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一个不来月经的“女性”原来是“男儿身”；妻子常流产原因却在丈夫身上；骨髓移植后
的男子一查却成了“女性”……沧州中西医结合医院医生王雪涛为您揭开——

藏在染色体里的秘密
本报记者 吴艳 本报通讯员 汤浩 摄影报道

在沧州中西医结合医院实
验诊断科，应家长要求，王雪涛
医生正在仔细查看一个出生仅
6天的孩子的染色体标本。孩子
家长想知道刚出生的宝宝有没
有遗传家族的染色体异常疾病。

通过显微镜观察，染色体像
小毛毛虫一般。王雪涛正是通过
观察这个“小虫子”发现人体中
的秘密。

不见患者的医生

37岁的王雪涛从事染色体
检测工作已经11年了。她说：“在
医院工作，我们不会直接接触患
者，主要是和标本打交道。每天
对着电脑和显微镜数‘虫子’、为
染色体配对，貌似很枯燥的工
作，其责任和意义却非常重大。
每一个标本对应的是一个生命。
标本检查的结果会影响一个人
甚至一个家庭的幸福。”

11 年来，王雪涛为一万余
名患者进行了染色体检查，发现
异常核型 300余例，筛查出新生
儿异常病例60余例。

对于正常人来说，每个人都
有 23对染色体（46 条染色体），
包括 22对常染色体和 1对性染
色体。其中正常女性染色体核型
为 46,XX，正常男性染色体核型
为46,XY。

在细胞核内，基因排列在染
色体上，如果染色体的数量和结
构发生改变，就标志着基因的缺
失、增加以及基因位置的改变。
这些改变将会导致人体相应结
构和功能的改变，产生一系列的
染色体疾病，如唐氏综合征、特
纳综合征、克氏综合征等，另外
染色体异常核型的携带者还会
出现不孕不育、原发性闭经、胚
胎停育、生化妊娠、复发流产、胎
死宫内、胎儿畸形、无精症、弱精
症等临床表现。

据王雪涛介绍，目前申请做
染色体检查的主要有两类人群，
一类是婴幼儿尤其是早产儿的
家长会主动或在医生的建议下
申请检查，其中，大多数申请是
由于婴儿生长发育异常，家长希
望确定婴儿是否患有唐氏综合
征等遗传性疾病。

另一类是生育困难的群体，
如女性患者有原发性闭经、不孕
不育及不良孕产史等，男性患者
少弱精等，都会在医生的建议下
申请进行检查，确定染色体是否
正常。

“新生儿的染色体，一半来
自于父方，一半来自于母方，父
母染色体异常，会生成异常的精
子或卵子，导致子代染色体的部
分重复或部分缺失等异常，影响
孩子的正常发育。”王雪涛说。

“火眼金睛”

采访时，王雪涛把一个已经
分析结束的标本放在了显微镜
下，让笔者看看染色体的样子。
笔者通过显微镜观看到，染色体

像一条条紫色的毛毛虫，有长有
短，有的还相互缠绕在一起，分
布毫无规律，更数不清到底有多
少条。

在笔者看来，这些染色体除
了长短不一，其他都差不多。但
在医生眼中，46 条染色体却形
态多样，要将“长得一样的”染色
体两两配对，以便观察。

“正常人都有 46条 23对染
色体，它们在细胞里是杂乱无
章，甚至交叉缠绕的。染色体阅
片者需要对每条染色体进行识
别和配对。阅片者择优计数至少
20个核型，分析5个核型才能得
出最后结果。”王雪涛解释道。

“医生采集了申请染色体检
查患者的静脉血，交给我们进行
培养。血液在培养箱里培养 68
小时—72 小时后，才能收获细
胞。把培养出来的细胞进行低
渗、固定、调悬、滴片、烤片、消
化、计数、配对、分析……因为步
骤繁琐，病人往往7天—10天才
可领取报告。”王雪涛说。

想要准确无误地确定染色
体是否有问题，不仅要全面深入
地认识和了解染色体，更需要一
双“火眼金睛”。医生对每个患者
的标本都需要深刻解读，才能看
出其中异常，也才能从异常中发
现染色体遗传病。

在多年的工作中，王雪涛见
证了染色体中藏着的很多秘密。

“女孩”竟然
是“男儿身”

曾经有一名 17岁的高中女
生小A申请染色体检查。在检查
过程中，王雪涛发现小A的标本
中存在Y染色体。“患者不是女

孩吗？”王雪涛很疑惑，“操作步
骤准确无误，核型分析确定为
46,XY，从生物学上说，‘她’就是
一名男性！”

