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DNA扩增法检测46，XX男性Y特异序列临床意义

梁玉华。廖亚平。李中文

【摘要]目的：探讨DNA扩增法检测46，X)(男性的Y特异序列的临床意义。方法：采用Y染色体特异DNA体外扩增法。结

果：电泳显示有Y染色体特异DNA重复序列出现。站论：DNA扩增法检测46，xX的Y特异序列对该征的病因学研究和检测

方法学的探讨具有重要意义。
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46，XX男性是～种具有女性染色体，而表型为

男性的综合征。首先在1964年被Delachapelle等⋯

发现，到1999年已报道。我室于2006年发观l例，

用DNA体外扩增法技术对该患者进行了进一步的

研究，现作报道。

l资料与方法

1．1 一般资料患者表型及心理性别均为男性，25

岁，汉族，已婚，于2006年来我室检查体征。身高

166 cm，体重65 kg，阴茎正常，两睾丸质软，大小
2．0 cm×1．5 cm，没有女性乳房发育。精液检查：灰

白色，量少，无精子。

“B”型超声波检查：无女性内生殖器回声像。

激素测定：睾丸酮35 ng／dl(男性正常值360—910

ns／d1)，血清黄体生成素27 mlU／ml(男性正常值

1～6 mlU／m1)，血清卵泡刺激素295 mlU／ml(男性

正常值0。9—9。8 mlU／m1)。细胞遗传研究：外周

血、皮肤细胞染色体检查，经G、R、C带染色，结果均

为46，XX。

1．2材料(1)血液标本：正常女性外周血1份，

正常男性外周血1份，46，XX男性患者外周血2份，

取自本研究室。(2)主要试剂：基因组小量抽提试

剂盒、PCR扩增试剂盒和琼脂糖等购自上海生工生

物工程技术服务公司。

1．3方法 (1)基因组DNA抽提：取洁净双蒸水

500 p．1于Eppendorf管中，加标本(外周血)20 Izl，至

沸水中5 rain后取出，自然冷却(该标本可在室温中

放置l周)待测。(2)DNA序列扩增：目的DNA的

扩增在100“l反应混合液中进行，内含：Tris-HCI

(8．2)2．5 mill，(NH4)2S04 2．5 trim，MgCl2 0．25 mm，

BSA 20 Irg，DNA模板5一，甲酰胺5 pl，每种dNTP

(dATP、dCTP、dGTP，盯P)各25 wmol。Y染色体特
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异重复序列的引物对(5'-TCC ACT TrA Trc CAG

GCC TGT CC弓7和5’．TTG AAT GGA ATG GGA ACG

AAT GG-3’)各25 pmol，Taq酶2 U。加石腊油

30斗l。按照反应周期94℃30 s(变性)，55℃30 8

(退火)，70℃60 s(延伸)，循环30个周期终止。

(3)扩增DNA的检测：取PCR扩增产物10出，用

1．5％琼脂糖作凝胶电泳，经溴化乙锭染色，在紫外

检测仪上观察，作荧光摄像。

2结果

正常男性DNA经扩增后，产生154 bp的Y特

异DNA重复序列；正常女性DNA经扩增后，没有Y

特异的DNA重复序列出观；46，XX男性患者2份标

本均产生154 bp的Y染色体特异的DNA重复序列

(并且3次结果相同)(见图1)。

图1 Y染色体特异DNA扩增电冰图

3讨论

该综合征患者表型为男性，具有男性心理倾向，

成人患者的特征表观为身高较年龄平均值矮，男性

第二性征尚明显，所有患者均为不育。目前对该症

的病因学解释主要有3种学说：(1)不易察觉的嵌

合体；(2)x·Y染色体之间交换，xX男性从父系得

到的x染色体可能带有Y染色体睾丸决定基因的
片段；(3)基因学说，决定性别的染色体x染色体发

生突变。

以往人们对46，XX男性患者的研究，只能依赖

细胞遗传学技术。由于技术方法的限制，大多数病

 



例检测不到Y染色体片段。随着分子遗传学的发

展，许多学者对该综合征患者作了细胞遗传学和

DNA分析的综合研究，对该征的病因学研究提供了

不少理论依据。Nielsen等悼1在1988年对3例XX

男性患者用细胞遗传学和DNA分析进行研究，2例

在x染色体短臂尖端看到额外的染色体物质，3例

通过Southern杂交，都表示有Y染色体特异序列。

有意义的是，第3例虽然在Q、G带中没有发现异常

染色体带型，但Southem杂交结果中看到了他父亲

一模一样的Y特异片断。本文报道的患者经外周

血和皮肤细胞遗传学研究均未见异常带型，用PCR

体外DNA扩增法检测患者的2份血标本，经重复试

验，都看到了Y特异的重复序列。这和上述第3例

结果相同。国外一些文献【3。o的报道中，也都有Y

特异序列存在。这些研究对解释该征的病因学有着

重要意义。

用PCR方法能检测出46，XX男性患者的Y特

异序列，如要作Y特异片断定位于那条染色体上，

则需用分子杂交。PCR方法是近年来出现的一种

新的DNA研究技术【6 J。它操作简便，能快速、高灵

敏度的检出目的DNA特异序列，对XX男性的病因

学研究提供了一种比较理想的方法。
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中老年人血清葡萄糖、尿素氮、胆固醇、甘油三酯水平分析

施志农，陈健康

[摘要]目的：了解芜湖地区中老年人群血糖(BG)、尿素氮(BUN)、总胆固醇(TC)、甘油三酯(TG)的水平现状。方法：选取体

检≥40岁的中老年人2 333名，在全自动生化分析仪上进行BG、BUN、TC、TG等项目的检测。结果：BG同年龄段男女除50一

岁(P<0．05)外，余则差异均无统计学意义(P>0．05)。BUN在40一、50一岁两个年龄段男女差异均有统计学意义(P<

0．01)；TC在40一、60一、70一岁三个年龄段男女差异均有统计学意义(P<0．05一P<0．01)；TG在40一、50～、60一岁三个年

龄段男女差异均有统计学意义(P<0．05一P<0．01)。中老年体检的4个项目全部在合适范围的百分率，男为39．13％，女为

47．25％。结论：BG、BUN、TC、TG水平随年龄变化而变化。BG水平不存在性别差异，BUN、TC、TG存在性别差异。4个项目中

以Tc出现问题最为明显。
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为了解芜湖地区中老年健康人群身体状况，我

们将中老年体检者必做的实验项目血清葡萄糖

(BG)、尿素氮(BUN)、总胆固醇(Tc)、甘油三酯

(TG)等4项生化结果进行统计，观察中老年健康体

检者4项结果水平与年龄及性别的关系，现作报道。

l资料和方法

1．1 一般资料选取我院2004年9—12月、年龄
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I>40岁的体检者2 333名，男1 569名，女764名。

按年龄(40一、50一、60一、70一、80一岁)分为5组。

1．2方法按要求至少素食3天，空腹10 h以上。

抽取静脉血，分离血清，在全自动分析仪(美国

Dimension)上规范操作，测定中老年体检者BG、

BUN、TC、TG值。BG、BUN采用德灵公司提供标准，

正常参考值BG 3．9—6．1 mmoL／L，BUN 2．5—

6．4 retooL／L；TC、TG采用全国血脂异常防治对策专

业组1997年公布的血脂测定参考值⋯，即TC≤
5．2 mmol／L为合适范围，Tc 5．23—5．69 mmol／L为

边缘升高，TC>5．72 mmol／L为升高；TG≤1．7

 


