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　　自１９７０年Ｒｅｔｈｏｒé等
［１］首先用显带技术识别证实了９ｐ

三体核型，至今已报道的９ｐ三体或９ｐ部分三体综合征约１５０

例左右，临床特征为生长和智力障碍，耳郭畸形，眼距过宽，眼

球深陷，球状鼻，嘴角过低，手、脚趾发育异常等。本文报道１

例９ｐ部分三体患儿，并结合临床进行讨论。

１　资料与方法

１．１　一般资料　女，３岁，因智力低下就诊，患儿系第一胎足

月剖宫产，出生时体质量３．９ｋｇ，身长５０ｃｍ出生时评分１０

分，母孕期正常，无用药情况。出生时母２８岁，父２７岁。患儿

２岁会走路，现只会发单音字，家庭成员无类似病史，父母非近

亲婚配。查体：身高９８．５ｃｍ，体质量１６．５ｋｇ，左眼上眼睑下

垂，左耳重度耳聋（９０ｄＢＮＨＬ），耳大，耳郭发育畸形，口角下

斜，双手通贯手。脑ＣＴ示双侧侧脑室增宽，形态失常，第三、

四脑室稍大，基底区脑池增宽，半卵圆中心脑白质形态窄薄。

诊断：脑发育障碍。Ｘ线示耻骨发育不良。Ｘ线示双足跟，距

骨中线延长线未通过第四及第一跖骨，跟距角大。左脚第二跖

骨长，双足拇指外翻。左足外翻明显。双手第５指小指内屈

弯，第２及５指第二，第三节指骨短。右手大于左手。智测

ＣＤＣＣ：ｍＤ２＜５０相当于１７．８月水平。ＰＤ２＜５０相当于２４．９

月水平。见图１（见国际检验医学杂志网站主页“论文附件”）。

１．２　方法

１．２．１　细胞遗传学检查取患儿及其父母外周血，按常规方法

进行淋巴细胞培养及染色体制备，并进行Ｇ显带分析。

１．２．２　ＭＦＩＳＨ技术。按试剂说明书进行 ＭＦＩＳＨ 检测，整

个杂交及分析过程均在暗室中进行。

１．２．３　染色体涂染生物素标记的正常人整条９号染色体涂染

探针，取出－２０℃保存的染色体悬液滴片，６５℃烤片１ｈ，

１００％乙醇脱水５ｍｉｎ，室温干燥。再于７０％甲酰胺、２×ＳＳＣ

中６５℃变性１ｍｉｎ３０ｓ至２ｍｉｎ后，迅速置于－２０℃７０％冷

乙醇中５ｍｉｎ，经系列乙醇脱水，气干待用。探针５０～１００ｎｇ

与含有５０％甲酰胺、１０％葡聚糖硫酸酯、Ｃｏｔ１ｄＮＡ的杂交液

混合，６５℃变性１０ｍｉｎ，转入３７℃重退火３０ｍｉｎ后，滴在玻片

上，封片后置湿盒内，４２℃杂交过夜。杂交后移去盖片，于

４５℃水浴中将玻片依次置于５０％甲酰胺、２×ＳＳＣ，２×ＳＳＣ，

０．１×ＳＳＣ，４×Ｔ中漂洗。然后滴加１∶５００稀释的亲和素

Ｃｙ３，３７℃孵育３０ｍｉｎ，４×Ｔ洗涤后，ＤＡＰＩ复染，抗淬灭甘油

封片，荧光显微镜下观察。

２　结　　果

细胞遗传学Ｇ显带分析显示，患儿核型为４７，ＸＸ，＋ｍａｒ，

无嵌合现象。即每个分裂象均有一条大小相当于Ｅ组染色体

的一个ｍａｒ，为探明这个ｍａｒ的来源，进行了 ＭＦＩＳＨ检测，结

果显示这个ｍａｒ来自９号染色体，随后，又采用９号染色体涂

染探针进行染色体涂染，结果显示三条９号染色体被均匀涂染

成红色，其余染色体未见杂交信号，排除了存在染色体易位或

插入的可能性，最终核型为４７，ＸＸ，＋ｄｅｌ（９）（ｑ２１）。患儿父母

均为正常核型，分别为４６，ＸＹ和４６，ＸＸ。提示额外的 ｍａｒ是

新发生的。

３　讨　　论

自发现９号染色体部分三体以来，不断有新病例发现和报

道［２７］，使得人们对该疾病有了进一步的认识，Ｗｉｌｓｏｎ等
［８］研

究发现９ｐ三体临床严重程度与９号染色体短臂的重复长度成

正相关。９ｐ三体综合征除生长智力障碍外，其他发育异常尚

有眼距过宽，耳位异常，嘴角过低，明显球状鼻，指，趾骨发育不

全和手指屈褶异常等。综上所述，虽然各病例报道的９号染色

体部分三体发生异常的部位不同，临床表现轻重虽有差异，但

大致相似。报道的该例患儿９号染色体长臂重复片段为

９ｑ２１→ｑｔｅｒ。该患儿表型较轻，主要表现为左眼眼睑下垂，左

耳听力障碍，智力发育落后，语言发育和早期行走迟缓，以及

手、足部畸形等，而没有其他内脏畸形。随着年龄的增长，上述

表型均有明显改善。本例患儿染色体缺失发生在９ｑ２１，语言

发育迟缓，３岁只会发单音字。２岁会走路，且左耳听力障碍，

左眼睑下垂，似乎左侧出现的问题要多于右侧。临床尚未见报

道。大多数９ｐ部分三体患儿的父母之一是９号染色体与其他

染色体象互易位携带者，少数病例是非家族性异常。在对患儿

进行染色体分析时发现所有分裂相均显示４７，ＸＸ，＋ｄｅｌ（９）

（ｐｔｅｒ→ｑ２１：）这一异常，其父母染色体核型均正常，且未找到

任何可能导致此异常的诱发因素，提示其可能为新的突变，对

其发病机制及该患儿多为左侧发育畸形的解释还有待进一步

研究［９１１］。
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３３例马尔尼菲青霉菌病血常规以及血液培养生长特征分析

吴开进，刘运端

（广西壮族自治区玉林市红十字会医院检验科，广西玉林５３７０００）
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　　马尔尼菲青霉（ＰＭ）是青霉菌属中唯一一种双相型真菌，

