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重庆地区4 628例遗传咨询儿童细胞遗传学分析及意义 

李 程 -，程 茜 -，张 伟 z 

(1．重庆医科大学附属儿童医院儿保科；2．重庆医科大学附属儿童医院染色体室，重庆 400014) 

【摘 要】目的：探求重庆地区遗传咨询儿童染色体异常的分布情况，为疾病诊疗、优生优育管理水平提高提供理论基础。方法： 

4 628例儿童无菌外周血进行常规接种 、培养、制片，G带分析 ，必要时 c带分析。结果：4 628例检出染色体畸变 1 049例，异 

常检出率 22．67％；包括 73种异常核型，常染色体异常 874例(83．32％)，性染色体数 目及结构异常 147例(14．O1％)，分别以 

Down’S综合征和 Turner综合征最常见；送检原因以智力低下、矮小、先天畸形最多见，年龄分别集中在婴儿期 、学龄期和学龄前 

期，检出异常和临床诊断符合情况分别为 ：智力低下 42．57％(742／1 743)、矮小 9．98％(98／982)、先天畸形 8．10％(56／691 o结论： 

重庆地区染色体畸变类型较复杂多样 ，临床上尤应注意及时对不明原因智力低下、先天畸形和生长发育迟缓儿童的染色体筛 

查，以利于遗传疾病的早期干预和管理。 
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Cytogenetic analysis and its significance of 4628 children for genetic 

counseling in Chongqing 

LI Cheng，et ol 

(Department of Pr m Child Care，the Children’S Hospital，Chongqing Medical University) 

【Abstract】Objective：To investigate the distribution characteristics of the abnormal karyotpye in Children of Chongqing，to 

provide the inform ation for management， prenatal diagnosis and intervention． Methods：Samples of the peripheral blood 

lymphocyte from 4 628 children were prepared with routine cytogenetic methods，G—bangding was employed for karyotype 

analysis．and C—banding was used when necessary．Results：A total of 22．67％(1 049／4 628)patients were identified to have 

abnormalities with 73 kinds of karyotypes．Among these aberrations，874(83．32％)cases were euchromosome malformation，1 59 

(1 5．1 6％ )were sex chromosome malform ation，and Down’S syndrome，Turner’S syndrome were the most common． Mental 

retardation，short stature and congenital malformation were the three main causes of genetic counseling，and the major age grades 

were infants，SChool children and preschool children in—sequence，42．57％(742／1 743)with mental retardation，9．98％(98／982)with 

short stature，and 8．1 O％(56／69 1)with congenital malform ation were detected to have abnorm alities，which were coincided with 

clinical diagnosis，respectively．Conclusion：The ab norm al karyotypes are various and complex in Chongqing，routine karyotyping 

is necessary for children of mental retardation，congenital malform ation and growth retardation with unknown reason，since it Can 

benefit for early management and intervention of genetic diseases． 

【Key words】Chromosomal abnormity；Abnormal karyotype；Children for genetic counseling 

染色体病是染色体上的基因或基因群的增减 

或变位影响了众多基因的表达和作用，严重破坏了 

基因的平衡状态，妨碍人体相关器官的分化发育 ， 

造成了机体形态和功能的异常。染色体疾病是危害 

人类健康的常见病，占遗传病的十分之一，由于其 

不可治愈，给家庭和社会带来沉重的经济和精神负 
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担。本文回顾性分析 1982年 1月 ～2006年 l2月重 

庆医科大学附属儿童医院染色体检查室核型分析 

的病例资料，旨在了解重庆地区儿童染色体畸变分 

布，明确筛查、干预重点 ，以提高患儿的生存率和生 

活质量 ，并为产前筛查、遗传咨询、优生优育提供临 

床依据。 

1 资料与方法 
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1．1 对 象 

1982年 1月至 2006年 12月 25年问我院遗传研究室 

接受主要来 自儿童保健遗传门诊、内分泌科门诊、泌尿外科 

门诊、住院部儿童共 4 628例 ，其中男性 2 779人女J眭 1 849 

人，临床主要诊断为先天愚型、矮小、智力低下、尿道下裂、脆 

性x综合征、Turner综合征、两性畸形、隐睾、先天畸形等，就 

诊年龄从出生 1h～18岁不等。 

1．2 方法 

4 628例患者，抽取 2ml无菌抗凝外周血，常规染色体接 

种(若临床诊断脆性 x综合征 ，培养基加入 5一氟脲嘧啶核 

苷 )、培养、制片，G分带，必要时 C带分析，计数 50个中期细 

胞染色体分裂相 ，ZKPAOS电脑图文系统分析 5个核型 ，如 

有异常染色体加倍分析。根据国际人类染色体命名系(ISCN) 

