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三亚地区新生儿唐氏综合征的细胞遗传学及临床分析
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　　摘　要：目的　探讨海南三亚地区新生儿唐氏综合征（ＤＳ）的发病情况及临床特点。方法　采用外周血淋巴细胞培养、制片

及Ｇ显带方法，对疑似ＤＳ进行染色体检查，并对患儿进行临床分析。结果　在被确诊为ＤＳ的４６例患儿中，单纯型４４例，占

９５．７％；嵌合型２例，占４．３％；未检出易位型ＤＳ；患儿母亲生育年龄最小为１８岁，最大４６岁，平均育龄为２９．８岁；患儿中伴有重

要器官、系统并发症者共７例（占１５．２％）。结论　三亚地区ＤＳ患儿母亲呈现低龄化的趋势，对本地区妇女进行孕期唐氏筛查及

产前诊断十分必要。
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　　唐氏综合征（ＤＳ）又称为先天愚型、２１三体综合征，是发病

率最高的染色体病，ＷＨＯ 的调查显示 ＤＳ的发病率约为

１１．１７／万
［１］。患者多具有典型的临床特征，如智力障碍、小头、

眼裂小、眼距宽、耳位低、鼻梁低平等，部分患者还常并发先天

性心脏病、肠道畸形、骨骼发育不良、白血病等。为了解三亚地

区ＤＳ活婴的流行病学特征，本研究对近年来于三亚地区３家

大型医疗机构就诊的新生儿进行流行病学调查，资料显示共

４６例患儿被诊断为ＤＳ，现就ＤＳ患儿的染色体核型及临床特

点进行研究。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２０１０年以来在海南省农垦三亚医院、三亚市

人民医院及三亚市妇幼保健院３家医院就诊的新生儿作为调

查对象。新生儿经体格检查后，对疑似ＤＳ者，行外周血染色

体检查，以染色体核型作为最终诊断依据，共检出 ＤＳ儿４６

例。对所有ＤＳ儿及其双亲的临床资料进行详细记录，内容包

括ＤＳ患儿的性别、出生地、临床表现、并发症、染色体核型，以

及患儿父母的育龄、民族、籍贯、职业、生育史、产筛情况、居住

环境、孕前感染、毒物、药物及放射线接触史等。

１．２　方法　每例新生儿均由专科医师进行体格检查，对表现

有头面部圆扁、眼距增宽、眼裂小、鼻梁扁平、耳位低、肌张力减

低等ＤＳ特征者，则进一步行外周血染色体核型分析确认。外

周血染色体检查：抽取临床疑似ＤＳ患儿的静脉血１ｍＬ，用外

周血淋巴细胞培养基（ＲＰＭＩ１６４０培养基，购自湖南湘雅基因

技术有限公司）培养７２ｈ，常规收获细胞制片，Ｇ显带，镜下计

数分散良好的中期染色体分裂相３０个，分析１０个核型。对嵌

合体加大计数到１００个中期分裂相。必要时，对患者家系中其

他成员进行外周血染色体分析，以明确异常染色体来源及遗传

情况。

１．３　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１７．０软件进行统计学处理，计

数资料以率表示，率的比较采用χ
２ 检验，犘＜０．０５为差异有统

计学意义。

２　结　　果

２．１　ＤＳ患儿染色体核型分析　４６例ＤＳ染色体核型中，检出

单纯型４４例，占９５．７％（其中“４７，ＸＹ，＋２１”３２例），“４７，ＸＸ，

＋２１”１２例；嵌合型２例，占４．３％，核型均为“４６，ＸＸ／４７，ＸＸ，

＋２１”；未检出易位型ＤＳ。

２．２　ＤＳ患儿母龄分析　患儿母亲生育年龄最小为１８岁，最

大４６岁，平均２９．８岁，患儿母亲育龄分布见表１。

表１　　ＤＳ患儿母龄分布情况

年龄（岁） 例数（狀） 构成比（％）

≤２５ １３ ２８．３

２６～３０ １４ ３０．４

３１～３５ ８ １７．４

３６～４０ ９ １９．６

≥４０ ２ ４．３

２．３　ＤＳ患儿临床分析　４６例 ＤＳ患儿中男性３２例（占

６９．６％），女性１４例（占３０．４％），男、女比例为２．２９∶１。所有

ＤＳ患儿中，伴有重要器官、系统并发症者７例（占１５．２％），包

括先天性胃肠道畸形（幽门狭窄）１例，先天性心脏病５例（其

中房间隔缺损２例，室间隔缺损１例，肺动脉瓣狭窄１例，并发

卵圆孔未闭及主动脉瓣关闭不全１例），尿道狭窄１例，急性淋

巴细胞白血病１例（患儿４个月时发生）。

３　讨　　论

ＤＳ根据额外２１号染色体形成机理的不同，一般分为单纯

型、易位型及嵌合型３种类型。但随后的研究发现，在极少数

具有典型ＤＳ特征的患者中，并非都存在２１号染色体数量的

增多，而是在其中某条２１号染色体上某个关键区域发生了微

小片段的重复［２］。在本组４６例ＤＳ患儿中，绝大多数为单纯

型（占９５．７％），仅２例为嵌合型（占４．３％），而并未检出易位

型及微小片段重复的ＤＳ患儿，这主要与本次调查的病例数较

为有限相关。单纯型为 ＤＳ典型的染色体核型，其额外２１号

染色体主要由父母之一配子发生时所进行的减数分裂过程中
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出现２１号染色体不分离所致。绝大多数单纯型ＤＳ源自其母