主要侵犯单核巨噬细胞系统。马尔尼菲青霉病（ＰＳＭ）是由

ＰＭ引起的一种真菌感染性疾病，多见于艾滋病以及免疫力极

其低下的患者。本文对ＰＳＭ患者的血常规检查结果以及ＰＭ

在Ｂａｃｔｅｒ／Ａｌｅｒｔ３Ｄ培养系统中生长特征进行总结，报道如下。

１　资料与方法

１．１　 一般资料　３３例ＰＳＭ患者，经血液培养ＰＭ阳性（同一

患者多瓶阳性仅计第１次），分布于感染科（肝病科）３０例、血

液科２例、肾内科１例，其中３２例 ＨＩＶ抗体阳性（广西壮族自

治区疾控中心ＡＩＤＳ确认实验室确认），１例 ＨＩＶ抗体阴性，男

２７例，女６例；年龄２７～７４岁，平均５２岁。

１．２　仪器与试剂　血常规检测仪器为希斯美森ＳｙｓｍｅｘＸＴ

４０００ｉ全自动血球分析仪及其配套试剂；血培养仪为法国梅里

埃公司的ＢａｃＴ／Ａｌｅｒｔ３Ｄ全自动培养仪及其配套培养瓶。

１．３　方法

１．３．１　血常规取住院第一次结果作为统计源，统计白细胞

（ＷＢＣ）、血红蛋白（Ｈｂ）、血小板（ＰＬＣ）、淋巴细胞绝对值

（ＬＹＭＰ）共４项。

１．３．２　血培养阳性报警时间从Ｂａｃｔｅｒ／Ａｌｅｒｔ３Ｄ培养系统菜

单扩展功能项进入观察曲线状态，记录报警时间，取出阳性瓶

后观察记录颜色感应器变化情况，转种后继续静置观察培养瓶

内上清液细菌生长情况。

２　结　　果

２．１　ＰＳＭ患者中３２例患者 ＨＩＶ抗体阳性，１例 ＨＩＶ抗体阴

性（确诊为系统性红斑狼疮）。

２．２　血常规　ＷＢＣ平均值为４．７×１０
９／Ｌ，ＷＢＣ＞１０×１０９／Ｌ

者１例（３．０％），ＷＢＣ＜４．０×１０９／Ｌ者１９例（５７．６％），其中有

２例 ＷＢＣ＜２．０×１０
９／Ｌ；Ｈｂ平均值为９２．５ｇ／Ｌ，Ｈｂ＜１００ｇ／

Ｌ者２１例（６３．６％）；ＰＬＴ 平均值为８０．５×１０９／Ｌ，ＰＬＴ＜

１００×１０９／Ｌ者２６例（７８．８％）；ＬＹＭＰ平均值为０．４×１０９／Ｌ，

ＬＹＰＭ＜０．８×１０
９／Ｌ者３１例（９３．９％）。

２．３　ＢａｃＴ／Ａｌｅｒｔ３Ｄ全自动血培养仪对３３株ＰＭ的报告时间

小于２４ｈ报阳０株（０．０％），２４～４８ｈ报阳１株（３．０％），４８～

７２ｈ报阳５株（１５．２％），７２～９６ｈ报阳２５株（７５．７％），＞９６ｈ

报阳２株（６．１％）。观察初阳瓶内颜色感应器变不大，转种后

