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摘 要
:

【目的】通过采用短串联重复序列结合聚合酶链反应 ( sT R
一

PC R )技术对胎儿进行产前诊断以及对

已知染色体 21 三体的病例进行检测
,

探讨 sT R
一

cP R 技术诊断常见三体综合征
,

同时判断额外染色体的双亲

来源以及染色体不分离发生时期
。

【方法】收集了 51 个家系的 174 例样本
,

其中产前诊断组 35 个家系
,

包括

18 例单胎妊娠和 17 例多胎妊娠家系 ; 已知为染色体 21 三体患者 16 个家系
。

采用 ST R
一

PC R技术
,

扩增 21 号

染色体 4 个位点 ; 1 8
、

13 号染色体各 3 个位点
,

诊断这些染色体三体综合征
,

与染色体核型对照 ; 并判断额外

染色体双亲来源和染色体不分离发生时期
。

【结果】检出 18 例完全型染色体三体综合征
,

包括 21 三体 16 例 ;

18 三体和 13 三体各 1例
,

其中 4 例为产前诊断的胎儿
。

1例罗氏易位型和 1 例嵌合型 21 三体未能检出
。

14

例 21 三体及 1 例 18 三体
、

1 例 13 三体可确定额外染色体的亲代来源和不分离时期
。

I结论 1 sT R
一

P C R 技术

在诊断多种完全型染色体三体的同时
,

可判断额外染色体的亲源性及分析染色体不分离时期
。

但对嵌合型和

易位型染色体异常的诊断有待改进
。

关锐词 :短串联重复序列 ; 非整倍体 ; 产前诊断 ; 双亲来源 ; 染色体异常

中圈分类号
: R 394 文献标识码

:
A 文章编号

: 一6 7 2
一

35 54 2̀ 0 0 5 ) 0 2
一

0 2 14
一

0 5

D ia g n o s is o f C o 幻口刃。 o n T r is o m ie s a n d dI e n t价 e a t io n o f aP er n 8t I O ir g i n s o f E x t r a

C h r o m o s o m e s a n d S at g e s o f N o n d i sj un c t i o n b y S T R
·

P C R A n a ly s i s

A N N a ’ ,

FA N G Q
u n ’ ,

W U X i n 一

y a o Z ,

L I U Q i u 一

l i n g Z ,

C H E N J i a n 一 s h e n g ’ ,

C H E N J
u n 一

h o n g ’

(1
.

C e n t e r o
f eF tal M

e
d ie in e ,

D
e p a rt m e n 一 o f o b s t e t ir e s a n

d G y n e e o
l

o g y
,

hT
e

Fi sr t A iff li
a t e d H

o s p i t a
l ; 2

.

OF er
, l s ie

M
e d ie i n e ,

S U N Y
a t一 s e n U n iv e rs it y

,

G
u a n 邵 h o u

5 1X() 80
,

C h in a
)

^ b st r a ct : 【o bj
e e t i

v e

】 T。
i

n v e s t ig a t e 一h
e t e e h n iq u e o f ST R

一

CP R u s
de i

n d ia g n o s
i

n g e o m m o n t ir os n 、ie s a n d

i d e n

itfy i
n g th e p a二 n tal o ir g in s o

f : h e e x t ar
e hor m o os me

s , a s w e u a s ht e s

agt
e s o f n o n d i sj

u n e it o n
.

1M
e t hod

s

] F ift y
-

o n e af m i li e s

(
t o tall y 17 4

s a m p l e s
) w e

re
e o l le e t e d

,

in w h i e h 3 5 af m i li e s w e
re ofr m P re

n a tal d i
a g n o s

i
s g 。 、: P ( 1 8

s
i

n

ig
e t o n a n d 1 7

n l u l ti Pl e p r e g : l a n e i e s

)
,

16 w e
re ofr

n l th e p a t i
e n t s w h o s e e hor m o s o m al k a

w
o ty哪

5 h a d a lre a d y b e e n

e o n if rm
e d a s

2 1 t r is o m y
.

