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号染色体短臂缺失中

最常见的一种#属染色体结构异常综合征*其发病率在常染色

体结构异常中占首位#约为
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#占小儿染色

体病的
">=@

#由法国科学家于
"B-=

年首先报道#患儿因猫叫

样啼哭而命名*现就
=

例猫叫综合征的临床表现#检验结果报

道如下#并对其发病机制及遗传咨询等方面进行探讨*
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资料与方法
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一般资料
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%病例
"

#患者女#

E

个月#足月顺产#头胎*

出生体质量
%E$$

P

*因发育迟缓及营养不良就诊*哭声尖细

如猫叫#小头#尖下颌#眼距宽#鼻梁低平#耳位低#目光呆滞#进

食困难*面容消瘦#重度营养不良*双肺呼吸音粗*心电图显

示室间隔缺损#卵圆孔未闭*$
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%病例
%

#患者男#
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#孕
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产

%

#足月顺产*出生体质量
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P

*查体!皮肤微黄#反应欠

佳#前囟平*眼距宽#耳位低#惯通掌#唇腭裂*心肺无异常#尿

道下裂#睾丸下降不全*$
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%病例
=

#患者女#

%

岁#足月顺产#头

胎*出生体质量
%#$$

P

*因呼吸道反复感染就诊*不会走

路'讲话*目光呆滞#音调尖细#腭弓高#肌张力正常*喉镜显

示会厌小畸形#颅脑
)<

显示右侧脑室较对侧大*

=

名患儿双亲均表型'智力正常#健康状况良好*均非近

亲结婚#生育患儿年龄均在
=#

周岁以下*孕期均无患病用药

史#无长期有毒有害物质接触史#无遗传病家族史*病例
%

患

儿有一个
=

岁的姐姐#表型正常#智力正常#身体健康*
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方法
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采集父母双方及患儿静脉血
%H(

#于淋巴细胞培

养液中培养
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收获制片#
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显带*计数
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个分裂相#分析
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个核型*
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名患儿父母核型均正常*例
"

核型为
E-

#

cc

#

J4:

$

#

%

$

I

"#

%*例
%

核型为
E-

#

cg

#

J4:

$

#

%$

I

"E

%*例
=

核型为
E-

#

cc

#

J4:

$

#

%$

I

"#

%*

A

"

讨
""

论

猫叫综合征又名猫叫症#男'女性发病率比例为
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*猫

叫综合征占小儿染色体病的
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#在智力低下患儿中占
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#在常染色体结构异常中占首位*据
SD49NG7
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报道#该病
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系亲代染色体重排所致#最常见的有倒位及相

互易位&余下
AA@

为突变所致#除偶有其他突变外$包括环状

染色体'嵌合体及易位等形式%#其余大多数表现为
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不同程

度的缺失*本组
=

例患儿父母核型均为正常#由此得知
=

例患

儿的染色体异常均源自突变*

该病的主要临床表现为猫叫样哭声#具有特殊面容#颅面

部发育不良#重度智力低下*除此之外#还伴有语言功能障碍'

生长发育迟缓'广泛性大脑萎缩'脑积水'小脑萎缩'脑室扩

张(
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患儿心导管检查结果异常#童年期肌张力过低#成

人期转为肌张力增高*随着年龄的增长#喉肌的发育会得到一

定程度的改善#猫叫样哭声会逐渐消失*患儿
%

岁左右才会

坐#

E

岁左右才能独立行走*多数病例于胚胎期流产或在幼儿

期夭折#只有少数病例可活至成年*

由新生突变引发该病的机制是在某一特定环境或因素作

用下#由含
#

号染色体短臂部分缺失的配子#与正常配子结合

引起#或是在合子开始卵裂的
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期之前#其中一条
#

号染色体

短臂发生断裂后未能重接所致#而多数
#

号染色体短臂缺失是

同一染色体内发生两次断裂的结果#其再发风险小于
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据但美霞与
SD49N7

报道(
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#与猫叫样啼哭以及少儿期典型面

部特征相关的关键区域定位于
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近侧边缘在
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标记
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之间#远侧边缘在
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之间*此

外#在
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上有一个与喉肌发育相关的基因#
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缺失

致使此基因丢失#进而引发患儿喉肌松弛软弱#发育不全#导致

患儿出现高音调的猫叫样哭声特征#同时伴有发音功能缺陷*

另有研究表明#在
#
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区域中含有与面容异常和智力发育

迟缓有关的基因(

#
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*该区域的缺失#在临床上表现为小头'圆

脸'眼距宽'小下颌'低耳位等特殊面容及智力发育迟缓的特

征*而
#
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"#>=%

区域的缺失可致患儿在临床上表现出语言发

育迟缓的特征*

该病虽发病率较低#但患儿重度智力障碍#生长发育迟缓#

生活无法自理#给家庭带来不幸#同时增加社会负担*因此建

议#孕早期女性应避免接触有毒有害物质以及化学物质'辐射'

病毒感染等诱因*已生育此类患儿的双亲应行染色体检查#以

确定患儿染色体异常的来源*若是新发突变#再发风险小于

"@

*若缘自双亲之一的染色体异常#再次妊娠时#应行产前诊

断#以降低此类患儿出生的风险*对于已出生的疑似患儿#应

尽早行外周血染色体检查#予以确诊#以便积极治疗#提高生活

质量*
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