
第１５卷第７期
２０１３年７月 　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　中国当代儿科杂志ＣｈｉｎＪＣｏｎｔｅｍｐＰｅｄｉａｔｒ

Ｖｏｌ．１５Ｎｏ．７
Ｊｕｌ．２０１３

［收稿日期］２０１２－１１－２０；［修回日期］２０１３－０１－０７
［作者简介］向萍霞，女，硕士，主管技师。

ＤＯＩ：１０．７４９９／ｊ．ｉｓｓｎ．１００８－８８３０．２０１３．０７．０１２

论著·临床研究

ＳＲＹ基因检测在儿童性发育疾病诊断中的应用

向萍霞　戴翔　冷培　刘翎　胡江

（武汉市妇女儿童医疗保健中心生殖医学实验室，湖北 武汉　４３００１６）

　　［摘　要］　目的　应用ＳＲＹ基因直接测序检测技术和外周血染色体核型分析技术对外生殖器模糊的幼儿及
青春期儿童进行检查以明确诊断。方法　采用常规 Ｇ显带方法分析２０例外生殖器模糊的患儿染色体核型，用
ＰＣＲ技术扩增其ＳＲＹ基因，进行基因测序，分析是否存在ＳＲＹ基因及ＳＲＹ基因是否存在突变情况。结果　２０例
患儿中ＳＲＹ基因阳性的有１７例，阴性３例。直接测序结果显示所有ＳＲＹ基因阳性患者该基因均未发生突变。染
色体核型分析中检出４例特殊核型为：４６，ＸＹ，ｄｅｌ（Ｙ）（ｑ１２）／４５，Ｘ、４６，ＸＹ，ａｄｄ（Ｙ）（ｐ１１）、４６，ＸＹ，ｒ（９）及
４６，ＸＹ，９ｑｈ＋。结论　ＳＲＹ基因检测有助于明确儿童性发育疾病的分型，具有快速检测的优越性，与常规 Ｇ显
带相结合分析有助于儿童性发育疾病的初步诊断。 ［中国当代儿科杂志，２０１３，１５（７）：５５５－５５８］
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ｈａｎＷｏｍｅｎａｎｄＣｈｉｌｄｒｅｎ′ｓＨｏｓｐｉｔａｌ，Ｗｕｈａｎ４３００１６，Ｃｈｉｎａ（Ｅｍａｉｌ：ｅｓｔｈｅｒｅｓｔｈｅｒ＠ｓｉｎａ．ｃｏｍ）

