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姻图说

专业诊治
细菌性膀胱炎

细菌性膀胱炎是常见的泌尿系统感染袁 以女性
更为易感袁约 40%的女性一生中会患该病袁原因在

于女性的尿道长度较短渊小于 5厘米冤袁难以有效防

御细菌侵入遥 该病容易复发袁若感染扩散到肾脏袁还
可能威胁患者生命遥
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姻技术·思维

胚胎植入前遗传学诊断
破解遗传规律

河南省妇幼保健院渊郑州大学第三附属医院冤生殖医学科 杨如镜 李嘉恒 张 萌 文/图

专家简介

杨如镜袁女袁主任医师袁医

学硕士曰从事生殖与遗传工作

20多年袁 有丰富的生殖医学
及医学遗传学理论基础和临

床经验袁擅长植入前胚胎遗传

学诊断尧优生遗传咨询以及不
孕症尧习惯性流产诊治等遥

治疗过程

相 关 检 查 结 果 正 常 后 袁 河

南 省 妇 幼 保 健 院 渊郑州大学第
三附属医院冤 生 殖 医 学 科 专 家

组 制 定 了 治 疗 方 案 袁 进 行 降

调 尧 促 排 袁 待 卵 泡 成 熟 时 取 卵 尧
取 精 袁 最 终 于 2017 年 5 月 21

日 顺 利 获 得 卵 子 10 枚 并 进 行
了 卵 胞 浆 内 单 精 子 显 微 注 射 袁

形 成 囊 胚 3 枚 并 进 行 活 检 遥
2017 年 5 月 26 日 袁 实 验

室 胚 胎 师 精 心 操 作 袁 从 囊 胚 中
取 出 5 个 细 胞 袁 送 往 分 子 遗 传

学 实 验 室 检 测 遥
3 周 后 袁 结 果 显 示 院1 号 及

2 号 胚 胎 均 有 因 男 方 染 色 体
结 构 异 常 导 致 的 染 色 体 片 段

缺 失 和 重 复 袁 这 种 胚 胎 移 植 的
结 果 是 不 能 妊 娠 或 妊 娠 后 胚
胎 发 育 停 止 遥

幸 运 的 是 袁3 号 胚 胎 为 整
倍 体 袁 就 是 染 色 体 完 全 正 常 或

是 与 父 亲 一 样 的 相 互 易 位 袁 可
以 用 于 移 植 遥

2017 年 7 月 31 日 袁 进 行
囊 胚 复 苏 移 植 袁 翁 女 士 顺 利 妊

娠 曰 移 植 后 30 天 袁 超 声 显 示 院
宫 内 单 活 胎 曰 移 植 后 17 周 行
羊 水 产 前 诊 断 袁 染 色 体 核 型

为 院46袁XN袁 意 味 着 这 是 一 个
染 色 体 正 常 的 胎 儿 遥

2018 年 3 月 10 日 袁 翁 女
士 在 河 南 省 妇 幼 保 健 院 渊郑州

大学第三附属医院冤 剖 宫 产 下
一 名 女 活 婴 遥 这 是 第 一 例 在 该

院 成 功 诞 生 的 PGD 宝 宝 遥
据 统 计 袁 在 来 该 院 生 殖 医

学 科 就 诊 的 患 者 中 袁 染 色 体 异

常 率 占 3% 左 右 遥 该 院 2017 年
PGD/PGS 成 功 率 已 达 50% 左

右 遥

年 轻 的 翁 女 士 和 丈 夫 贾 某 于 2013

年 结 婚 遥 婚 后 袁 二 人 积 极 备 孕 袁 但 不 幸 的

是 翁 女 士 连 续 2 次 怀 孕 都 在 孕 2 个 月
左 右 自 然 流 产 遥

2017 年 4 月 袁 他 们 辗 转 来 到 了 河 南

省 妇 幼 保 健 院 渊郑州大学第三附属医

院冤 生 殖 医 学 科 遥

经 检 查 袁 医 生 发 现 袁 导 致 翁 女 士 自

然 流 产 的 最 主 要 的 原 因 是 丈 夫 贾 某 染

色 体 结 构 异 常 遥
贾 某 的 核 型 分 析 结 果 显 示 院46袁

XY袁t渊4曰8冤渊q21曰p21冤袁 为 染 色 体 平 衡 易

位 携 带 者 遥 其 后 代 再 发 生 染 色 体 异 常 的

风 险 理 论 上 为 院1/18 染 色 体 正 常 袁1/18

平 衡 易 位 携 带 袁 这 两 种 为 表 型 正 常 后

代 曰16/18 为 不 平 衡 配 子 袁 可 产 生 染 色 体

异 常 胚 胎 袁 导 致 女 方 自 然 流 产 尧 胚 胎 停
育 或 生 育 染 色 体 异 常 儿 遥

经 过 充 分 的 病 情 沟 通 后 袁 我 们 选 择

进 行 胚 胎 植 入 前 遗 传 学 诊 断 渊PGD) 来 帮

助 翁 女 士 遥

据 河 南 省 妇 幼 保 健 院 渊郑州大学第三

附属医院冤 生 殖 医 学 科 主 任 王 兴 玲 介 绍 袁
PGD 指 对 遗 传 病 患 者 或 携 带 者 在 胚 胎 移
植 前 袁 检 测 胚 胎 的 染 色 体 和 渊或冤 基 因 袁 将

正 常 胚 胎 植 入 母 体 子 宫 袁以 获 得 正 常 妊 娠

的 技 术 遥 这 是 第 三 代 试 管 婴 儿 技 术 遥

胚 胎 植 入 前 遗 传 学 筛 查 渊PGS冤 是 指

对 没 有 染 色 体 及 基 因 异 常 袁 但 存 在 高 危
因 素 的 夫 妇 的 胚 胎 进 行 染 色 体 分 析 袁 将
整 倍 体 胚 胎 移 植 到 待 孕 妇 女 的 子 宫 袁 目

的 是 提 高 妊 娠 率 尧降 低 流 产 率 遥

PGD 实 际 上 也 是 产 前 诊 断 技 术 的 一

种 遥 与 传 统 的 产 前 诊 断 技 术 相 比 袁PGD 技

术 通 过 体 外 受 精 尧 胚 胎 活 检 及 遗 传 学 检
测 袁 在 胚 胎 种 植 于 子 宫 前 进 行 检 测 袁 避 免
了 产 前 诊 断 异 常 时 孕 妇 面 临 的 引 产 的 痛