静置室温继续培养４～７ｄ，发现１７瓶上清液可见白色颗粒或

棉絮状生长物，涂片检查找到ＰＭ 典型的真菌菌丝和腊肠状

菌体。

３　讨　　论

ＰＭ是迄今所发现的唯一能使人类致病的双相真菌，感染

可通过呼吸道、消化道、外伤的皮肤等途径引起 ［１］，文献报道

较多的ＰＳＭ易感人群为人类获得性免疫缺陷综合征患者，也

有非 ＨＩＶ感染的播散性病例报道
［２３］。ＰＭ 感染后外周血象

结果有一些特征性改变，表现为 ＷＢＣ、Ｈｂ、ＰＬＴ、ＬＹＰＭ 有不

同程度下降，本资料这４项指标有５７．６％以上低于正常值范

围，与侯德凤［４］报道６０％接近。如果缺少病原学或抗ＨＩＶ阳

性结果支持，外周血象持续低下，易误诊为血液病。ＰＭ 在血

培养瓶生长较慢，有文献［５］报道ＰＭ 在Ｂａｃｔ／Ａｌｅｒｔ１２０培养

系统阳性报警峰值为（４８±３．８）ｈ，本资料显示ＰＭ阳性瓶报警

集中在７２～９６ｈ。对于迟缓报警的血培养瓶，转种后放置室温

静置继续观察血瓶上清液变化，若出现白色颗粒或棉絮状生长

物，涂片检查就更易找到典型的ＰＭ 特征菌，不失为确认ＰＭ

有效而简单的方法，并能够较准确提供ＰＭ 血流感染报告，在

临床应用具有重要意义。

参考文献

［１］ 赵国庆，冉玉平，向耘．中国大陆马尔尼菲青霉病的临床表现及流

行病学特征的系统评价［Ｊ］．中国真菌学杂志，２００７，２（２）：６８７２．

［２］ 蒋彤，周村建，钟白玉，等．由咽拭子发现的非 ＨＩＶ 感染的播散性

马尔尼菲青霉病的诊断与治疗［Ｊ］．第 三 军 医 大 学 学 报，

２００７，２９（１１）：１１１０１１１２．

［３］ 黄绍萍，卢水华，吴文娟．非 ＨＩＶ儿童马尔尼菲青霉病的肺部感

染特点及文献复习［Ｊ］．临床肺科杂志，２０１０，１５（２）：１７１１７２．

［４］ 侯德凤．艾滋病合并马尔尼菲青霉病感染率调查和实验室检查及

药敏分析［Ｊ］．华西医学，２０１０，２５（５）：９１９９２１．

［５］ 朱莲娜，周鸿江．马尔尼菲青霉菌在Ｂａｃｔ／Ａｌｅｒｔ１２０血培养仪中的

检测特点［Ｊ］．临床检验杂志，２００４，２２（２）：９８．

（收稿日期：２０１２１２０９）

·９０９·国际检验医学杂志２０１３年４月第３４卷第７期　ＩｎｔＪＬａｂＭｅｄ，Ａｐｒｉｌ２０１３，Ｖｏｌ．３４，Ｎｏ．７


