
G

+E

<;

评分病因的鉴别诊断+

2!H

,

)产前高危因素在产前提供预

警#然而报道显示#与新生儿窒息的特异性和符合率仅分别为

"H$IIF

和
"&$I#F

#诊断价值不高)低
G

+E

<;

评分和脏器损

伤的敏感性和特异性较好#但有实验数据表明#

#?%

例低
G

+

!

E

<;

评分结合脐血
+

R

%

H

的特异性高达
II$"#F

#但敏感性仅

55$55F

#虽然防止误诊#但漏诊数较大)如将
+

R

值放宽到小

于
H$#

则敏感性达
"%%F

#但特异性下降至
#I$#%F

)假阳性

$误诊&又会增加)在此基础上再加入脏器损伤#特异性提高至

62$5IF

+

&

,

)再通过低
G

+E

<;

评分病因的鉴别诊断#这一指标

排除其他病因可基本消除误诊)本研究结果证实#新生儿窒息

组
G

+E

<;

(

H

分对新生儿窒息诊断的敏感性为
?#$6%F

#特异

性为
I6$#%F

#阳性预测值
#?$6%F

#阴性预测值
I&$6%F

%脐血

+

R

%

H$#

的敏感性为
22$I%F

#特异性
I"$&%F

#阳性预测值

"?$I%F

#阴性预测值
I&$I%F

%

G

+E

<;

(

H

分和
+

R

%

H$#

联合

预测的特异性能提高至
II$6%F

#阳性预测值至
26$%%F

#阴性

预测值
I&$H%F

)将脐动脉血气*

G

+E

<;

评分*高危病史筛检结

合在一起#对新生儿窒息诊断的准确性接近
"%%F

)

G

+E

<;

评

分*脐动脉血气
+

R

%

H$#

*器官功能损伤*高危病史等结合#临

床诊断新生儿窒息的漏诊和误诊将会极大下降#确诊率接近

"%%F

#从而保障临床准确诊断#减少新生儿病死和伤残的概

率#有利于提高人口素质)

综上所述#脐动脉血气
+

R

值在新生儿窒息中的诊断具有

客观*可衡量*较稳定的特点+

I!"%

,

)可将
+

R

%

H$#

作为临床考

虑新生儿窒息的临界值#联合出生后
"3*DG

+E

<;

评分*器官

功能损伤可用于准确诊断新生儿窒息)
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!临床探讨!

南通地区
2#&6

例遗传咨询者外周血染色体研究"

陈小波!徐爱萍!张玲莉!曹
!

娴!严庆庆!朱庆文#

"江苏省南通市妇幼保健院产前诊断中心
!

##6%%"

$

!!

"摘要#

!

目的
!

探讨外周血染色体异常与临床疾病的关系!为优生优育(降低出生缺陷(提高人口素质服务%

方法
!

对
2#&6

例前来该中心的遗传咨询者进行外周血
Y

显带技术核型分析%结果
!

2#&6

例遗传咨询者外周血

染色体标本共检出染色体异常
"?H

例"不包括大
k

(小
k

及其他染色体多态性$!异常率
#$2IF

%其中染色体数目

异常
&"

例!占异常核型
2I$"#F

#染色体结构异常
26

例"

5%$&&F

$%不同症状患者染色体异常的类型和比例各有不

同%结论
!

染色体核型异常是引起自然流产(原发闭经(原发不孕不育(两性畸形(胎儿畸形(死胎(新生儿畸形(智

力低下等多种疾病和生殖障碍的重要原因之一%

"关键词#

!

遗传咨询#

!

染色体异常#

!

核型分析#

!

核型异常

!"#

!

$%&'()(

"

*

&+,,-&$)./0(122&/%$)&%1&%/)

文献标志码$

G

文章编号$

"6H#!I522

"

#%"6

$

%5!%2%%!%?

!!

随着医学水平的不断发展和人们生活质量的不断提高#遗

传因素在疾病的发生*发展#以及诊断*治疗过程中的作用越来

越受到重视)其中#染色体异常$包括数目和结构异常&是一种

常见的遗传病#可能会引起一系列临床问题)现对遗传咨询者

进行外周血染色体核型分析)报道如下)

$

!

资料与方法

$$$

!

一般资料
!

#%"#

年
"

月至
#%"2

年
2

月来该院进行遗传

咨询的患者共
2#&6

例#年龄
"M

至
H%

岁#就诊原因主要包括!

