
杂,其中神经源性膀胱可能是关键原因.术中损伤

手术区域内的盆自主神经可造成神经源性膀胱功能

障碍:交感神经损伤可致储尿期膀胱容量降低及低

顺应性膀胱,副交感神经损伤则可产生排尿期逼尿

肌力收缩功能异常[４].本文结果显示患者术后下尿

路功能改变明显,并存在多种类型的尿动力学异

常,包括低顺应性膀胱、逼尿肌受损、逼尿肌过度

活动、膀胱感觉缺失、逼尿肌外括约肌协同失调以

及膀胱出口梗阻等多种类型.进一步分析宫颈癌患

者术后尿动力学变化特征,结果提示绝经期患者的

术后膀胱功能改变更为显著,绝经期宫颈癌患者的

术后膀胱初感容量以及残余尿量均明显高于非绝经

患者,最大尿流率时逼尿肌压力明显低于非绝经患

者;同时,绝经期患者术后膀胱感觉缺失及逼尿肌

受损的发生率均明显高于非绝经患者.这些结果提

示绝经期患者下尿路功能代偿能力相对较弱,更易

受到手术创伤的影响,可能是患者体内激素水平下

降和膀胱、尿道机能退化作用的结果.对宫颈癌患

者进行术后下尿路功能障碍的病因分析并指导早期

处理,将有助于改善该类患者的预后.
综上所述,绝经期宫颈癌患者下尿路功能的代

偿功能弱,术后近期下尿路功能改变更为明显,下

尿路功能障碍的发生率较高.对绝经期宫颈癌患者

进行术后近期的尿动力学分析,可客观评价该类患

者术后近期的下尿路功能,对指导其个体化诊治,
具有重要的临床意义.
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【摘　要】　目的　分析出生缺陷患儿的染色体核型分布特点和临床表现.方法　选取我院就诊的３４５例出生缺陷患

儿,行外周血染色体核型分析,部分标本进行了SNPＧarray基因芯片分析,以明确诊断.结果　３４５例患儿中临床表现居前

三位分别是特殊面容、尿道下裂、智力低下.３４５患儿中共检出１１６例染色体异常核型,检出率３３􀆰６％.其中常染色体异常

１０５例,占９０􀆰５％ (１０５/１１６);性染色体异常９例,占７􀆰８％ (９/１１６).常染色体异常中２１Ｇ三体综合征８５例,占总异常的

７３􀆰３％ (８５/１１６).结论　２１Ｇ三体综合征在本组病例中发病率最高,应对有染色体异常儿生育史的父母再生育提供指导.
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【Abstract】　Objective　Toanalysethecharacteristicsofchromosomekaryotypedistributionandclinicalmanifestationsin
childrenwithbirthdefects．Methods　Thechromosomekaryotypesof３４５childrenwithbirthdefectsinourhospitalwereanaＧ
lyzed．SomesampleswereanalyzedbySNPＧarrygenechipinordertomakeadefinitediagnosis．Results　Thetopthreeclinical
manifestationsof３４５patientswerespecialface,hypospadiasandmentalretardation．Atotalof１１６casesofabnormalkaryotype
weredetectedin３４５children,thedetectionratewas３３􀆰６％．Amongthem,１０５cases(９０􀆰５％,１０５/１１６)hadautosomalabnorＧ
malitiesand９cases(７􀆰８％,９/１１６)whichhadsexchromosomalabnormalities．Atotalof８５caseshadchromosomeabnormaliＧ
tiesof２１trisomy,accountingfor７３􀆰３％ofthetotalabnormal(８５/１１６)．Conclusion　２１trisomysyndromehasthehighestinciＧ
denceinthisgroup．Weshouldprovideguidanceforparentswhohavechromosomalabnormalitiesinchildbearinghistory．

【Keywords】cytogenetics;abnormalkaryotype;２１trisomysyndrome;chromosomalmicroarrayanalysis

　　出生缺陷常表现为面容异常、先天畸形、智力

低下等,其可导致儿童生长发育障碍甚至死亡[１],
给家庭和社会带来沉重的经济和精神负担.染色体

病是导致出生缺陷的主要原因之一[２],分为染色体

数目异常和结构异常.本文笔者对近３年来在我院

以各种原因就诊的３４５例患儿进行细胞遗传学检

查,探讨染色体异常和临床表现,为出生缺陷患儿

的早期干预提供指导,并为再生育提供产前咨询,
减少出生缺陷发生,提高出生人口素质.