ST R
一

p C R t e e h n
iq

u e w a s u s e d t o a m p l听 4 loc i
o n e hor m o s o m e 2 1

,

3 lo e
i

o n e h or m o s o m e

18 a n d 3 lo e i o n e h一D m o s o l一 e
1 3 一0 d i

a g :一o s e th
o s e e h or m o so n l al t ir

s o m i
e s as w e l l a s th e p a r e n t a l o 一g in s o f t h e

e x t r a e hor m o s o m e s a n d : h e s t a g e s o f n o n d i sj
:川 e t io n

.

【R
e s u lt s

] E ig h t e e n e

ase
s w i th t y p ie al t ir s o m ie s w e

er d e t e e t e d

by ST R
一

P C R
, a m o n g t h

e l : 一, t h
e

re
、 v e r℃ s ix t e e n t r i os n l y 2 1

, o n e t ir s o m y 1 8
a n d o n e t r i s o m y 1 3 re s p e e 一iv e

l y
,

in w h i e
h

4 w e re fe t u s e s

ofr
n 一 P re

n a t a
l d i

a g n o s i ,
.

H
o w e v e r

,
a R o

be rt s o n ia n t r a n s loc
a

it
o n a n d a m o s a ie t ir

s o m y 2 1 e o u
ld n o一 b e

d e t e e t e d
.

F
o u rt e e n o 一 t o

f
s i x t e e n t r is o m y 2 1

, 硬) n e t ir s o m y 18
a n d o n e t ir s o m y 1 3

, e o u
l d b

e i d
e rl t iif

e
d th e p a

er
l l t a

l

o ir ig
n s o

f ht e e x t .la e h or m o s o ,, 、 e s a s w e
ll

a s t h e s t a
罗

5 0 [ n o n d i sj
u n e巨o n

.

[ C o n e
l

u s io n

J ST R
一

CP R t e e
h

n iq u e 15

e

ffe e t iv e fo r d i a g n o s i n g l一 a n y e o n一m o n ty Pi e以 t r is o m ie s ,

m e a n w h ile , th
e p a

re
n t a l o

ir g in s o
f

e x t ar
e hor

n l o s o n 一e s a n o l

ht e s t a g e s o
f

n o n d isj
u n e t i

o , 1 e a n b e id e n t币 e d
.

N
e v e rt h e l e s s ,

fo r m o s a
i

e a n d tar n s lo e a 一io n , t h i s n l e th o d 1
5

l in l it e
d

a n d

s h o u ld be im p or
v e d

.

K e y wo
r
ds

: s h o rt t a n d e n 一 化 p e a t : a n e 一: p l o
id y : p r e n a t a

l d ia g n o s is : P a
er

n t al o r ig i n ; e h or m o s o n l e a b l l o r n z a li t y

【J S U N Y a t一 s e n U n iv
(M

e d cS i )
,

2 X() 5
,

2 6 (2 ): 2 14一 2 1 8
,

2 2 2 1

收稿日期
: 2 X() 3

一

1 1
一

0 3

作者简介
:
安 娜 (一9 7 4 一 )

,

女
,

湖北武汉人
,

硕十 ;方 群
,

教授
,

硕士导师
,

通讯作者
.

E
一

m a il : a n a n 7 7 3 @ h o t m a i l : e o m

DOI : 10. 13471 /j . cnki . j . sun. yat -sen. univ (med. sci ) . 2005. 0025



、 、 ,

第 2期 安 娜
.

等
.

