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自从 1 9 5 9年将人类染色体的研 究应用于临床以来
,

细胞遗传学的研究发展十分迅速
,

并

在临床医学各个领域获得 了广泛的应用
。

我们从 1 9 7 9 年 2 月至 8 月已完成 1 10 例病人外周血

细胞染色体的分析工作
,

除查明某些患者的病 因外
,

还为临床提供了诊断 的依据
。

在 11 0 例

中
,

发现染色体有明显异常的 17 例 (见表一 )
。

除一例慢粒病人因我们已有慢粒患者染色体

异常的专题论文发表不宜再作总结外
,

其余 16 例病人我们将以下列专题分另l]写出报告
。

表一 17 例朵 色体异常病人 的检 查结 果

病例号
X 染色质 {

Y 色染质 … 染 色 …
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,
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五例 21 三体综合征患者的染色体异常
。
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,
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2
.

K ln ie f ct le r 综合征患 者的细胞遗传学研究 (附
一

讨 跪告 )
。

3
.

一例罕见的具有 5 4
,

X / 4 6
,

X X : 一染色体核型的 T ur n : r 综合征
。

4
.

四例真两性畸形细胞遗传学的研究
。

5
.

三例女性假两性畸形患者的细胞遗传学研究
。

6
.

两例不同核型 4 6
,

X Y和 46
,

X
,

d e l ( Y q) 的男侧
_

假 万性畸形
。

7
.

一例罕 见的 4 6
,

X Y 无性腺症
。

木文将摘要报告我们的研究结果
,

同时讨论有可能作出生前 诊断先天愚型 ( 21 三体综合

先天性畸形和先天性不孕症 的问题
,

为我们 目前正在 作出生前诊断的准备工作打下 基础
。

研 究 结 果

一
、

五例 21 三体综合征患者的染色体异常
。

21 三体综合征 (先天愚卫或 D o w n综合征 )
。

此综 合征是儿科较为常见的
一

种先天性缺

患者智力发育显著延迟
,

有 白痴
,

也有较一般正常 人智力稍差
。

恿者常呈特殊面容
:

外

征陷

眼角比 内11民角
}岛

,

向眼间距离较宽
,

平鼻梁
,
口常半张开

,

舌
`

常伸出口 外
,

流 口水
。

患者发

病率为 1
.

4 5 / 10 0 0或者每 7 0 0个初生儿
1
一

卜有 1例
。

各种传染病是 21 三 体综合征患者死 亡的原因
。

对于 21 三体综合征的 可疑病例
,

作染色体分析是有决定意义的
。

患者染 色体 的改变可分

以下五种类型
:

1
.

标 准的 21 三 沐型 ( 47
,

X X 或X Y
,
十 2 1)

。

占病例的 92
.

5%
。

2
.

易 泣型 它包括 t ( D q 2 1 q )和 t ( Z l q G q ) 两种类型
。

占病例的 4
.

8 今石
。

3
.

嵌合体型 ( 4 6
,

X X / 4 7
,

X X
,

+ 2 1或 4 6
,

X
一

Y / 4 7
,

X Y + 2 1 )
。

占病例的 2
.

7%
。

4
.

21 号染 色体部分三体型
,

主要是 21 号染色体长臂远侧端三体
。

5
.

伴有其他染色体异常型
,

如双三体
,

( 即 48
,

X X Y
,

+ 21 或 48
,

X X X
,
十 2 1)

。

我 们所报告的 5 例
,

二男三女
,

年龄最小者 2 个月
,

最大者 6 岁
。

染色体核型均为标准

的 2 1三体型
,

男者为 47
,

X Y
,

+ 2 1 ,

女者为 47
,

X X
,
十 2 1

。

五例病人均 显出不 同程度的智力发

育延迟症状
,

其中有一例 3 岁开 始学走路
, 5 岁才开始学叫爸爸妈妈

。

二
、

lK i n fe le t er 综合征患者的细胞遗传学研究 (附一例报告 )
。

K h ne fe h e r 综合征 (先天性擎丸发育不全综合征或 X X Y 综 合征 )
。

患者表型为男性
,

出生时
,

外生殖器形态正常
。

青春期后
,

逐渐 出现症状
。

病人乳房发育
,

女性型脂肪堆积
,`

须毛
、

腋毛
、

阴毛均稀少或缺如
,

阴茎大小正常或稍小
,

壑丸在阴囊内
,

但小而软
。

精液内

不见精子
。

取皋丸活组织检查
,

可见曲细精管呈不 同程度的透明性变
,

生殖细胞缺如或者明

显的不成熟
。

而攀丸间质细胞相对增多
。

患者发病率为初生男儿中 1
.

