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先天愚型7 12例分析 

儿童 院 R 

攫 要 本戈对我院迪传诲匈门诊八年中，显现的先天愚型212倒进行临床和染色体棱型分析 

其中标准型占0]．SO％．舄位型占4．25铀 嵌台型占4 25％ 

美-词先妄愚型 唐f 拿 农枉。遣暗 ，王伟t 
中国分娄号 Rl72；R742 8 

先天愚型是小儿最常见的染色体病，占 

智力f瞬下患几的、0一 移。我院遗传咨询门 

诊在八年中 (’93；g年 月至1 9eJO年：2月)诊 

断先天愚型2 12倒，现报告如下。 

对象与方法 

212例先天愚型中．蝎 I J 0倒．女04例，男女1， 

比为1．25。1。年龄1元～  岁， ～ 3岁 Fl94 · 

占 ．50％ 部分病例、测验智商．均为中，重度智睦 

低下。孕母年龄<0o岁者占8．q．36和 

细胞遗传学检查： 212例患者均 取静脒血、按 

常规染色体培养、 j片、G显带 计数50~100个斗I 

期分裂相．显微摄影分析3～5个分裂稆 并对部分 

父母进行染色体检啬及家系稠查。 

临 床 分 析 

312例 患者均具有智力落后、体格发育 

迟缓，肌张力低下及典型Down氏综合莅面 

容：眼距宽 眼裂小、 两眼外角上翘，鼻架 

低平，耳廓 耳位低，发际低，常张口伸 

舌。8i例伴有先天性心脏病(室缺或房缺)， 

占全部病例 的∞．2O％。伴有脐疝者8T例。 

占 i．Oj％。 ‘u例有小手指内弯 占Tj．9‘％， 

小指一折纹102例，占 8．u师。 

j5例有皮纹记载，其中95例是双侧通 

· 204· 

甜 掌，占硼．29％，一 侧通 贯 掌 1 5僻 占 

9
．G1薅’ 0j例七 点 上移，aLd角>58。占 

(jT
． 7 1嘶，手指斗状数额率减少．萁 状 纹频 

率增加， 5指桡向箕纹占62．＆6铂。7．32例 

呈草鞋脚，占8．。．1G嘶，蹲趾球部胫 侧 弓形 

纹 例，占阳．O0嘶。 

21 2例先天愚型中，标 准 型 19；例， 占 

9 
．  0嘧，易位型 9例。占4．25嘶I嵌台垄9 

例，占 ，25嘧。 例易位型经寒系调鸯，发 

现 倒由父或母遗传丽来，堋 是散发病例。 

讨 论 

先天愚型是 2t·兰体到起的常 染色体畸 

变病。本组资料中标准型 占 91．5O薅，易位 

型占4．25西’嵌舍型古4．25聒．与国内外资 

料相似 一：。 

本组 2k2铡患儿都具有先天愚型的特殊 

面容，智能低下和体倍发育迟缓，大部分病 

儿伴有皮纹异常，经染色体检查符合临床诊 

断 说职先天愚型的典型特殊外貌可作为临 

床诊断依据，皮纹异常可作为 辅 助 诊 断依 

据 。 

先天愚型的发生率随母亲的年龄结构变 

化，高龄孕妇与不分离型 21---体发病率 明 

显相关 。我国开展计划生育后，高龄孕妇 
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减少，生育2i一三体的年青母亲增加。本姐 

资料母孕龄<3O岁者占89：6％，推测空气 

水源 食物的污染及各种感染是造成年青妇 

女卵细胞减数分裂发生差错 导致2 号染色 

体不分离的因素。为了更好的开 展 计 划 生 

育，优生优育工作，提高中华民族的素质， 

应重视环境保护 大力开展遗传咨询，产前 

诊断。凡曾生育 2l-三体的 孕妇或平衡易位 

携带者都应作羊膜穿刺，细 胞 培 养 查染色 

体，避免先天愚型儿的出生。 
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ANALYSIS oF 212 CASES oF DOW N SYNDRoM E 

Chang Yong／en 

Tha ChiIdren H ospital 

Two hundred amd }welvo ． a s of Down syndrom e w efe 

hospitaI among t】‘e faro ilies for gevc Li一，con sul(：a!ion irom 1985 

moso~lle pa}Lern was analysed {Ⅱ all Cases．，g]．5面 ．4．35面 ，4，25毋 

Lrlsomy 21： translocation and mosaic
，

respective[y ‘ ’ 

KEY W ORDS Down Syndrome 

diggnqse4 in Okll" 

to 1992．The chro 

we e he simple 

微囊包膜猪胰岛移植治疗糖尿病大鼠获得成功 

胰 岛移植治疗胰岛素依裁型糖旅病，其疗效不够满意曲主美 因是 囊者产生排异夏应及穆植时是胰腺 

坦绸碎片而菲纯化胰 岛。 

重庆医荆大学人工缩胞研究室舒昌选教授荨在糖 病小鼠 复腔内移植竞疫 幅离膜仨襄大鼠胰岛 (中华内 

分越代谢杂志(1991。7【2)101)工作 基础上．发 微繁包膜猪胰岛在体外培养时，能稳定地分泌胰岛素， 

故将徽囊色膜纯 初生褚腹岛移植至糖屎特大鼠腹脏内．进行异种胰岛移植研究。 

耱屎病大鼠模型用纯种w is[ar大鼠腹腔内注射链脲佐菌素str。ptozto。i矗制成．共16只，其中9只移植 

包摸初生 胰岛 (用出生后6天内新生劈取出胰腺，用歧原酶稍化获缛 化胰岛，在扑包裹一层海藻酸钙并 

再复盖 一层聚一L 氨酸溴酸盐，分子量~5000)。8只不移植作为对照。 

观察期除1只夫鼠因其他痰腐死亡．倪观嚓二个月外。其余均为三个月， 卜别达半年 8只中完全缓解 4 

． 部分缓解3只，无效1只．有效率为88％ 完全缓解率为50师。表明本研究昕制备的免疫隔离骥．有抗排 

异爱商 能，措臻岛在包胜条件下能在活体由茸疆 能投挥良好j 生理功能。已可进八临床应用．给蓿尿 

病患者的嵌洽带来了新的希望 
伟}研处 周永华) 
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