１　对象与方法

１􀆰１　对象:２０１５年１月至２０１７年１２来我院新生

儿科、儿保科、遗传优生门诊就诊的３４５例出生缺

陷患儿,年龄２h~６岁.临床表现为特殊面容、
尿道下裂、小于胎龄初生儿、消化道畸形、发育迟

缓、唇腭裂、哭声异常等,怀疑有染色体异常患儿

行外周血染色体核型分析,对部分染色体异常患儿

的双亲进行外周血染色体检查.

１􀆰２　方法:

１􀆰２􀆰１　染色体检查:经监护人知情同意,抽取患

儿外周血进行培养,常规方法制备染色体,G显带

进行核型分析,每例计数２０个,核型分析５个,
必要时加做C带和 N带,如有嵌合加倍计数.

１􀆰２􀆰２　 单 核 苷 酸 多 态 性 基 因 芯 片 检 测 (SNPＧ
array):对于常规染色体核型分析结果难于明确诊

断的样本,经家属知情同意采用 AffymetrixCytoＧ
Scan７５０Karry芯片进行分析.

２　结果

３４５出生缺陷患儿共检出１１６例染色体异常,
检 出 率 ３３􀆰６％. 其 中 常 染 色 异 常 １０５ 例, 占

９０􀆰５％ (１０５/１１６);性染色体异常９例,占７􀆰８％
(９/１１６).１１６例异常染色体中２１Ｇ三体最常见,共

８５例,占异常核型７３􀆰３％ (８５/１１６),其中标准型

７８例,易位型６例,嵌合型１例.猫叫综合征３
例.异常染色体核型分析和临床特征见表１.

３　讨论

染色体异常是指由于染色体数目异常或结构畸

变导致的一类先天性疾病,临床上常以先天畸形、
身材矮小、发育迟缓为主要表现,其在活产婴儿中

的发生率约为０􀆰６％[３].本文笔者通过对３４５例疑

似染色体病患儿进行细胞遗传学分析,结果显示染

色体异常检出率为３３􀆰６％,比黄海龙等[４]报道的

低,应该与这几年产前筛查、无创筛查、产前诊断

越来越普及导致相当一部分染色体病胎儿在出生前

已被引产掉有关.
在１１６例异常染色体核型中,２１Ｇ三体综合征

发病率最高,占总异常的７３􀆰３％,包括标准型７８
例,易位型６例,嵌合型１例.本组患儿的核型类

型较全面,可能与我们是省产前诊断中心有关.

２１Ｇ三体综合征患儿,又称为先天愚型儿,主要临

床特征是眼距宽、耳位较低、鼻根低平、常伸舌等

特殊面容,约有５０％患儿有先天性心脏病.其与母

亲的生育年龄密切相关.随着年龄增加,卵细胞老

化易出现染色体不分离.因此,高龄孕妇建议进一

步产前诊断.本文８５例先天愚型儿中,６０例未进

行产前筛查,９例漏筛,１６例产前筛查高风险因担

心穿刺引起流产而未进行产前诊断.鉴于此情况,
应该大力宣传产前筛查、产前诊断知识,做好实验

室质控工作.
在１１６例异常核型中,性染色体异常９例,占

７􀆰８％,包 括 ４７,XXY ３ 例;４５,X ３ 例;４７,

XYY１例;４７,XXX１例;４５,X [７]/４６,XY
[２３]１例.４７,XYY 综合征也称超雄综合征,该

综合征在１９６１年首次由Sandberg发现,在活产婴

中发病率为１􀆰５/１０００[５].４７,XYY成年后多数为
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表１　１１６例异常染色体核型结果和临床表现

