
DOI : 10. 13471 /j . cnki . j . sun. yat -sen. univ (med. sci ) . 1984. 0028





中山医学院学报 5 卷

上肢 X 线照片示双腕骨发育较迟缓
,

骨龄小于 3岁
。

临床诊断 大脑发育不 全
。

细胞退传学检查 ( 1 ) 方法 : 外周血淋巴细胞培养
: T o 19 9培养液 4毫升

,

小牛血

清 1毫升
,

P H A O
.

2毫升
,

青
、

链霉素各50 0单位
,

接种经肝素抗凝的静脉血 0
.

3毫升
,

37

℃培养 68 ~ 70 小时
,

加秋水仙素
,

其最终浓度为 0
.

0 3 5微克 /毫升
,

再培养 2一 4小时
,

收

集细胞
、

低渗
、

固定
、

制片
。

用胰酶一 E D T A 混合 液 ( 0
.

1%胰酶与 0
.

02 % E D T A 等量

混合 ) 处理标 水
,

G ie r lls a 染色显示 G 带
。

用 B a ( O H ) : 法显示 C带
。

按卢惠霖等的 G显

带染色体模苏
一 “ ,

韭参考掩 C N ( 1 9 7 3 〔“ ,

在镜下逐个计数业鉴定每一个染色体
,

业选择部分细胞予 以显微照相
,

作进一步核形分析
。

( 2 ) 结果
:

患儿先后做了两次染色

体检查
,

结果一致
。

共观察 1 0 0个细 a]J
,

其中99 个细胞的染色休为 47 个
,

业均见到一个恒

定的额外染色休
,

它大于 16 号染 色体
,

相当于 D 组染 色体
,

是一个中央着丝粒染色体
。

C

带显示额外染沙付
、

从 泞丝粒至长臂内有一个明显的 C带纹 ( 异染色质 区 )
,

再 经 G带分

析 证实它是由。号染
一

: 体长件末端缺失后形成的
,

断裂点在 9 q 3 1
,

故确定患儿的核型是

4 7 ,

X X
, + 。 q

一

或 呈了 ,

x X
, + d e l ( 9 ) ( p t e r 、 q 3 z ) ( l冬}5 )

。

父母核型正常
。

讨
一

沦

染色体畸变综合征的共同临床 待征是智能戈育 不全
,

白
:

长迟缓
、

多发性畸形以及皮

纹异常
。

本例患儿智能明显低下
,

生长迟缓
,

韭出现多种畸形以及多项异常皮纹
,

经染

色体检查核型为 4 7
、

X X
、

月
一

9丁
, }:改确诊为 9号染色体部分三体综合征

。

9号染色体三体

性综合征分为三类
:

完全性 ; 部分 民臂三体性 ; 部分短臂三体性
。

互工a c e 等 〔 咭
’

分 析了

文献报道的25 例部分短臂二体综合征
、

6例部分 氏臂三体性综合征以及 3例完全性三体综

合征
,

概话出盯于染 色体三体性综合征的主要表型是小头畸形
、

第幼亩室扩大
,

先天心
、

指趾异常
、

先天性彼关节脱 陡
、

马蹄外翻足
、

隐华
、

阴囊阴茎异常
、

特殊面容
、

握拳手
、

手指巫叠等
。

业 l协出部分
一

{: 竹三 水胜和部分短臂三体性不如完全让三体性严重
,

完全性

均在婴儿期死亡
,

一

火万部分 : :

卜沐性常存活至儿童期
,

短 臂部分三休性常存 活 至 戍 人
。

M ac e 等报告 了一例核型为 4 7
,

叉 Y
, + g q

一

的 9号染已 体三休性综台 i正
,

患儿于 1 07 天时死

于支气管肺 炎
。

此倒有严 州拍勺多发性踌形和不 常见的病理所见
。

多发性畸形包括小头
、

眼小而深陷
、

乡舀
.

一

肥宽
、

而部不对称
、

唇裂
、

小下领
、

耳低位
、

颈蹼
、

发际低
、

脐疲
、

阴

茎小
、

阴囊发育不 良
,

攀丸末降
、

手呈握拳状
、

于衍屈而重叠
、

短趾
,

X 线片示每手少 5个

指节
,

每足少 9个趾节
,

掌骨短
,

骨盆骨化异常
。

不常见的病理所见足身体各器官中散布

成群的原始胚胎组织
,

这是过去未报告的新发现
。

该例虽然核型仍属部分三体性
,

但 已

累及全部短臂及部分长臂
,

而使 9 号染色体的绝大部分呈三体性
,

故临床及病理所见极

似完全性三体性
。

本文报告的炳例核型与 M a c e报告的上述病例 相似
,

在表型方面也有某

些相同之处
: 均 言小头心形

、

腮裂
、

短趾等
,

但远不如后者之严重
,

这可能与本文病例

累及的长臂部分
二

狡少有关
。

同内何小轩等报告一例 弓号染色体短臂三沐性综合征仅有智
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力较差和出血倾向 1
一 ” j 。

鉴于 9号染色体部分三体性综合征核型的多样性
,

其表型的复

杂性
,

不同一性
,

因此该综合征的确诊有赖于染色体检查
。

关于本例异常核型的起源
:

由于患儿父母核型正常
,

因此
,

患儿核型中额外的异常

染色体不是父母所携带与传递而来
,

而可能在 配子形成过程中产生
。

一个正常的 9 号染

色体受到某种因素的作用
,

在长臂部分发生断裂
,

远端断片随后丢失
,

丢失长臂远端部

分的 9号染色体即成为异常染色体
,

业且它又和另一个正常的 9号染色体发生不分离
,

同

时进入一个子细胞
,

从而形成一个异常的配子— 核型为 24
,

X
, 十 g q 一

的卵细胞或精细

胞
,

如一个异常卵细胞 ( 24
,

X
,

+ g q 一
) 与一个正常精细胞 ( 23

,

X ) 结合
,

就形成了 具

有异常核型 47
,

X X
,

+ g q 一

的合子
。

由于患儿母亲怀孕前长期接触苯
,

它是一种致畸性

化学物质
,

易引起染色体的断裂与不分离
,

这可能是形成异常卵细胞的主要原因
。

( 本文承蒙叶彼得教授指 导
,

特此致谢 )
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