苦 袁 也 更 符 合 伦 理 袁 易 于 被 家 庭 及 社 会 接
受 遥

一尧遗传病患者或致病基因携带者
如 果 夫 妇 中 有 一 人 或 双 方 患 有 诊 断

明 确 的 遗 传 病 袁 或 为 致 病 基 因 携 带 者 袁 那
么 袁 他 们 的 后 代 有 较 高 可 能 遗 传 这 些 疾

病 遥
针 对 这 种 情 况 袁 可 以 通 过 PGD 技 术

筛 选 不 含 致 病 基 因 的 胚 胎 移 植 袁 生 育 正
常 后 代 遥

二尧染色体结构异常携带者
有 染 色 体 结 构 异 常 袁 如 染 色 体 平 衡

易 位 尧 倒 位 等 袁 平 时 可 无 任 何 表 型 异 常 袁
但 在 生 育 时 易 发 生 反 复 流 产 尧 死 胎 或 胎

儿 畸 形 等 遥
通 过 PGD 技 术 选 择 染 色 体 整 倍 体

或 染 色 体 正 常 胚 胎 袁 可 有 效 避 免 妊 娠 后
不 良 孕 产 结 局 遥

三尧高风险夫妇
高 龄 妇 女 尧 复 发 性 流 产 以 及 试 管 婴

儿 反 复 移 植 失 败 夫 妇 袁 是 胚 胎 染 色 体 异
常 的 高 危 人 群 遥

PGS 技 术 可 以 筛 选 整 倍 体 胚 胎 移
植 袁 提 高 妊 娠 率 尧 降 低 流 产 率 尧 缩 短 治 疗

时 间 袁 是 生 育 高 风 险 夫 妇 的 一 项 较 佳 的
选 择 遥

夫 妇 在 遗 传 门 诊 就

诊 袁 进 行 必 要 的 检 查 袁 以 确
定 是 否 可 采 用 PGD/PGS

技 术 助 孕 寅 注 射 药 物 以 促

进 排 卵 寅 进 行 B 超 检 查 及

采 血 以 进 行 内 分 泌 监 测 寅

取 卵 术 寅 卵 胞 浆 内 单 精 子
显 微 注 射 寅 第 五 天 / 第 六

天 囊 胚 活 检 寅 全 胚 冷 冻 寅
全 基 因 组 扩 增 寅 基 因 测

序 寅 胚 胎 复 苏 移 植 寅 黄 体
期 支 持 等 遥

实验室的工作流
程寅

病例

什么是 PGD技术

新技术可为哪些人群服务

卵子 精子 显微注射

胚胎培养

胚胎培养

胚胎冷冻

遗传检测

健康
胚胎

胚胎移植

健康后代出生

PGD/PGS基本步骤

5 年 前 袁 一 名 14 岁 的 女 孩 来 到 我 们

医 院 袁 找 我 诊 治 遥 原 来 袁2 个 月 前 袁 患 者 在

学 校 体 检 时 测 量 血 压 为 180/140 毫 米 汞

柱 渊1毫米汞柱=133.322帕冤遥

后 来 袁 女 孩 的 父 亲 在 家 再 次 给 她 测
量 血 压 袁 结 果 显 示 为 170/140 毫 米 汞 柱 遥

但 是 袁 女 孩 无 头 晕 尧 头 痛 尧 视 物 模 糊 尧 心

悸 尧 胸 闷 尧 乏 力 等 症 状 遥
听 女 孩 说 袁 她 曾 就 诊 于 当 地 医 院 袁

除 血 清 钾 为 3.27 毫 摩 尔 / 升 袁 稍 低 于 正
常 值 渊正常值为 3.5~5.5毫摩尔/升冤 外 袁

其 他 常 规 检 查 未 发 现 异 常 遥

后 来 袁 患 者 因 血 压 高 再 次 就 诊 于 某

医 院 袁 超 声 检 查 报 告 显 示 院 未 探 查 到 子

宫 和 附 件 遥 医 生 给 予 其 常 规 降 压 药 物 治
疗 后 袁 发 现 患 者 的 血 压 仍 然 没 有 出 现 明

