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要"目的
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分析原发闭经和继发闭经患者的染色体异常情况并探讨其临床意义&方法
!

抽取患者外周血培养!制备染色

体!采用
`

显带分析&结果
!
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例原发闭经和继发闭经患者!共检出异常核型
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例!占
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&其中!原发闭经患者
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例!异常

核型
++

例!占
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&继发闭经患者
//

例!核型异常
*

例!占
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&结论
!

染色体异常是导致原发闭经和继发闭经的主要

原因!对闭经患者进行染色体检查!明确闭经原因!及早对症治疗有重要意义&
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闭经是妇科疾病临床常见的症状#根据发生的原因分为两

大类!一类是生理性闭经即妇女因某种生理原因而出现一定时

期的月经不来潮#例如初潮前(妊娠期(产后哺乳期和绝经后

等'另一类是病理性原因而使妇女月经不来潮'若按发病年

龄来分又可分为原发性和继发性两类)
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'主要病因有内外生

殖器的发育异常#垂体(下丘脑的功能异常'性染色体病可导

致性发育不全#是闭经的常见原因之一'患者多因青春期后无

月经来潮(继发闭经就诊'
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仪器与试剂
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细胞培养采用
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ÙNUQ[

&#染色

体核型分析用美国维士染色体核型图像分析系统'
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分别加入两管培养基中#
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收获制片#
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例染色体异常核型分析
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例染色体异常核型分析
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性染色体是决定性别的遗传基因载体#性染色体病的共同

临床特征是性发育不全或两性畸形#有的患者仅表现生殖力下

降(继发闭经(智力稍差(行为异常'其发病机制应着重考虑与

f

染色体失活相关机制)
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'本文
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例闭经患者共检出染色

体异常核型
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例#占
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与文献报道接近)
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#说明染色体异

常是引起闭经的主要原因之一'
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单纯性腺发育不全综合症
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该综合征的核型包括
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或其他嵌合型#其中以
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为主#本文闭经患者
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例#占
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'该病单纯性腺发育不

全症占多数#卵巢早衰$

#[c

&是其中的一个重要表现#患者的

促卵泡激素$

cZP

&水平升高#发生在青春期之前的
#[c

表现

为原发性闭经)
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'本病患者除性征和外生殖器发育落后外无

身材矮小(蹼颈等
":=7?=

综合征的典型躯体表现'可能是胚

胎早期受到某种意外损伤#干扰了生殖腺的形成和发育%也可

能是由于性染色体的微小缺失(基因突变失活等原因影响了性

腺的发育#这在细胞水平不易检出#有待于从基因水平深入研

究'本组患者共查出
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例有
^

染色体的核型占
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&#其中有
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例是姐妹#该病可为散发或具有阳性家族史#呈

f

连锁隐性或限于男性的常染色体显性遗传'如果检测核型

结果是
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f̂

时#应当怀疑是否存在
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的嵌合#而没有检

测到#可以进一步分析患者皮肤或性腺组织的核型等来证实'

很多研究者认为该病与
Z,̂

基因缺失或突变有关或其他与性

分化的基因突变有关)
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这些患者睾酮都偏高#应尽早作
N

超及腹腔镜检查#一旦确诊应立即切除其条索状性腺或隐睾组

组织#防止恶变'此外#

Z,̂

等基因检测也是必要的'内分泌

功能失调(垂体肿瘤(副中肾管发育异常(子宫内膜结核(先天

性肾上腺皮质增生等也能导致
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#
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个体闭经'这些患者除

闭经外#还伴有其他相应的临床症状'如先天性肾上腺皮质增

生导致的闭经#临床可表现出不同程度的男性化#部分患者出

现阴蒂肥大(多毛等临床症状'因此#对闭经患者应进行全面

检查#明确病因#为临床治疗提供指导性意见'
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染色体数目异常
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根据国内外系谱调查#新生活婴中

染色体数目异常所致的染色体病#大多数起源于亲本配子形成

过程中同源染色体或姐妹染色单体的不分离$如
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#
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丢失$如
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&%也可起源于受精卵早期卵裂中的染色体不分

离$如
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等&'一般认为

不分离的发生与双亲的生育年龄#特别是母亲的生育年龄有

关'某些物理$如辐射&(生物$如病毒感染&(化学$如某些药

物&等也是重要因素'本文有
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#占异常类型的

)(&$23
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&'正常女性的
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条
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染色体携带着卵巢发育

和决定身高的全部基因#缺失了
$

条
f

染色体#则表现为条索

状性腺#幼稚子宫#身材矮小(蹼颈(幼稚型外生殖器等特征'

本文有
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的嵌合体#占异常类型
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综合征临床表现取决于正常与异常细胞系所占比例#
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#
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的细胞占优势者
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综合征躯体特征就越明显'
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染色体结构异常
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本文有
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染色体结构异常#占

异常类型
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&#不管是缺失或重复#都会导致基因

的不平衡而引起性腺先天发育不良#从而引起原发闭经或继发

闭经'其中有
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例
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染色体臂间倒位分别是是原发闭经和继

发闭经#可能是跟基因功能的失活或微缺失有关'
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性染色体与常染色体平衡易位
!

本文有一例继发闭经患

者核型是
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&#可能由于平衡易位造成基

因的结构或功能的破坏而导致卵巢正常发育的相关基因的不

平衡而引起卵巢发育不良#从而导致继发闭经'
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常染色体结构异常引起原发闭经#可能为常染色体显性

或隐性遗传所致)

$$
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'

综上所述#对闭经患者进行染色体检查是很必要的#对协

助临床医生对患者的诊治具有重大意义'
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