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染色体异常及多态变异与不良生育患者染色体核型的相关性研究

谢德纯

"广西壮族自治区百色市人民医院检验科
!

,**)))

%

!!

摘
!

要"目的
!

对有不良生育史患者进行染色体核型分析!探讨染色体异常与多态变异与不良生育的关系!为优生优育进行

指导&方法
!

选取
%)$%

年至
%)$,

年来该院咨询有不良生育患者
$'+,

对!进行外周血培养!细胞收获!制片以及
H

显带!并进行

核型分析&结果
!

$'+,

对夫妇中染色体异常检出率为
,&$/.

!其中男性
$&-'.

!女性
*&*'.

!男女差异有统计学意义"

E

$

)&),

%&在具有不良生育史的患者中!早期流产患者的染色体异常检出率最高"

-&),.

%!其次是有缺陷儿出生史的患者"

-&)).

%!

明显高于其他不良生育情况!差异有统计学意义"

E

$

)&),

%&在具有不良生育史的患者中!染色体多态性总检出率为
$$&('.

!男

性检出率为
$)&-,.

!女性为
)&-/.

!差异具有统计学意义"

E

$

)&),

%!其中死胎检出率"

$'&,%.

%以及早产检出率"

$%&+-.

%高于

其他不良生育情况!差异具有统计学意义"

E

$

)&),

%&结论
!

染色体异常及多态变异可以导致不良生育的发生!所以染色体核型

分析应作为优生优育的常规检查项目!为更好的优生优育进行指导&

关键词"染色体异常$

!

染色体多态变异$

!

不良生育$

!

染色体核型
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不良生育史是指发生自然流产(死产(死胎(新生儿死亡(

生育畸形和智力低下等生育异常'导致不良生育的原因有很

多#有遗传因素(解剖因素(内分泌因素等)

$1%

*

'有研究显示#

,).

以上的早期流产是由于染色体异常导致#而越来越多的报

道说明染色体多态性可导致生育障碍'所以对于有不良生育

史患者应进行染色体检查#明确细胞遗传学病因#降低不良生

育的发生#更好地进行优生优育)

*1'

*

'本研究对于前来咨询的

有不良生育史夫妇进行染色体核型分析#现将结果报道如下'

$

!

资料与方法

$&$

!

一般资料
!

选取
%)$*

年至
%)$,

年来该院咨询有不良生

育的夫妇
$'+,

对#年龄
%*

!

',

岁#平均年龄$

*)&,U'&,

&岁#

其中包括早期流产
,,/

对#死胎
%*'

对#畸形胎
$-(

对#早产

%$*

对#新生儿死亡
%'(

对#有缺陷儿出生
%,

对#所有患者均

签署知情同意书'

$&/

!

方法
!

采用外周血进行淋巴细胞培养及
H

显带
1

染色核

型分析法'采取外周血
,DF

#接种于两瓶
G"XF$+')

培养基

中#接种后再
*+&,

!

*(&,[

恒温箱中
()<

#进行体外淋巴细胞

培养'后加入
%)

&

:

"

DF

的秋水仙素
,)

&

F

#再继续培养
%<

'

取出培养物后摇匀#经
%,))B

"

D45

离心后将上清液去掉#经再

离心再固定#加入新鲜固定液
)&%DF

#并轻轻吹打成细胞悬

液#滴于载玻片上#放置烤箱中
(-[

#烤
*<

'采用
)&)%,.

的

胰酶消化显带#

*D45

左右#在生理盐水中漂洗两次#

H47D8;

染

液染色后
,

!

$)D45

#采用自来水冲洗#干燥后#采用德
F741

>;NF$%)

核型分析系统进行分析)

,1+

*

#核型根据人类细胞遗传

学国际命名体制$

ONIT

&进行分析'

$&'

!

统计学处理
!

应用
N"NN$,&)

软件分析#计量数据采用

LU=

表示#组间比较采用
8

检验%计数资料采用百分比表示#组

间比较采取
!

% 检验#以
E

$

)&),

为差异有统计学意义'

/

!

结
!!

果

/&$

!

染色体异常与不良生育关系
!

$'+,

对夫妇中#检测出

(+

对存在染色体异常#检出率为
,&$/.

'其中女性
'/

例#女

性中的检出率为
*&*'.

%男
%(

例#男性中的检出率为
$&-'.

%

并未发现存在男女夫妇均异常的情况#女性染色体异常发生率

明显高于男性#差异有统计学意义$

E

$

)&),

&'在具有不良生

育史的患者中#早期流产患者的染色体异常检出率最高

$

-&),.

&#其次是有缺陷儿出生史的患者$

-&)).

