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　　遗传缺陷病是全球面临的重要公共卫生问题，而唐氏综合

征（Ｄｏｗｎ′ｓｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＤＳ）是小儿遗传缺陷病中最常见的一种

染色体病。ＤＳ患者常表现为严重的先天智力障碍，终生难以

治愈。ＤＳ患儿在中国出生率高，成为家庭及社会的沉重负担，

但中国产前筛查与产前诊断工作覆盖面仍低。包括地市级医

院在内的各级医院尽早开展和普及产前筛查与产前诊断等相

关工作，对于预防ＤＳ患儿的出生，提高出生人口素质具有重

要意义。本研究通过对遂宁地区部分新生早产儿、小样儿、具

有特殊面容者进行细胞遗传学检查，并对检查结果进行分析，

从而了解ＤＳ患儿等遗传缺陷病患儿的出生情况，为今后本市

开展产前筛查与产前诊断工作提供相关依据。

１　资料与方法

１．１　一般资料　收集２０１０年７月至２０１１年６月本院新生儿

科住院患儿２２例，其中男１２例，女１０例。采取血样标本时间

分别在患儿出生后１０ｍｉｎ～２１ｄ不等。检查原因：早产儿、小

样儿、具有特殊面容者（如患儿眼距宽，鼻梁低平，眼裂小，眼外

侧上斜等）。

１．２　方法　细胞遗传学检查采用外周血淋巴细胞培养与制片

技术［１］：无菌真空采取外周血３ｍＬ，５ｍＬ空针接种１８～２２滴

至４ｍＬ外周血淋巴细胞培养基内（山东潍坊市康华生物技术

有限公司）。３７℃恒温培养箱中培养６８～７２ｈ，加入５０μＬ浓

度为５０μｇ／ｍＬ的秋水仙碱继续培养１．５～２．０ｈ。取培养液

以１０００ｒ／ｍｉｎ离心１０ｍｉｎ，弃上清液，加入３７ ℃预温的

０．０７５ｍｏｌ／ＬＫＣｌ溶液８ｍＬ，于３７℃水浴３０ｍｉｎ（时间可根据

实际情况增减）。然后加入１ｍＬ左右现配的甲醇、冰醋酸固

定液（３∶１），轻轻混匀，１０００ｒ／ｍｉｎ离心１０ｍｉｎ，弃上清液。

加入新配制固定液８ｍＬ，混匀，室温放置３０ｍｉｎ，１０００ｒ／ｍｉｎ

离心１０ｍｉｎ，弃上清液，再按以上方法固定１次。将沉淀调成

毛玻璃状细胞悬液，用气干法滴片，晾干放入已余温的３７℃恒

温培养箱中过夜，冷却后，常规 Ｇ显带，吉姆萨染色。对染色

体进行核型分析，每例计数３０个分裂相，Ｇ显带分析５～１０个

核型。嵌合型核型加倍分析。根据《人类细胞遗传学国际命名

体制》（ＩＳＣＮ．１９９５）的标准
［２］描述染色体异常核型。

２　结　　果

２２例细胞遗传学受检者，检出异常核型１７例，受检者异

常率７７．２７％；确诊为ＤＳ患儿１２例，占检出异常核型比例为

７１．５９％。异常核型中染色体核型标准型：４７，ｘｘ（ｘｙ），＋２１共

７例；易位型：４６，ｘｙ，－１３，＋ｔ（１３；２１）１例；４６，ｘｙ，－１４，＋ｔ

（１４；２１）２例；４６，ｘｙ，－２１，＋ｔ（２１；２１）１例；４６，ｘｘ，－２２，＋ｔ

（２１；２２）１例。其他染色体异常５例，ｙ大于１８号染色体、ｙ小

于等于２１号染色体、９号染色体臂间到位、２２号染色体短臂增

加、４号染色体短臂缺失各１例。

３　讨　　论

出生缺陷是全球面临的重要公共卫生问题，全球每年大约

有５００万出生缺陷婴儿诞生，给家庭和社会带来沉重负担。据

报道，新生儿染色体异常率约为０．５％，本院在２０１０年７月至

２０１１年６月期间新生儿出生２９２６例，新生儿染色体异常率为

０．５８％，与报道相近。ＤＳ患儿最常见的一种出生缺陷病，是由

于常染色体畸变而引起的严重先天智力障碍，又称２１三体综

合征、“先天愚型”、“先天性痴呆”。新生儿 ＤＳ发生率为１／

（６００～８００）
［３］，母亲年龄愈大，本病的发病率愈高［３］。在本研

究中，共检出异常核型１７例，其中确诊为ＤＳ患儿１２例，占检

出异常核型比例为７１．５９％。受检异常核型患者中，ＤＳ患儿

的发病人数最多，提示遂宁地区ＤＳ患儿发病率可能较高。该

１２例ＤＳ患儿母亲年龄２３～３２岁８人；年龄大于３５岁４人，

其中一对夫妇年龄大于３５岁。３５岁以下产妇所生ＤＳ患儿比

例高，这与３５岁以下妇女妊娠比例较高有关系。其中８例ＤＳ

患儿父母居住在农村，４例在城市，这说明农村偏远地区对产