不良孕产史*闭经或不孕*无精症或不育*智力低下或先天畸形

及其他优生咨询者)

$$/

!

方法
!

2#&6

例患者的外周血标本进行常规淋巴细胞染

色体培养*制备及
Y

显带#必要时行
1

显带技术)采用莱卡

YT9!"#%

全自动核型分析仪对扫描记录的中期分裂相进行计

数*分析#每例标本计数
#%

"

?%

个分裂相#分析配对
?

个核型#

-

%%2

-

检验医学与临床
#%"6

年
#

月第
"?

卷第
5

期
!

9<KB-M1)*D

!

Z-K;P<;

Q

#%"6

!

[8)$"?

!

\8$5

"

基金项目!南通市社会事业科技创新与示范项目$

RT#%"5%&?

&)

#

!

通讯作者#

'!3<*)

!

)<8aLP"I6&

#

,*D<$(83

)



异常核型增加计数及分析个数)异常核型根据0人类细胞遗传

学国际命名体制$

WT1\

&$

#%"#

&1对检出的染色体进行命名)

/

!

结
!!

果

2#&6

例遗传咨询者外周血染色体标本共检出染色体异

常
"?H

例$本研究未将大
k

*小
k

及其他染色体多态性列入异

常染色体范畴&#异常率为
#$2IF

$

"?H

"

2#&6

&)其中常染色体

数目异常
6?

例#占异常核型的
52$I&F

$

6?

"

"?H

&#性染色体数

目异常
"&

例#占异常核型的
"?$"5F

$

"&

"

"?H

&%常染色体结构

异常
2%

例#占异常核型的
?6$2%F

$

2%

"

"?H

&#性染色体结构异

常
6

例#占异常核型的
5$?&F

$

6

"

"?H

&)不同症状患者染色体

异常的类型和比例各有不同)见表
"

)

表
"

!

"?H

例异常染色体核型结果分析

分类 异常核型 例数$

%

& 分类 异常核型 例数$

%

&

常染色体数目异常$

6?

例&

5H

#

..

#

b#" ##

常染色体平衡易位$

#6

例&

56

#

..

#

J

$

"

%

6

&

"

5H

#

.k

#

b#" ?2 56

#

.k

#

J

$

"

%

"&

&

"

56

#

..

#

;8K

$

"5

%

#"

&#

b#" " 56

#

.k

#

J

$

2

%

"%

&

"

56

#

..

#

!##

#

bJ

$

#"

%

##

&

# 56

#

.k

#

J

$

5

%

2

&

"

5H

#

..

#

b#"

+

2%

,"

56

#

..

+

2%

,

" 56

#

..

#

J

$

"#

%

"6

&

"

5H

#

..

#

b"& " 56

#

.k

#

J

$

#

%

I

&

"

5H

#

..

#

b3<; " 56

#

.k

#

J

$

"5

%

"H

&

"

性染色体数目异常$

"&

例&

5H

#

..k "" 56

#

..

#

J

$

"#

%

"6

&

"

52

#

.% 2 56

#

..

#

J

$

"H

%

"&

&

"

5H

#

.kk #

罗伯逊易位$

"#

例&

52

#

..

#

;8K

$

"?

%

"5

&

5

常染色体平衡易位$

#6

例&

56

#

.k

#

J

$

2

%

"5

&

" 52

#

..

#

;8K

$

"5

%

#"

&

#

56

#

..

#

J

$

"H

%

"&

&

" 52

#

.k

#

;8K

$

"2

%

##

&

#

56

#

..

#

J

$

"

%

"I

&

" 52

#

.k

#

;8K

$

"?

%

#"

&

"

56

#

.k

#

J

$

"2

%

"I

&

" 52

#

..

#

;8K

$

"5

%

##

&

"

56

#

..

#

J

$

#

%

"&

&

" 52

#

.k

#

;8K

$

#"

%

##

&

"

56

#

.k

$

..

&#

J

$

2

%

"%

&

# 52

#

.k

#

;8K

$

##

%

##

&

"

56

#

..

#

J

$

"6

%

##

&

"

臂间倒位$

"#

例&

56

#

..

#

*D>

$

"

&

#

56

#

.k

$

..

&#

J

$

2

%

6

&

? 56

#

..

#

*D>

$

I

&

6

56

#

.k

#

J

$

?