　　Ａｂｓｔｒａｃｔ：Ｏｂｊｅｃｔｉｖｅ　ＴｏｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｅｔｈｅｖａｌｕｅｏｆｄｉｒｅｃｔｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｏｆｓｅｘｄｅｔｅｒｍｉｎｉｎｇｒｅｇｉｏｎＹ（ＳＲＹ）ｇｅｎｅ，ａｓｗｅｌｌ
ａｓｐｅｒｉｐｈｅｒａｌｂｌｏｏｄｋａｒｙｏｔｙｐｅａｎａｌｙｓｉｓ，ｉｎｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｄｉｓｏｒｄｅｒｓｏｆｓｅｘｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ（ＤＳＤ）ａｍｏｎｇｃｈｉｌｄｒｅｎａｎｄ
ａｄｏｌｅｓｃｅｎｔｓｗｉｔｈａｍｂｉｇｕｏｕｓｇｅｎｉｔａｌｉａ．Ｍｅｔｈｏｄｓ　Ｔｈｅｋａｒｙｏｔｙｐｅｓｏｆ２０ｃｈｉｌｄｒｅｎａｎｄａｄｏｌｅｓｃｅｎｔｓｗｉｔｈａｍｂｉｇｕｏｕｓｇｅｎｉｔａｌｉａ
ｗｅｒｅｄｅｔｅｒｍｉｎｅｄｂｙｃｏｎｖｅｎｔｉｏｎａｌＧｂａｎｄｉｎｇａｎａｌｙｓｉｓ．ＰＣＲａｍｐｌｉｆｉｃａｔｉｏｎｗａｓｕｓｅｄｔｏｄｅｔｅｃｔＳＲＹｇｅｎｅｉｎｔｈｅｓｅｐａｔｉｅｎｔｓ，
ａｎｄｄｉｒｅｃｔｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｗａｓｕｓｅｄｔｏｊｕｄｇｅｗｈｅｔｈｅｒｔｈｅｒｅｗａｓＳＲＹｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎ．Ｒｅｓｕｌｔｓ　Ｏｆｔｈｅ２０ｃａｓｅｓ，１７ｗｅｒｅｐｏｓｉｔｉｖｅ
ｆｏｒＳＲＹｇｅｎｅ，ａｎｄ３ｗｅｒｅｎｅｇａｔｉｖｅｆｏｒＳＲＹｇｅｎｅ．ＤｉｒｅｃｔｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｒｅｖｅａｌｅｄｎｏＳＲＹｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎｉｎｔｈｅｐｏｓｉｔｉｖｅｃａｓｅｓ，
ｈｏｗｅｖｅｒｋａｒｙｏｔｙｐｅａｎａｌｙｓｉｓｆｏｕｎｄ４ｓｐｅｃｉａｌｋａｒｙｏｔｙｐｅｓｉｎｔｈｅｓｅｐａｔｉｅｎｔｓ：４６，ＸＹ，ｄｅｌ（Ｙ）（ｑ１２）／４５，Ｘ；４６，ＸＹ，ａｄｄ
（Ｙ）（ｐ１１）；４６，ＸＹ，ｒ（９）；４６，ＸＹ，９ｑｈ＋．Ｃｏｎｃｌｕｓｉｏｎｓ　ＳＲＹｇｅｎｅｄｅｔｅｃｔｉｏｎｃａｎｈｅｌｐｄｅｔｅｒｍｉｎｅｔｈｅｔｙｐｅｏｆＤＳＤ
ａｍｏｎｇｃｈｉｌｄｒｅｎａｎｄｈａｓｔｈｅａｄｖａｎｔａｇｅｏｆｑｕｉｃｋｄｅｔｅｃｔｉｏｎ．ＵｓｅｄｔｏｇｅｔｈｅｒｗｉｔｈＧｂａｎｄｉｎｇａｎａｌｙｓｉｓ，ｉｔｉｓｈｅｌｐｆｕｌｆｏｒｐｒｉｍａｒｙ
ｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆＤＳＤａｍｏｎｇｃｈｉｌｄｒｅｎ． ［ＣｈｉｎＪＣｏｎｔｅｍｐＰｅｄｉａｔｒ，２０１３，１５（７）：５５５－５５８］
　　Ｋｅｙｗｏｒｄｓ：　ＳＲＹｇｅｎｅ；Ｄｉｓｏｒｄｅｒｓｏｆｓｅｘｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ；Ｃｈｉｌｄ

　　小儿外生殖器模糊临床并不罕见，常伴有尿道
下裂、单侧或双侧隐睾、阴蒂肥大、阴唇肿块等，曾诊

断为两性畸形、性反转、雌雄间体等。２００６年 Ｌａｗ
ｓｏｎＷｉｌｋｉｎｓ儿科内分泌协会 （ＬａｗｓｏｎＷｉｋｉｎｓＰａｒ
ｄｉａｔｒｉｃＥｎｄｏｃｒｉｎｅＳｏｃｉｅｔｙ，ＬＷＰＥＳ）和欧洲儿科内分
泌协会 （ＥｕｒｏｐｅａｎＳｏｃｉｅｔｙｆｏｒＰａｅｄｉａｔｒｉｃＥｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏ
ｇｙ，ＥＳＰＥ）联合召开会议提出要以保护性术语“性
发育疾病（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓｏｆｓｅｘｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ，ＤＳＤ）”来给
予诊断，并将ＤＳＤ分为三类：性染色体异常的ＤＳＤ；
４６，ＸＹＤＳＤ和４６，ＸＸＤＳＤ［１］。Ｙ染色体是含有基
因最少的染色体，Ｙ短臂末端含有睾丸决定因子
（ｔｅｓｔｉｃｕｌａｒｄｅｃｉｓｉｖｅｆａｃｔｏｒ，ＴＤＦ），１９９０年 Ｓｉｎｃｌａｉｒ
等［２］报道ＳＲＹ（ｓｅｘｄｅｔｅｒｍｉｎｉｎｇｒｅｇｉｏｎｏｆＹｃｈｒｏｍｏ