可是，10多年来，小A一直
都以女孩子的模样生活着。

14岁时，小A发现自己没有
像周围的女孩子一样来例假。家
人当时也没有重视，以为等两三
年就会好，可是一直等到 17岁，
小A还是没来例假。家人这下急
了，带小A去医院检查，发现小
A没有子宫、卵巢及输卵管，左
右腹股沟处各有一核桃大小的
块状物，疑为睾丸。

经过染色体检查，小A身体
上的反常症状终于找到了原因。

临床上，王雪涛还碰到过
“男子”因为不育症就诊，检查却
发现体内没有Y染色体的病例。

虽然有的患者通过手术可
以恢复“真身”，但性别角色的转
换与舆论的压力却是患者难以
逾越的关卡。

据王雪涛介绍，“两性畸形”
的最佳治疗时间是 3岁前，此时
患者对性别的认知模糊，“心理
性别”尚未定型，也没有错过发
育期，及时手术可以获得最佳的
治疗效果。

妻子常流产，
根源在丈夫

周先生的前妻刘女士曾经
怀孕 4次，可都在孕前期不明原
因地发生流产。刘女士多方求
治，一直没有找到病因。

后来，周先生与刘女士感情
破裂离婚。刘女士再婚后，很快
就生下了一个健康的宝宝。周先
生的再婚妻子却发生两次流产。

在此之前，周先生一直以为
妻子流产，是妻子自身体质的原
因。此时，周先生才惊觉：难道是
自己的身体有问题，才导致两任

妻子先后流产。
向医生讲清楚自己的疑问

后，医生建议周先生查一下染色
体。经过检查，王雪涛为周先生
找到了妻子流产的原因。

原来，周先生是染色体平衡
易位携带者。

染色体平衡易位是指两条
染色体发生断裂后相互交换，仅
有位置的改变，没有可见的染色
体片断的增减。这种易位造成了
染色体遗传物质的“内部搬家”。

就一个细胞而言，染色体的
总数未变，所含基因也未增减，
所以平衡易位携带者通常自身
生长发育没有什么问题，但生育
下一代时就会造成胎儿畸形或
自然流产。

王雪涛说：“在工作中，染色
体平衡易位的检出率很高。染色
体平衡易位是染色体异常的一
种，也是有生育机会的。自然成
功怀孕的几率大概是1/18，生育
同样染色体平衡易位的孩子几
率约 1/18，因染色体部分重复、
部分缺失导致流产或胎儿发育
异常的几率占16/18。因此，有的
夫妻在生育一孩时很顺利，到想
生二孩时却难上加难。很多夫妻
为了生宝宝走了不少弯路，到处
寻找偏方治疗，最终在染色体检
查时才找到病因。”

基因由“男”
变“女”

在日常工作中，王雪涛也常
遇到新问题。

去年，一位男性申请检查染
色体。王雪涛在患者的细胞样本
中只找到了X染色体，难道又是
一名“两性畸形”患者？

经过向门诊医生询问，王雪
涛了解到，这名男性患者生殖器
官正常，且育有一女。

这是为什么呢？
王雪涛从医这么久从来没

有遇到过这样的病例。于是，她
再次查阅“宝典”——一本厚厚
的染色体疾病书籍。

在那里，她找到了出现这种
原因的依据：染色体异常之——
嵌合体。这位患者可能是由于输
血或骨髓移植等原因获得了女
性的基因。

为了求证自己的推测，王雪
涛找到患者询问。原来，患者曾
患急性白血病，与姐姐配型成功
后，进行了骨髓移植。在他的身
体里，流淌的是他姐姐的血液，
而他的造血干细胞基因类型也
就是染色体，也由“他”的“XY”
变成“她”的“XX”。

当王雪涛将这一发现告诉
患者之后，患者也很惊讶，随机
也发出了疑问：基因由“男”变

“女”，这样一来，会不会对性格
及自身的遗传基因造成改变？他
的下一代，会不会因为这样的移
植而发生改变呢？

王雪涛告诉他，虽然染色体
发生了改变，但是性别和性格都
是通过父母的性原细胞内的遗
传物质而确定的，他的后代还是
将继承他的性原细胞内的遗传
物质，不会受到影响。

王雪涛正在制作染色体标本王雪涛正在制作染色体标本

这些年这些年，，王雪涛见证了染色体中藏着的很多秘密王雪涛见证了染色体中藏着的很多秘密
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常年招聘
护理人员十六年护理经验，如家的温暖 招收自理、半自理、不自理老人
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全国爱心护理工程建设基地
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