类别核型 例数 百分比/％ 临床表现

常染色体异常

　４７,XY,＋２１ ５５ ４７􀆰４ 特殊面容,先天性心脏病,通贯掌,伸舌头

　４７,XX,＋２１ ２２ １９􀆰０ 特殊面容,先天性心脏病,通贯掌,伸舌头

　４７,XX,＋２１,t (４;９)mat １ ０􀆰９ 特殊面容,通贯掌,手指短

　４６,XX,rob (１４;２１)(q１０;q１０) １ ０􀆰９ 特殊面容,手指短,先天性心脏病

　４６,XY,rob (１４;２１)(q１０;q１０) ３ ２􀆰６ 特殊面容,手指短,先天性心脏病

　４６,XX,rob (２１;２２)(q１０;q１０) １ ０􀆰９ 特殊面容,通贯掌

　４６,XY,rob (２１)(q１０;q１０) １ ０􀆰９ 特殊面容,先天性心脏病

　４７,XX＋２１ [８]/４６XX [３２] １ ０􀆰９ 智力低下,特殊面容

　４７,XX＋１８ １ ０􀆰９ 外耳畸形,腭裂,草莓头

　４６,XY,del(５)(p１４) ３ ２􀆰６ 猫叫样哭声,小头畸形

　４７,XX,＋mar １ ０􀆰９ 发育迟缓

　４７,XY,＋mar １ ０􀆰９ 先天性心脏病

　４６,XX,t (３;７)(p１４;q２１) １ ０􀆰９ 发育迟缓

　４６,XY,del(１７)(p１１􀆰２;p１１􀆰２) １ ０􀆰９ 颅骨缺失

　４６,XX,t (４;８)(q３４;p２３) １ ０􀆰９ 发育迟缓

　４６,XX,der (１３)ins (１０;１３)(q２１;q２１q３１) １ ０􀆰９ 发育迟缓

　４６,XX,del(９)(q２３)dn １ ０􀆰９ 外观畸形

　４６,XY,t (４;６)(q３１􀆰２;q２５) １ ０􀆰９ 小于胎龄初生儿

　４６,XX,r (９)(p２４q３４) １ ０􀆰９ 消化道闭锁;尿道下裂

　４６,XY,inv (９)(p１２q１３) ３ ０􀆰９ 唇腭裂,发育迟缓

　４６,XY,del(９)(p２３) １ ０􀆰９ 发育迟缓

　４６,XX,add (８)(p２３)dn １ ０􀆰９ 先天性心脏病,智力低下

　４６,XX,t (X;３)(p１１q２６) １ ０􀆰９ 发育迟缓

　４６,dup (X)(q１２q２１􀆰３),Y １ ０􀆰９ 智力低下

性染色体异常

　４７,XYY １ ０􀆰９ 隐睾

　４７,XXY ３ ２􀆰６ 小阴茎,隐睾

　４５,X [７]/４６,XY [２３] １ ０􀆰９ 尿道下裂

　４７,XXX １ ０􀆰９ 轻度智力低下

　４５,X ３ ２􀆰６ 身材矮小,发育迟缓

表情正常的男性,身材高大,智力正常或低下,有

性格行为异常,少数外生殖器发育不良,其产生的

原因是第二次减数分裂时发生 Y 染色体不分离.

４７,XXY也称 Klinefelter综合征,先天性睾丸发

育不全,曲精管玻璃变性,无精子形成而不育,是

减数分裂时染色体不分离造成的.４５,X２例,又

称 Turner综合征,主要表现为身材矮小,智力一

般正常,亦有文献报道,４５,X患儿存在逻辑和语

言功能障碍[６].４７,XXX 为超雌综合征,成年后

一般表现为正常女性,但亦有少数人出现卵巢功能

异常或智力精神障碍.基于上述情况,临床上如果

碰到隐睾、尿道下裂、发育迟缓的患者,应常规进

行外周血染色体检查.
在１１６例异常中检出４６,XXdel (p１４)３例,

患儿哭声似猫叫,亦称猫叫综合征.在活产婴中的

发病率是１/５００００[７],临床表现除猫叫样哭声,还

有小头畸形、先天性心脏病、发育迟缓等.有报道

此类患者８５％~９５％属新发,可能是胚胎时期染色

体受到环境不良因素影响发生畸变所致[８].
本文检出２例４７,XY (XX)＋Mar核型患

儿.通过检查患儿双亲染色体,４７,XX＋Mar患

儿是由母亲遗传而来,４７,XY＋Mar患儿是新发

突变,通SNPＧarray基因芯片检测,未发现致病性

基因组拷贝数变化.患儿先天性心脏病是否与小标

记染色体有关,有待于考证.１例智力体格发育迟

缓、肌无力、语言发育落后患儿外周血染色体核型

分析正常,但经过 SNPＧarray基因芯片分析发现,

１５号染色体q１１􀆰２区域存在致病性基因组拷贝数

减少,涉及片段大小约２􀆰８mb,内涵１７个 OMIM
基因,与患儿发病有关.染色体核型分析只能识别

≥１０mb的结构异常,片段长度＜５mb的染色体

微缺失微重复难以发现[９].染色体基因芯片分析可

作为常规染色体检查的补充检测手段,提高异常染

色体的检出率.
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综上所述,２１Ｇ三体综合征在本组病例中发病