亲卵子形成时发生了染色体的不分离。原因主要与母源生殖

细胞完成第一次减数分裂的时限过长（从胚胎期开始至青春期

才结束），易受体内外各种环境因素的影响有关。母龄越大，发

生不分离概率就越高。本组中，患儿母亲年龄最小的仅１８岁，

平均２９．８岁，表明年轻母亲已成为本地区生产ＤＳ儿的主力

军，与文献报道相似［３６］。造成本地区ＤＳ患儿母亲年青化的

原因是多方面的，其中最主要的是由于本地区大多数女性的生

育年龄低于３０岁，基数较大，造成生育ＤＳ患儿的绝对数相应

增大。另外，不重视产前筛查、环境污染等也可能成为当前ＤＳ

患儿母亲年青化的潜在因素［７８］。

文献显示，ＤＳ的发病一般男性多于女性。在本组中，ＤＳ

男女比例高达２．２９∶１，目前尚无确切证据便于解释这一性别

差异［９］。近年来研究已证实，ＤＳ主要是由于额外增加的２１号

染色体导致某些基因的表达增强，从而导致患者某些重要生化

代谢紊乱所致。其发病相关基因目前已明确定位于２１ｑ２２。

近日，Ｗａｎｇ等
［１０］的研究又进一步证实，ＤＳ患者额外２１号染

色体编码产生较多的一个被称为 ｍｉＲ１５５的微ＲＮＡ，进而降

低ＤＳ患者大脑中ＳＮＸ２７（ｓｏｒｔｉｎｇｎｅｘｉｎ２７）蛋白的水平，是导

致ＤＳ患者大脑功能受损、智力功能低下的重要原因。ＤＳ患

者除具有典型的临床特征外，部分患者常并发先天性心脏病、

肠道畸形、白血病等严重的并发症。本组４６例患儿伴有重要

器官、系统并发症者共７例（占１５．２％），其中以并发先天性心

脏病者居多（占１０．９％）。严重的并发症是造成ＤＳ患儿较早

夭折的重要原因。

目前虽然无法治愈ＤＳ，但通过加强育龄期人群的健康教

育，提高唐氏筛查及产前诊断率，仍为降低ＤＳ出生率的最有

效措施。
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２０１０～２０１２年南京地区儿童感染铜绿假单胞菌临床分布及耐药性分析

高　岭，张义成，刘丽莎，朱纯亮，徐飞，陈红兵

（南京医科大学附属南京儿童医院检验科，南京２１０００８）

　　摘　要：目的　了解２０１０～２０１２年南京地区儿童感染铜绿假单胞菌的分布特征以及耐药情况。方法　回顾性分析３年来南

京市儿童医院各类临床标本中分离出的铜绿假单胞菌的分离率、分布特点、药敏结果。结果　３年共检出铜绿假单胞菌１００４株，

分离率为２．９％；标本来源主要是痰液及咽拭子；主要分布在呼吸科、外科、重症监护室等；铜绿假单胞菌对氨苄西林完全耐药，对

头孢唑啉、头孢西丁等耐药严重，对氨曲南、头孢哌酮／舒巴坦、头孢吡肟、亚胺培南等耐药性较低。结论　铜绿假单胞菌是医院感

染的主要细菌之一，其耐药情况严重；应加强监测铜绿假单胞菌的耐药性，为临床合理使用抗菌药物提供依据。

关键词：铜绿假单胞菌；　分布；　耐药性；　儿童
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　　铜绿假单胞菌是一种条件致病菌。随着抗菌药物的广泛

应用，铜绿假单胞菌产生了越来越严重的耐药性。为了解本地

区儿童感染的铜绿假单胞菌的临床分布，及其对抗菌药物的耐

药情况，笔者回顾性分析了南京市儿童医院２０１０年１月至

２０１２年１２月从临床标本分离获得的１００４株铜绿假单胞菌及

其对１６种抗菌药物的耐药情况，报道如下。

１　材料与方法

１．１　菌株来源　２０１０～２０１２年本院临床各科室及门诊送检

的各类细菌培养标本包括痰、咽拭子、脓、中段尿、血液、分泌

物、大便、肺泡灌洗液等。同一患者相同部位的重复菌株以１

株计算。

１．２　方法　各类标本的分离培养按《全国临床检验操作规程》

第３版严格执行，所有菌株经法国梅里埃ＶＩＴＥＫ３２全自动细

菌鉴定及药敏分析仪相应的ＧＮ鉴定卡确认，并使用相应的革

兰阴性菌药敏卡（ＡＳＴＧＮ１０）进行药敏试验。判读标准和质

控要求均遵循美国临床实验室标准化委员会（ＣＬＳＩ）２００７年版

规定［１］。质控菌株为铜绿假单胞菌 ＡＴＣＣ２７８５３、大肠埃希菌

ＡＴＣＣ２５９２２、金 黄 色 葡 萄 球 菌 ＡＴＣＣ２５９２３（卫 生 部 临 检
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