ST R
一

P C R分析诊断常见染色体三体及其亲源性
、

染色体不分离时期 2 1 5

染色体异常是引起人类 出生缺陷的主要原

因
。

2 1
、

18
、

13 三体综合征是常见的染色体三体异

常
。

染色体核型分析为临床常用的诊断方法
,

其

缺点为细胞培养和核型分析耗时长
,

难以进行大

样本筛查及快速诊断
。

应用短串联重复序列结合

聚 合酶 链 反 应 (
s h o rt t a n d e m r e p e a t

一

p o ly m e r a s e

e h a i n er a e t io n ,

S T R
一

P C R )诊断技术诊断则不需进

行细胞培养
,

可在妊娠中
、

晚期取羊水 /脐血或妊

娠早期取绒毛进行检测
。

本研究通过采用 ST R
-

P C R 技术对有各种产前诊断指征的胎儿取羊水或

脐带血进行产前诊断
,

并对 18 例已知为染色体

21 三体的病例进行检测
,

探讨其在诊断常见的染

色体三体综合征的应用
,

同时判断额外染色体的

双亲来源以及染色体不分离发生时期
。

54 例样本 ;多胎妊娠 17 个家系 72 例样本 (其中双

胎 13 个家系 52 个样本 ; 3 胎妊娠 4 个家系 20 个

样本 )
。

产前诊断指征为有不良生育史
、

年龄大于

3 5 岁
、

胎儿异常等
。

孕妇年龄 2 5一4 2 岁
,

妊娠 1 4 -

3 0 周
。

在 B 超指引下进行脐静脉穿刺或羊膜腔穿

刺
,

取胎儿脐血 1一 2 m L或羊水 20
~

30 m L
,

并取父

母外周血 2 m L
,

进行 ST R 检测和染色体核型分

析 ; 未能同时行羊水或胎血染色体检查者则生后

取脐血或外周血查染色体核型 ;②已知染色体 21

三体组 16 例经过染色体核型分析为 21 三体的患

者家系 ( 4 8 个样本 )
,

其中包括 14 例完全型
、

l 例

易位型
、

1 例嵌合型 21 三体
。

抽取患者及父母外

周血进行 S TR 检测
。

2 材料与方法
1 研究对象

2 00 1 年 7 月至 2 00 2 年 5 月在中山大学附属

第一医院妇产科
、

儿科就诊或进行产前诊断者
。

收

集了 51 个家系
,

17 4 例样本
。

样本分为两组
:

①产

前诊断组 ( 35 个家系 ) 包括单胎妊娠 18 个家系的

2
.

1 S T R 位点

采用 P C R 技术扩增 10 个 S T R 多态位点
,

其

中 21 号染色体 4 个位点 ; 13 号染色体 3 个位点 ;

18 号染色体 3个位点 (表 1 )
。

表 1 ST R 特异性寡核甘酸引物序列及位点

T a b le
1 ST R s P e e沂 e o li go n u e le

i P ir m e 邝 a n d th e
i

r l o c a t io n s

C h or m o s o m e
ST R m a kr

D Z 1 5 1 1 ( F )

( R )

D Z I S 1 67 ( F )

( R )

D 2 1 S 1 4 l l ( F )

( R )

D Z I S 1 4 1 4 ( F )

( R .)

D 18 55 1 ( F )

( R )

D 18 53 86 ( F )

( R )

D 18 55 3 5 ( F )

( R )

D 13 52 56 ( F )

( R )

D 13 56 3 1 ( F )

( R )

D 1 35 3 17 ( F )

( R )

Pd m e : s e q u e n e e

( 5
’ 一3

’

)

5
’ 一T G T A T T A G TC A A T GT T C T C C A G 3

’

5
’

A T A TG T G A G T C A A T T C C C C A A G 3
`

5
’

T C C TT C C A T G T A C T C T G C A 3
’

5
,

T G C C C T G A A G C A C A T G TG T 3
,

5
’

A T G A TG A A T G C A T A G A TG G A T G 3
’

5
`

A A T G TG T G T C C T I
,

G l
,

1
,

C C A G G C 3
`

5
’

A A A I
,

r A GT G T C T G G C A C C C A G T A 3
)

5
`

C A A T T C C C C A A G T G A A TT G C C T T C3
’

5
’

C A A A C C C G A C T A C C A G C A A C 3
`

5
`
G A G C C AT G T T C A T G C C A C T G 3

’

5
’

T C A G G A G A AT C A C I
,

1
,

G GA A C 3
`

5
’

T C C A T G A A G T A G C T A A G C A G3
’

5
`

T C A T G T G AC A A A A G C C A C A C 3
’

5
’

A G A C A G A A A T A T A G A I
,

C A G A A T G C A 3
`

5
,

C C T GG G C A A C A A G A G C A A A 3
,

5
`

A G C A G A G A G A C A T A A T T G T G 3
`

5
`

G G C A A C AA G A G C AA A A C T C T 3
`

5
’

T A G C C C T C A C C A T G A I
,

r G G 3
’

5
`

A C A G A A G T A T GG G A T G T C G A 3
’

5
’

T G G C丁门工 A G A C C T G G AC T C 3
’

I祝
a t i

o n

2 l q Z I
.