1 5/ 1 0 0 。
。

思者常因不孕症要求 作染色体分析
。

患者染色体的改变可分 以下 几种类型
:

1
。

标准的X X Y型 ( 47
,

X X Y )
,

占病例 的80 %
。

2
.

共他类烈占病例的 2 0%
,

尚分三个亚型 :

① X 多体 Y 单体 ( 48
,

X X X Y等 )

② X 和 Y 均为 多体 ( 48
,

X X Y Y
、

4 9
,

X X X YY等 )

③嵌合体 ( 4 7 ,

X X习 / 4 6
,

X Y
;

47
,

X X Y / 46
,

X X ;
47

,
X X Y / 46

,

X Y / 45
,

X ; 47
,

X X Y / 46
,

X Y / 46
,
X X等一

。

在 47
,

X X Y /拐
,

X Y 嵌 合休病人擎丸内可见 少量精子发生
; 在 ` 8 ,

X X X Y 的病



人常合并更严重的性腺机能减退和智力发育延迟
。

我们所报告的 1 例
,

年已34 岁
,

未婚
,

因出现女性体征严重而来要求作染 色体检查
,

结

果发现 X 染色质阳性
,

Y 染色质阳性
,

染色体核型为 47
,

X X Y
。

三
、

一例罕见的具有 45
,
X 4/ 6

,

X X p一染色体核型的 T ur en
r
综合征

T ur cn r综合征 (先天性卵巢发育不全综 合征或 X 单体综 合征 )
。

患者表型为女性
,

生长

发育迟缓
。

据国外统计
,

患者 16 岁后身高仍在 1
.

30 一 1
.

45 米之间
,

很少超过 1
.

5米的
。

另一

个主要特征是卵巢发育不全
。

在正常卵巢位置处
,

有未分 化的不含卵泡的条状生殖腺
。

原发

性无月经
,

第二性征发有不全
、

腋毛
、

阴毛稀少
,

乳腺不发育
、

两乳头间距离加宽
、

宽胸
、

盾形或桶形胸
、

骨发育畸形等等
。

约 50 %的患者出现颈蹼
。

患者发病率为初生女儿中 0
.

4 / 1 0 0 0
。

患者常因先天性无月经或婚后不孕症要求作染色体分析
。

患者的染色体改变可分以下七

种类型
:

1
.

标准的 X 单体型 ( 45
,

X )
,

占病例的 55 %
。

2
.

嵌合体型 ( 4 5
,

X / 4 6
,

X X 等 )
,

占病例的 10 %
。

3
.

X 染色体等臂染色体型 (4 6
,

X
, i ( X q) 等 )

,

占病例的 2 0 %
。

4
.

环状染色体型 ( 4 6
,

X
, r ( X ) / 4 5

,

X 等 )
,

占病例的 5 %
。

5
.

X 染色体缺失型 ( 4 6
,

X
,

d e
1( X p )等 )

,

占病例 的 5 %
。

6
。

乡卜发 Y 染色体型 ( 4 6
,

X Y / 4 5
,

X
,

等 )
,

占病例的 5 %
。

7
.

正常染色体核型 ( 4 6
,

X X )
。

我 们检查了一例 (病例 10 9) 染色体核型 为常见的 4 5 X
。

另外
,

本文所报告的一例是罕见

的具有 45
,

X / 46
,

X X p 一 〔45
,

X / 4 6X
,

d e l ( X )P 〕核型的 T ur en
r 综合征患者

,

这种嵌合体型 的

T u r n e r综合征在国外 也是少见的
,

国内尚未见有报导
。

四
、

四例真两性畸形细胞遗传学的研究

真两性畸形患者体内具有两种性腺即肇丸和卵巢
。

这两种组织构成的方式可以 分离
,

也

可 以结合在一 个性腺中
,

后者叫卵肇
。

至于表现型
,

可以是男性也可以是女性
,

但 第二性征

女性型较多于男性
。

据 V an iN ck
e r k ( 1 9 7 6) 统计

,

自 1 8 9 9年至 1 9 7 6 年世界上已有 34 0例真 两

性畸形报告
,

其中作了染色体检查的只有 1 15 例
。

患者常因外生殖器异常要求作染色休分析
。

患者染色体改变
,

可分以下四种类型
:

1
.

4 6
,

X X型
,

占病例的 5 0%
。

2
。

4 6
,

X Y型
,

占病例的 2 0%
。

3
.

嵌合体型 ( 45
,

X / 46
,

X Y或 46
,

X X / 46
,

X Y )
,

占病例的 2 0%
。

4
.

