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摘
#

要!目的
#

探讨孕中期胎儿羊水染色体多态性的临床妊娠结局!为临床处理产前诊断染色体多态性提

供理论依据%方法
#

对
BD:

例各种高危因素的孕妇进行羊膜腔穿刺术!抽取羊水进行培养后制备染色体!经
I

显带分析其核型%诊断为多态性核型的胎儿!其父母接受外周血染色体的检查%结果
#

BD:

例羊水染色体核型

共检出多态性核型
!E

例"

EA#$b

$!其中
!B

例多态性核型均遗传自父母!且父母无异常临床表型!仅有
:

例

#:

J

,l

多态性核型为新生变异%产后随访妊娠结局时发现
:

例
#:

J

,8̀ l

合并
#:

三体综合征而终止妊娠!

:

例

#:

J

,l

新生变异在孕期及出生后未见明显异常!其他胎儿均正常出生%结论
#

具有明确遗传来源的染色体多

态性可参照其父母的身体发育&智力发育情况予以判断其妊娠结局!但新发的染色体多态性与胎儿的生长发育

之间的关系还需待收集更多的样本资料进行进一步的研究%
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染色体多态性是个别染色体上的微小变异!表现

为结构及带型强度的变异#一般涉及在遗传上不活跃

的含高度重复
LS2

的结构异染色质区!而此区无遗传

信息传递!发生变异后一般不会引起临床表型异常#然

而!国内外均有研究表明!染色体多态性所具有的遗传

效应可能在一定内外环境影响下!导致相应的临床表型

或妊娠异常等)

:

*

#本研究通过羊水染色体核型分析及

跟踪随访!探讨染色体多态性与妊娠结局的关系!旨在

为产前诊断工作提供科学的数据支撑#

<

#

资料与方法

<A<

#

一般资料
#

收集
#$:B

年
:

月至
#$:D

年
!

月!由

于高龄"异常妊娠史"产前筛查高风险或
7

超异常等

高危因素来本院产前诊断中心就诊的孕期年龄在

#$

"

"E

岁!孕周为
:E

l!

"

#"

周的孕妇共
BD:

例#所

有孕妇经过遗传咨询并签署知情同意书后自愿接受

羊膜腔穿刺术进行产前诊断#

<A=

#

研究方法

<A=A<

#

无菌条件下经超声介导行羊膜腔穿刺术!抽

取羊水
#$A$3T

!离心后留细胞沉淀物及羊水
$AB

3T

!加入
:$A$3TI'M&6

培养基!吸管吹打混匀后平

均分至两个
#BA$3T

的培养瓶中!置
!Cd

!

Bb 4H

#

恒温培养箱中培养#经培养后制备染色体标本!

I

显

带后进行核型分析!计数
!$

个中期分裂相!分析
!

个

以上的核型!对于嵌合体患者!则计数
:$$

个中期分

裂相!分析
B

个以上核型#

<A=A=

#

核型分析检测出胎儿染色体多态性时!召回

孕妇夫妇抽取其外周血!常规外周血染色体制备!

I

显带后进行核型分析!明确胎儿染色体多态性的遗传

来源!并随访其在孕期的产检结果及新生儿出生

情况#

<A=A>

#

外周血
]

染色体
2_Y

微缺失基因检测采用

深圳亚能生物技术有限公司试验盒!按照试剂盒说明

书逐步操作#

=

#

结
##

果

=A<

#

BD:

例孕妇中!核型分析发现羊水染色体多态性

!E

例!占 受 检 人 数 的
EA#$b

#召 回 夫 妇
!E

对

&

:$$A$$b

'#见表
:

#

表
:

##

!E

例羊水染色体多态性核型分布

染色体多态性核型
(

检出率&

b

' 构成比&

b
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=A=

#

!E

例胎儿染色体多态核型中!出生男婴
#:

例!

女婴
:"

例!

