
!论
!!

著!

!"#

!

$%&'()(

"

*

&+,,-&$)./0(122&/%$3&%3&%%'

A<

&

d

$

A,

&

ddd

嵌合体
"

例并文献复习"

何
!

城"

!青
!

鑫"

!蔡
!

燕"

!

)

!

$

!马
!

强"

!

)

!

$

!宋琪玲"

!

)

!

$

!陈小芬A

!刘青松"

!

)

!

$

#

"

";

川北医学院附属医院检验科!四川南充
2$,###

%

);

川北医学院医学检验系!四川南充
2$,###

%

$;

川北医学院转化医学研究中心!四川南充
2$,###

%

A;

川北医学院附属医院妇产科!四川南充
2$,###

#

!!

摘
!

要"目的
!

总结
A<

!

d

'

A,

!

ddd

嵌合型特纳综合征"
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方法
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临床表现!对相关文献进行复习$结果
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患者无颈蹼和肘外翻!心肺查体

未见异常$外阴幼女型!
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#(双侧乳房发育欠佳"
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"
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个中期分裂象!其中
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细胞系!
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个为
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细胞系$文献复习!
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d
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!

dddIB!

的临床症状较标准的特纳综合征轻并受嵌合率的影响而呈现异

质性!但身材矮小仍是其普遍特征且不受嵌合率的影响$结论
!

身材矮小可作为
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特纳综合征$

B!

%是因缺失
"

条或部分
d

染色体

导致基因剂量不足所致的染色体病*

"

+

(主要表现为

身材矮小'性腺发育不良'蹼颈和肘外翻畸形(还可

能出现手脚水肿'特殊面容'高额和第
A

掌骨短#且可

能伴有肾脏异常$如马蹄肾%而引起严重的健康问题(

有一半的患者会出现心脏异常#如主动脉根扩张(患

有
B!

的妇女不太可能自发怀孕#即使怀孕#也有很高

的流产风险#或怀上先天畸形和性染色体异常的胎

儿*

)

+

(在女性人群中的患病概率为
"h)###

#核型为

A<

#

d

(

A,

#

ddd

超雌综合征是常见的女性染色体异

常#在女性人群中的患病概率约为
"h"###

*

$

+

(常见

的临床特征是身材高大'内眦赘皮折叠'指侧弯和肌

张力低下(还可能发生癫痫'肾脏和泌尿生殖系统异

常以及卵巢早衰(青春期开始时#性发育和生育通常

正常(因临床表现变化很大#导致只有
"#>

的病例能

得到临床确诊(嵌合型
B!

$

IB!

%患者#即使是
A<

#

d

"

A,

#

ddd

嵌合型#常常临床症状较轻#预后较好*

A

+

(

研究表明#

A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者不需要激素治疗就可

有正常的身高'初潮和规律的月经周期*

A

+

(

A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者临床症状减轻的原因可能是
A,

#

ddd

细胞

系中
d

染色体的过转录中和了
A<

#

d

细胞系中
d

染

色体基因的剂量不足(本研究报道
"

例
)2

岁的
A<

#

d

"

A,

#

ddd

女性患者#虽症状较轻#但具有
B!

表现#

如身材矮小#第二性征发育不良'经期不规律和卵泡

不发育等(出现这些症状的原因可能与
A<

#

d

细胞系

和
A,

#

ddd

细胞系比例有关#现报道如下(

$

!

临床资料

!!

患者#女#

)2

岁#已婚#因阴道不规则出血
",

]

J

伴恶心呕吐
"#

]

D

来川北医学院附属医院诊治(患

者为第
)

胎足月正常娩出#其姐已结婚生子#其弟目

前大学在读#无遗传病家族史#父母否认近亲结婚(

患者具有中专文化程度#从事个体行业(患者身高

"<"5I

#体质量
AA;<N

?

#乳房乳头等第二性征发育不

良#外阴幼女型#后发际线低#其他无明显异常(

"$

岁

月经初潮#经期不规律#量多少不一#后期激素治疗可

维持正常周期(结婚
A

年未孕(

/

!

结
!!

果

!!

超声结果显示#子宫大小
,$II[A<II[$2

II

#子宫前位#正常大小#双层内膜厚度
AII

#肌壁

回声均质#肌壁血流信号分布正常(左卵巢
"2II[

"#II

#右卵巢
)<II["2II

#未见确切卵泡回声(

实验室结果显示#红细胞!

A;#,["#

")
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'

*正常范围

$

$;%#

)

<;"#

%

["#

")
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+#血红蛋白!

%<

?

"

'

$正常范围

""<

)

"<#

?

"

'

%#平均红细胞体积!

,);#$E'

$正常范围

%);##

)

"##;##E'

%#平均红细胞血红蛋白水平!

)#;%#

:?

$正常范围
),;##

)

$A;##

:?

%#但未查见
$

和
!

珠

蛋白生成障碍性贫血珠蛋白基因位点的缺失和突变(

肝'肾功能和电解质无明显异常(甲状腺指标#游离

B$

!

