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AI临床资料

患儿#女#D 岁) 因智力运动发育落后就诊) 患

儿呈中重度的智力障碍#C 岁时测 Af值为 #"#[ 岁

时Af值为 B") 语言发育明显延迟#到 _ 岁时只会

说/爸爸*妈妈*再见0等简单词汇) 运动发育落后#

E 个月时可在家长的帮助下坐起#!D 个月才学会独

自走路) 注意力不能集中#交流困难#有多动症表

现) 患儿的精神状态好#无抽搐发作#无发热*吐泻*

嗜睡等不适#大小便正常#能自己控制) 足月顺产#

出生史无异常) 父母身体健康#非近亲结婚#无家族

性遗传病史) 体格检查'患儿的身高*体重均在正常

范围#没有明显的面部畸形#心肺腹查体未见异常)

实验室检查'取患儿的外周血#做混合淋巴细胞

培养及染色体核型分析#结果为正常女性核型$做脆

性g综合征检查#结果正常) 采用多重连接探针扩

增法%.@5,(/5-Z5(G2,(+)L1-/-)12),/3+X-2./5(O(:2,(+)#

<M0>&检测患儿及其父母亲的外周血Q7>样本) 经

检测发现'父母亲正常#患儿存在 ##号染色体长臂亚

端粒区域的9>FM#F基因的缺失突变%图 !&)

图 AI:G=7T=?DSQ扩增峰值图

>I讨论

9>FM#F基因位于染色体 ##a!B6B !W<A< w

_$[C!B"的亚端粒区域#是 9>F基因家族成员)

9>F基因经转录*翻译成 9>F蛋白#9>F蛋白是小

分子KY0结合蛋白#构成 92=相关的信号分子#在

调控细胞转运中起着重要作用!!##"

) !""[ 年#?5(),

等!B"报道了一位 9>FM#F基因缺失病人的主要表

现为智力障碍和语言发育落后) 染色体 ##a!B6B 区

域包含几个与智力障碍相关的重要基因#它们分别

为'8J>7cB*>&9*9>FM#F*03+8>0#

!##C"

) 这些基

因的突变可以引起 ##a!B6B 缺失综合征#临床表现

为智力低下#语言发育落后#自闭症行为#肌张力低

下#较少的面部畸形!C"

) #$$# 年#>)1-35(1 等!#"报

道了一位 ##a!B 缺失的 BB 岁的女性患者#发生机制

为 >&9*9>FM#F基因缺失和 03+8>0# 基因断裂)

本例患儿的临床特征与报道的 9>FM#F基因缺失

和 ## a!B6B 缺失综合征患者的相符合#进一步证实

了该患儿的基因缺失诊断) 近几年的研究发现#在

中重度不明原因的智力障碍患儿中#染色体亚端粒

的重排占 [b j!$b

!["

) 因此#临床上对于不明原

($ED(
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因的智障儿童#可以采用一种合适的方法如 <M0>*

?A8J等对亚端粒区域的基因重排进行筛查#以明确

患儿的发病机制)
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双胎同患新生儿 :L血型不合溶血病
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病例 !#女#[ 1#因全身皮肤黄染 C 1 入住本科)

第 [ 胎第 # 产#胎龄 B_

i[周#双胞胎之小#剖宫产出

生#体重 # E$$ G#>/G23评分! .() E 分) 出生后第 #

天开始皮肤黄染#进行性加重#未处理) 体查'神志

清#哭声响#全身皮肤巩膜重度黄染#未见皮下出血

点#前囟平#颈软#心肺听诊无异常# 腹平软# 肝右

肋下 ! :.# 质软#肠鸣音活跃# 四肢肌张力正常) 患

儿母亲 B# 岁#前 C 次怀孕皆在孕 _ jE 周时自然流

产) 入院检查血常规'PF&!#6"" m!$

"

\M#7$6[_#

JX !$E G\M#0MY[!# m!$

"

\M$肝功能'总胆红素

[BE

!

.+5\M#直接胆红素 !"

!

.+5\M$尿常规'胆红素

阴性#酮体阴性#蛋白阴性#尿胆原 B6#

!

.+5\M$

K_0Q\_0KQ值 !6_E$血型检查'W型#9J%Q&阳性#

直接抗人球蛋白试验阴性#游离抗体试验阴性#抗体

释放试验阴性#其母亲血型' W型#9J%Q&阳性) 不

能证实新生儿溶血#予持续蓝光光疗 CE ' 并输白蛋

白*纠酸等处理后皮肤黄染减轻#复查总胆红素

#![

!

.+5\M) 停光疗 # 1 后全身皮肤黄染再加深#

伴皮肤黏膜明显苍白#复查总胆红素 #CD

!

.+5\M#

JX E# G\M) 结合患儿的临床病情变化#仍高度怀疑

新生儿溶血病#再申请查患儿及其母亲血>FW以外

血型抗体#患儿<7血型系统表现' <% i&7% &̀#

未检出血型抗体$ 其母亲 <7血型系统表现'<

% &̀7% i&#血清中检出抗<抗体#性质为AG<*AGK

混合型#诊断为新生儿溶血 %<7血型不合&) 经再

次光疗 #C '#皮肤黄染减轻#并输W型*9'%Q&阳性

洗涤红细胞#复查 JX !$_ G\M) 观察 # 1 后患儿生

命体征稳定#脑干听力诱发电位筛查正常#患儿出

院) ! 周后电话随访#患儿皮肤黄染无加深#无不适

表现) 最后诊断'

$

新生儿溶血病%<7血型不合&$

%

新生儿贫血)

病例 ##女#[ 1#因全身皮肤黄染 C 1入院) 第 [

胎第!产#胎龄B_

i[周#双胞胎之大#是/病例!0 的双

胞胎姐姐) 出生体重 # _$$ G#>/G23评分 ! .() E 分)

出生后第 # 天开始皮肤黄染#进行性加重#未处理)

第 [天入院时JX !$[ G\M#总胆红素 CED

!

.+5\M#直

接胆红素 !_

!

.+5\M#血型检查'W型#9J%Q&阳性#

(!ED(