ｓｏｍｅ）基因后，ＳＲＹ基因被认为是 Ｙ染色体上的男
性性别决定基因，也就是男性分化的基因开关，它使

性腺发育为睾丸而不是卵巢，ＳＲＹ基因定位于
Ｙｐ１１．３，为ＴＤＦ的最近候选基因。由于近年来分子
遗传学发展迅速，而常规细胞遗传学培养分析法具

有耗时较长的缺点，因此有条件的实验室目前都增

加了分子学方法以协助诊断。目前国内已有的报

道，如唐艳平等［３］使用 ＳＲＹ探针和 ＰＣＲ扩增技术
对８例１８～３２岁的性发育异常的成人做了 ＳＲＹ基
因分析，张晓珍等［４］使用实时荧光定量聚合酶链反

应（ｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅｐｏｌｙｍｅｒａｃｅｃｈａｉｎｒｅａｃ
ｔｉｏｎ，ＱＦＰＣＲ）对 ３０例性发育异常小儿患者做了
ＳＲＹ基因分析，但他们的研究中均未明确提出性发

·５５５·
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育疾病的概念，也未结合核型分析结果对其进行明

确诊断。为研究 ＳＲＹ基因检测在儿童性发育疾病
诊断中的应用，本研究对２０例外生殖器模糊的幼儿
及发育期儿童进行外周血淋巴细胞培养和染色体核

型分析，并用 ＰＣＲ技术扩增 ＳＲＹ基因及进行直接
测序序列分析，探讨ＳＲＹ基因检测在儿童性发育疾
病中的诊断价值。

１　资料与方法

１．１　研究对象
选取２０１１年１０月至２０１２年１０月我院收治的

２０例性发育疾病患儿为研究对象，年龄２ｄ～１５岁；
临床诊断标准参照《实用小儿泌尿外科学》［５］，入选

标准为：尿道下裂合并单侧或双侧隐睾、阴蒂肥大、

阴唇肿块等，其中１例出生后４８ｈ外阴性别含糊，
双侧睾丸不能摸到，２例青春期患儿因无月经来潮
及第二性征发育差而就诊。见表１。
１．２　染色体核型分析

常规在无菌条件下取患儿外周血２ｍＬ进行淋
巴细胞培养、制片，用 Ｇ显带方法进行核型计数及
分析，参照国际细胞遗传学命名体制（ＩＳＣＮ２００９）法
确定核型。

１．３　基因组ＤＮＡ提取与ＰＣＲ反应
应用ＧｅｎｏｍｉｃＤＮＡＰｕｒｉｆｉｃａｔｉｏｎＫｉｔ试剂盒（Ｐｒｏ

ｍｅｇａ公司）从受检者外周血样本中提取基因组ＤＮＡ，
经紫外分光光度计定量及纯度分析后，保存于－２０℃
备用。扩增ＳＲＹ基因外显子，上游引物：５′ＴＧＡＡＴＡ
ＣＡＴＴＧＴＣＡＧＧＧＴＡＣ３′，下 游 引 物：５′ＴＧＴＴＧＡＣＡ
ＣＡＡＣＴＴＧＴＣＴＴＧ３′，片段长度９９３ｂｐ。引物由上海

生工公司合成。ＰＣＲ反应体系（２５μＬ）：５×Ｂｕｆｆｅｒ
５μＬ，ｄＮＴＰ０．５μＬ，Ｔａｑ酶１．２５Ｕ，Ｍｇ２＋２．５μＬ，引物
１μＬ，ＤＮＡ２００ｎｇ，加去离子水至２５μＬ。ＰＣＲ反应
在ＡＢＩ公司９７００型热循环仪上完成，产物经２％琼
脂糖凝胶电泳检测分析。

１．４　ＤＮＡ测序与数据分析
应用 ＣｙｃｌｅＰｕｒｅＫｉｔ纯化试剂盒（ＯＭＥＧＡ公

司）对ＰＣＲ产物进行纯化。应用 ＡＢＩ公司３１３０型
基因分析仪进行正反向直接测序，引物与ＰＣＲ引物
相同。测序结果经 ＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇＡｎａｌｙｓｉｓ５．２软件分
析，并通过 ＧｅｎｅＴｏｏｌ与来自 ＮＣＢＩ的 ＳＲＹ基因标准
序列进行比对，确定是否存在突变位点。