多祥型 ( 4 7
,

X X Y / 4 6 X X ; 4 7
,

X X Y / 4 6
,

X Y / 4 6
,

X X
; 4 5

,

X X Y Y / 4 6
,

X X ; 4 7
,

X X i ( Y q )

/ 46
,

X X / 45
,

X ; 4 7
,

X X X / 46
,

X X 等等 )
。

占病例的 1 0%
。

最近我们检查了二例
,

加上去年的二例
,

共四例真两性畸形
。

两例 X 染色质阴性
,

Y 染

色质阳性
,

染色体核型为 4 6
,

X Y ; 一例 X染 色质阳性
,

Y染色质阴性
,

染色体核型为 4 6
,

X X
:

一例 X 染色质阴性
,

Y 染色质阳性
,

染色沐核型为 46
,

X Y / 4 7
,

X X Y
。

五
、

三例女性假两性畸形的细胞遗传 学研究

患者在遗传学上是女性
,

体内有卵巢
、

输卵管和子 宫
,

但外生殖器男性化
。

患者发病 的

原因有四
:

( 1) 由干胎儿肾
_

L腺皮质增生
; ( 2) 母 亲妊娠时曾服用孕激素类或男性激素类药

物
:

( 3 )
一

母亲妊娠时患含寒丸细饱的卵巢恶性瘤
; ( 4) 原发性原 因不明

。

这些原因均可 使



女小孩出现外生殖器男性化
。

患者常因外生殖器异常
,

要求作染色体检查
。

患者 X 染色质阳性
,

Y 染色质阴性
,

染色

体核型一致
,

均 为46
,

x X
。

我们检查的三例女性假 两性畸形患者细胞遗传学的结果
,

符合女性假两性畸形特征
。

三

例中两例
,

根据临床观察结果认为是 由于肾上腺皮质增 生 引 起 的
,

另一例 因未继续住院检

查
,

原 因不明
。 吃

六
、

两例不 同核型 46
,

X丫和 46
,

X
,

d e l ( Y q) 的男性假两性畸形

患者在遗传学上是男性
,

体内有肇丸
,

但外生殖器 的男性化不 足
,

即有一定程度的女性

生殖器的特点
。

这类患者尚可分以下几类
:

1
.

由于染色体异常引起的男性假两性畸形
,

该类最常见的染色体核型为 4 6
,

X Y / 4 5
,

X

嵌合体
。

其他染色体核型较少见
。

2
.

肇丸女性化综合征
,

此类最常见的染色体核型为 4 6 ,
X Y

。

3
.

纯性腺发育不全征
,

此类最常见的染色体核型为 4 6
,

X Y
,

但也有 4 6
,

X Y / 4 5
,

X嵌合体

的
,

其他核型更少见
。

4
.

混合性性腺发育不全征
,

此类最常见的 染 色 体 核 型为 46
,

X Y
,

但也能见到 46
,

X Y

/ 4 5
,

X嵌合体
,

其他核型更少见
。

5
.

