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287例唐氏综合征患儿细胞及分子遗传学分析 
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【摘 要】目的：了解我院确诊的唐氏综合征 Down’s syndrome，DS)患儿核型分布情况；比较荧光原位杂交技术(Fluorescence in 

situ hybridization，FISH)较常规 G显带染色体核型分析技术在确诊并检出嵌合型DS患儿异常核型方面的优势。方法：采集疑诊 

为 Ds患儿的血液进行常规 G显带染色体核型分析，描述 Ds患儿核型分布情况；从经常规 G显带染色体核型分析确诊为嵌合 

型 Ds的患儿中随机抽取 5名进行 FISH分析，对比2种方法检出异常核型百分比的差异。结果：本文检出的 Ds患者共 287例， 

其中单纯型达91．29％，占Ds患者中的绝大多数，易位型Ds患者中，D／G易位 1l例，占73．33％，G／G易位4例，占26．67％。本 

文易位型Ds患者中有 1例为D／G易位嵌合型，以往文献罕见报道；常规 G显带染色体核型分析确诊为嵌合型Ds的患儿经 

FISH分析全部为嵌合型，2种方法检出异常核型的比例无统计学差异。结论：本文所收集的Ds患儿核型以单纯型占绝大多数， 

易位型患儿中以D／G易位多见。常规染色体核型分析技术能准确诊断Ds，但对于3倍体细胞所占比例较少，临床表现较轻的 

嵌合型 DS患儿建议采用 FISH计算异常细胞百分率。 
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【Abstract]Objective：To better understand the karyotype distribution of the patients with Down’s syndrome(DS)who have been finally 

diagnosed in our hospita1．To compare the strengths of G-banding karyotype analysis and FISH (Fluorescence In Situ Hybridization， 

FISH)in diagnosing the DS patients with the Chromosome mosaicism and Calculating the percentage of abnormal karyotypes．Methods： 

Blood of the patients who were likely to suffer from DS was selected for G-banding karyotype analysis to describe the karyotype 

distribution．5 of the finally diagnosed patients with the chromosome mosaicism were randomly selected for FISH to compare the percentage 
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of abnorm al karyotypes of the two methods．Results：287 DS 

patients were diagnosed， 91．29％ of whom had the simple 

karyotype．Among the patients with the transloeation karyotype， 

1 1 D／G translocation karyotype were detected ，accounting for 

73．33％ ，while 4 G／G translocation karyotype were diagnosed， 

constituting 26．67％ ．One patient with both of the translocation 
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表 2 比较常规 G显带染色体核型分析与 FISH分析计算嵌合型 DS患儿异常核型百分率 

2种方法比较差异无统计学意义 一2．359，P>0．05 

2．3 嵌合型 DS患儿常规G显带染色体核型分析及 FISH分 

析异常核型检出率，见表 2。 

3 讨 论 

3．1 DS是导致儿童智力低下的常见原因。 

其在活产婴儿的发生率为 1／600～1／1 000，并且是导致胎 

儿流产的主要原因之一 ，有数据显示 DS相关的流产达到 

1／15013]，而且 80％ 的DS胎儿会出现流产。根据“全国妇幼卫 

生监测报告”，DS全国各地发病率不尽相同。国内数据表明： 

2005年全国发病率为：2．71／1万 ，其中城市发病率为 3．2／1 

万，农村为 1．7／1万。男性发病率为 2．85／1万，女性发病率为 

2．52／1万，男女发病率比例约为 1．13／114J。本研究显示 2007～ 

2008年间于我院经常规 G显带染色体核型分析确诊为 DS 

的患儿男女比例为 1．47，仍显示 DS的发病率男性略高于女 

性。DS核型主要包括单纯型、易位型、嵌合型。一般认为单纯 

型DS是因父母生殖细胞在减数分裂时发生了 21号染色体 

不分离，使其中某一配子无 2l号染色体，而另一配子则有 2 

条 21号染色体，它们与正常配子受精后 ，前者一般是流产 ， 

而后者则形成了 3条2l号染色体。目前 21号染色体不分离 

的机制尚未完全清楚，一般认为在减数分裂过程中发生不分 

离与高龄孕妇的卵子老化有关，新近研究发现某些编码叶酸 

代谢关键酶的基因在人群中的多态现象与之相关 ；易位型 

DS中，75％是新生易位，25％来源于平衡易位的双亲。本文 

检出的 DS患者中单纯型达 91．29％，占所有 DS患者中的 

绝大多数；本文 15例易位型 DS患者中，D／G易位 11例，占 

73．33％，G／G易位 4例 ，占26．67％。本文易位型 DS患者中 

有一例为 D／G易位嵌合型，以往文献罕见报道 ；嵌合型 DS 

则发生于受精卵在前几次卵裂过程中不分离，其患者的临床 

症状有较大差异，文献报道嵌合型患者症状的典型程度取决 

于 21三体细胞数量的多寡，有学者认为2l三体细胞比例在 

9％以下时，临床上可不出现任何症状l 5l。本文中嵌合体 DS患 

儿异常核型细胞所占比例均在 30％以上，其中一例异常核 

型细胞所占比例甚至高达96％，9例嵌合型Ds患儿 ，智商发 

育明显落后，均具有较典型的临床表现。 

3．2 20世纪80年代后期，起源于放射性杂交的FISH技术 

开始用于定位人类基因，很快该技术在临床细胞遗传学实验 

室中被用于分析染色体重排、微小缺失、和常见非整倍体个 

体及胚胎的临床诊断及产前诊断。应用问期 FISH，不需要细 

胞培养和染色体制备，即可分析人类所有组织中处于任何分 

裂周期的细胞的基因组改变。具有操作简单 ，特意性和灵敏 

性均较高的优势。本文随机抽取 5例经过常规染色体 G显带 

确诊为嵌合型 DS的患者，取其细胞悬液进行间期 FISH技 

术分析，结果显示常规染色体 G显带染色体核型分析技术与 

FISH技术均能确诊嵌合型 DS患儿。 

3．3 常规G显带染色体分析技术通常是将人类外周血淋巴 

细胞进行染色体标本制备，淋巴细胞增生消亡很快 ，易受血 

循环环境因素影响，对于一些异常细胞所占比较较少的嵌合 

体，容易在细胞传代过程中丢失。而FISH技术则能够更加准 

确快捷的对嵌合型 DS个体三倍体细胞进行定量分析，能够 

计数更多的间期细胞。本文显示常规 G显带染色体核型分析 

技术与 FISH技术检出的嵌合型 DS患儿异常核型百分率无 

显著差异，可能与本文嵌合型 DS患儿异常细胞所占比例均 

较高有关。对于三体细胞数很少，无明显Ds临床表现的个体 

FISH仍是一种准确 、灵敏的检测方法。采用这一方法可以从 

表型正常的人群中筛查出嵌合型DS个体，通过采取针对性 

的遗传咨询及产前检查 ，可以在一定程度上减少出生缺陷的 

发生。 
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