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病例报告

中美混血试管婴儿１８三体综合征１例

李琳　闻德亮

（中国医科大学附属盛京医院小儿内科，辽宁 沈阳　１１０００４）

　　患儿，女，因出生窒息复苏后１０ｍｉｎ入院。患
儿系第２胎第１产，３９＋４周剖宫产娩出，生后 Ａｐｇａｒ
评分１ｍｉｎ６分，５ｍｉｎ１０分，出生体重１８００ｇ。患
儿父亲为美国人，３８岁，母亲为中国人，３３岁，父母
孕前染色体核型分析未见异常。母亲２０１１年５月
于我院行体外受精－胚胎移植术，孕期出现高血压，
孕３６＋４周彩超提示胎儿颅后窝池增宽，唐氏筛查为
高危。产前磁共振扫描提示胎儿胼胝体及小脑发育

不良可能，但母亲未行羊水穿刺。入院体查：头围

２８ｃｍ，身长 ４０ｃｍ。未吸氧下经皮血氧饱和度
９１％。反应差，物理刺激后无哭声，周身肤色苍白，
皮肤粗糙，皱褶多，口周无发绀，枕骨突出，耳位低，

偶有周期样呼吸，伴呻吟，心前区可闻及响亮的机器

样杂音，手指屈曲，呈握拳状，示指压在中指上，小指

压在环指上（图１），四肢肌张力增高，原始反射引出
不完全。

入院急查血糖１．９ｍｍｏｌ／Ｌ，肌酸激酶７６４Ｕ／Ｌ，
肌酸激酶ＭＢ同工酶 ７１Ｕ／Ｌ。心脏彩超发现室间
隔缺损（隔瓣后），室水平双向低速分流；动脉导管

未闭，大动脉水平少量双向分流；卵圆孔未闭，房水

平左向右分流；肺动脉压增高。头部磁共振发现双

顶枕部、双侧小脑幕及大脑镰蛛网膜下腔出血，胼胝

体发育不全（部分缺如），大枕大池（图２）。染色体
核型分析结果为４７，ＸＸ，＋１８（图３），诊断为１８三
体综合征。院外随访４个月，患儿因呼吸、循环衰竭
死亡。

讨论：患儿根据其母孕期唐氏筛查高危、特殊外

貌及手部典型特征临床考虑 １８三体综合征可能，
染色体核型分析证实诊断。１８三体综合征即爱德
华兹综合征（Ｅｄｗａｒｄｓｓｙｎｄｒｏｍｅ），是１９６０年由 Ｅｄ
ｗａｒｄｓ等［１］发现的，患儿有枕骨较突出、低位耳、小

眼及先天性心脏病等畸形，在新生儿中的发病率为

１／１００００～１／３６００［２］，且母亲孕期较易流产［３］。父母

亲年龄增高对发生率增加有一定影响［４５］，男女比例

为１∶１．６６［６］。绝大多数为三体型（约占９４％），少数
为嵌合型和易位型，易位主要是１８号染色体与 Ｄ
组染色体易位［７］。

此病诊断主要依赖唐氏筛查、产前超声及产前

羊水细胞培养染色体检查。患者多数于产前

（３５％）和生产时（３８．５％）死亡，极少活到１岁［８］。

９０％～９５％患儿存在心脏畸形，但呼吸道原因为其
主要的死亡原因［９１０］。父母再次生育需要进行遗传

咨询，如果患儿为三体型，再次生育此病发生率约为

１％［１１］；如果患儿为易位型，父母需检查双方染色体

是否携带平衡易位［１２］。Ｓｅｌｌｅｒ等［１３］在小鼠模型中

证实辅助生殖胚胎及胎儿可产生染色体畸变［１４］。

在体外受精胚胎植入前，对其进行非整倍体基因组

学筛查和对１３，１８，２１，Ｘ和Ｙ染色体进行荧光原位
杂交遗传筛查可有效减少 ＩＶＦ胎儿染色体畸形率，
尤其是高龄产妇［１５１６］。

产前唐氏筛查、早期对高危孕妇行羊水穿

刺［１７］、及时发现胎儿染色体异常是降低这类患儿出

生的关键。

　　图１　手足外观　 手指屈曲，呈握拳状，示指压在中指上，小
指压在环指上。足部外观异常，拇趾短小。
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　　图２　磁共振结果　Ａ：胎儿磁共振；Ｂ：生后头部磁共振。均
可见胼胝体缺如（黑色箭头）及大枕大池（白色箭头）。

图３　染色体分析结果　染色体核型４７，ＸＸ，＋１８。
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