前的检查不够重视。

ＤＳ迄今尚无有效的预防和治疗方法，惟一可采取的是预

防该患儿的出生，即通过医学影像、生化免疫、分子生物学和细

胞遗传等产前筛查与产前诊断技术尽可能及早发现包括ＤＳ

患儿在内的遗传缺陷胎儿，并通过遗传咨询后及时采取相应措

施终止妊娠。ＤＳ患儿的出生会给家庭和社会带来沉重经济负

担，对家庭造成的心理负担和精神痛苦更是无法用金钱来衡

量。按国家计生委统计表明，中国目前每年有２７０００例左右

的ＤＳ患儿出生
［５］，平均每２０分钟就出生１个ＤＳ患儿，ＤＳ患

儿由于智力障碍，特殊面容，精神体格发育迟滞，并伴有其他严

重的多发畸形，生活完全不能自理，终生无法治愈。据统计，在

国内平均每位ＤＳ患儿带给家庭和社会２０万元经济负担；每

年政府将支付６７亿元左右的经费用于ＤＳ患儿的医疗和社会

经济。中国于２０世纪８０年代就已启动产前筛查工作，１９９４

年国家颁布实施《中华人民共和国母婴保健法》，２００２年启动

了《中国提高出生人口素质、减少出生缺陷和残疾行动计划

（２００２～２０１０）》和颁布《产前诊断技术管理办法》。２００７年全

国产前诊断工作正式启动。但产前筛查与产前诊断工作仍然

存在覆盖面低。

本地区ＤＳ患儿出生率高，开展产前筛查与产前诊断工作

刻不容缓。要减低和预防ＤＳ患儿的出生需要政府的投入和

大力支持，尽快建立地市级的产前筛查与产前诊断机构，产前

筛查知识的普及与意识的提高还需要做大量的工作。预防ＤＳ

患儿的出生，提高人口素质任重道远。
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　　副神经节源肿瘤起源于副交感神经节，简称“副节瘤”。按

其主细胞对铬盐的反应，分为嗜铬性与非嗜铬性［１］。发生在肾

上腺髓质的嗜铬性副节瘤习惯称“嗜铬细胞瘤”。而非嗜铬性

副神经节发生的肿瘤则常简称“副节瘤”。副节瘤好发年龄为

３０～４０岁，多数为良性，恶变率在２％～１９％，主要表现为局部

浸润、复发，远处转移罕见［２］。现就１例不能手术的恶性副节

瘤并肺转移病例报道如下。

１　临床资料

患者，女，４４岁，患者２０１２年３月２０日因“阵发性干咳并

右上腹不适感”行肺部ＣＴ检查，发现“左肺门占位性病变”。

纤维支气管镜检查未见异常。腹部ＣＴ发现“腹膜后包块，位

于肝门区、胰头后方、大血管间，约７．０ｃｍ×５．５ｃｍ，增强扫描

明显强化，界限清晰”。肿瘤标志物未见异常。于２０１２年３月

２７日住入本院肝胆外科，腹部超声示“右上腹可探及一囊实性

肿块影像，约７．４ｃｍ×７．１ｃｍ，边界基本清晰，形态基本规则，

ＣＤＦＩ实性部分可见点彩状血流信号，该肿块与肝脏、右肾均有

界限，与胰腺似有界限。考虑右上腹囊实性占位，来源于腹膜

后可能性大”。复查胸腹ＣＴ示“胸腹主动脉及较大分支未见

确切异常，左肺上叶舌段近肺门处占位性病变（图１Ａ、Ｂ），约

３３．２ｍｍ×３９．６ｍｍ，病灶呈不均匀强化，ＣＴ值约２００ＨＵ，毗

邻左肺舌叶动、静脉，未见确切大血管及较大分支供血（图

１Ｃ）。右侧腹膜后可见一囊实性包块（图１Ｄ），约８４．２ｍｍ×

７８．５ｍｍ，病灶呈不均匀强化（图１Ｅ），实性部分ＣＴ值约１００

ＨＵ。病灶位于肝尾叶下方平肝下角平面，与下腔静脉、左右

肾静脉、右肾动脉、门静脉及胰头关系紧密，分界清晰，病灶推

移下腔静脉、左右肾静脉、右肾动脉分别向外移位，临近胰腺受

压向左移位。病灶未见确切大血管及较大分支供血。腹膜后、

肠系膜、纵隔及双侧腋窝多个稍大淋巴结显示，脾大”。静脉肾

盂造影、皮质醇节律均正常。血浆醛固酮测定（立位）２５８ｐｇ／

ｍＬ、（卧位）１９４ｐｇ／ｍＬ，尿香草扁桃酸（ＶＭＡ）４．６９ｍｇ／ｄ。血

常规示轻度贫血，肝肾功、电解质等生化检查正常。于２０１２年

４月６日行剖腹探查术，术中探查见肿瘤与周围组织关系紧

密，难以分离，行部分切除活检术。术后病理示腹膜后占位病

变符合副节瘤，细胞增生活跃，见图２。

　　Ａ：肺窗；Ｂ：纵隔窗；Ｃ：增强腹部；Ｄ：平扫；Ｅ：增强Ｆ矢状位。

图１　　肺部ＣＴ扫描示左肺上叶近肺门转移灶

８３４２ 重庆医学２０１３年７月第４２卷第２０期