3

2 l q 2 2
.

2

2 l q 2 2
.

3

2 l q Z I
.

2

1 8q 2 1
.

3 3

1 8q 22
.

l 一 22
.

2

1 8q l 2
.

2一 12
.

3

1 3 q l 4
.

l一2

1 3q 3 1一3 2

1 3 q 2 2一q 3 1
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.2 2 D N A 抽提和 P C R 扩增

标本经过水饱和酚 / 氯仿抽提 D N A 后
,

进行

Pe R 扩增
,

总反应体积 2 5 林L
,

内含 l 协L D N A 模

版 ( 2一 2 0 n g )
,

引物 0
.

2 协m o l /L
,

l o x b u
ffe

r 2
.

5 林 L
,

d N T p 2
.

5 协L
,

鞠 酶 Z U单 L
,

双蒸水加至 2 5 协L
。

P C R 循环参数
: 9 4 ℃预变性 4 而

n ,

然后 9 4 ℃ 45
s ,

6 0 ℃ 4 0 5 ,

7 2 ℃ 4 0 5 ,

3 0 个循环
,

最后 7 2℃延

伸 6 m i n 。

2
.

3 P A G E 电泳分离

取父
、

母
、

子 (或胎 ) P c R 扩增产物 1 林 L 与载

样缓冲液 1 林L 混合
,

加载于聚丙烯酞胺凝胶 ( T =

s %
,

c 二 5 % )
,

恒电压 4 5 o V 电泳 15 0 。 l i n ,

用标准硝

酸银法染色
。

.2 4 单体型基因型确定

各基因座的等位基因按国际法庭血液遗传学

会 ( I n t e r n a t i o n a l S o e ie t y o f F o r e n s i e H a e m o罗 n e t i e s ,

IS F H )推荐的原则
,

按其等位基因片段中核心序

列重复的次数命名
,

P C R 扩增产物与分型的标准

物 L a d d e r
同步电泳

,

按电泳带对应 L a d d e r
的位置

来确定样本的基因型
。

片段的杂合子
,

可直接诊断为三体综合征 (图 l )
。

如表现为两个不同等位基因片段有浓淡差异

的带纹
,

则需用 D N A 密度分析仪测量条带密度
。

本实验中测量浓淡两条带密度各 3 次
,

平均密度

差异比为 1
.

92
: 1

,

接近 :2 1
。

三体患者也可出现 3

个等位基因片段大小相同的 1 条浓度较高的带

型
,

这时需定量胎儿及其父母的 1条等位基 因条

带的密度
,

本实验中 3 次测得的浓淡两条带密度

差异的平均比值为 2
.

94
: 1

,

接近 :3 l( 图 2 )
。

3 结 果

图 2 1 个 2 1 三体家系 S T R 位点 D Z I S 1 4 1 4 基因型

F ig
.

2 S T R D 2 l S 1 4 1 4 罗 n e U e yt 伴 5 i n a t r iso n y Z l af 而 ly

la n e L : n l i x e d D Z I S 14 14 al le li e la d d e r : l a n e
l : fu t h e r ; lu n e Z : n 、 o 一}1

-

e r ; la n e 3: t r i s一) m y 2 1
, a hi gh d e n s i t y ba n d

3
.

1 S T R 技术诊断 21 三体
、

18 三体
、

13 三体

采用 ST R
一

PC R 方法共检出 18 例完全型只体

综合征
,

其中 4 例为产前诊断的胎儿
,

14 例来自

已知染色体核型为 21 只体组
。

18 例中包括 16 例

2 1三体
,

( 14 例为患者
,

2 例为胎儿 )
,

l 例 1 8 三体

及 1 例 13 三体 (均为胎儿 )
。

以上 ST R 检测结果

与染色体核型分析结果相同
。

但是
,

1 例嵌合型

4 6
,

X X /4 7
,

x X
,
+ 2 1 以及 l 例 4 5 X x

, r o h ( 14 : 2 1) (
〔11 1

,

q川采用 ST R 技术未能检出
。

电泳结果如果带型表现为 3 个不 同长度等位

l 例产前诊断为 18 三 体的胎儿
,

D 18 5 5 1 位

点 出现 3 个 不 同 长度 等 位 片段 的 杂 合
一

护
,

D 18 5 5 3 5
,

D 1 8 5 3 8 6 位点为两个不 同 长度等位片

段的杂合子
,

电泳带有明显浓淡差异 ( 图 3 )
。

图 3 1个 18 三体家系 sT R 位点基因型

F ig
.

