毒检出率

时间
'

阳性例数 阳性率$

)

&

春夏$

&

%

.

月&

(+& !"% !+#-

秋冬$

-

月至次年
"

月&

+(& &!! $%#.

合计
!$&( $&! &%#%

表
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不同年龄组轮状病毒检出率

年龄组
'

阳性例数 阳性率$

)
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%
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(

个月
'!' !!- "&#!

(

个月至
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岁
'.& "$. $"#'
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岁至
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岁
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