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　　摘　要：目的　探讨骨髓增生异常综合征染色体核型异常的分布。方法　计数分类５００个有核细胞观察有核细胞增生程度

及红系、粒系和巨核系细胞的异常发育情况。应用ＲＨＧ显带技术显带。结果　染色体数目异常８例，结构异常９例。检测出复

杂核型异常８例（４７．１％，复杂核型异常为异常核型大于等于３种）。骨髓增生异常综合征的恶性克隆检出率为４１．５％。结论　

常规染色体核型异常与 ＭＤＳ的发生、发展密切相关。染色体分析直观可靠，是每例疑似或确诊 ＭＤＳ患者诊断和鉴别诊断的重

要手段。
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　　骨髓增生异常综合征（ｍｙｅｌｏｄｙｓｐｌａｓｔｉｃｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＭＤＳ）是

常见的造血系统恶性肿瘤，以无效造血、病态造血和细胞遗传

学异常为主要生物学特征，具有极高的异质性。ＭＤＳ的异常

染色体核型检出率约为４０％～７０％。本实验研究了４１例不

同分型阶段 ＭＤＳ患者的细胞遗传学检查及其他相关资料，探

讨常规染色体检查在 ＭＤＳ诊断中的价值。

１　材料与方法

１．１　一般资料　选择２０１２年１月至２０１３年１２月经本院确

诊的４１例连续 ＭＤＳ患者，对所有患者进行了详尽的病史采

集、体格检查和实验室检查，包括骨髓象分析和染色体检查。

其中男２３例，女１８例，年龄１７～８４岁，中位年龄５６岁。初诊

时主要的临床表现是贫血、乏力，皮肤瘀斑，以及持续６个月以

上的１系、２系或全血细胞减少。

１．２　方法

１．２．１　骨髓涂片　计数分类５００个有核细胞观察有核细胞增

生程度及红系、粒系和巨核系细胞的异常发育情况。

１．２．２　染色体制备　采用骨髓细胞短期培养法制备染色体标

本，然后应用ＲＨＧ显带技术显带。分析中期细胞数１６２８个，

依据人类细胞遗传学国际命名体制（ＩＳＣＮ２００５）命名核型

异常。

２　结　　果

２．１　分型结果　参照２００６年维也纳骨髓增生异常综合征的

最低诊断标准及２００８年的 ＷＨＯ诊断分型标准确诊的４１例

ＭＤＳ患者中难治性贫血伴一系发育异常（ＲＣＵＤ）７例
［１２］，难

治性贫血伴环形铁粒幼细胞（ＲＡＲＳ）４例，难治性贫血伴多系

发育异常（ＲＣＭＤ）１０例，难治性贫血伴有原始细胞过多Ⅰ

（ＲＡＥＢＩ）１１例，难治性贫血伴有原始细胞过多Ⅱ（ＲＡＥＢⅡ）

９例。其中一例患者未满足维也纳最低诊断标准被拟诊为意

