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检验专科医师规范化培训染色体核型分析的培训内容与要求探讨
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随着循证医学(个体化医学和精准医学的发展#检验医学

在临床医学中发挥着日益重要的作用'根据我国对临床医生

培养的总体要求#在住院医师完成了第一阶段的规范化培训

后#进行第二阶段的专业化培养'通常第一阶段
*

年#第二阶

段根据不同专业时间为
)

%

1

年#即/

*eC

0

)

'&)

*

'由于检验医学

的重要性#我国检验医师与其他临床专业一样住院医师规范化

培训第一阶段为
*

年)

*

*

#中国医师协会检验医师分会按国家要

求制定了检验医师规范化培训细则'第二阶段
C

为
)

年#围绕

检验医学不同亚专业进行更加系统(深入的知识能力培训#使

检验专科医师在完成规范化培训后熟练掌握某一检验亚专科

知识体系和专业技术#充分了解和关注专业发展方向和专业最

新动态#建立检验与临床的良好沟通#发挥检验医师的亚专业

带动作用'针对临床细胞分子遗传学这一检验医学亚专业#染

色体核型分析是住院医师二阶段规范化培训的重要内容之一'

本文从对染色体核型分析的理论要求#技术要求及检验诊断报

告三个方面进行初步探讨'

C
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染色体核型分析的试验目的'原理及临床意义

C+C

!

试验目的
!

染色体核型分析的目的是筛查染色体异常性

疾病#染色体病包括染色体数目及结构异常两个方面'

C+D

!

试验原理
!

人体外周血的淋巴细胞是一种已成熟的不具

有进行有丝分裂能力的细胞#但在植物凝集素$

/̀ "

&的刺激

下#能转变为具有细胞分裂能力的母细胞#重新进入细胞分裂

周期'终止培养前加入秋水仙素#阻止纺锤丝的形成#从而获

得具有典型中期染色体形态的分裂相的标本'经低渗(固定(

滴片(染色等步骤#使染色体轮廓清晰#可在显微镜下对染色体

的数目(形态(条带进行分析是否存在异常'

C+E

!

临床意义
!

染色体病是一种遗传病#在新生儿及儿童的

临床表现有小儿生长发育迟缓#身体矮小#智力低下#多脏器畸

形或外生殖器发育畸形%青春期第二性征发育差$女性原发或

继发闭经&%在成人主要表现为不良孕产史$自然不孕不育者或

自然流产#包括胎停育(死胎(畸形等&#对上述患者进行脐血或

外周血淋巴细胞染色体核型分析#可以为患者的临床诊断和

治疗提供遗传学依据#为产前检查(预防流产和做好优生优育#

提高人口素质提供科学根据)

1

*

'此外#在白血病或恶性肿瘤病

人的骨髓或外周血也会出现染色体的异常#对疾病的预后和

疗效判断有重要意义)

,

*

'
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染色体的质量控制

D+C

!

标本采集与处理
!

患者采血前两周勿使用化疗药与抗菌

素#无菌采取抗凝血#且标本应及时接种#当日不能接种培养的

必须及时放入冰箱中冷藏'

D+D

!

常规染色体的制备
!

取外周肝素抗凝血
'J#

#接种

c./%'61-

培养基#

*0Z

培养
0)B

#终止培养前
3-J8:

加秋水

仙素至终浓度
-+,

"

@

"

J#

#收获'常规低渗(固定(制片(显带'

D+E

!

染色体核型分析
!

在显微镜下观察#选取显带清晰#分散

比较好的分裂相#采用核型分析软件进行分析#常规染色体标

本分辨率应达到在
1--

条带水平'患者计数
)-

个染色体中期

分裂相#经染色体核型分析软件分析
,

个核型#如果怀疑有镶

嵌现象#至少总共计数
*-

个细胞#并增加分析细胞数目)

6

*

'根

据
%ONU

$

)-'*

&人类细胞遗传学国际命名体制命名'其中#需

要强调的定义有!$

'

&分析细胞!进行染色体计数并且评估每一

条染色体完整性的显微镜或者完整数字化影像或者打印图片

的显带中期分裂相细胞'$

)

&计数细胞!用于染色体计数的分

裂中期细胞数量'$

*

&核型图!从照片剪切并配对或者排列好

的电脑生成图像'
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染色体检验诊断报告

E+C

!

最终报告内容需包含以下必备要素
!

$

'

&测试试验室的

名称和地址%$

)

&患者姓名%$

*

&唯一标示码%$

1

&患者年龄%$

,

&申

请医师%$

6

&标本来源%$

0

&接收标本的日期%$

(

&报告日期%$

3

&检

测项目的临床适应症%$

'-

&细胞计算数目(分析数目和核型图%

$

''

&条带分辨率$仅适用于常规标本&%$

')

&带型分析方法'

E+D

!

报告周期
!

根据各医院实际#在保证质量的前提下尽快

出具检验诊断报告#原则上肿瘤性质标本#要求自标本接收
)'

4

内发出最终报告%非肿瘤性质血液标本#要求自标本接收
)(

4

内发出最终报告'

E+E

!

命名
!

最终报告采用正确的通用人类遗传学国际命名法

$

%ONU)-'*

&命名'

E+F
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小结
!

细胞遗传学结果应结合临床症状(体征(辅助检查

和其他遗传学背景资料相结合'充分认识到染色体异常与出

生缺陷(智力低下#性发育异常#不良孕产史等的疾病相关#从

而对这类疾病常规进行细胞遗传学分析#有助于明确诊断#指

导正确的诊疗措施及时实施#对临床的正确诊断和治疗具有重

要的意义'

检验医学专业学生通过住院医师规范化培训
*

年和亚专

业培训
)

年即/

*eC

0培养过程#完成检验医师基础医学与临床

医学(检验医学与临床医学的综合培养#能成为具有较高知识

服务能力的检验人才'
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