:

例为
#:

J

,8̀ l

合并
#:

三体综合征而终

止妊娠)

"C

!

[S

!

#:

J

,8̀ l

!

l#:

*.其中
'+N

&

;

'

D

例!次

缢痕变异
D

例!

L

组和
I

组染色体多态
:!

例!大
]:

例!小
]E

例!见表
:

#产前诊断指征分布(年龄高风

险
'

!B

岁
;

例&

#BA$$b

'.产前血清学筛查高风险者

#!

例 &

E!AD;b

'!其 中 早 期 唐 筛 高 风 险
D

例

&

!"ACDb

'!中期唐筛高风险
:!

例&

BEAB#b

'!中期唐
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孕中期羊水染色体多态性与妊娠结局的关系研究)
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*

A

国际检验医学杂志!
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!
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筛临界风险
#

例 &

DAC$b

'.不良孕产史者
"

例

&

::A::b

'#

=A>

#

!E

例胎儿染色体多态核型中!

!B

例多态性核型

遗传自父母其中一方!且父母无异常临床表型.仅有
:

例
#:

J

,l

多态性核型为新生变异!为
!;

l#周顺产男

婴!出生时体质量
!A$B`

O

!身长
B$&3

!

2

JO

*)

评
:$

分!孕妇在孕期产检以及胎儿出生后均未见明显异

常!新生儿期保健各项指标均在正常范围内#

=A?

#

外周血
]

染色体
2_Y

下微缺失基因检测结果

为(

E

例中有
#

例
2_Y&

区的
%]:B#

位点缺失!其余
"

例未发现
2_Y

微缺失#

>

#

讨
##

论

##

染色体多态性是指正常人群中经常可见到各种

染色体形态恒定的微小变异!其发生率为
#AEb

)

#

*

!常

涉及
;

号染色体倒位!

L

"

I

组短臂和
]

染色体长臂长

度变异!并按孟德尔方式遗传!有家族聚集现象!但传

统观点认为上述变异不会引起表型效应)

!

*

#本研究

BD

例孕妇中染色体多态性的发生率为
EA#$b

!高于

普通人群#

;

号染色体臂间倒位)

'+N

&

;

'*在人群中的发生率

为
:A$$b

"

:AEBb

)

"

*

!韩国有学者报道!

'+N

&

;

'患者

与健康人群相比畸形率没有显著差异)

B

*

!但有学者发

现成年患者可出现生育障碍)

E

*

#因有一部分本身或

配偶带有结构异常&包括倒位"易位"插入等'的染色

体!而表型正常的携带者很容易形成异常的配子而使

后代受累!其共同的临床表现是引起反复自然流产"

死胎"生育畸形儿等#本研究中
'+N

&

;

'共
D

例!占羊

水穿刺病例的
:A!Db

&

D

+

BD:

'!与人群中的发生率一

致!且均遗传自双亲之一!且双亲表型正常#

本研究中
:

@

5l

+

;

@

5l

共有
D

例!占羊水穿刺病

例的
:A!Db

&

D

+

BD:

'#目前!对于次缢痕增加会引起

流产"生育异常等症状报道观点不一!有支持者)

C

*

!也

有反对者)

D

*

#本研究对召回的
D

对夫妇做检查!结果

显示胎儿多态性均遗传自双亲之一!且双亲表型

正常#

]

染色体的多态性分为大
]

"小
]

和
]

倒位#

大
]

过去一直认为是正常的变异形态!而现在认为大

]

染色体高度重复的
LS2

序列可能增加大
]

的不

稳定性!导致配子或合子在早期细胞分裂时发生不分

离"易位或基因数的增减等倾向!从而产生不平衡配

子或合子而引起不育"流产等生殖异常)

;=::

*

#小
]

染

色体!可因存在
]

染色质微缺失引起细胞分裂发生错

误!引起无精症或异常精子!导致对方流产"死胎等#

本研究中大
]:

例!小
]E

例!占羊水穿刺病例的

:A#$b

&

C

+

BD:

'#召回孕妇丈夫检查!