１．５　病理切片及腹部ＣＴ检查
送检新鲜组织经１０％福尔马林固定 ＞２４ｈ，常

规脱水、透明、浸蜡后包埋、切片，苏木精－伊红染色
后镜下观察；应用 ＧＥ公司 ＯｐｔｉｍａＣＴ６６０仪进行腹
部ＣＴ扫描（平扫＋增强）检查。

２　结果

２．１　患儿核型分析与ＳＲＹ基因检测结果
２０例患儿中ＳＲＹ基因阳性有１７例，阴性３例，

且所有 ＳＲＹ基因阳性患儿该基因均未发生突变。
常规Ｇ显带分析显示１３例核型为４６，ＸＹ；３例核
型为４６，ＸＸ；其余４例为特殊核型患儿，染色体核
型为嵌合型：４６，ＸＹ，ｄｅｌ（Ｙ）（ｑ１２）／４５，Ｘ、４６，
ＸＹ，ｒ（９）、４６，ＸＹ，９ｑｈ＋和 ４６，ＸＹ，ａｄｄ（Ｙ）
（ｐ１１）。共检测出１例真两性畸形，１９例假两性畸
形，结果见表１。

表１　患儿外周血染色体核型结果与ＳＲＹ基因检测结果及分型

编号 例数 患儿年龄 性别 临床初步诊断／临床表现 ＳＲＹ基因检测结果 核型结果 分型

１ １ １５岁 女 外阴幼稚型，无月经来潮 ＋ ４６，ＸＹ ４６，ＸＹＤＳＤ
２～１２ １１ １１个月～１５岁 男 尿道下裂、单侧或双侧隐睾、阴茎下曲、小阴茎 ＋ ４６，ＸＹ ４６，ＸＹＤＳＤ
１３ １ １２岁 女？ 阴茎阴囊转位？ ＋ ４６，ＸＹ ４６，ＸＹＤＳＤ
１４ １ ９岁 男 尿道下裂 ＋ ４６，ＸＹ，９ｑｈ＋ ４６，ＸＹＤＳＤ
１５ １ ８个月 女 阴蒂肥大 ＋ ４６，ＸＹ，ｒ（９） ４６，ＸＹＤＳＤ
１６ １ １０个月 男 隐匿阴茎、右斜疝 ＋ ４６，ＸＹ，ａｄｄ（Ｙ）（ｐ１１） ４６，ＸＹＤＳＤ
１７ １ １岁 男 尿道下裂，左隐睾 ＋ ４６，ＸＹ，ｄｅｌ（Ｙ）（ｑ１２）／４５，Ｘ 性染色体异常的ＤＳＤ
１８～１９ ２ ２ｄ～１４岁 女 阴蒂肥大／无月经来潮 － ４６，ＸＸ ４６，ＸＸＤＳＤ
２０ １ ６个月 男 尿道下裂并阴茎阴囊转位 － ４６，ＸＸ ４６，ＸＸＤＳＤ

　　注：ＤＳＤ为性发育疾病

２．２　１例真两性畸形患儿的腹部 ＣＴ及病理检查
结果

该例真两性畸形患儿编号为１，其腹部ＣＴ结果
为：盆腔内未见明显子宫影显示（图１）。患儿全麻

后行腹腔镜下双侧性腺切除术，术中取被切除组织

行病理检查，结果可见生精小管样结构；同时纤维组

织被覆单层柱状上皮，呈皱襞样生长，符合“输卵

管”结构，见图２。

·６５５·
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　　图１　编号１患儿腹部ＣＴ结果　盆腔内未见明显子宫影
显示。

　　图２　 编号１患儿手术取组织病理结果（苏木精 －伊红
染色，×１００）　Ａ：送检的右侧性腺组织内可见生精小管样结构（箭

头所示）；Ｂ：送检的左侧性腺组织被覆单层柱状上皮，呈皱襞样生

长，符合“输卵管”结构（箭头所示）。

３　讨论

人类的性腺发育是一个复杂连续的级联调控过

程，涉及一系列复杂的多细胞间、多基因间的精确平

衡和相互作用。ＤＳＤ是先天性染色体异常、性腺发
育异常、附属性器官解剖学异常的状态，ＥＳＰＥ／
ＬＷＰＥＳ提出按照染色体的分类，将其分为性染色体
异常的 ＤＳＤ；４６，ＸＹＤＳＤ和４６，ＸＸＤＳＤ等三大
类［６］。Ｙ染色体上的 ＳＲＹ基因在性别发育中的重
要作用已经被人们充分认识［２，１５１６］，ＳＲＹ基因转位、
缺如或突变都会造成患儿生殖器模糊、性腺发育不