显 下 降 遥

我 根 据 患 者 的 既 往 病 史 和 提 供 的 资
料 袁 再 次 为 其 进 行 了 细 致 的 体 格 检 查 遥

测 量 血 压 结 果 为 180/100 毫 米 汞 柱 遥 体

格 检 查 发 现 袁 该 女 孩 皮 肤 黝 黑 无 光 泽 袁
无 第 二 性 征 的 发 育 袁 无 月 经 来 潮 遥 女 孩

的 父 母 亲 和 哥 哥 无 高 血 压 病 史 遥

那 么 袁 到 底 是 什 么 原 因 引 起 患 者 的

血 压 异 常 升 高 呢 钥 发 育 异 常 与 血 压 高 有

关 吗 钥 患 者 是 男 孩 还 是 女 孩 钥
根 据 以 往 的 临 床 经 验 袁 我 首 先 对 患

者 进 行 了 性 别 的 鉴 别 袁 结 果 显 示 院46袁

XX遥 既 然 是 女 孩 袁 那 我 们 就 继 续 查 找 患
者 的 子 宫 和 附 件 遥

妇 科 检 查 可 见 患 者 外 阴 成 幼 女 状 袁

无 阴 毛 袁 肛 门 指 诊 未 触 及 子 宫 袁 但 阴 道
可 见 遥

患 者 的 子 宫 究 竟 在 哪 里 呢 钥 我 们 给

患 者 进 行 了 影 像 学 检 查 要要要 盆 腔 核 磁 共

振 检 查 遥 果 然 袁 我 们 在 患 者 的 盆 腔 里 找

到 了 野 幼 小 冶 的 子 宫 遥 患 者 右 侧 附 件 区 可
见 1.4 毫 米 左 右 的 疑 似 卵 巢 袁 左 侧 未 见

卵 巢 遥

答 案 即 将 揭 晓 遥 我 们 继 续 追 查 致 病 原
因 袁 又 为 其 实 施 了 精 准 的 高 血 压 致 病 基 因

检 测 遥

结 果 显 示 院患 者 父 亲 CYP17A1 基 因 的
1 号 外 显 子 携 带 1 个 杂 合 突 变 袁为 p.R96W曰

患 者 母 亲 CYP17A1 基 因 的 6 号 外 显 子 携

带 1 个 杂 合 突 变 袁 为 p.Y329fs曰 患 者

CYP17A1 基 因 带 有 2 个 杂 合 突 变 袁分 别 为

1 号 外 显 子 的 p.R96W 和 6 号 外 显 子 的 p.
Y329fs袁为 复 合 杂 合 突 变 遥 该 基 因 的 双 等 位

基 因 均 受 累 遥

真 相 大 白 袁 女 孩 得 的 病 是 罕 见 的
17-琢 羟 化 酶 缺 乏 症 遥 该 病 的 患 病 率 为

1/100000耀1/50000遥

那 么 袁 患 者 年 龄 仅 14 岁 袁 如 何 使 其
血 压 降 至 正 常 袁 并 最 大 可 能 恢 复 其 野 女

儿 身 冶 呢 钥

查 阅 文 献 以 及 经 过 与 我 院 妇 科 专 家

反 复 会 诊 袁 我 们 给 予 其 降 压 药 物 联 合 激

素 渊雌激素尧糖皮质激素冤 替 代 治 疗 袁 同
时 让 她 补 充 钙 剂 遥

随 后 袁 我 们 每 个 月 电 话 随 访 患 者 遥 3

个 月 后 袁 患 者 血 压 降 至 正 常 曰 治 疗 半 年
后 袁 患 者 终 于 月 经 来 潮 遥 女 孩 以 及 家 人

兴 奋 得 无 法 言 表 遥

最 近 袁 患 者 再 次 来 到 河 南 省 人 民 医
院 找 我 遥 现 在 袁 患 者 身 高 165 厘 米 袁 皮 肤

白 净 袁 我 几 乎 没 有 认 出 她 来 遥 经 过 5 年