3 ST R g e n e it e yt P e s i n a t r is o m y 1 8 fa 而 ly

卜笼t u s h a d 3 b a n d s i n U 185 5 1 I oc i

圈 1 1 个 2 1 三体家系 S T R 位点 D Z I S l l 基因型

F ig
.

1 S T R D 2 l S l l ge n e t ie ty P e s i n a t r iso m y 2 l fa m i ly

aL
n e l : fa t h e r: la n e Z: n l《〕 * 11e r : la n e 3: I r

i s毛) l万一}
,

2 1
.

3 1
) a n d s ; aL n e L : n 、 i x e d

D Z 15 1 1 d le li e g e n e la d d e r

1例 1 3三体的胎儿
,

在 D 13 S 6 3 1
,

D 13 5 2 5 6 位

点为 3 个片段 的杂合子
,

而 D 13 5 3 17 位点 为两个

片段的杂合子
,

电泳带有明显浓淡差异 (图4 )
。
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图 4 1 个 13 三体家系 S T R 位点基因型

F i g
.

4 S T R g e n e it e ty P e s i n a t d s

om y 1 3 af 而 ly

F e t u s h a d 3 b a n d s in D 13 56 3 1 a n d D 13 5 2 5 6

.3 2 额外染色体双亲来源

将图 1 中 21 三体家系的父母及胎儿样本进

行分型
,

对 比已构建的 D Z I S l l L a d d e r ,

胎儿的基

因型为 3 2
,

3 1
,

28 杂合型
,

与其母亲两个等位基因

型相同
,

推断出额外染色体来源于母亲
。

以此方法

对本研究中采用 S T R
一

PC R 技术诊断出的 16 例 21

三体进行亲源性分析
,

判断出 12 例额外染色体来

源于母亲
,

2 例来源于父亲 ;l 例 18 三体胎儿和 1

例 13 三体胎儿的额外染色体均来源于母亲
。

在诊

断额外染色体亲源性时
,

会出现父母子等位基因

相同
,

导致额外染色体来源无法诊断 (图 2)
,

有 2

例 21 三体属此种情况
。

3
`

3 染色体不分离发生时期

首先确定额外染色体的双亲来源
,

所选用的

S T R 标记必须包括近着丝粒位点
,

判断额外染色

体来源一方的某一近着丝粒 ST R 位点的杂合性
,

如果杂合性保持不变
,

则为第一次减数分裂 ( m i
-

ot is s ,

M l )同源染色体发生了不分离 ;如其杂合

性降低为纯合
,

则为第二次减数分裂 ( m iot
s is

,

M

n )发生了姐妹染色单体不分离
。

要准确地判定不

分离发生时期
,

还需区别 M n 不分离和胚胎 (或受

精卵 )早期有丝分裂不分离
,

可通过其他 S T R 位点

的杂合性变化来判断
,

如其杂合性保持不变
,

说明

所选用的 S T R 位点与长臂上其他 S T R 位点之间

发生 了重组
。

由于有丝分裂很少发生重组
,

据此可

排除有丝分裂不分离的可能性 ,’ ]。

通过分析 16 例 21 三体儿家系的 4 个 S T R

位点杂合性变化
,

得出 12 例额外 21 号染色体来

源于母亲
,

其中 8 例染色体不分离发生于 M l 期 ;

3 例发生于 M ll 期 ;l 例为有丝分裂不分离
。

2 例

额外 21 号染色体来源于父亲的患者
,

为 M n 期不

分离 (表 2 )
。

表 2 21 三体额外染色体亲源性及不分离发生时期
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4 讨 论

4
.