由于基 因改变引起的男性假两性畸形
。

患者偷因外生殖器异常
,

要求作染色体检查
。

我们的两例细胞遗传学研究的结果
,

符合

男性假两性畸形特征
。

但两例核型不同
,

一例为 46
,

XY
; 一例为 46

,

x y q 一
。

〔46
,

x
,

d o l ( Y q ) 〕
。

前者为一般常见 核型
,

后者在国外也是罕见的
,

国内尚未见有报导
。

七
、

一例罕见的 46
,

X Y无性腺症

患者在遗传学上是男性
,

但体 内无性腺
,

也无内生殖器管道
;
外生殖器也不正常

,
X 染

色质检查为阴性
,

Y 染色质检查为阳性
,

染色体核型为 46
,

X Y
。

B u
gn

e ( 1 9 7 0) 把它列入两性

畸形
。

M
u o hl e ns fe d t和 Sch nl le ( 1 9 7 7 ) 曾提出命名为X Y性腺缺乏综 合征

。

但本文病例有些症

状和他们报告的相似
;
有些又不相同

。

例如他们 的病人有阴道
,

有输卵管始基
,

本文病例则

缺乏这些
,

因此
,

是否列为一个综合征
,

尚待集累更多的病例
。

患者常 因外生殖器异常
,

要求作染色体检查
。

我们的一例细胞遗传学的研究结果
,

X 染

色质为阴性
,

Y 染色质为阳性
,

染色体核型为 46
,

X Y
。

这个病例在国外也是罕见的
,

国内

只有伍汉文等 ( 1 9 7 9) 的论文摘要 中提到一例
,

但因未见病例报告和细胞遗传学的检查结果
,

是否和本文病例完全一致尚不得而知
。

讨 论

目前
,

遗传病及先天性发育畸形的发病率有增加 的趋势
,

这不仅是由于传染性
、

中毒性

及营养性疾病发病率降低
,

而且还与寿命延 长
,

以及引起发育畸形及遗传病的环境 因素的诱

变作用增加有关
。

新生儿中约 7一 8%有某种发育畸形或遗传病
;
童年期总死亡率中

,

部分或

完全由于遗传因素所致者不少于 42 %
。

所以不能不 引起我们 医学工作者足够的重视
。

同时由

于我国计划生育工作深入开展
,

人们在有计
一

划地生育子女的情况下
,

为保护下一代 的健康
,

对预防遗传性庆病 也就更需要关注了
。

相信不久
,

随着我国四个现代化的实现
,

人类遗传病



及先夭性发育畸形的研究
,

也必将取得重大进展
。

人类染色体疾病只是遗传病及先天性发育畸形的一部分
。

过去 20 年
,

世界上大约已完成

2 00 万人的染色体组型分析
。

异常染色体组型的范围估计可能占人类受精卵的 15 %
,

流产儿

的 25 %
,

在未经选择的新生儿中约占0
。

5%
。

我们在 1 10 例中
,

发现 17 例染色体异常
,

占 15 %
,

比例这么高是因为这些都是经过选择
,

有病求医的病例
。

正常人类染色体的数目是恒定的
,

即 46
,

X X 或46
,

X Y
,

而每一个人 ( 包括正常人和染色

体疾病患者 ) 的染色体数 目和形态也是不变的
。

例如我们检查的一例真两性畸形患者一年以

前染色体核型为 46
,

X Y
,

一年后
,

经过治疗症状有所改善
,

但是染色体核型仍然是 46
,

X Y
。

另

外
,

从胎儿到新生儿
,

一直到老年人
,

染色体核型也是不变的
。

例如 21 三体综合征患者
,

在

新生儿时为 47
,

X Y
,

+ 2 1 ,

到老年时仍然为 47
,

X Y
,
十 2 1 。

那么在胚胎时期呢 ? 肯定地说也是

47
,

X Y
,

+ 2 1
。

因此我 们不能只用染色体作出生后诊断
,

还必须开展出生前诊断
。

那么能否

对一些先天愚型
、

先天性畸形
、

先天性不孕症患者作出生前诊断
,

而采取治疗性流产防止异

常人出生呢 ? 现在有可能 了
。

自从S t e e
l和 B r e g ( 1 9 6 6) 成功地进行了培养羊水细胞的核型分

析以后
,

至今国外 已有成千例数的报告
。

国内
,

北京
、

上海等地从 1 9 7 6 年起 已开始这方面

的研究工作
,

我们地处西南人口最多的城市一重庆
,

又是一个医科大学
,

也必将担 负这一任

务
。

控制人 口增长是一项战略任务
,

我们决心为防止异常儿的出生作出贡献
,

也必将有益于

控制人 口的增长
。

小 结

我们从 1 9 7 9年 2 月至 8 月已完成 1 10 例外周血细胞的染色体分析工作
,

发现 17 例有明显

的染色体异常
。

除一例慢粒病人外
,

分七个专题
,

摘要报告了我们的研究工作
。

我们作出生

后遗传疾病及先天性畸形患者的诊断
,

是为了进一步作出生前诊断奠定基础
。

直接式电阻抗容积描记法和染料

稀释法测定心排出量的相关和回归关系

野战外科研 究所 陈惠荪 陆松敏 孟清芳 杨 贤桐

直接式 电阻抗容积描记法测定心排出量是一种简单
、

易行
、

无损伤的心功能检查法
。

对

同一实验对象可反复测量
,

而不会有任何痛苦
。

和经典的 iF
o k氏法及稀释法相比

,

显示了独

特的优越性①
。

早在 1 9 0 7 年克里默和 1 9 3 2 年阿茨勒
、

莱蔓② 已提出用电阻抗法测量机体某一部分的血

流改变
。

后来 D e m an ge 等又进一步发展了这个方法
,

并由 K ub ic e k 第一次提出通过阻抗波形

来计算心排出量
,

得到大部分学者的赞同④
。

现在电阻抗容积描记法测量心排出量在 国外已

经广泛应用
。

美 国航 空医学实验室将其用于飞行人员的 选择和训练 ⑥ ; N y b o e r
将其用于纵

隔以 上水平容积 阻抗的研究④ ,

nA f f r e t 等将其用于低频振荡对于心律及心脏每搏量影响的

研究 ; B o u t e

毛i
e r和 C 0 1i n

研究了热
、

加速度
、

负荷等因素对于心排出量 的影响⑥
。

D e nT a n g e
等


