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综合征患者不同核型个体

的表型可以有较大差异!嵌合体的临床表现取决于异常核型与正常核型细胞系的比例!含
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染色体的病例多有

两性畸形%及早诊断
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色体注意防止性腺母细胞瘤的发生%
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综合征又称先天性性腺发育不全综合征-

发病率约为新生女婴的
&

"

,---

-是较常见的性染色

体异常疾病(

&

)

,它是由
g

染色体数目异常或结构畸

变所致-常有身材矮小.后发际低.颈蹼.胸平而宽以

及性腺发育不全等表现-是造成女性不孕不育以及性

器官发育不良的主要原因(

)

)

,本研究针对本院

)--32)-&7

年确诊为
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综合征的
.*

例患者进

行细胞遗传学分析-以探讨贵州地区
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综合征

患者染色体核型的分布情况及临床特点-现报道

如下,

B

"

资料与方法
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选取
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年在本院门诊和

住院患者中行染色体核型分析确诊为
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综合征

的
.*

例患者-其中年龄最小为
.L

-最大为
),

岁-以

*

)

&3

岁居多,就诊原因多为个子矮小.第二性征未

发育-其他还有生长发育迟缓.原发性或继发性闭经

史.流产史.颈蹼.外生殖器畸形等,

B+C

"

方法
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普通肝素抗凝管抽取外周血-接种于外

周血培养基'上海乐辰*-置于
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恒温培养箱

47^

培养后-常规收获细胞-胰蛋白酶
5

显带(

4

)

,每

例标本计数
)-

个中期分裂相-分析不少于
,

个核型-

嵌合型和异常核型增加分析数量,核型根据人类细

胞基因组学国际命名体系'
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B+D

"

统计学处理
"

采用
8(88&*+-

进行数据分析-分

析方法为一般频数分布分析法,
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结
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综合征染色体核型分析发现
&>

种

异常,简单型
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例-占
.4+-?

+数目异常及嵌合体
3

例-占
&)+4?

+结构异常及嵌合体
&3

例-占
4)+7?

+

数目和结构均异常及嵌合体
)

例-占
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+含
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染

色体
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综合征患者核型及临床特征

异常类型
%

百分比'

?

* 染色体核型 临床特征

简单型
)& .4+- .,
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身材矮小.性发育不全,
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例原发闭经-

.

例生长发育迟缓,
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例中有
,

例伴有颈蹼-
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例身材矮小.原发闭经-
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例生长发育迟缓
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* 原发闭经.身材矮小
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'
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* 身材矮小.生长发育迟缓.原发闭经

数目和结构均异常及嵌合体
) .+- .,
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-

g
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'

g

*'

R
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例伴有颈蹼

含
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染色体
. >+- .,
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g

"
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小睾丸
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例.两性畸形
4

例

总计
.* &--+-
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"
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论
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正常女性有
)

条完整的
g

染色体-这
)

条完整的

g

染色体是女性卵巢正常发育及功能发挥的基础,

当
g

染色体数目或结构异常时-会影响女性性腺发

育-从而出现相应的临床症状,

.,

-

g

为
6P=:<=

综合

征典型核型-约占异常核型总数的一半-是由于亲代

生殖细胞减数分裂时性染色体同源染色体或姐妹染

色单体不分离所致-

7-?

的性染色体不分离为父源

性(

.C,

)

,大量研究表明-身材矮小相关基因'

8d#g

基

因*定位于
g

染色体短臂末端拟常染色体区域-卵巢

功能维持区域主要定位于
g

J

&&

及
g

R

&4C

R

)>

(

3C7

)

,本

研究中
)&

例为
.,

-

g

患者-由于缺少一条
g

染色体-

均有身材矮小-大部分因卵巢纤维化造成女性激素水

平降低-导致原发性闭经.始基子宫等性发育不全的

典型临床表现,

g

染色体数目异常嵌合体发生的原因是合子形

成后早期有丝分裂中
g

染色体不分离或丢失所致,

嵌合体的临床表型取决于异常细胞系所占比例的大

小(

>

)

,本研究中
g

染色体数目异常嵌合体患者共
3

例-其中
.

例因异常细胞系所占比例大-故表现为原

发性闭经或外生殖器异常-另有
)

例正常细胞所占比

例较大-因此
&

例表现为继发性闭经-

&

例有流产史,

涉及
g

染色体结构的异常-包括未知来源的附加

片段.长臂等臂染色体.易位.缺失.假双着丝粒染色

体,未知来源的附加片段均涉及
g

染色体短臂末端

拟常染色体区域-因此均存在身材矮小,长臂等臂

'

Ag

R

*是因为在减数分裂时-

g

染色体发生横向断裂

或
)

条同源
g

染色体的着丝粒相互融合.短臂丢失所

致+本组资料中还有
&

例涉及到
g

染色体短臂大片段

缺失-

&

例长臂假双着丝粒染色体-患者临床表现具有

典型的
6P=:<=

综合征表型,关键区域内的易位可导

致减数分裂时初级卵母细胞的迅速分裂.死亡-最终

消失-继而胎儿出生后导致原发性闭经和第二性征发

育不良等临床症状+而当该区域没有受到影响时-患

者的身高及性腺的发育一般都正常+本研究中有
.

例

g

染色易位-可能影响到
g

染色体功能的表达-从而

表现出如身材矮小.性腺发育不良等症状-有
&

例仅

表现为不孕,

本研究还发现
.

例
.,

-

g

"

.3

-

g'

染色体核型-占

异常总数的
>+-?

,产生的原因可能是核型应为

.3

-

g'

的受精卵在早期卵裂过程中
'

染色体发生丢

失-同时可能含有
'

染色体的关键基因发生了突变-

失去了应有的功能-未能朝着男性方向分化发育-故

此类患者表现出
6P=:<=

综合征的临床表型-并常伴

有先天性尿道下裂.隐睾.小阴茎等(

*C&-

)

,相关研究发

现-含
'

染色体的
6P=:<=

综合征患者-由于
'

染色

体物质可引起性腺胚细胞瘤的发生-故建议此类患者

应定期进行体检及超声检查-必要时行预防性性腺组

织切除术(

&&

)

,

综上所述-

6P=:<=

综合征应常规行染色体核型分

析-尽早明确诊断,应用生长激素治疗-可以促进患

者生长发育+应用性激素序贯治疗-可以改善其第二

性征发育+含
'

染色体的
6P=:<=

综合征患者及早诊

断-可以防止性腺胚细胞瘤的发生(

&)

)

,因此早发现.

早治疗-可以提高患者的生活质量-减轻患者的心理

负担,
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凝血因子
4

存在明显异常-且显著增加,

综上所述-小儿原发性肾病综合征患者血浆蛋白

f

明显降低-凝血因子
4

活性明显增加-血浆蛋白
f

和凝血因子
4

呈负相关-检测血浆蛋白
f

和凝血因子

4

水平能够预防和诊治小儿原发性肾病综合征-具有

重要临床研究价值-值得临床进一步推广应用,
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