]

的多态性均

垂直遗传自父亲#我们同时对多态性为小
]

的胎儿

的父亲加做外周血
]

染色体
2_Y

微缺失检测!

E

例

中
"

例未发现
2_Y

微缺失!有
#

例为
2_Y&

区的

%]:B#

位点缺失#由于
]

染色体属于单倍体!当亲代

存在
2_Y

微缺失时!缺失的
]

染色体会毫无保留地

垂直遗传给子代!甚至有报道子代的
2_Y

缺失片段

会扩大)

:#

*

!子代成年后的精液情况也是不可预知

的)

:!=:"

*

#所以
]

@

2_Y&

段缺失者自身的影响不大!也

可以有正常的生育能力!但遗传给后代时可能有加重

的趋势#

L

"

I

组为近端着丝粒染色体!短臂上有多拷贝的

)GS2

基因!该基因拷贝数的增减对细胞代谢不会造

成明显影响!但
)GS2

基因的增多可使染色体结构功

能发生改变!引起
L

+

4

组随体区联合!导致染色体不

分离和重排机会增多!形成染色体异常的配子和合

子!从而导致胚胎发育障碍!致使流产"胚胎死亡或不

育等)

:B

*

#本组研究中!

L

"

I

组染色体多态性胎儿有

:!

例!占羊水穿刺病例的
#A#!b

&

:!

+

BD:

'#其中有
:

例
#:

J

,8̀ l

合并
#:

三体综合征而终止妊娠.

:

例

#:

J

,l

新生变异的病例在孕期及出生后未见明显异

常!可能是由于随体区本不具有结构功能基因#由于

病例数据少!其新生变异的具体机制及与临床表型效

应的关系还需收集数据进一步研究#其余胎儿染色

体多态性均遗传自双亲之一!且双亲表型正常#

本组资料显示!

!E

例染色体多态性胎儿中!除
:

例合并
#:

三体综合征终止妊娠外!均健康出生!随后

分别对其
!E

对父母进行外周血染色体检查!除发现
:

例
#:

J

,l

新生变异外!其余胎儿多态性均遗传自双亲

之一!且这些夫妇均表型正常#

#:

J

,l

新生变异病例

在整个孕期且胎儿出生后均显示正常!新生儿保健各

项指标均在正常范围内#因此!笔者推断染色体多态

性对临床表型及妊娠结局并无影响#所以在发现胎

儿多态性时!应建议召回其父母做相应检查!确定来

源#对于具有明确遗传来源的染色体多态性可参照

其父母的身体发育"智力发育情况予以判断其妊娠结

局#但新发的染色体多态性与胎儿的生长发育之间

的关系还需收集更多的样本资料进行进一步的研究!

以便更好地进行产前诊断!避免染色体异常胎儿的

出生#

##

具有明确遗传来源的染色体多态性可参照其父

母的身体发育"智力发育情况予以判断其妊娠结局!

但新发的染色体多态性与胎儿的生长发育之间的关

系还待收集更多的样本资料进行进一步的研究#

参考文献

)

:

* 庞丽红!余其松
A

染色体多态性的临床效应)

1

*

A

中国优生

与遗传杂志!

#$:$

!

:D

&

!

'(

"=BA

)

#

*

%W2\=%.9(W 4

!

G<LHS G

!

G94Z.2ST

!

/8*-A.'=

&)6*))*

?

M*,/0&63

J

*)*8'N/

O

/+63'&5

?

M)'0'̂*8'6+

&

*))*

?

=

4IW

'

0/8/&8,,>M3'&)6,&6

J

'&&5)636,63*-0/-/8'6+,*+0

0>

J

-'&*8'6+,'+

J

*8'/+8,Q'85-/*)+'+

O

0',*M'-'8

?