义未定的特发性血细胞减少（ＩＣＵＳ），随访１２个月后，渐进出

现输血依赖性和多系病态造血最终诊断为ＲＣＭＤ。

２．２　染色体结果分析　４１例患者中２例未见中期分裂相，２２

例为正常染色体核型，１７例为异常染色体核型，异常染色体核

型的检出率为４１．５％（１７／４１）。其中染色体数目异常８例，结

构异常９例。检测出复杂核型异常８例（４７．１％，复杂核型异

常为异常核型不低于３种）。复杂核型在各亚型中的分布情

况，ＭＤＳＲＡ１例（１２．５％），ＭＤＳＲＡＲＳ１例（１２．５％），ＭＤＳ

ＲＣＭＤ３例（３０．０％），ＭＤＳＲＡＥＢＩ３例（３７．５％）。＋８２例，

其中１例为单纯性＋８，另外１例为＋８合并其他异常。－５、

５ｑ－各２例，－７、７ｑ－各２例，２０ｑ－１例。１４号染色体随体

增大１例，但是该患者的外周血经植物血凝素刺激培养７２ｈ

后，１４号随体并未发现异常，随访２０个月后复查骨髓像分析

和染色体检查，染色体结果与初诊一致，但是骨髓分析确诊为

ＭＤＳＲＡＲＳ。具体核型异常情况见表１。

表１　　１７例染色体异常 ＭＤＳ患者染色体核型分析

编号 性别 年龄（岁） ＭＤＳ分型 染色体核型分析

１ 女 ７９ ＭＤＳＲＣＭＤ ４９．ＸＸ．＋１．＋１１．＋２２．ｄｅｌ（５）（ｑ１２ｑ１３）［５］／５０．ＸＸ．ｄｅｌ（５）．＋１．＋１１．＋１４．＋２２［５］

２ 男 ３５ ＭＤＳＲＡＥＢⅠ ４６．ＸＹ．ｄｅｌ（７）（ｑ２２）［２０］

３ 女 ４０ ＭＤＳＲＡＥＢⅡ ４６．ＸＸ．ｉｎｖ（３）（ｑ２１；ｑ２６）［１５］

４ 女 ７５ ＭＤＳＲＣＭＤ ４６．ＸＸ．ｄｅｌ（２２）（ｑ１１）［１５］

５ 男 ４８ ＭＤＳＲＡＥＢⅠ ４６．ＸＹ．－７．－２０．＋ｍａｒｋ１．＋ｍａｒｋ２［８］

６ 女 ４０ ＭＤＳＲＣＭＤ ４６．ＸＸ．ｄｅｌ（５）（ｑ１２ｑ３１）［１５］

７ 男 ７１ ＭＤＳＲＡＲＳ ４６．ＸＹ［１５］，１４号随体大

８ 男 ６７ ＭＤＳＲＡＥＢⅠ ４４．ＸＹ．ｄｅｌ（６）（ｑ１６）．－７．ｔ（１２：１４）（ｐ１０；ｑ１０）．－２．１７ｑ＋．－１９．＋ｍａｒｋ［１８］／４６．ｘｙ［２］

９ 女 ２９ ＭＤＳＲＡ ４６．ＸＸ．ｔ（９：２２）（ｑ３４；ｑ１１）［１５］

１０ 女 ４８ ＭＤＳＲＡＥＢⅠ ４６．ＸＸ．ｄｅｌ（２０）（ｑ１２）［１０］

１１ 女 ６４ ＭＤＳＲＣＭＤ ４７．ＸＸ．ｄｅｒ（１３）ｔ（１；１３）（ｑ１０；ｐ１０）．＋８［１０］
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续表１　　１７例染色体异常 ＭＤＳ患者染色体核型分析