良、性别逆转等［７］。性发育疾病的发病率约为 １／
４５００［１］，染色体核型分析和 ＳＲＹ基因检测对 ＤＳＤ
患儿的诊断及发病机制探讨具有十分重要的意义。

本研究检测２０例患儿的外周血染色体核型及使用
直接测序的方法分析患儿的ＳＲＹ基因，未发现ＳＲＹ
基因突变。共检出１６例４６，ＸＹＤＳＤ患儿、１例性
染色体异常的ＤＳＤ患儿和３例４６，ＸＸＤＳＤ患儿。
４６，ＸＹＤＳＤ患儿中检测出一例真两性畸形，为卵睾
性ＤＳＤ，该患儿社会性别为女，因月经未来潮就诊，
经检测外周血核型为４６，ＸＹ，ＳＲＹ阳性，手术后病
理检查可见体内同时存在睾丸和卵巢两种性腺组

织。现已提出 ＳＯＸ９（ＳＲＹｒｅｌａｔｅｄ，ＨＭＧｂｏｘ）、ＷＴ１

（Ｗｉｌｍｓ′ｔｕｍｏｒ１）等基因在男性性腺发育中也有重
要作用［８９］，是否这些基因突变影响 ＳＲＹ基因功能
的表达有待进一步研究。由于患儿的年龄已经

１５岁，社会性别为女性，结合核型和ＳＲＹ检测结果，
手术中选择保留女性特征并切除容易恶变的卵睾

组织。

例２～１３这１２例患儿的染色体均为４６，ＸＹ，
他们的ＳＲＹ基因检测也是阳性，在 ＤＳＤ分类中可
明确为４６，ＸＹＤＳＤ。患儿有外生殖器发育异常，表
现为隐睾、尿道下裂及阴茎阴囊转位等，有可能是激

素分泌水平异常、雄激素抵抗综合征、睾酮合成酶缺

乏或其他基因突变等原因引起，ＳＲＹ基因的目标基
因如ＷＤＲ５及可以影响 ＳＲＹ基因的表达与功能的
ＳＲＹ上游调节基因，都与睾丸发育及最终性别形成
有关［１０１２］。完全雄激素不敏感综合征（ｃｏｍｐｌｅｔｅａｎ
ｄｒｏｇｅｎｉｎｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＣＡＩＳ）在４６，ＸＹＤＳＤ
中的发病率最高［６］。例１４和１５这两例患儿 ＳＲＹ
基因正常，染色体核型出现 ９号染色体的异常：例
１４核型为４６，ＸＹ，９ｑｈ＋，９号染色体长臂有异染
色质的增加，目前认为有６％ ～８％的人类存在９号
异染色质区的增加，这些区域含有未知的活动基因。

此外，ＤＮＡ限制性酶切分析表明在这些区域缺乏
ＣｐＧ岛，含高度重复ＤＮＡ元件。重复序列的功能尚
不完全清楚，可能与基因表达的调控，染色体的运动

和染色体的稳定性有关［１３］。９号短臂末端９ｐ２４区
域存在三个基因，ＤＭＲＴ１，ＤＭＲＴ２和 ＤＭＲＴ３，形
成一个 ＤＭ区（ＤＮＡｂｉｎｄｉｎｇｍｏｔｉｆ），与睾丸组织的
表达有关，睾丸分化需要高 ＤＭＲＴ１表达，９ｐ２４区
域的缺少会引起人类 ＸＹ性反转［１４］。例１５为４６，
ＸＹ，ｒ（９）核型，环状９号染色体的断裂和重接发生
于９ｐ２４和９ｑ３４，断裂点的远端缺失衍生为环状染
色体，有可能造成ＤＭＲＴ１基因的缺失。因此，虽然
这两例患儿的ＳＲＹ基因正常，但基因的表达与调控
可能受到一定的影响而造成表型的异常。例１６核
型为４６，ＸＹ，ａｄｄ（Ｙ）（ｐ１１），是Ｙ染色体短臂出现
未知来源的增加，也无 ＳＲＹ基因丢失，但增加的部
位有可能影响基因的表达及调控异常而发生睾丸发