1985分析标准确定异常染色体核。 

2 结 果 

2．1 不同年份染色体异常检出情况 

1982 2006年 25年间共 4 628例病例，检出异 

常 1 049例，检出异常率 22．67％(见表 1)。 

2．2 染色体异常核型及种类 

包括 73种异常染色体核型，其中常染色体数 

目及结构异常 874例 ，占83．32％；性染色体数 目及 

结构异常 147例，占 14．01％；大 Y染色体 12例，费 

城染色体 7例 ，两性畸形 3例，额~l-／J,染色体 6例 

(见表 2)。 

2．3 送检病例临床诊断的主要疾病 

在 4 628例送检标本中，临床诊断疾病 130多 

种，前 6位的疾病顺位如下(见表 3)。 

2．4 主要临床诊断病例送检年份、年龄分布与核型 

异常的符合情况 

主要临床诊断如下 ：以智力低下为特征者(包 

括临床诊断为先天愚型、精神发育迟滞 、脆性 x综 

合征、5p一综合征等)1 743例；以矮小为特征者(包 

括临床诊断为Turner综合征在内)982例；以先天畸 

形为特征者(包括临床诊断为外生殖器畸形 ，如尿 

表 3 临床第一诊断疾病顺位 

表 1 1982～2006年染色体检查情况 
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道下裂、两性畸形、小睾丸 、隐睾等，先天性心脏病、 