%

"5

&

" 56

#

.k

#

*D>

$

I

&

5

56

#

..

#

J

$

?

%

"H

&

"

性染色体结构异常$

6

例&

56

#

.

#

*

$

.

O

&

"

56

#

.k

#

J

$

"

%

2

&

" 56

#

.k

#

*D>

$

k

&

5

56

#

.k

$

..

&#

J

$

I

%

"%

&

# 56

#

..

$表型为男性&

"

56

#

..

#

J

$

2

%

"2

&

"

合计
"?H

'

!

讨
!!

论

染色体异常是导致胎儿畸形*智力低下*胚胎流产*死胎*

不孕不育等的重要原因之一#主要包括染色体数目异常和染色

体结构异常)

'$$

!

染色体数目异常

'$$$$

!

常染色体数目异常
!

检出
#"

三体
2&

例#

"&

三体
"

例)

#"

三体是目前能存活至出生的最常见的常染色体数目异常疾

病#发病率在新生儿中约占
"

"

&%%

+

"

,

)唐氏综合征$

/8VDh,

综

合征#

#"

三体&是一种严重的先天性智力发育不全性疾病#包

括单纯型*嵌合型*易位型
?

种类型)本组
5

例易位型先天愚

型病例和
"

例嵌合型先天愚型病例#其中
#

例易位型先天愚型

病例较为罕见#患者增多的第
#"

号染色体易位至第
##

号染色

体#该病例鲜有文献报道)

"

例嵌合型
#"

三体病例
5H

#

..

#

b

#"

的核型数占
2%F

#患儿具有典型的先天愚型临床症状)

"&

三体的发生率仅次于
#"

三体#发病率在新生儿中约占

"

"

6%%%

"

"

"

&%%%

#患儿多表现为多发的*严重的结构畸形#超

过
I%F

的患儿在
"

年内病死#其平均生存时间为
?

"

"5$2

M

+

#!?

,

)因此对早孕及中孕期孕妇进行唐氏血清学筛查及
0

超

筛查显得尤为重要#但由于唐氏血清学筛查假阳性率较高#多

数孕妇选择羊水穿刺也很必要)目前#无创产前基因检测技术

$

\WSA

&作为唐氏筛查的一种常规补充手段#可避免
I2F

以上

的唐氏血清学筛查假阳性病例进行有创性的产前诊断+

5!H

,

)

'$$$/

!

性染色体数目异常
!

检出
5H

#

..k""

例*

5H

#

.kk#

例*

52

#

.%2

例)

5H

#

..k

又称
:)*D-N-)J-;h,

综合征或先天性

睾丸发育不全综合征#是男性最为常见的性染色体异常疾病#

发病率在男性中约占
"

"

&%%

#患者均表现身材较高#四肢较长#

小睾丸#无精症)

5H

#

.kk

发病率在男性中约占
"

"

I%%

+

&

,

#患

者表现身材较高#外生殖器发育正常#弱精症)

52

#

.%

又称

AP;D-;h,

综合征或先天性卵巢发育不全综合征#在原发性*继

发性闭经患者染色体异常出现频率最高#患者主要临床表现身

材矮小*闭经*卵巢发育欠佳#子宫发育不全或无子宫)本组检

出的
"&

例性染色体数目异常患者#均能与人正常沟通交流#未

-

"%2

-

检验医学与临床
#%"6

年
#

月第
"?

卷第
5

期
!

9<KB-M1)*D

!

Z-K;P<;

Q

#%"6

!

[8)$"?

!

\8$5



发现明显智力低下)

"

例
56

#

..

性反转患者#该患者社会性

别为男性#临床表现为无精症#第
#

性征发育不全#发病率在新

生儿中约占
"

"

#%%%%

#该病主要是由于
.

和
k

$含
TCk

基因&

短臂远端易位#使
k

染色体
G]Z

区域缺失#导致生精功能停

止+

I

,

)

'$/

!

染色体结构异常

'$/$$

!

常染色体结构异常
!

常染色体结构异常是导致异常妊

娠及不孕不育的主要染色体异常类型#主要包括平衡易位*罗

伯逊易位及倒位#本组发生平衡易位的染色体有
"

*

#

*

?

