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先 天 性 双 侧挠 骨完 全 缺 如 一 例 报 告

谭 骏 计雪文 (医学遗传学教研组 )

我们在重庆市沙坪坝区遗传病病因调查中
,

发 药 (药名不详 )
。

父系
、

母系家族中无类似畸形
。

现一例先天性双侧浇骨完全缺如
,

现报道如下
:

病 例 报 告

患者
,

男性
,

16 岁
。

第二胎足月产
。

出生时既

发现双侧前臂显著短缩
,

双手拇指缺如
,

功能受限

已 16 年
。

体检
,

智力正常
。

营养良好
。

身高 1 5c7 m
。

头颈部无畸形
。

心肺无异常
,

肝脾不大
。

躯干及两

下肢正常
。

双上臂等长
,

长度均为 32
o m

。

双前臂

对称性明显缩短畸形
,

并向挠侧弯曲
,

长度仅 12 cm
。

双尺骨远端突出
,

双手
、

腕部向挠侧与前臂纵轴成

直有
,

手成爪状 (图 1 )
。

触诊双前臂仅有尺骨存

在
,

双手拇指及第一掌骨缺如
。

被动牵拉患者手部

时
,

手腕挠偏畸形及爪状手均可基本矫正
,

但放手

后又恢复原状
。

除拇指外
,

其余四指握力尚可
。

能

从事一般日常生活劳动
。

患者父母以及兄长均健在
。

其父母非 近 亲 结

婚
。

据其母亲述
,

怀该患者期间因感冒发烧
,

服过

X 线检查
:

双侧尺骨对称性明显短缩
,

骨干向

挠侧弯曲
,

右侧较左侧显著
。

双侧挠骨
、

舟骨
、

大

多角骨
、

第一掌骨以及拇指骨均缺如
,

右侧尺骨远

端挠侧与三角骨形成假关节 , 左侧尺骨远端挠侧与

月骨
、

三角骨形成假关节 (图 2
、

3 )
。

讨 论

本例挠骨
、

舟骨
、

大多角骨
、 、

第一拿骨以及拇

指骨均缺如
,

我们认为后者的缺如可能与挠骨缺如

有密切关系
。

蒋左庶等以 `把试类先天畸形归为常染色体显性

遗传
。

本例无家族史说明
,

患者可能是常染色体显

性基因突变
,

或者也可能属常染色体隐性遗传
。
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色后
,

在肝切片
一

七呈棕黄色粗颗粒状
,

主要分布于肝细胞浆内
,

个别核内亦可见少数浅染 棕黄 色颗粒
。

H B V D N人阳性的细胞
,

多数为形态大致正常的肝细胞
,

少数脂肪性变的肝细胞中
,

在脂肪滴周围
,

亦可见
H BV D N人颗粒

。

阳性细胞分布有三种形式
:

I 型 (弥慢型 ) :

25 例中有 4 例 (1 6写)
.

, r 型 (局灶型 ) :

20 例 ( 80 % ) , 夏型 (散在型 ) .

仅 1 例 ( 4 % )
。 ’

颗粒在胞浆内亦有 a 型 (密集 ) 和 b型 (稀疏 ) 之 分
。

各型乙型肝炎H BV D N A在肝切片上的定位与分布不完全一致
,

无症状H sB A g携带者 3 / 4例D N A分 布形式
为 I型

,

胞浆内阳性颗粒分布属b型
,

有 2 例核阳性
,

CP H和C A H基本相似
,

阳性细胞子洲了多为 I 型
,

个

别病例呈 I型或 I 型
,

就单个阳性细胞看
,

6 例加型
,

2 例为 b型
,

3 例为 . 型 + b型
,

10 例同时核阳性 , 4

例 S F H患者全为 I型
,

棕黄色颗粒集中在残存的形态基本正常的肝细胞或新生的肝细胞团的胞浆中
,

胞浆

中阳性颗粒分布则疏密不一 ; H C C之 HVB D N A集中在癌旁形态基本正常的肝细胞内
,

多为 I 型
,

浆内H BV
-

D N A为a型或 b型; 癌组织内未见到任何HB v D N A信号
。

我们认为
,

不同类型H BV D N A之表现形式
,

可能

反睐不同的病毒复制的活跃程度和H BV感染方式
。

本文还比较了乙型肝炎患者中三种分子杂交法的阳性检出率
:
斑点法3 6

.

36 % ( 1 6 / 44 例 )
、

吸印 法 1 .6 38

% (4 / 26 例)
、

原位杂交法 33
.

33 % ( 2 5 / 75 例 ) 。

三者无统计学意义
。

16 例同时用原位杂交和吸印 法检 侧
肝组织内H BV DN A

,
4 例两者均为阳性

,
9 例二者均为阳性

,

原位杂交法多检出 3 例阳性
,

两者有显著相

关性 , 3 0例同时作了原位杂交和血清斑点法检测
,

两者只有 17 例的结果一致
,

亦无显著相关性
,

说 明血 清

H BV D N人既受肝组织内病毒复制和释放情况的影响
,

也可能有肝外来源
,

并不一定反映肝脏内病毒复制状

况
。

生物素标记H BV D N A标记原位杂交技术最突出优点是快速
、

安全
、

同一标本可反复检测
,

标本可长期
保存

,

可在普通光镜下直接观察H B y D N A存在于脏器中何种细胞内
,

并可与组织及细胞病理改变同时参照

观察
,

有利于研讨乙型肝炎的发病机理
, 缺点是尚不能精确区分H B v D N A是游离的 ? 还是整合的

。

因取材

有限
,

亦可能是阳性率不很高的原因
。

.

用生物素标记的H BV DN A探针在石蜡切片上作原位杂交技术
,

最大的困拢是易发生脱片和 出 现假阳

性
。

我们经反复摸索
,

基本上得到解决
。

采用玻片粘附剂可防止切片脱落 , 而试剂纯
、

缓冲液和主 要溶液
p H的准确

,

以及主要试剂必需新鲜配制
,

是消除假阳性染色的重要保证
。
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