先天无肛、多发畸形 、小头畸形等)691例，送检情况 

如表 4。 

三类送检病例年龄分布见表 5。 

临床诊断智力低下、矮小 、先天畸形病例异常 

核型检出分别为 742例、98例、56例。 

3 讨 论 

随着医学的进步和医疗水平的提高 ，人类疾病 

谱发生显著变化 ，早先威胁人类生命的一些疾病 ， 

如天花 、霍乱 、鼠疫等传染病已趋绝迹或基本得以 

控制，发病率大幅下降，而与此相比，一些同遗传因 

素密切相关的人类遗传性疾病如先天性缺陷、染色 

体畸形等，在发病率和死亡率中所占比例 日益突 

出，发达国家的儿童医院住院患者 36％ 52％存在 

遗传问题，发展中国家 15％～25％的围生期死亡与 

遗传性疾病有关，我国人 口中 20％患有遗传性疾 

病l11。美国疾病预防控制中心资料显示，2003、2004 

年美国婴儿死亡率最高的疾病是先天畸形和染色 

体异常(20．1％)，在死亡原因前 1O位中列第 1位 ， 

2006年最新统计结果示：先天畸形和遗传疾病在引 

起婴幼儿 、儿童 、青春期少年死亡分别占 18．9％、 

6．2％、2．2％；我院 1994～2005年 14 156例先天畸形 

住院儿童中0．39％的病例死亡。在所有活产儿中染 

色体异常发生率为0．4％1 I，染色体病虽发病率低，但 

类型繁多，国际上迄今已发现的染色体数目结构畸 

变 10 000多种 ，已确定或描述的综合征 100多种 ， 

故其累积效应巨大，更因不可治愈而困扰终生，已 

成为危害人类健康的严重问题。 

3．1 重庆地区染色体疾病复杂，以 Down’s综合征、 

Tumer综合征为主 

统计分析 1982～2006年 25年间 4 628例在 

我院接受细胞遗传学检查资料，近 5年送检人数达 

2 919例，超过前 2O年总和(见图 1)。25年间本组 

检出染色体异常 1 049例 ，仅 2002～2006年检出 

异常 618例，总异常检出率为 22．67％，高于国内其 

它报道。分析原因我们认为，一方面可能与临床医 

生对染色体病认识提高 ，筛查的范围增宽、针对性 

增强有关；另一方面，使用 ZKPAOS电脑图文系统， 

也提高了染色体分析的准确性。 

1 049例异常染色体中包括 73种染色体异常 

核型(见表 1)，略低于华中地区 8O余种异常核型的 

报道【3j，但高于温州地 区(69种 )及临沂地区(65 

种)，可能与样本量及样本的来源于不同地区有关。 

常染色体异常 874例(83．32％)，其中21一三体最常 

见，其次为 5p一综合征、22号染色体异常，与华中地 

区染色体异常前 3位分布大体一致；性染色体异常 

147例(14．O1％)，45X0、Klinefeher综合征、脆性 x 

综合征居前 3位 ，与华中地区报道 Turner综合征、 

性反转、Kilinefeher综合征的前 3排列略有差异。说 

明重庆地区的染色体畸形核型同国内其他地区一 

样复杂，并仍然以常染色体异常多于性染色体异 

常，常染色体异常中以 Down’S综合征最常见，性 

染色体异常中以Turner综合征最常见。 

3．2 送检染色体三大原因：智力低下、矮小、先天畸 

形 

分析送检病例临床疾病诊断顺位，发现以先天 

愚型(18．79％)、智力低下(13．53％)、脆性 x综合征 

(5．19％)等智力发育迟缓表现为特征的疾病是医生 

表 4 智力低下、矮小、先天畸形送检人数年代分布情况 
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送检的主要原因，占37．66％(1 743／4 628)，其次是 

诊断矮小(包括 Turner综合征)为特征的生长障碍 

者占21．22％(982／4 628)，先天畸形居第三，如尿道 

下裂(5．66％)、两性畸形 、小睾丸、隐睾、先天性心脏 

病、先天无肛 、多发畸形、小头畸形 占14．93％(691／4 

628)。临床诊断病例同组比较，仅 2000～2006年 7 

年间智力低下 、矮小、先天畸形各 1 003人、904人、 

413人，均远超过 1982～1999年 18年间总和(740 

人、78人、278人)。矮小送检病例近 7年增幅最大， 

说明临床医师正努力饯行国际上关于发育迟缓的 

儿童均应作染色体检查的推荐[41。 

3．3 送检年龄和检出异常情况提示：染色体疾病诊 

疗水平仍需提高 

3组送检年龄分布分析发现：因智力低下组送 

检主要为婴幼儿 ，矮小组集中在学龄期和青春期， 

先天畸形组送检病例多为学龄前期儿童，而诊断出 

异常的平均年龄顺次约 2岁、1O岁、4岁，一方面说 

明家长对容易发现的先天畸形和智力低下相当警 

惕 ，但对矮小认识不够 ，另一方面说明我们的基层 

儿童保健工作仍有待加强和提高医疗质量。及早筛 

查诊断，及时正确处理，有益于早期管理和干预，最 

终降低染色体疾病的死亡率和伤残发生率。 

本组检出异常核型与临床诊断符合情况：智力 

低下 42．57％(742／1 743)，矮小 9．98％(98／982)，先 

天畸形 8．10％(56／691)，说明智力低下、生长发育障 

碍及先天畸形中有相当一部分是由染色体异常所 

致。业已证明，核型检查可检测到的染色体异常占 

智力低下病因的 4％ ～28％；MARTA MORENO— 

GARC f A L5J的研究显示染色体异常在矮小男性中发 

生率为 2．77％，在矮小女性中为 9．80％；25％的出生 

缺陷与单基因突变和染色体异常有关，人类先天畸 

形中约 10％是染色体异常或单基因遗传直接所为， 

0．3％～0．4％的出生缺陷综合征由染色体异常引起。 

因此临床上对于智力、生长发育迟滞及先天畸形者 

获得其染色体信息是十分必要的。 

3_4 展 望 

虽然细胞遗传学显带技术是经典的核型分析 

手段 ，也是现阶段发现染色体畸变，进行大规模筛 

查和遗传咨询仍然不可代替简单实用的技术，然而 

由于其显带粗略，有很大局限性 ，易漏掉染色体重 

排如缺失、复制、易位等，而目前荧光原位杂交(Flu— 

orescence in situ hybridization，FISH)和微阵列比较 

基因组杂交 (Array—comparative genomic hybridiza 

tion array-CGH)技术对于检测遗传物质的微小异 

常有明显的优势16．7I，将来会在染色体检测领域发挥 

巨大作用，但值得注意的是即使 FISH等技术检出 

正常，也不能完全排除遗传性疾病。目前对于遗传 

性疾病的诊断技术水平亟待提高，需要有分子细胞 

或分子遗传学技术平台支撑，才能发现更细微的畸 

变，对于深入探讨染色体病的发病机理、管理患者、 

提供遗传咨询和产前诊断筛查，今后可以展望的早 

期干预和治疗具有积极的意义。 
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