*

5

*

2

*

6

*

I

*

"%

*

"#

*

"5

*

"2

*

"6

*

"H

*

"&

*

"I

号染色体%发生罗伯逊易位的

染色体涵盖了
/

组和
Y

组的所有染色体%常染色体的臂间倒

位主要发生在
"

号和
I

号染色体)平衡易位只是
#

条染色体

之间部分结构的位置交换#一般不发生遗传物质的丢失#因此

患者表型正常)但平衡易位携带者在减数分裂时可形成
"&

种

配子#其分别与正常配子结合#形成
"&

种合子#其中
"

种正常#

"

种同亲代为平衡易位携带者#其余
"6

种为不平衡单体或部

分单体*三体或部分三体#破坏基因平衡#导致胚胎发育异常#

造成流产及死胎等不良后果)目前也有研究认为#

#

条染色体

平衡易位携带者理论上可产生
?6

种不同的配子类型#且临床

上其正常配子或平衡型配子的比例从
"

"

?

"

"

"

#

不等#远高于

以往所认为的
"

"

I

+

"%

,

)因此#在遗传咨询时应结合患者性别*

参与易位的染色体及易位位点*形成的四射体构象等具体因

素#为其提供更科学*更全面的咨询信息)另外#在知情同意的

情况下#对部分平衡易位患者进行了整个家系的外周血染色体

检查#发现
J

$

2

%

"%

&*

J

$

2

%

6

&*

J

$

I

%

"%

&

?

例存在家族遗传背景#其

中
J

$

2

%

6

&

?

代人群中共发现
?

例平衡易位携带者#而且该家系

成员中鲜有反复流产现象#其原因有待于进一步深入研究)罗

伯逊易位不仅是导致流产及不孕不育的重要原因之一#也是生

育易位型先天愚型患儿的重要原因之一)以
"5

"

#"

易位为例#

这类携带者经减数分裂可产生
6

种配子#其分别与正常配子结

合#形成
6

种合子!

"

种易位型先天愚型*

"

种同亲代为罗伯逊

易位携带者*

"

种为正常个体#其余
?

种为
"5

*

#"

单体或
"5

三

体)本组
"

例
"5

"

#"

易位型先天愚型患儿的母亲即为
"5

"

#"

罗伯逊易位携带者#另外
#

例易位型先天愚型患儿父母均拒检

查其自身染色体)同源染色体的罗伯逊易位理论上不能产生

正常的配子#故不能产生正常后代)本组
"

例
52

#

.k

#

;8K

$

##

#

##

&男性患者结婚
6

年妻子一直未孕)因此#对有不良孕产史*

不孕不育患者及易位型先天愚型的父母行染色体检查并给予

优生咨询很有必要)倒位是染色体发生
#

次断裂#形成
?

个片

段后#中间片段旋转
"&%q

后又与另外
#

个片段重接在一起)遗

传物质可能不发生丢失#但中间片段的原有位置顺序颠倒)根

据
#

个断裂点的发生部位可分为臂内倒位和臂间倒位)目前

认为#臂间倒位携带者的遗传效应主要决定于重复和缺失片段

的长短及其所含基因的致死效应+

""

,

)

'$/$/

!

性染色体结构异常
!

本组性染色体结构异常主要是
k

染色体臂间倒位#且均遗传各自父亲#其形成机制与常染色体

的倒位原理类似)

k

染色体臂间倒位很可能只有与特定的遗

传背景和$或&环境因素相互作用才可能导致睾丸生精功能障

碍)染色体的倒位及其他染色体多态性是遗传学研究的热门

领域之一#也是优生遗传讨论的最多话题之一#但要彻底弄清

楚两者与异常妊娠及不孕不育的关系#还有待于更多分子水平

的研究和积累)

综上所述#染色体核型异常可引起自然流产*原发闭经*原

发不孕不育*两性畸形*胎儿畸形*死胎*新生儿畸形*智力低下

等多种疾病和生殖障碍)因此应常规进行细胞遗传学分析#必

要时可进行分子遗传学检测#同时#随着分子诊断技术的不断

提高和普及#可更加明确其遗传学诊断#避免盲目治疗)这就

要求遗传咨询工作者掌握全面的遗传理论知识#合理运用现有

的检测手段#为遗传咨询者提供更加科学全面的遗传咨询信

息)做好遗传咨询服务工作#对减少遗传咨询者的紧张焦虑情

绪*提高优生意识*降低遗传病的发生率和发病率*提高人口素

质*减少家庭及社会的经济负担等方面有着重要的意义)
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