的 精 心 治 疗 袁 女 孩 俨 然 由 一 个 野 小 丑 女 冶

变 成 了 一 个 野 大 美 女 冶遥

渊在该病例的诊断和治疗过程中袁河
南省人民医院高血压科主任医师王浩袁

妇科主任医师凌萧鸣袁 超声科主任袁建

军袁核医学科主任医师徐俊玲袁影像科副
主任医师程天明等人给予了大力帮助遥

在此袁我代表患者一并表示感谢遥 冤

姻临床笔记

5 年治疗，还给她一个“女儿身”
河南省人民医院高血压科主任医师 赵海鹰

专家简介

赵海鹰袁省级知名专家袁主任医

师袁硕士研究生导师袁河南省人民医
院高血压科尧 河南省高血压防治中

心尧河南省高血压诊疗中心创始人之

一曰是河南省医学会高血压防治专业

委员会候任主任委员袁中国医师协会
高血压专业委员会委员袁河南省高血

压防治中心专家委员会副主任委员袁

叶中华高血压杂志曳编委等遥
她从国外引进并开展的嗜铬细

胞瘤的准确定性检验方法袁荣获河南

省卫生计生委新技术引进奖一等奖曰

成功诊治大量疑难顽固性高血压患
者袁如国际罕见的肾素分泌瘤尧17-琢

羟化酶缺乏症尧11-茁羟化酶缺乏症尧

罕见的副神经节瘤 渊骶骨嗜铬细胞
瘤尧颈部嗜铬细胞瘤尧膀胱内嗜铬细

胞瘤等冤和假性嗜铬细胞瘤等疑难高

血压遥

坐诊时间院周二全天袁周五全天

三 叉 神 经 痛 被 称 为

野 天 下 第 一 痛 冶遥 三 叉 神

经 痛 是 神 经 病 理 性 疼 痛

的 一 种 遥 神 经 病 理 性 疼

痛 包 括 糖 尿 病 周 围 神 经
痛 尧 带 状 疱 疹 后 神 经 痛 尧

坐 骨 神 经 痛 尧 中 枢 性 疼

痛 等 遥 这 种 痛 发 作 时 像

刀 割 尧 烧 灼 尧 针 刺 或 电 击

样 袁 患 者 可 有 流 泪 尧 流

涎 尧 面 部 抽 搐 等 伴 随 动

作 遥

治 疗 三 叉 神 经 痛 袁

一 般 可 通 过 药 物 控 制 疼

痛 遥 病 情 加 重 或 药 物 治

疗 不 能 控 制 疼 痛 时 袁 还

可 以 运 用 三 叉 神 经 射 频

热 凝 术 袁 这 是 目 前 常 用

的 微 创 治 疗 手 段 遥

三 叉 神 经 射 频 热 凝

术 是 通 过 一 根 约 1 毫 米

粗 的 电 极 套 管 针 经 面 部

皮 肤 表 面 穿 刺 袁 通 过 卵

圆 孔 到 达 半 月 神 经 节 袁

选 择 性 地 破 坏 三 叉 神 经

眼 支 尧 上 颌 支 尧 下 颌 支 中

的 部 分 支 遥

在 传 统 模 式 下 袁 医

师 进 行 体 表 解 剖 定 位

时 袁 经 常 需 要 反 复 穿 刺 尧

透 视 定 位 遥 但 是 袁 穿 刺 不

到 位 就 会 达 不 到 治 疗 效 果 曰 反 复 穿 刺

又 会 引 发 出 血 尧 失 明 等 严 重 不 良 反

应 袁 甚 至 危 及 患 者 生 命 遥

随 着 3D渊三维冤 技 术 的 开 展 袁 目

前 术 前 就 可 以 根 据 患 者 的 CT 数 据 袁

进 行 三 维 重 建 遥 结 合 患 者 的 解 剖 结 构

特 点 和 三 叉 神 经 痛 分 布 区 域 袁 术 前 就

能 为 患 者 野 量 身 冶 打 印 出 个 性 化 的 穿

刺 导 板 袁 精 确 定 位 穿 刺 角 度 和 穿 刺 深

度 遥
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