育不全。例１７患儿染色体核型为４６，ＸＹ，ｄｅｌ（Ｙ）
（ｑ１２）／４５，Ｘ的患儿，Ｙ染色体出现断裂，但无 ＳＲＹ
基因区域的丢失，由于结构异常的Ｙ染色体在有丝分
裂时容易发生排列错误和丢失，形成 ４６，ＸＹ，ｄｅｌ
（Ｙ）（ｑ１２）／４５，Ｘ嵌合核型，临床表现为小阴茎、隐
睾等。结合例２～１７患儿的核型分析结果及ＳＲＹ基
因检测结果，对这１６例患儿的性别确定及下一步诊
疗方案的选择可倾向于男性。

·７５５·
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４６，ＸＸＤＳＤ共检测到３例：例１８～１９核型分
析结果为４６，ＸＸ，ＳＲＹ基因检测阴性，患儿临床表
现为阴蒂肥大（例１８患儿，年龄２ｄ）或无月经来潮
（例１９患儿，年龄１４岁），可能与患儿雄激素过剩、
先天性肾上腺皮质增生有关，目前已知先天性肾上

腺皮质增生（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｄｒｅｎａｌｈｙｐｅｒｐｌａｓｉａ，ＣＡＨ）是
患儿外生殖器模糊的最常见原因，占新生儿外生殖

器模糊的５０％［６］，提示下一步激素检测的重要性。

例２０为４６，ＸＸ男性，４６，ＸＸ男性是指无Ｙ染色体
但有睾丸发育的个体，这类个体中ＳＲＹ基因阳性的
约占８０％～９０％，患者外生殖器表现多正常。约有
１０％个体不含ＳＲＹ基因，患者外生殖器一般模糊不
清［１５］。本研究中的这一例患儿 ＳＲＹ基因检测阴
性，外生殖器发育差，男性性征不明显应与此有关。

例１８～１９结合核型分析结果和 ＳＲＹ基因检测结
果，下一步的诊疗选择应倾向于女性。而例２０因患
儿年龄尚小，可进一步做其他检测后再决定诊疗

方向。

ＤＳＤ包括胚胎及胎儿性决定和性发育异常。
性别发育是由一系列基因控制的，与４６，ＸＹＤＳＤ
及４６，ＸＸＤＳＤ相关的基因明确的已经有 ＷＴ１、
ＳＦ１、ＳＲＹ、ＳＯＸ９及 ＣＹＰ１９等［１６］，因而仅仅检测

ＳＲＹ基因是不够的，对怀疑有ＤＳＤ的婴幼儿及青少
年，国外文献推荐首先进行外周血或脐血培养以明

确核型，紧急情况则以荧光定量 ＰＣＲ（ＱＦＰＣＲ）或
ＦＩＳＨ（ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅｉｎｓｉｔｕｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ）检测性染色
体以判断是否存在嵌合体，下一步的诊断推荐使用

ＦＩＳＨ／ＭＬＰＡ／ａｒｒａｙＣＧＨ（ａｒｒａｙｂａｓｅｄｃｏｍｐａｒａｔｉｖｅｇｅ
ｎｏｍｉｃｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ）技术检测微缺失或性染色体上
基因的异常以明确诊断及分类：性染色体异常的

ＤＳＤ、４６，ＸＹＤＳＤ和４６，ＸＸＤＳＤ以及这三大类下
的各种细小分类［１７］。由于临床实验室在经费、方法

学及质量控制方面存在一定的限制，本研究中对

２０例患儿进行外周血染色体核型培养及分析，同时
使用直接测序的方法检测患儿的ＳＲＹ基因，ＳＲＹ基
因检测提供的信息与常规染色体核型分析结合，对

于大致评估 Ｙ染色体的结构及功能状态可提供一
定的帮助，并对性发育疾病的明确诊断及下一步诊

疗方向的确定起一定的促进作用，而ＰＣＲ直接测序
的方法与常规细胞遗传学比较，有检测快速的优势，

可在有条件的实验室推广应用。
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