3/+8*-)/=

8*)0*8'6+*+00

?

,36)

J

5'&P/*8>)/,

)

1

*

A1./0I/+/8

!

#$$"

!

":

(

#":=#"DA

)

!

* 周焕庚!夏家辉!张思仲
A

人类染色体)

.

*

A

北京(科学出

版社!

:;DC

(

"D=E!A

)

"

*

(<H%W

!

(2S .

!

ZS9IW(T

!

/8*-

!

V/)'&/+8)'&'+N/)=

,

C:E

,

国际检验医学杂志
#$:;

年
!

月第
"$

卷第
B

期
#

9+81T*M./0

!

.*)&5#$:;

!

U6-A"$

!

S6AB



,'6+;='+&'0/+&/*+0&-'+'&*-,'

O

+'P'&*+&/

)

1

*

A2++ 2&*0

./0%'+

O

*

J

6)/

!

:;;B

!

#"

(

!$#=!$"A

)

B

*

1<HSI%]

!

Z9.7]

!

]X1<AL/+6N6

J

/)'&/+8)'&'+=

N/),'6+6P&5)636,63/;'+&6+

O

/+'8*-*+63*-

?

)

1

*

A]6+=

,/'./01

!

#$:$

!

B:

&

B

'(

CCB=CD$A

)

E

* 厉荣玉!汤兴丽!陈京!等
A

皖南地区
:$$;

例不良孕产史

患者的细胞遗传学分析)

1

*

A

中华医学遗传学杂志!

#$:#

!

#;

&

#

'(

#!E=#!CA

)

C

* 陈蔚清
A

染色体多态性的临床效应)

1

*

A

中国妇幼保健杂

志!

#$$C

!

#

&

:$

'(

:!BC=:!BDA

)

D

*

7<(WXS<.A('3/86)/&6+,'0/)6>)*

JJ

)6*&586/&56=

O

/+'&'+8)*&*)0'*&P6&>,*+0&56)6'0

J

-/R>,&

?

,8,

)

1

*

A2>,8

S_1HM,8/8I

?

+*/&6-

!

#$$D

!

"D

&

#

'(

:!C=:":A

)

;

* 张仕岭!尹迎春!王承和!等
A

大
]

染色体的临床效应)

1

*

A

中华医学遗传学杂志!

#$$E

!

!!

&

:$

'(

B;;A

)

:$

*韩茜!谢君梅!李秀荣!等
A

大
]

染色体核型与疾病的关

系探讨)

1

*

A

中国优生与遗传杂志!

#$$!

!

::

&

:

'(

E!=EEA

)

::

*石化金
A]

染色体异常的临床表现及遗传学研究)

1

*

A

中

华医学遗传学杂志!

:;;#

!

;

&

B

'(

!$E=!$CA

)

:#

*

ZH.HG9%

!

Z2(<W

!

ZH72]2%W9%

!

/8*:A()*+,3',=

,'6+6P] &5)636,63*-3'&)60/-/8'6+,P)63 P*85/)86

%HX85)6>

O

5'+8)*&

?

86

J

-*,3'&,

J

/)3'+

F

/&8'6+

)

1

*

A1W>3

I/+/8

!

#$$#

!

"C

&

;

'(

"EB="EDA

)

:!

*

.2S Z294

!

1XXT2

!

.4<TG<2U<]Z

!

/8*:A%6+,

&6+&/'N/0M

?

*,,',8/0)/

J

)60>&8'6+8/&5+'

@

>/,'+5/)'80/=

-/8'6+,'+85/*̂66,

J

/)3'*P*&86)

&

2_Y

'

)/

O

'6+6P85/]

&5)636,63/*+085/L2_

O

/+/&6

J?

+>3M/)

)

1

*

AW>3

G/

J

)60

!

#$$D

!

#!

&

C

'(

:EE;=:ECDA

)

:"

*

%V9SS<GS7

!