A;=$

:

I-4

"

'

$正常范围
);)$

)

2;A,

:

I-4

"

'

%#游

离
BA

!

",;<"

:

I-4

"

'

$正常范围
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)

)A;#"

:

I-4

"

'

%#促甲状腺素!

%;$"I(̂

"

'

$正常范围
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)

A;=A

I(̂

"

'

%(激素指标$黄体期%#促卵泡激素$

c!P

%!

)<;#=I^

"

I'

$正常范围
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)
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"

I'

%#黄

体生成素!

);%= I^

"

I'

$正常范围
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)
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I(̂

"

I'

%#雌二醇$
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:?
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$正常范围
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$A";#
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%#泌乳素!

"#;<<F

?
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I'

$正常范

围
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)
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?

"

I'

%#孕酮!

#;)F

?

"

I'

$正常范围

";,

)

),;#F

?

"

I'

%#睾酮!

%

#;"$F

?

"

I'

$正常范围

#;#%

)

#;A%F

?

"

I'

%#游离睾酮!

<;$)

:?

"

I'

$正常范

围
#;#

)

=;#

:?

"

I'

%#人绒毛膜促性腺激素!

%

";)

^

"

'

$正常范围
#;#

)

<;#^

"

'

%(外周血染色体
\

显

带结果显示#按照.人类细胞遗传学国际命名体制/

*

)##=

+的标准计数并分析
"##

个中期分裂象#其中
$%

个为
A<

#

d

#

2)

个为
A,

#

ddd

#未发现有
A2

#

dd

核型的

细胞系(早期受精卵分裂时同源染色体不分离是形

成此两种细胞系的原因(

'

!

讨
!!

论

!!

尽管
A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者的临床症状较轻#但各

有不同(在本病例中#没有脏器损伤和认知障碍的表

现(虽后期月经周期不规律#但曾经历月经初潮#也

可依赖激素治疗维持正常的月经周期(主要临床表

现为身材矮小#第二性征发育不良#外阴幼女型#卵巢

发育不良'无卵泡和不孕(相对于单纯的
A<

#

d

患者#

A<

#

d

"

A,

#

ddd

嵌合体患者可出现初潮和月经周期#

且
c!P

水平更低*

<

+

#提示
IB!

患者性腺功能异常程

度与核型有着密切关系(本病例中#患者出现初潮#

且周期不规律#符合一般
A<

#

d

"

A,

#

ddd

嵌合体性腺

功能(患者虽然后期依靠激素治疗能维持正常的生

理周期#但
c!P

升高$

)<;#=I^

"

I'

%和
3)

降低$

%

"#;#

:?

"

I'

%#且
7

超结果显示卵巢小和未见卵泡回

声#提示卵巢发育不良#这也是患者阴道出现不规则

流血临床表现的原因(但
A<

#

d

"

A,

#

ddd

的嵌合比例

与性腺功能异常的关系尚少见报道(

A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者临床表现的差异与两种细胞

系的嵌合比例关系一直以来是遗传学家争论的焦点(

其原因是核型结果往往源自某单一组织#不能代表其

他组织核型分布(比如#单纯
A,

#

ddd

综合征患者往

往表现身高增加*

2

+

#但
A<

#

d

细胞系决定
A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者的身高似乎明确*

A

+

(虽然#有报道
A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者可出现正常的身高*

"

+

#但也有学者认为#

身材矮小的发生率并不会因嵌合程度的变化而改

变*

,

+

#

A<

#

d

"

A,

#

ddd

为
"h=

的患者仍表现为身材矮

小$

"))5I

%

*

A

+

(在本病例中#

A<

#

d

"

A,

#

ddd

约为
Ah

2

#相比其父母'姐姐和弟弟的身高#患者
"<"II

身高

也明显矮小(证实身高与
A<

#

d

"

A,

#

ddd

嵌合比例无

关#也在一定程度说明单一组织核型的嵌合比例并不

能预测
A<

#

d

"

A,

#

ddd

患者的临床表现*

A

+

(研究表
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素治疗可接近遗传靶身高*
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(本病例与其他报道的
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ddd

患者不同#后期未能自发维持正常的

生理周期#很可能与
A<

#

d

细胞系在生殖系统中所占

比例较高有关*
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(也正因如此#本病例更多地表现为
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的临床指征#如第二性征发育不良#外阴幼女型#

卵巢发育不良'无卵泡和不孕(研究表明#
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女性可有自发怀孕能力#若能早期诊断#也可通

过药物治疗自发怀孕*
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#而对于后期发现的
A<

#

d

"

A,

#

ddd

女性只能通过供卵的方式怀孕*
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(因此#尽

早发现有利于该类患者生育指导和治疗*

$

+

(

综上所述#
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#

d

"

A,

#

ddd

患者的临床表现具有

异质性#因各组织嵌合比例的差异#单一组织的核型

分析
A<

#

d

细胞系和
A,

#

ddd

细胞系比例不能完全预

测患者可能出现的临床表现(但身材矮小是值得关

注的临床表现#有利于该类患者的早期诊疗(
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