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检测仍然是复发性流产组织合适的检测手段"染色体核型分析并不适合流产组织的大

规模检测"染色体拷贝数变异检测作为补充检测手段"能够提高流产组织染色体异常的检出率$
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复发性流产是指
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次以上的自然流产!对复发性

流产的育龄夫妇进行病因学研究和妊娠丢失评价是

非常有必要的&
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的复发性流产是由染色体异常

导致&
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%目前对流产组织进行细胞遗传学分析的主

要手段有荧光原位杂交"
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'和细胞培养染

色体核型分析%但
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探针检测范围有限!流产组

织易污染!不易进行细胞培养!故不能完全满足临床

检测的需求%染色体微阵列分析"
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检测和染色体核型分析结果阴性的样本进行全基因

组拷贝数异常检测!从而能够提高样本的阳性检出

率%联合运用多种遗传学检测技术对流产组织进行

检测!能够为遗传咨询及后期妊娠指导提供科学
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院就诊的
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例复发性流产患者的流产组织进行相

应的细胞遗传学检测%
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照相系统分别记录荧光信
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例!染色体四倍体综合征
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例-染色体异常检出率为
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#!未见异常
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例!见表
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流产组织的细胞培养及染色体核型分析结果
!

染色体核型分析成功率为
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例标本

培养失败!

)

例标本因染色体分裂相过少导致染色体

核型分析失败%其中染色体三体综合征
&!

例!染色

体单体综合征
!

例!染色体三倍体综合征
!

例!染色

体微缺失)微重复
(

例!其他染色体异常
!

例!见表
&
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仅
!'$!4

"

,!

)

!!"

#的流产组织可以进行细胞培养!培

养成功率为
)&$!4
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#!染色体核型异常率为

#($14
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#!见表
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流产组织的全基因组拷贝数变异检测结果
!

对

其中
(!

例
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检测及细胞培养核型分析结果阴性

的样本进行全基因组拷贝数检测!流产组织的全基因

组拷贝数检测成功率为
)"$,4
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例标本因

Q53

浓度低及降解检测失败%其中染色体拷贝数异

常
&#

例!异常率为
#'$(4
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检

测和细胞培养及染色体核型分析合计异常检出率为

('$&4
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检出
(

例多条染色体大片段

杂合性缺失!见表
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讨
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论
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复发性流产的发生率近年来有不断增高的趋势!

已经成为临床妇产科中最常见的疾病之一&

#

'

!流产组

织的
L6@O

检测和细胞培养染色体核型分析应用于

复发性流产是比较成熟的技术&

+

'

%由于检测平台搭

建简单!人员培训相对容易!

L6@O

检测是复发性流产

遗传学检测的首选方案&

,
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%由于
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检测探针位点

有限!仅能对常见的染色体数目进行检测!不能对全
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部
#,

条染色体数目进行检测!也不能对微缺失)微重

复$易位和倒位等异常进行检测&

1

'

%在本研究中!
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检测成功率为
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!检出
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例异常!异常检

出率仅为
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#!远低于文献报道
,"4

"

1"4

的异常率&

&
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!推测是由于本研究的主要对象是

复发性流产!对夫妻双方染色体平衡易位或新发突变

导致的染色体结构异常病例未纳入其中!另外
L6@O

检测探针的范围有限!

L6@O

检测阴性不能完全代表

流产组织的细胞遗传学检测结果正常%此外!

L6@O

检测发现三倍体
&(

例!结合病理科免疫组织化学的

结果&

)

'

!此
&(

例葡萄胎均为部分性葡萄胎%当进行

流产组织标本的病理学检测时!应当重视流产组织的

细胞遗传学检测!以便更好地找到复发性流产的病

因!为后续的治疗和再生育指导提供依据&

&"

'

%

流产组织的细胞培养及染色体核型分析能够检

测全部
#,

条染色体的数目异常及大片段的结构异

常!但对小于
,=<

的微缺失)微重复无法检测到&

&&

'

%

流产组织易污染!不易进行细胞培养!本研究中仅

!'$!4

"

,!

)

!!"

#的流产组织可以进行细胞培养!培养

成功率为
)&$!4

"

+1

)

,!

#!染色体核型分析异常率为

#($14

"

!&

)

#'

#!故细胞培养染色体核型分析并不适

合流产组织的大规模检测%
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检测和细胞培养染色体核型分析总计检测

出染色体异常
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例!异常率为
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"
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)
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#!其中

异常率最高的是
!!

三体综合征和
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三体综合征!这

是导致复发性流产最常见染色体异常!胎儿通常表现

为胎儿宫内生长受限!先天性心脏缺损!导致胚胎难

以成活!孕早期就会导致流产&

&!

'

%本研究中染色体的

单体综合征有
'

例!其中
\

染色体单体综合征
1

例!

&#

号染色体单体综合征
&

例!因性染色体的异常胚胎

具有较大的+耐受力,!常染色体的单体却难以成活!

大多数在胚胎发育初期就发生流产&
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本研究对
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检测和细胞培养染色体核型分

析结果阴性的其中
(!

例标本进行全基因组拷贝数变

异进行检测!流产组织的全基因组检测成功率为

)"$,4

"

!)

)
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#!染色体异常率为
#'$(4
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#!其

中检出
+

例
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检测未覆盖到的染色体非整倍体改

变!

J=3

检出
(

例多条染色体大片段杂合性缺失!由

于患者检测后失访!无法和临床表型相印证%并非检

测出的所有染色体微缺失)微重复都与此次流产相

关&
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'

%本研究中
J5D*/>

Y

检出的
!

例
&)

号染色体

重复!

&

例
&1

号染色体重复及
J=3

检出的
&

例
+

号

染色体重复!报告中给出相关片段与生长发育及神经

发育相关!并不是流产的致病原因%

无论何种检测技术检出的遗传学变异都要与临

床资料结合分析!才能找到科学的$证据充足的复发

性流产的细胞遗传学病因%

'

!

结
!!

论

!!

除
L6@O

检测和细胞培养染色体核型分析外!全

基因组拷贝数变异检测在流产组织中的应用越来越

多!检测分辨率大幅度提高!意味着全基因组拷贝数

变异检测能发现更多与临床相关的染色体微重复)微

缺失%因此!对于复发性流产的患者进行必要的遗传

咨询!选择适宜$有效的细胞遗传学检测手段是明确

其病因并给予再生育指导的关键%
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