编号 性别 年龄（岁） ＭＤＳ分型 染色体核型分析

１２ 女 ５７ ＭＤＳＲＣＭＤ ４７．ＸＸ．＋８［１０］／４６．ＸＸ［１０］

１３ 女 ２５ ＭＤＳＲＡＥＢＩ
４３．Ｘ．２ｑ＋．４ｐ－．－５．－６．－ｘ．－１３．１５ｑ＋．＋ｍａｒｋ［８］／４４．Ｘ．２ｑ＋．４ｐ－．－５．－６．－

ｘ．＋ｍａｒｋ［４］／４４．Ｘ．２ｑ＋．４ｐ－．－５．－１５．－ｘ．＋ｍａｒｋ［１］／４６．ＸＸ［２］

１４ 女 ６７ ＭＤＳＲＣＭＤ ４４．Ｘ．－１３．－１４．－ｙ．＋ｍａｒｋ［２］／４６．ＸＸ［６］

１５ 男 ６１ ＭＤＳＲＣＭＤ ４６．ＸＹ．ａｄｄ（１）（ｑ４４）［７］

１６ 男 ５５ ＭＤＳＲＡ ４４．ＸＹ．－２．－５．－１１．－１７．－２２．＋ｍａｒｋ［２］／４６．ＸＹ［１８］

１７ 女 ３２ ＭＤＳＲＡＲＳ ４９．ＸＸ．＋２．＋９．＋２１［１］／４６．ｘｘ［２］

３　讨　　论

　　ＭＤＳ是造血干细胞恶性克隆性疾病，获得性克隆异常染

色体的检出恰恰反映了 ＭＤＳ这种恶性克隆的本质，因此常规

染色核型检查是确诊或除外 ＭＤＳ的重要依据。一般认为，尽

管 ＭＤＳ染色体畸变缺乏特异性，但只要出现克隆性染色体异

常，常被归为 ＭＤＳ。本研究结果显示，骨髓增生异常综合征的

恶性克隆检出率为４１．５％，与有关报道近似
［３］。ＭＤＳ患者染

色体异常包括数目异常或结构异常，或两者兼而有之，以单纯

数目异常最为常见。最常见的染色体异常有＋８，－５／５ｑ－，－

７／７ｑ－，２０ｑ－，－Ｙ
［４］。在１７例染色体异常患者中＋８、－５、

５ｑ－、－７、７ｑ－各２例，２０ｑ－１例。＋８是 ＭＤＳ疾病中最常

见的染色体异常。本研究中１例＋８患者的细胞形态学初诊

时即满足 ＭＤＳ的确诊标准，另１例＋８患者曾初诊为ＩＣＵＳ，

随访１２个月后依据细胞形态学和临床特征满足 ＭＤＳ最低诊

断标准确诊为 ＭＤＳＲＣＭＤ。本组患者５号染色体缺失的检出

率为１１．８％。５ｑ－异常主要发生在多潜能干细胞水平上，其

染色体改变通常在患者血液学异常被证实时一并查出，但单纯

的ｄｅｌ（５）（ｑ１２ｑ３１）一般认为只发生于老年女性患者，本项研究

结果亦证实这一点。７号染色体缺失是 ＭＤＳ较常见的一种畸

变，预后差，易进展为急性白血病。单体７综合征与儿童慢粒

单白血病密切相关。本研究中例２患者为７ｑ－，例５、７患者

为单体７合并其他染色体异常的复杂核型异常。第２０号染色

体长臂缺失已证明在５％的 ＭＤＳ患者中发生。但特别指出的

是，不伴有明显病态造血的微小克隆ｄｅｌ（２０）（ｑ１２），诊断 ＭＤＳ

需特别谨慎，应动态观察，及时复检。１４号染色体随体增大通

常认为是多态效应，一般不具有表型效应，但在临床工作中发

现染色体多态性会产生一些临床效应例如：不孕不育等［５］。１４

号染色体随体增大与 ＭＤＳ发生是否存在相关关系还有待进

一步研究。

常规染色体核型异常与 ＭＤＳ的发生、发展密切相关。染

色体分析直观可靠，是每例疑似或确诊 ＭＤＳ患者诊断和鉴别

诊断的重要手段［６７］。本研究结果表明，其与细胞形态学结合

有助于减少 ＭＤＳ的漏诊和误诊。
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临床生化检验结果的自动审核

冯　强

（泰安市中心医院检验科，山东泰安２７１０００））

　　摘　要：目的　应用临床生化检验结果自动审核功能，实现检验报告快速发放。方法　对１７０８８例临床生化检验结果，进行

人工审核与自动审核的阳性率与标本周转时间（ＴＡＴ）对比。结果　１７０８８份血常规的人工审核阳性１５４８例，占９．０６％。自动

审核阳性率１７１７例，占１０．０５％；经统计学分析，差异无显著性意义；人工审核平均ＴＡＴ时间２．６ｈ，与自动审核平均ＴＡＴ时间

１．２ｈ相比，差异有显著性意义（犘＜０．０５）。结论　临床生化检验结果自动审核准确性高、方便高效，值得推广应用。

关键词：临床生化；　自动审核；　人工审核；　标本周转时间

犇犗犐：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７３４１３０．２０１５．０４．０５０ 文献标识码：Ａ 文章编号：１６７３４１３０（２０１５）０４０５４７０２

　　目前，医院门诊量不断增加，临床医师和患者对检验结果

的需求也逐渐提高，临床检验项目也随之增加，与此同时，检验

人员的结果审核的工作量也大大增加。检验结果的审核是临

床检验工作的重要一环，也是检验分析后阶段的主要内容［１］。
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