%29((2%4

!

L<T2S<]LV

!

/8*:A9+=

8)*&

?

86

J

-*,3'&,

J

/)3'+

F

/&8'6+

&

94%9

'

Q'858)*+,3',,'6+

6P*)'+

O

&

]

'

&5)636,63/*+06N68/,P'&>-*)0',6)0/)6P,/R

0/N/-6

J

3/+8'+6PP,

J

)'+

O

)

1

*

A231./0I/+/82

!

#$$D

!

:"E

&

:"

'(

:D#D=:D!:A

)

:B

*余红!赵矫!赵小平!等
A

染色体多态性的生育异常临床效

应分析)

1

*

A

现代预防医学!

#$:$

!

!C

&

:$

'(

:;;D=:;;;A

&收稿日期(

#$:D=$;=#D

#

修回日期(

#$:D=:#=:#

'

"短篇论著"

输注储存红细胞对患者循环游离血红蛋白#

一氧化氮和结合珠蛋白的影响$

李秀伟:

!胡晓丽#

!施中凯!

!金
#

薇:

!姜月红:

!冯恩航!

!蒋
#

蕊:

!刘惠敏:

!杨淑莉"

"黑龙江省医院'

:A

输血科#

#A

感染科#

!A

实验诊断部#

"A

财务科!黑龙江哈尔滨
:B$$!E

$

##

摘
#

要!目的
#

了解输注储存红细胞对患者循环游离血红蛋白"

YWM

$水平&一氧化氮"

SH

$消耗和结合珠

蛋白"

WV

$的影响%方法
#

从该院住院&拟输血患者中!选择创伤&内皮损伤及非珠蛋白生成障碍性贫血病患者

各
:$

例!分为创伤组'包括外伤和骨折等患者!排除慢性病!血液病!肝&肾功能损害者#内皮损伤组'包括糖尿

病&高血压&高血脂等患者#非珠蛋白生成障碍性贫血组'包括缺铁性贫血&巨幼细胞性贫血&再生障碍性贫血&

骨髓抑制患者%于输血前采集
!

组患者抗凝血和非抗凝血!做
YWM

&

SH

&

WV

等指标检测!记录检测数据!患者

输注"

#:j!

$

0

储存红细胞悬液
#X

*人!分别于输血后
:B3'+

&

E$3'+

&

#5

&

#"5

和
:

周!采集患者抗凝血和非抗

凝血!重复上述指标的检测并记录检测数据%比较各组输血前后及各组间相应的检测数据并作统计学分析%

结果
#

!$

例患者
YWM

&

SH

&

WV

测定值水平!输血前后差异均有统计学意义"

F

%

$A$:

$%在输血后
:B3'+

!

YWM

&

SH

&

WV

水平均有大幅提高!在接下来的
:5

至
:

周内又有所下降!但输血后血浆
YWM

水平明显高于输

血前!而输血后
SH

&

WV

水平明显低于输血前%结论
#

输注储存红细胞可以增加循环
YWM

水平和降低循环

SH

水平%

关键词!输血#
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##

输注储存红细胞是一种经验性治疗方法!至今仍

然是缓解大量失血"严重贫血"骨髓抑制"红细胞异常

破坏患者的重要治疗手段#近年来!有关输血不良反

应与离体红细胞经长期储存产生$储存损伤%!即红细

胞经过体外长时间的低温储存后!红细胞的代谢"形

态结构"生理功能和生化指标等与体内的红细胞有很

大的差异)

:

*的关系成为研究热点#现有研究已知!全

血离开人体即发生变化!其损伤程度与保存液种类"

温度"时间等因素有关!如果温度和保存液的种类不

变!则储存损伤的变化随保存时间而增加.红细胞悬

液随着贮存时间的延长!细胞内的能量和三磷酸腺苷

&
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'消耗导致红细胞形态发生变化!其膜结构的改
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