&#高于其他

不良生育情况#差异具有统计学意义$

E

$

)&),

&'见表
$

'

/&/

!

染色体多态性与不良生育的关系
!

$'+,

对夫妇中#检出

+

,-/$

+

检验医学与临床
%)$+

年
(

月第
$*

卷第
$'

期
!

F;PX7?IE45

!

JCE

@

%)$+

!

#3E&$*

!

T3&$'



$(%

对存在染色体的多态性#检出率为
$$&('.

'其中男性

$,/

例#检出率为
$)&-,.

#女性
$*

例#检出率为
)&-/.

'男性

检出率高于女性#差具有统计学意义$

E

$

)&),

&'其中死胎以

及早产检出率高于其他不良生育情况#其差异具有统计学意义

$

E

$

)&),

&#见表
%

'

表
$

!!

染色体异常与不良生育史检出率情况

不良生育史
-

染色体异常$

-

& 检出率$

.

&

早期流产
,,/ ', -&),

死胎
%*' $$ '&()

畸形胎
$-( / '&-$

早产
%$* , %&*,

新生儿死亡
%'( , %&)%

有缺陷儿出生
%, % -&))

合计
$'+, (+ ,&$/

表
%

!!

染色体多态性与不良生育史检出率情况

不良生育史
-

染色体多态性$

-

& 检出率$

.

&

早期流产
,,/ +* $$&%(

死胎
%*' *' $'&,%

畸形胎
$-( $- /&+*

早产
%$* %( $%&+-

新生儿死亡
%'( %- $$&**

有缺陷儿出生
%, % -&))

合计
$'+, $(% $$&('

'

!

讨
!!

论

!!

发生不良生育的最常见的原因即是胎儿染色体异常'若

在胚胎发育的早期#受到了病毒感染(化学药品等因素的影响#

也可导致突变#最终导致流产(死胎(畸形等发生)

(1/

*

'染色体

异常包括结构异常和数目异常#其中结果异常主要为易位(倒

位(重复等#其中易位最为常见#数目的异常主要包括整倍体数

目异常和非整倍体数目异常)

$)1$$

*

'在本研究中对
$'+,

对存

在不良生育史的夫妇进行染色体核型分析#结果显示#染色体

异常检出率为
,&$/.

#其中男性
$&-'.

#女性
*&*'.

#其差异

具有统计学意义$

E

$

)&),

&'其中早期流产和缺陷儿出生患

者中#染色体异常检出率均较高#明显高于其他不良生育情况#

与罗小金等)

$%

*研究结果相似'女性高于男性的原因可能是男

性排出的精子量较多#正常的精子活动性更强#从而受孕时比

异常精子更为优先#而女性一次排出一个卵子#并无选择性'

染色体多态性变异为染色体微小变异#包括了结构基因(

编码蛋白常染色质和结构异染色质#而结构异染色质不编码蛋

白#没有结构基因#所以只有高度重复的
ST0

序列'染色体

倒位可发生在每条染色体上#其中
/

号染色体发生臂间倒位几

率最高#

$

(

/

(

$+

号染色体导致不良生育发生的主要原因是过

多重复的
ST0

导致胚胎在早期细胞分化时基因调节出现异

常#导致有丝分裂发生错误#发生胎儿出生缺陷)

$*1$,

*

'

S

与
H

组短臂上的核仁组织区在间期核仁的形成中有重要作用#发生

短臂增长可使染色体不分离#形成了异常的配子#最终导致不

良生育的发生'

W

染色体变异可为大
W

与小
W

#其中大
W

染

色体中异染色质在有丝分裂中发生错误#导致基因调节和细胞

分化发生紊乱#而小
W

染色质排列较为紧密#对基因的功能发

挥造成了限制#从而导致不良生育的发生'在本组研究中染色

体多态性检出率
$$&('.

#男性检出率为
$)&-,.

#女性为

)&-/.

#其差异有统计学意义$

E

$

)&),

&#其中死胎以及早产

明显高于其他不良生育情况#其差异有统计学意义$

E

$

)&),

&'本组研究结果与范永红等)

$+

*研究相类似'分析原因

主要是
W

染色体的变异只属于男性#所以发生率较高'染色

体异常和多态变异有交叉#也有单独发生#因此必须两项同时

检查%另外染色体异常女性高于男性#而多态变异男性高于女

性#因此当出现不良生育或高危(高龄妊娠及孕前检查都应该

男女同时检查染色体异常和多态变异

染色体异常和多态变异是导致不良生育发生的重要原因#

为了降低不良生育的发生#应该配合好医生进行染色体核型分

析的检查#达到优生优育的效果'
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