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一无汗型外胚层发育不良症家系报告

李朝林 (生物学教研窒 遗传组 )

无汗型外胚层发育不 良症 ( a n h i d r o t i e e e t o d e r m a l d y s p l a s i a ) 是 1种比较少见的皮 肤科病症
。

回

麒文献
,

1 9 6 2年S i
n g h从世界文献中收集有 106 例 ( 2 ’ a( ’ ,

国内文献报道不足50 例
。

其临床症状主要表现为
,

毛发稀少
,

怕热
,

皮肤干燥
,

少汗或闭汗
,

牙齿发育不良或缺如
,

并有一特殊的而容
。

作者 在遗传咨询中

偶见两例
,

现将家系及病例报告如下
。

1 家系
、

病例报告

l
。
1家 系

病例 1 1
。 ,

马
x 、 ,

男
,

9 岁
,

足月顺 产
。

1

皿

毛发稀少且黄
,

眉毛缺如
,

睫毛少
,

眼裂小
,

距宽

并畏阳光
。

鼻梁凹陷呈 马鞍状
。

双唇厚略外翻
,

牙

齿发育不良
,

仅两颗锥状齿
,

口腔内唾液极少
,

而

表现出口干舌燥
。

耳壳畸型位略低
。

下领尖小
,

侧

往 :

第 l 代死亡日。 ; 男 1 女其母 ( 1
2 )否认为患者 面看其头部

,

额
、

枕部略突出
。

皮肤 光 滑 干燥无

毛
, ,

不出汗
,

其父口 述
,

夏天患者吃热稀饭也不出

汗
。

怕热
,

热天喜到村旁小河内浸泡
。

智力一般
,

营养中等
。

除身高稍低外
,

其它同正常同 龄 儿 童 ( 图 l左
,

图 2 )
。

患者父母非近亲婚配
,

表型均正常
。

胞

兄 I : 、

1
.

貌似患者
,

但生后月余因发热而死亡
。

胞姐 l : ,

14 岁
,

头发
、

皮肤与指 (趾 ) 甲均正常
。

病例 2 1
。 ,

马 x 欠 ,

男
,

8 岁
,

足月顺产
。

症状基本上同其表兄 I
` ,

但头发几处呈块状 稀 少
,

无

牙齿
。

身体更加矮小 (图 1右
,

图 3)
。

患者父母非近亲婚配
,

表型均正常
。

胞弟 I
,
也有类似面貌

,

但出生后

两月余死亡
,

胞妹 1 . 外观正常
。

DOI : 10. 16016 /j . 1000 -5404. 1991. 02. 041



4 0 2

图 2示两锥状肯

图 3示 无齿

2讨 论

外胚层发育不良症是胚胎在 3月 ~4月时
,

由

外胚层分化的毛发
、

汗腺
、

皮脂腺
、

神经系统及牙齿

等的发育异常
,

而表现出的一组综合征
。

可分为无

汗型和有汗型两类
。

本文两例以不出汗
,

皮肤光滑

干燥及其它临床症状
,

如牙齿
、

毛发发育不良等
,

可推断本文患者属于外胚层发育不良症无汗型
。

根据遗传方式的不同
,

有人把本症分为几型
.

即X连锁隐性遗传
、

常染色体显性遗传及常染色体

隐性遗传 ( ` , 。

从本系谱分析
,

患者均为男性
,

女性

正常
,
又患者双亲表型正常

,

所以患者的致病基因

一定是来自母亲
,

从而看出交叉遗传
,

’

故本例应属于X连锁隐性遗传型
。

本文特点是在 1个家族中
,

3 个小家系有 6 名患者
,

他们又为姨表兄 弟
,

除 l 卜 1 6存活外
,

其它 4

例只生存 1 个月~ 3 个月
。

第 I 代中 I : 、

I 。 、

I : 。 、

I : : 、

I : . 和 ! : 。系同胞姐妹
,

表型均正常
。

在已婚者

1 3 、

I 。 、

1 t Z中均生育过本症患儿
, ·

因此
, 、

她们是携带者 , 通过她们将位于 x 染色体上 的 致病基因传给

了后代
。

理论上推测她们后代
,

男孩中1/ 2为患者
,

女孩中 1 / 2为携带者
。

预后 本病患者无特殊疗法
。

由于患者汗腺缺如
,

散热障碍
,

所以平时应加强保护
,

预防能 引起发烧

的一切疾病
。

如无意外
,

可生存到生育年龄
。

从遗传推测
,

`、

l 。与 I 。的后代中
,

儿子均 正 常
,

女儿全为携

带者
,

其外孙可能出现患者
。

患者只能做些适当的工作
,

避免强体力劳动和在热环境中工作
。

对 I : 。生第 2 胎 (少数民族可生两胎 ) 和对卜
。 、

卜
.的婚配

、

生育应给予遗传指导
。
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