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4号染鱼体臂间侮l位家系分析 
计戈日生育系遗传与优宝教研室 

张湘蜀 翁亚光 王虚雄 吴春英 

人类染色体倒位涉及到每号染色体，现 

已赢记载的约50余种“l【 。大量报道了倒位 

是引起流产、死产、胎儿熬畸的一个重景 因 

素。但常染色体仅报导 g号倒位g}起原甓性 

闭经” 。我室在遗传咨询中发观—倒 4号 染 

色体臂问剀位伴l}原发性闭经，且家系中调 

琥 病  喜『 吾茹 一 

材料与方法 

对先证者及其家系 常趣挚挹体方法进 

行外周血培养 ，G显带。计数30个分裂 相分 

．析个加桉型。 

病侧报告强摩琢潺查 

先证者， 女，．s9岁．因原发性闭经，-婚 后幂育 

来裁院就诊．蛔鹞检壹：乳房 发 寓 潜司l，明蔷稀 

少，外阴，子官寰 差， 无且箱瑰期． l0岁起一 

直靠人工届耪疗法维持子宫周．辄慢出皿 查P 

D．
78ng／=1．

．

局 ： 7p薯 l FsH8q丹I l。葛番 体 

兴奋试验正常．卵巢活检宿理 报告 无卵泡组织． 

经血染色体检壹其接堑为46．XX，inv(4)．其断 

裂 部位 为 14，q21)(pter~p14 c：口21 p14It 

船1一叮ter)．家系调查发现其父按 型为 46．XY， 

正常。而姐弟两人与先证者有相同桉型 为 倒位携 

带者。姐巳生育正常后代，无 流产 史，弟 尚无子 

女 其母已去世，无巍产史，染色体 束能检查．母 

系亲属来 染色体检查，但全部有正常 后代，亦无 

流声史． 

．固1 家系图 

4号染龟体臂问倒位携带者家暴系谗蒲 

头所揖为先蜒者 

固2 第4号染色体模式图 

箭头示4P14至4q12断裂倒位重接 

讨 论 

r 倒位是一种染色体畸变。根据同源染色 

体蕞匿 要倪i黼 规律 笛 简倒伍携带者在 

配字形戒过程中，在第二孜减数分裂中期将 

．形 成梅有的倒位圈，经过在倒位圈内奇数互 

挟  将形成 女种不同的配子：一种是正常染 

色体{— 种是倒位染色体，其余两种分别为 

部 分重复称缺失的无着丝粒片段或双着丝粒 

饿帕重龃型。重组型是引 起 倒 位 流产、死 

胎，死产及痴果儿，畸形儿的原因。但该家 

系中并无流产史，可能是受孕时均碰上正常 

或倒位染色体 的配子，因而子代为正常核型 
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l例毛细胞自血病染色体不稳定性研究 

生物学教研室 尹泰昌 唐唪宇 张 静 

第 一 医 院 黎学先 郑燕林 

毛细胞自血病(HCL)是具有一 种 非 常 

、
特 恕，最迎前 支舵  
、墓一种B淋巴细胞瘤 ，约占成年人自血病 

的2眵 ，故较为罕见。近年来关于 HCL细胞遗 

传学研究主要是染色体结构重排 如 14q一、 

14q 、环状染色体、 q’及‘22丧 失等 “’ 
。 ’

。 而对其周围血染色体不稳定性研 究 尚 

未见报道。本文报告一例。 

临床资料 
L 

， 

患祝 女， 罗，10鹋年 2月27日住我 院内 

科。自觉头昏四华鸯》加霉 年．体检浅表淋巴结 
．  ．  一 ：⋯  r： ， ⋯  ， 

} 

或为携带者。有l杰研党 为9号染色体臂同 

倒位的异常染色捧较身 条正常染色体更具 

有遗传优势作用。该家系似亦有这种倾向。 

有报道赫出先证者的表型与例位片段长短有 

关 即倒位携带者的遗传效应主要决定于重 

复；Jfj斌失的片段的琵短及其所含基因的致死 

效应 。该家系的染色体例位片段在 (pJ 4， 

q21)，家系中却无流产、死 产史 ，可能在这 

些特定片段上携带的基因并未影响莓魏纛。 

先证者的卵巢发育不 良，缺 乏 照 泡蛆 

织，外阴、子宫发育差，而垂体功靛正常。 

说明先证者的原发性闭经是 由于卵巢发育异 

常所致。一般说，X染 色 捧 决 定其卵巢发 

育，但该先证者两条 X染色体俱在，G 显带 

分析亦来发现有缺失等异常，故推测性脓发 

育不全症状可能是倒位的 4号染色体干扰了 

性染色体的正常表达所致，但其姐亦为恻位 
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不大 肝、脖不大 ，自甜咆12．B×1O ／L，骨 髓 毛 

细胞占30嘧，经光镜、屯镜观察确诊为毛细胞自血 

癌 a月中旬用干扰素治疗中作周围血染色体分析， 

此时骨髓毛细胞 占1口．5％。 

方 法 

取扑周血 2．5mL接 种于含 2O嘶 小 牛 血 滑 、 

RPMII 640培养基中并加PHA，pH7．2—7．4，37℃ 

培葬72小时，分别翩备下列(1)一r7)项标本。 

i，自发擞桩 LMN)。观察 i．000个纽胞，要 

求细胞完整 檄按直径小于主核 j／3，唁色性与主 

核 一致． 

2，译童 棱 用丝裂霉素C (MIvIC)o． g 

携带者 却无卵巢发育不全症 ，因而亦不能 

排除先证者的异常是因环境因素或其他遗传 

因素干扰 X染色体所目f起的效应。 

总之，原发性闭经与染色体 的关系尚有 

待深入研究。原发性弼经患者检查染色体是 

很重要 的， 除考虑性染色体异常外，还应注 

意常染色体的结构正常与否。 

(本病例盅本柱计生系女性计划生育教研塞局 

髓婿教授、陈犟链老师提髀，谨致谢意) 
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