1 S T R
·

P C R 在诊断染色体三体的应用

S T R 的多态性呈孟德尔遗传
,

S T R
一

PC R 技术

通过扩增等位基因片段长度
,

根据长度的多态性

诊断染色体数目冈
。

正常个体的 S T R 位点的电泳

结果最多只有两条带
。

染色体数目的增加或减少
,

造成电泳带数目或带纹浓度的变化
。

S T R 有杂合

性高
、

多态信息量大的特点
,

与 P C R 技术结合
,

成为判断额外染色体亲源性
、

染色体不分离发生

时期
,

以及研究重组与不分离发生关系的首选方

法 3[]
。

由于 1个 s T R位点可出现父
、

母
、

子等位基

因相同
,

难以判断子代的带纹或异常带的来源
,

应

用 ST R 位点越多
,

杂合性越高
,

子代显示 3 条不

同等位基因带纹的可能性越大
,

诊断三体综合征

及其起源越准确
,

并可提高对额外染色体亲源性

的判断 [’. , 1
。

采用 ST R
一

P C R 方法检测染色体非整倍体异

常
,

不需进行细胞培养
,

适用 于各种有核细胞的检

材 0[]
,

具有快速
、

简便的优点
。

在本实验中
,

16 / 18

( 88
.

9 % )的额外染色体来源和染色体不分离时期

得到确定
,

但对嵌合体及易位型的检测有待进一

步完善
。

4
.

2 21 三体额外染色体的起源和形成

阐明异常染色体的起源及形成对遗传咨询有

重要意义
。

当亲代生殖细胞减数分裂不分离时
,

双

亲是二倍体
,

后代为三体
。

这种不分离可以发生在

卵子或精子产生的过程
,

即发生于祖代精子和卵

子的两条同源染色体之间 ; 也可发生于第 l 次或

第 2 次分裂
,

即由各条染色体复制而成的两条姐

妹染色体之间 l7j 。

A in on ar ak isl s]用 ST R 技术检测 21 号额外染色

体起源时
,

发现 .4 7 %
一 .9 0 %来 自父亲

,

而 88 % 一
95 %

来 自母亲
。

G ir iff n 阴发现
,

8 1% 以上的各种染色体不

分离发生于母亲
,

其中 3 4/ 发生于 M l 期 ; 父源性

染色体不分离则大多发生于 M 且期
,

两者发生机

制不同
。

本研究中
,

88
.

9 % ( 1 61 18) 的病例的额外染

色体可确定其亲缘性
,

其中能确定亲源性的 21 号

额外染色体 1 21 14 ( 8 7
.

5% )来自于母亲
,

2 例来 自于

父亲
。

l 例 18 三体
、

l 例 13 三体的额外染色体均

来自于母亲
。

额外染色体起源在父母性别间的悬

殊
,

可能与男女减数分裂的不同有关
。

卵子的 M l

期始于胚胎发育期
,

至出生时已达双线期
,

并停止

在该期约 12一40 年
,

直至排卵时才能完成 ; M n 期

在 M l 期结束后 24 h 即完成
。

精子的减数分裂在

性成熟后持续进行
,

完成从前线期至精子细胞期

的两次减数分裂仅需 25 d
。

女性减数分裂所受外

界环境因素和内分泌因素的影响远大于男性
,

致

使女性生殖细胞 的染色体不分离多于男性 `;l0

eL M a i r e 一

A d k i n s
等〔9 ]提出

,

哺乳类卵母细胞在减数

分裂中缺乏染色体介导的关卡控制 ( C h ec k oP int )
,

而精子的发生过程存在 C h e o k oP in t
。

在细胞分裂

中期至后期
,

C h ce k po in t 决定着染色体的排列 和

纺锤体的完整性
,

因此母源性减数分裂时染色体

不分离的发生率较高
。

有研究显示 21 三体患儿男

女性别比约为 1
.

巧 “ 1
,

而在父源性减数分裂 11 不

分离患儿中
,

男女比例增至 3
.

