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染色体是基因的载体#染色体的数目或者结构的异常导致

染色体疾病(反复流产的夫妻中染色体平衡易位携带者占了

很大比例#染色体平衡易位只是改变基因在染色体上的相对位

置#不发生遗传物质的丢失和增加#通常不引起明显的遗传效

应)
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(但平衡易位携带者与健康人结婚后#生育子女时可产生

不平衡的配子#从而使子代出现染色体病(
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三体综合征是

罕见的染色体综合征#最早于
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年#由
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*报道#

至今报道
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多例)
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#多数病例来自平衡重排的亲本#现报道
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例
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部分三体的患儿#并结合临床进行讨论(
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资料与方法

B&B
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一般资料
!

患儿#女#

$,

个月#因剧烈咳嗽入院就诊(患

儿为其父母第
$

胎#足月顺产#出生时有重度窒息史#因反复抽

搐#
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/

月复发一次#在外院诊断为病毒性脑膜炎#

2

月开始抬

头#

$%

月会坐#

$.

个月开始发声叫爸爸'妈妈(在本院诊断为

急性支气管炎#腭裂#先天性双眼睑下垂#精神和运动发育

迟缓(
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方法
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抽取患儿及其父母外周血进行染色体培养#进行

外周血淋巴细胞培养
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显带核型(
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显带分析确认患儿
2

号染色体长臂略微增长#其核

型为
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该患儿
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号染色体长臂增长#形成一条衍生染色体#结果

显示其母亲染色体核型为
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&#所以患儿衍生的
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号染色体来自母亲#即患儿染色体核型应为
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患儿母亲为
-

号和
2

号染色体易位#该患儿是带有衍生
2

号染

色体的卵子和正常精子结合后导致的结果(患儿衍生染色体

多出的部分片段较小#而使得胎儿早期并没有通过自然选择而

流产而是成熟分娩%再者患儿为其父母第一胎#没有进行产前

诊断#导致患儿的出生#给家庭带来极大的痛苦#建议患者就诊

时产科门诊医生详细询问家族生育情况#及时发现和检出平衡

易位携带者是搞好优生工作#提高人口素质的一个重要环节(
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部分三体病例极少至今发现不多#所报道的病例中临

床数据不全#而且由于重复的片段并不相同#而导致各病例所

描述的临床表现不一致#所以并未有
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三体综合征的确切描

述(从越来越多文献报道总结中可以发现#
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重复片段越多#

畸形越多越为明显)
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#主要的临床表现为#大脑畸形#运动和

精神发育迟缓#肌张力减退%面部畸形包括前额扁平#枕骨突

出#内眦赘皮#低耳#眼距过宽和小颌畸形%心脏缺陷如房间隔

缺陷%肾功能异常$包括肾盂扩张&%此外还包括中度到重度的

智力障碍%癫痫(本文的患者的异常表型与已报道的相似#除

上述表现外还表现为腭裂#反复的呼吸道感染#这些症状在一

些
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异常的患者中也见报道)
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步提高#包括超声影像方面的提示#许多相应的指标可以提示

胎儿是否存在与染色体相关的疾病#
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年
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*报道的
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部分三体患者超声提示双侧畸形足#脐疝#心脏光斑和轻度

的双侧肾盂扩张#遗传咨询师提示胎儿可能存在染色体异常#

建议患者作进一步的产前诊断(此外#近些年#比较基因组杂

交$

)V!

&技术作为一种新的分子细胞遗传学技术#仅需要极

少量羊水或脐带血的
O+8

#只要通过一次杂交便可以对全基

因组进行快速的评估)
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#

)V!

更好地为产前诊断胎儿染色体

异常提供快速全面的临床提示(染色体异常的胎儿没有任何

的治疗措施#所以遗传咨询以及产前诊断仍是防止此类畸形胎

儿出生的最后一道防线(
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接损伤了气道黏膜上皮细胞#使其他病原体更容易入侵#还由

于感染
R"

后使机体细胞免疫功能降低#抑制了中性粒细胞的

吞噬功能#特别是婴幼儿免疫功能相对更低#因而更易合并其

他病原菌感染(
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