率最高,该 综 合 征 可 以 先 进 行 产 前 筛 查、无 创

DNA检测,高风险者再通过绒毛活检、羊水穿刺、
脐血穿刺等行产前诊断,同时可以发现一些其他染

色体病.有出生缺陷患儿行染色体核型分析,必要

时加做染色体基因芯片分析,可以早诊断早干预;
对再生育提供产前咨询,减少出生缺陷患儿的出

生,指导优生优育.
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膳食平衡指数与非酒精性脂肪肝关系的病例对照研究
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【摘　要】　目的　探讨膳食平衡指数与非酒精性脂肪肝 (NAFLD)之间的关系.方法　采用１∶１频数匹配病例对照

研究,以２０１５年４月至２０１７年９月在福建医科大学附属南平第一医院体检中心进行健康体检的人群作为研究对象.通过膳

食平衡指数法 (DBIＧ０７)评价人群膳食营养状况,采用非条件logistic回归分析膳食与 NAFLD之间的关联.结果　膳食摄

入过量及膳食结构失衡是 NAFLD的危险因素 (OR摄入过量＝２􀆰４０,９５％CI＝１􀆰３９~４􀆰１３,P＝０􀆰０１０;OR膳食结构失衡＝

２􀆰７７,９５％CI＝１􀆰０１~７􀆰６４,P＝０􀆰０１３).病例组禽畜肉类及食用油摄入高于对照组 (P＝０􀆰０１３;P＜０􀆰００１),而奶制品摄

入低于对照组 (P＝０􀆰０２８).结论　膳食摄入过量以及膳食摄入失衡是 NAFLD的危险因素,减少能量的摄入,维持良好的

膳食结构有助于降低 NAFLD的患病风险.

【关键词】膳食平衡指数;非酒精性脂肪肝;病例对照研究
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Relationshipbetweendietarybalanceindexandnonalcoholicfattyliverdisease:acaseＧcontrolstudy　 　
HUANGZhimin,LIYangfan,HUANGXiaoyin,PAN Xinting,PENGXian’e,XUShanghua􀆰FujianProvinceCoast
QuardCorps,Fuzhou,Fujian３５０００２,China

【Abstract】　Objective　Toexploretheassociationbetweendietarybalanceindexandnonalcoholicfattyliverdisease
(NAFLD)􀆰 Methods　WeconductedahospitalＧbasedcaseＧcontrolstudyincluding５４３NAFLDcasesand５４３genderandageＧ

matchedcontrolsfrom October２０１５toSeptember２０１７．WecompletedinＧpersoninterviewsandparticipantscompletedafoodＧ

frequencyquestionnaire．Chinesedietarybalanceindex(DBIＧ０７)wasusedtoassessthedietstatus,andlogisticregressionanalyＧ

seswereperformedtoinvestigatetheassociationbetweenDBIandNAFLD．Results　ExcessivedietaryintakeandimbalancediＧ

etarystructurewerepositivelyassociatedwithNAFLDrisk (ORexcessivedietaryintake＝２􀆰４０,９５％CI＝１􀆰３９Ｇ４􀆰１３,P＝

０􀆰０１０;ORimbalancedietarystructure＝２􀆰７７,９５％CI＝１􀆰０１Ｇ７􀆰６４,P＝０􀆰０１３)．Inaddition,ascomparedwithcontrols,the

caseswithNAFLDintookmoremeatandedibleoil(P＝０􀆰０１３;P＜０􀆰００１),butlessdairyproducts (P＝０􀆰０２８)．Conclusion

　ExcessivedietaryintakeandimbalanceddietaryintakeareriskfactorsforNAFLD,andreducingenergyintakeandmaintaining
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