:5 1
,

提示额外 21 号

染色体不分离与 Y 染色体有关 { ’“ 〕,

本研究中 2 例

额外 21 号染色体来源于父亲的患儿均为男性
,

且

均为 M n 期不分离
,

与这一点相符
。

母亲年龄与 21 三体的发生有关
。

无论是年龄

依赖或非年龄依赖性 21 三体综合征
,

其发生原因

主要为同源染色体交换失败
、

随体联合频率增加和

延迟受精等
。

衰老的卵母细胞更易发生染色体间交

换失败
,

导致 21 号染色体不分离
。

H en de sr on 等
f ” 〕

提出
,

越早经历减数分裂的卵母细胞在育龄期越

早被排出
,

而那些配对错误或重组减少的卵母细

胞较迟发生减数分裂
,

并且在育龄后期才被排出 ;

hz en g 等【’ 2] 提出
,

在卵原细胞有丝分裂阶段
,

一部

分细胞的染色体可 以不分离
,

而年长女性的卵巢

可能无法筛选排除这些异常细胞
,

使其进人了减

数分裂
。

本实验中
,

21 三体儿的母亲平均年龄为

25 岁
,

父亲为 28 岁
,

可见这 16 例 21 三体的发生

与年龄因素无关
。

有研究提示
,

非年龄依赖型的

21 三体的发生可能与孕妇具有某些染色体异常

的趋势有关
,

包括早熟着丝粒分离 ( p er m at ur e

e e n t or m e t r e d e p art
u r e ,

p e D )
,

随体联合 (
s a t e l l it e

a s s o e i a t i o n ,

S A )
,

同源染色体远端的低重组等 ;还

与遗传倾向性及有害的环境因素有关
。
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进一步研究报道
。

因此本文就此方面进行探讨
。

3. 3
.

1 术后 宫腔 大体形 态宫腔镜检查 本组宫腔

镜下均见术后宫腔内膜呈现急性组织坏死改变
。

术后宫腔壁仍光滑
,

这与 T ul an id 5[] 报道相似
。

这

可能有助于减少术后因宫腔粘连而致腹痛的发生

率
,

提高手术成功率
。

.3 .3 2 术后组织细胞及亚细胞形态结构改变 病

理及电镜学观察
: 可见 ( l)

: M E A 热作用对基底层

的破坏是全层的
,

有效的
,

不可逆的
,

以腺体受破

坏最明显
。

这是它临床治疗月经过多高疗效的有

力支持
。

本研究组总成功率 91
.

4%
,

与国外报道 `3 ,

相似
。

( 2 ) M E A 热作用对浅肌层的作用仅限性紧

靠基底层的很浅的浅肌层部分
,

这点可说明 3 个

问题
:

① M E A 热坏死深度仅局限在基底层
,

对宫

肌层仅有很浅肌层轻度可逆的变性改变
。

这是技

术安全性的保证
。

②对深人宫肌层的宫内膜腺体

破坏力是不足的
,

这可能是子宫腺肌症可能影响

M E A 疗效 lI] 的基础理论依据
。

本组也可见子宫腺

肌症对 M E A 治疗月经过多疗效的影响
。

本组 44

例中有 4 例术后需药物再辅佐治疗
,

而这 4 例均

伴有子宫腺肌症
。

③从以上子宫内膜解剖来看
:
子

宫内膜基底层是由突起于一束束腺体表面的上皮

细胞构成
。

此基底层位于宫肌层的肌壁上
,

而组成

内膜腺体的成份常常可深人 至子宫浅肌层中
。

M E A 热作用主要局限在基底层
,

对宫肌层仅有很

浅肌层轻度可逆的变性改变
。

因此不排除种植于

子宫浅肌层中的子宫内膜腺体再生
。

这可能是术

后部分患者仍有月经来潮的原因之一
,

同时也提

示需进一步探讨一些子宫内膜再生能力强的患者

如年轻女性其术后有无复发及长期疗效问题
。

可 见 9
.

2 G H z
高 频 微波能安全

,

有效地破

坏子宫内膜达基底层
,

达到改善月经过多目的
。

而

对子宫浅肌层无或仅轻度可逆改变
,

因此对合并

子宫腺肌症或年轻患者选择该手术应慎重
。

其长

期疗效还需进一步探讨
。
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