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·案例分析·

产前诊断假双着丝粒(13;22)(p11.2;p11.2)染色体胎儿1例

邱惠国1,林仪蕊2△

(1.厦门大学附属第一医院检验科/厦门市基因检测重点实验室,福建
 

厦门
 

361001;
2.厦门市第三医院检验科,福建

 

厦门
 

361001)

  [摘 要] 该文旨在对1例脐带血假双着丝粒(psu
 

dic)(13;22)(p11.2;p11.2)核型的胎儿,应用细胞遗

传学与分子遗传学相结合进行产前诊断。对1例高龄、孕32周B超提示羊水较多、胎儿偏大的孕妇,经脐带穿

刺术行脐带血细胞染色体培养及G、C显带核型分析、染色体微阵列分析(CMA)及其夫妻双方外周血细胞培养

及G、C显带核型分析。结果提示,胎儿脐带血核型45,XX,psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2);胎儿脐带血CMA
芯片分析显示arr(8)×2~3;孕妇核型45,XX,psu

 

dic(13;22)(p11.2;p11.2);丈夫核型46,XY。通过G、C显

带核型分析技术和CMA芯片分析技术的结合,明确胎儿psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2)染色体的来源,对今后

类似核型的产前诊断及遗传咨询具有一定的临床参考意义。
[关键词] 双着丝粒; 染色体; 产前诊断; 病例报告
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  着丝粒是人类染色体上起稳定作用的结构,正常

每条染色体只有一个着丝粒,有时染色体发生畸变会

产生2个着丝粒染色体,即双着丝粒染色体。双着丝

粒染色体常常见于受放射线照射的患者,2个着丝粒

均呈现正常缢痕形态,此类染色体的畸变称为不稳定

畸变。若一着丝粒呈现正常缢痕收缩形态,而另一着

丝粒呈现缢痕不收紧,此类染色体畸变也称为稳定畸

变,又名假双着丝粒(psu
 

dic)染色体[1-2],其常见于

D、G组等顶端着丝粒的染色体或性染色体。本文对

1例psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2)染色体胎儿做产

前诊断,旨在讨论其发生机制、遗传学诊断及遗传学

建议。
1 临床资料

1.1 资料 患者,35岁,孕32周,G3P1。因超声提

示羊水多、胎儿偏大,前往厦门大学附属第一医院产

前诊断门诊就诊。夫妻双方非近亲结婚,智力均正
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常,均自愿签署知情同意书。本研究经厦门大学附属

第一医院医学伦理委员会批准([2024]科研伦审字

(105)号)。
1.2 方法 临床医生在B超引导下穿刺脐静脉,采
集孕妇脐带血3

 

mL
 

2管,分别行核型及染色体微阵

列分析(CMA)送检到厦门康达盛医疗科技有限公司。
常规提取基因组后,按照CMA的标准化流程进行操

作(美国 Affymetrix公司CytoScan
 

750K芯片,illu-
mina测序平台)。检测结果与ISCA、OMIM、Deci-
pher、ClinGen、dbVar、GHR、PubMed等数据库比较

分析;夫妻双方采集静脉血3
 

mL行常规细胞染色体

G显带分析及C显带分析。染色体核型分析流程为:
接种、收获、滴片、烤片、G显带及分析等流程。核型

分析系统为莱卡GL-120染色体自动扫描分析系统。
染色体培养基为自配试剂:85%的 RPMI-1640(Hy-

clone),15%胎牛血清(四季青),80
 

mg/mL植物血凝

素(惠州鸿雨科有限公司)。染色体核型分析按人类

细胞遗传学国际命名(ISCN2020)标准执行。行胎儿

超声及核磁共振(MR)检查。
1.3 染色体核型分析结果

1.3.1 胎儿脐带血核型 胎儿脐带血核型45,XX,

psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2),见图1A、C。胎儿脐

带血C带核型显示,衍生染色体2个着丝粒中,一个

为松散的深带,另一个为收缩的深带(箭头图1B处)。
1.3.2 孕妇外周血染色体核型 孕妇外周血染色体

核型45,XX,psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2),见图

2A、C。C带核型显示,衍生染色体2个着丝粒中,一
个为 松 散 的 深 带,另 一 个 为 收 缩 的 深 带(箭 头 图

2B处)。

  注:A为45,XX,psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2);B为C带核型;C为psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2)。

图1  胎儿脐带血染色体核型
  

  注:A为45,XX,psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2);B为C带核型;C为psu
 

dic(13;22)(p11.2;p11.2)。

图2  孕妇外周血染色体核型

1.3.3 丈夫外周血染色体核型 丈夫外周血染色体

核型46,XY。见图3。
1.4 CMA芯片分析结果 arr(8)×2~3;47,XX,
+8占37%。见图4。
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图3  丈夫外周血染色体核型46,XY

