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孕中期产前诊断嵌合型４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ１例
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　　对孕中期羊水标本检测嵌合体是产前诊断中令
人困惑的问题之一，大约０．２％的羊膜穿刺术检出
真性嵌合染色体［１］。对于产前筛查提示胎儿染色体
非整倍体疾病高风险的情况下，必须要进一步确定
该提示是否真性染色体嵌合。

１　临床资料

孕妇，３４岁，孕１３＋４周。孕２产１，足月顺产一
活男婴，现体健．否认遗传病家族史．既往健康。孕
期顺利，无阴道流血等安胎史。因唐筛高风险，１８
三体风险值１∶７３，ＰＡＰＰＡｍｏｍ值偏低（０．２５），咨
询风险。孕妇ＭＣＶ∶８４．３ｆｌ（参考值８２～１００ｆｌ），
ＨｂＡ２∶２．５％（参考值２．７％～３．５％），血型Ａ型，
ＴＯＲＣＨＩｇＭ（－），传染病全套（－），葡萄糖６磷酸
脱氢酶（－），凝血功能（－），空腹血糖（４．６２ｍｍｏｌ／Ｌ），
凝血功能（－）。丈夫无不良嗜好史，常规优生遗传
检查未见异常。咨询后抽取孕妇外周血行胎儿染色
体无创产前基因检测（ＮＩＰＴＰＬＵＳ），结果提示胎儿
的性染色体非整倍体疾病高风险。孕１７＋周，孕妇
及家属充分遗传咨询并签署知情同意书后进行产前
诊断，羊水结果：ＱＦＰＣＲ检测提示性染色体数目异
常，可能为Ｘ／ＸＸ嵌合体；原位细胞培养Ｇ显带核
型为：ｍｏｓ４５，Ｘ［１７］／４７，ＸＸＸ［６］（图１Ａ）；羊水（未
培养）ＦＩＳＨ结果：ｎｕｃｉｓｈ（ＤＸＺ１×１，ＤＹＺ３×０，
Ｄ１８Ｚ１×２）［６６／１００］／（ＤＸＺ１×３，ＤＹＺ３×０，
Ｄ１８Ｚ１×２）［３４／１００］，提示胎儿为Ｘ／ＸＸＸ嵌合，比
例分别约为６６％和３４％（图１Ｂ）；ＣＭＡ检测结果：

ａｒｒ（１－２２）×２，（Ｘ）×１－２，发现Ｘ染色体发生嵌
合性缺失（缺失比例约为１５％），提示为Ｘ单体嵌合
体（图１Ｃ）。孕妇外周血染色体Ｇ带核型为：ｍｏｓ
４７，ＸＸＸ［２］／４６，ＸＸ［９８］（图２）；丈夫染色体Ｇ带核
型未见异常。

２　讨论

性染色体非整倍体是由细胞中存在异常数量的
性染色体（Ｘ或Ｙ）引起的，它们包括４５，Ｘ、４７，
ＸＸＸ、４７，ＸＸＹ和４７，ＸＹＹ。４５，Ｘ、４７，ＸＸＹ和部分
４７，ＸＸＸ的主要特征是性发育迟缓或异常、不育。
单纯４５，Ｘ和４７，ＸＸＸ有可能表现出智力障碍。相
对于４５，Ｘ患者，嵌合型４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ患者智力正
常、月经正常概率较高，身材矮小发生率较低［２］。

本病例孕妇于产前无创筛查提示性染色体非整
倍体（ｓｅｘｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ，ＳＣＡ）高风险
进行产前诊断，ＱＦＰＣＲ提示性染色体数目异常外，
ＣＭＡ检测结果也提示为Ｘ单体嵌合体，间期细胞
ＦＩＳＨ检测提示胎儿为Ｘ／ＸＸＸ嵌合，比例分别约为
６６％和３４％。羊水原位细胞培养Ｇ显带核型为：
ｍｏｓ４５，Ｘ［１７］／４７，ＸＸＸ［６］，对于胎儿４７，ＸＸＸ核
型嵌合ＣＭＡ检测结果没有提示。因此，对于孕中
期羊水染色体嵌合体确认要结合细胞遗传学和分子
细胞遗传学检查。间期细胞ＦＩＳＨ和原位培养收获
法不仅解决ＣＭＡ检测局限性不能检出染色体低比
例嵌合异常，还能解决真假嵌体合问题。

本病例孕妇外周血４７，ＸＸＸ（２％）低比例嵌合，
其表型如正常女性，能正常生育。孕２２周超声检查
未发现胎儿有明显异常，孕妇选择继续妊娠观察。
４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ的形成，一般认为是受精卵在第一
次有丝分裂过程中Ｘ染色体发生不分离，产生了
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图１　胎儿羊水细胞遗传和分子遗传检测结果
Ａ：染色体Ｇ显带核型；Ｂ：间期细胞ＦＩＳＨ结果（绿色信号为Ｘ着丝粒位置）；Ｃ：ＣＭＡ检测结果（箭头示异常染色体位置）

图２　孕妇外周血染色体Ｇ带核型
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４５，Ｘ／４７，ＸＸＸ两个子细胞，且两个子细胞均能继
续分裂增殖而产生了两种细胞系，从而形成了嵌合
体。胎儿、新生儿ＳＣＡ的正确诊断对于引入早期治
疗至关重要，早期筛查可以使许多ＳＣＡ病例获得更
好的预后。此外，早期激素治疗和激素替代治疗已
被证明可以改善预后，适用于患有４５，Ｘ综合征或
４７，ＸＸＹ综合征的婴儿［３］。对产前诊断的性染色体
嵌合症病例进行长期随访是必要的，才能对其影响
进行准确的咨询。
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·消息·
本刊与万方数据合作开设论文重合率自查服务

　　根据国家对期刊质量管理要求，加强学术不端风险防范，完善学术不端体系建设标准查漏补缺工作，建议各位作者在投
稿前进行论文查重。

鉴于作者担心在外部渠道查重易造成论文与成果泄漏，本刊与万方数据合作，特给予作者预检测通道，作者可通过官网
网址（ｈｔｔｐ：∥ｃｈｉｎｊｐｄ．ｗａｎｆａｎｇｔｅｃｈ．ｎｅｔ）进行预检测，检测结果仅供作者参考，最终审定以本刊检测结果为准。万方检测系统
预查重为第三方检测，如有疑问请作者与检测方自行接洽（ＱＱ：８００８５６８５１）。
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