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4 5
,

X / 46
,

x y q + 嵌合体

辛哲生 周世阳 (生物学教研室 )

据文献报道
.

45
,

X / 4 6 , X Y 嵌合体有不同的

临床表现
,

K u n d t z o n
在回顾 18 年的临床观察 研 究

时
,

提出45
,

X / 4 6
.

X Y嵌合体大至可分为
:

性腺

发育不良
、

混合性性腺发育不良
、

男性假两性畸形
、

近 似 正 常 男性等四种类型
。

并认为男女胚胎都有

向女性遗传的倾向
,

当含男性因素如 H 一 Y 杭原
、

抗苗勒激素
、

肇酮
、

二氢肇酮等时
。

性腺才转变为

肇丸
。

当有两条完整的 X 染色体时
.

才能使未分化

的性腺发育成正常的卵巢
。

45
,

X 核型发育成索条

状性腺
。

D o r o t h e e G a n s h i r t
一

A h l e r t等
,

在描述三

例朽
,

X / 4 6
,

X Y fn 嵌合体时
,

其表型分别为
:
女

性 ut
r n “ r

综合征
、

两性畸形
、

男性伴体矮 性 腺 发
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育不良
。

我们发现一例5 4
.

X/ 4 6
,

X Y+q 嵌合体
,

表型

男型
。

1 4岁就诊
,

身高 1
。

25 m
,

体重 2 1 k g
,

外生

殖器幼稚型
,

阴茎短小
,

双侧肇丸较小
,

右侧明显

缩小
,

皮肤细
,

胯高吐字不清
,

智力正常
,

双睑下

垂已手术纠正
。

18 岁随访检查
,

外生殖器仍发育不

良
,

阴茎仅约 2 ~ 3 c m
,

左侧塞丸约蚕豆 大 小
,

右侧仅黄豆大小
,

乳房稍发育但未扣及乳腺
,

皮下

脂肪发达
,

身高 1
,

36 m
,

体重 3 2 kg
。

X 光检查
:

蝶

鞍平片正常
,

左上肢正位片发现腕骨骨核数 目不够
,

且 质 量 欠犷佳
。

生化检查
: 1 7 一 k s 2 m g / 2 魂h

,
1 7

一 O H 2
.

4 m g / 24 h
。

放射性碘检查
:

甲状腺功能正

常
。

核型为 4 5
,

X / 遵6
,

X Y q
+ ,

其比例为 7
: 6 1

讨 论

1
.

本病例查无尿道下裂等两性畸型症状
。

男

性表型
,

外生殖器发育不良
,

性腺发育迟缓
,

身材

矮小
.

和 D o r o t h e e G a n s h i r t 一 A h l e r t等 所 提 出

第三种类型
,

或 K u n d tz o n提出的第一种类型相 似
。

此外
,

该患者还有女性体征
,

如皮肤细
.

皮下脂肪

发达
,

乳房稍发育
,

无须
,

声音尖细等
。

2
.

患者双睑下垂
,

但其家族并无此症状
,

可

以认为是属于当代突变引起
。

这种突变基因是否引

7 3

起性腺发育不良
,

未见文献报道
。

3
.

一般认为 Y 染色体大小和临床表现无关
,

是属于多态现象
。

辜丸决定因子 ( T D F ) 位于 Y p
-

et 卜 p n
.

2
,

H
一

Y 抗原和 T D F 位点靠得很近
,

也

在 Y p上
。

Y q l l
一

Y q t e r

为异染色质区
,

而性细胞分

化为皇丸并刺激男性生殖器官发育
,

这与 Y p 有 关

和 Y q无关
。

4
.

本病例核型 45
,

X / 4 6
,

X Y
,

比例为 7
:

6 1
,

4 5
, x o 比例约为 i : 2 0

,

是否由于峨5
, x o

比例

较大
,

使 H 一 Y抗原产量不足
,

导致肇丸发育不良
,

需进一步证实
。

5
.

45
,

X / 4 6
,

X Y 嵌合体有不同的临床表现
,

其 机 理 通 过细胞遗传学方法难以解释
,

因此
,

通

过克隆的 D N A探针
,

决定 X
、

Y特异位点
,

分析Y

染色体的特异性是必要的
。
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