图4  胎儿脐带血CMA结果图
 

1.5 超声检查及 MR检查 孕18周时,心脏超声提

示先天性心脏病,房间隔缺损(中央型,缺口直径

8
 

mm),肺动脉瓣向前流速略增快,二三尖瓣轻微反

流,左心室整体收缩功能正常,舒张功能正常。孕24
周时,Ⅲ级产前超声提示宫内妊娠,单活胎。孕32周

时,心脏超声提示先天性心脏病,房间隔缺损(中央

型,缺口直径9.9
 

mm),左右心房上下径增大,二三尖

瓣轻微反流,左心室整体收缩功能正常,舒张功能正

常。孕34周时,MR提示子宫增大,其内见一胎儿及

其附属器,呈头位。胎盘位于前壁。胎儿双侧大小脑

半球脑实质未见明显异常信号;脑沟、脑回未见明显

异常。双侧侧脑室未见明显扩张;透明隔腔存在,宽
约0.60

 

cm。小脑结构未见明显异常,小脑蚓部可见。
1.6 电话回访 孕妇于2022年12月18日13点16
分顺产一活女婴,出生体重2

 

170
 

g,身体长50
 

cm,

APGAR评分为10-10-10。1年后电话回访,发育未

见异常。
2 讨  论

  psu
 

dic染色体在C显带情况下可观察到一个着

丝粒呈现缢痕形态正常的着丝粒,而另一着丝粒不呈

现缢痕,是松散的、失活的,仅表现为染色质。其着丝

粒失活可能和着丝粒复制不全有关。从遗传学来看,
2个着丝粒中只有一个有活性,才能保证细胞分裂的

稳定性。psu
 

dic染色体形成机制至今不是很明确,可
能是姐妹染色单体在S、G1或G2期发生部分断裂、
复制、重接形成[3],也可能是着丝粒不分离、姐妹染色

单体的交换和DNA复制共同作用的结果[4]。这种异

常染 色 体 可 能 来 源 于 父 母 双 方 染 色 体 的 新 发 突

变[5-6],也可能遗传于父母双方的染色体[6-7]。此次研

究中脐带血细胞经培养并行G显带和C显带核型分

析,观察到胎儿核型中13号染色体着丝粒有收缩、缢
痕,而22号染色体着丝粒呈现松散的深带,故13、22
号染色体易位形成psu

 

dic染色体。孕妇的核型也观

察到13号染色体与22号染色体发生易位形成psu
 

dic染色体,而丈夫的核型正常,由此可见胎儿这条衍

生染色体不是新发突变而是遗传于孕妇。
然而 CMA 芯片分析结果显示,脐带血核型为

47,XX,+8/46,XX嵌合型,未检出微缺失、微重复片

断。完全型8号染色体三体又称 Warkany综合征,是
较罕见的一种染色体数目异常,占自然流产的0.7%。
部分患儿在胎内早期即流产,存活者有智力低下、多
种骨骼和关节异常、泌尿生殖系统畸形、先天性心脏

病及特殊面容等表型。嵌合型8-三体可能会因嵌合

比例不同和个体差异,导致不同程度的表型差异[8-9]。
CMA对嵌合比例在

  

30%及以下低比例嵌合体有局

限性[10-14]。本例胎儿47,XX,+8的嵌合比例高达

37%,然而超声及 MR检查均未见明显的结构异常,
脐带血染色体核型计数100个核型也未能检出47,
XX,+8的核型。这可能是CMA 操作过程中PCR
扩增,严重放大了原本低比例嵌合数值而导致的结

果。虽然CMA是近几年发展起来的分子级核型分析

技术,能够有效检出微缺失、微重复[15-19],但对于嵌合

体的真实性、准确性还有待于进一步研究。另外,
CMA对染色体结构的发生如倒位、平衡易位、插入、

psu
 

dic等畸变[20],由于拷贝数未变化且探针密度有

限,故检出也有局限性。结合脐带血染色体核型及影

像学上未见明显的结构大畸形,排除胎儿8号染色体

嵌合的可能。确定胎儿的核型为45,XX,psu
 

dic(13;
22)(p11.2;p11.2)mat。

综上所述,通过胎儿脐带血及其父母外周血细胞

常规G显带核型分析、C显带核型分析及CMA芯片

分析等技术的结合。明确了胎儿衍生的染色体来源

于母亲,而母亲的临床表征无异常,推测胎儿不会有

严重 的 临 床 表 型,核 型 45,XX,psu
 

dic(13;22)
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(p11.2;p11.2)对胎儿健康影响较小。孕妇经遗传咨

询,愿意继续妊娠。足月出生一健康女婴(1年后电话

回访)。本例孕妇的生育结局对今后类似核型的产前

诊断与遗传咨询具有一定的临床参考意义。
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·案例分析·

输尿管结石导致快速进展脓毒血症1例研究*

黄 煌1,王志燕1,杨 燕2,王金环1,刘奕赓1,李东升1,张志勇3

(中国人民解放军联勤保障部队第九八一医院:1.心血管内科;2.儿科;3.泌尿外科,河北
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  [摘 要] 脓毒血症是由感染引起的全身炎症反应综合征,可导致多器官功能障碍或循环障碍而危及生

命,病死率高。该文报道了1例医院内住院患者因输尿管结石导致泌尿系感染而快速进展为脓毒血症的病例,
具有发病隐匿、快速进展、病情重的特点,经置入输尿管支架、抗感染及对症支持治疗后好转。该病例将提高临

床医生对尿源性脓毒血症的认识。
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  尿源性脓毒血症是由泌尿生殖系统感染引起的 脓毒血症,是泌尿外科的急危重症,死亡率高。有报
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