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  猫叫综合征是由5号染色体短臂缺失引起的遗

传性疾病。此综合征由临床上患儿发出一种高调、

猫样叫声而得名。该病的临床表现、严重程度和进

展取决于5号染色体短臂缺失区域的大小及位置,

该病主要通过染色体核型确认。我们在产前检查中

发现一对夫妇连续妊娠三胎猫叫综合征胎儿,并对

其提供遗传咨询建议及报导。

1 临床资料

1.1 胎儿病例介绍 胎1:孕龄32+4周胎儿彩超

示:胎儿左测脑室见前后径直11mm的液性暗区,

复查 MR示:胎儿左侧脑室扩大,宽径约11.5mm,

因“B超、MR异常”行脐血染色体核型分析为46,

XY,del(5)(p14)。

胎2:孕龄24周时胎儿彩超示:胎儿房缺?,后

对胎儿检查心脏彩超示:房间隔缺损;二尖瓣、三尖

瓣血流增快,未排除狭窄。因“B超异常、不良孕产

史:猫叫综合征引产史”行脐血染色体核型分析为

46,XX,del(5)(p14)。

胎3:因“2次猫叫综合征引产史”直接于孕龄

19+3周行羊水染色体核型分析及CMA检查,羊水

染色体核型分析结果为46,XY,del(5)(p14.3),

CMA:5p15.33p14.3缺失18.78Mb,覆盖猫叫综合

征区域,三胎均为5号染色体末端缺失,猫叫综合征

胎儿而引产。

胎4:因“3次猫叫综合征引产史”于孕? 周直接

行羊水染色核型分析及CMA检查,检查结果均正

常,胎儿暂未分娩。

1.2 胎儿父母资料 父亲30岁,母亲28岁,均体

健,母亲于2011年进行人工流产1次,后因妊娠猫

叫综合征胎儿一直未予生养,母孕前期及孕期否认

有服药及患病史,否认病毒感染及放射线性物质接

触史。否认家族有类似病例及相关遗传病史,否认

近亲结婚。因“不良孕产史:猫叫综合征引产史”抽

取外周血行FISH及染色体核型检查。母亲外周血

染色体核型为46,XX,del(5)(p14.3)[11]/46,XX
[39],FISH提示外周血中5p—细胞约占22%,为5p
缺失嵌合体;父亲外周血染色体核型为46,XY,

FISH未见5p探针信号数目及位置异常。

2 讨论

猫叫综合征是由染色体5p部分或完全缺失引

起的。大多数5p缺失是发生了新突变,其中80%

~90%来源于父系,是其在配子形成过程中,染色体

断裂而引起,10%~15%是父母非平衡易位引起。

此外,80%~90%的猫叫综合征是因5号染色体短

臂末端缺失造成,占其中绝大部分,只有3%~5%
是因中间缺失引起,而嵌合体、倒置和环状染色体比

较罕见[1,2]。本病例中三胎及其母亲均因5p染色

体末端缺失引起猫叫综合征,此位置的缺失在猫叫

综合征病例中较常见,另母亲与其连续妊娠的三胎

5p末端缺失部位一致,且父亲的染色体核型分析及

FISH结果均正常,考虑胎儿5p缺失均来源于母亲

染色体遗传。本母系遗传猫叫综合征病例在临床上

15



·病例报道· 《中国产前诊断杂志(电子版)》 2018年第10卷第2期

罕见。母亲外周血染色体核型为46,XX,del(5)

(p14.3)[11]/46,XX[39],FISH提示外周血中5p—

细胞约占22%,为5p缺失嵌合体,无明显表型,其

3次成功妊娠均将5p缺失染色体遗传给了后代,导

致三胎均为猫叫综合征胎儿而引产,对其遗传过程

中为什么5p缺失染色体优先得以遗传的原因至今

未明。

据统计,猫叫综合征的发病率在1∶15000~

50000之间,女性发病率略高于男性[3,4]。本病例

中三胎中有二胎为男性胎儿,一胎为女性胎儿,表明

5p染色体缺失遗传无男女之分,因本病例数少,其

发病率无法估算。据有关文献报道,5p缺失的部位

及区域大小、位置的不同,临床表现则相差很大,特

别是针对一些关键区域的缺失,如5p15.2区域,明

显与典型的猫叫综合征临床表现相关,即似猫叫哭

声与少儿期典型面部特征,小头、圆脸、眼距宽、小下

颌、低耳位等,若此关键区域无缺失则无典型的猫叫

综合征临床表现,甚至可能表现正常;如5p15.3区

域,则与喉肌发育有关,此区域缺失则有典型的猫叫

声、语言发育迟缓等[5,6],其他区域的缺失也有相应

的表型,如额面部畸形、心脏畸形、脑室扩张、脑发育

不全、智力低下等[7-9]。因此,5p染色体缺失临床表

现主要取决于关键区域的缺失。本病例中三胎及其

母亲p14至末端均缺失,覆盖猫叫综合征关键区域,

且胎1的B超及 MR均示胎儿左侧脑室轻度扩大,

胎2心脏彩超示:房间隔缺损;二尖瓣、三尖瓣血流

增快,具有心脏畸形,与相关报道相符,但因已引产,

其表型已无法考证。

本病发病率虽不高,但一旦出生则会给家庭带

来经济与精神的双重打击,也给社会带来沉重负担,

因此对此类胎儿一定要引起充分重视,特别是已妊

娠过异常胎儿的夫妻,再次妊娠时,务必做好遗传优

生咨询及产前诊断,可有效减少有缺陷的胎儿出生。
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