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"摘要#
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目的
!

分析参加美国病理学会"

73X

$室间质评的能力比对检验"

X;

$后!染色体检测水平的变化%方法
!

分析

1%$$

!

1%$0

参加
73XX;

的结果!并根据
73X

评审结果!得出该实验室细胞遗传学染色体质控测试的准确率!并通过分析该实

验室参加
73X

前后的染色体条带水平&异常检出率及染色体检测失败率!评估
73X

室间质评项目对提高该实验室染色体检测水

平的作用%结果
!

1%$$

!

1%$0

年该实验室参加
73XX;

测试
$%

次!共分析病例
8(

例!判断染色体核型正确率为
$%%9

!核型描

述正确率为
(8&$9

%该实验室临床病例染色体检测结果显示(外周血染色体的异常检出率为
$/&(9

!骨髓染色体的异常检出率

为
18&(9

!初诊白血病异常率为
))&/9

'外周血染色体及骨髓染色体检测的失败率分别为
%&89

&

8&%9

'参加
73X

后!外周血及

骨髓染色体检测失败率均下降!染色体条带平均水平均提高!与参加
73X

前比较差异均有统计学意义"
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$%结论
!

参加

高水平的室间质评项目可以提高细胞遗传学染色体检测的临床分析水平%

"关键词#

!
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采用临床细胞遗传学方法检测与疾病有关的染色体数目

及结构改变#对遗传性疾病和肿瘤的诊治起着重要作用&

$

'

*染

色体检查所涉及的标本种类多#包括外周血)骨髓)淋巴结)实

体肿瘤)产前标本等#检测过程中手工操作较多)时间长)易受

多种因素影响&

1

'

*目前尚无全国性的细胞遗传学检测指导标

准&

'.0

'

#各实验室水平参差不齐#在染色体显色条带水平)细胞

分析个数)审核流程及报告模式等方面不统一&

8

'

*部分实验室

进行了区域性的室间结果比对#但是范围小#且缺乏统一标准

及权威性&

)

'

*为了更好地监测染色体检查水平#提高质量#本

实验室于
1%$$

年起参加了美国病理学家学会$
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%主办的细胞遗传学的室间质控能

力比对检验$
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%项目*

>

!

材料与方法

>&>

!

标本来源
!

$

$

%

73X

室间质控病例!通过
73X

网站

$

KKK&J>

L

&"C

D

%申请参加
X;

项目#每年收到
'

次测试材料#

每次测试有
8
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例病例#病例标本种类包括肿瘤)外周血)产

-$(1

重庆医学
1%$)

年
-

月第
08

卷第
1$

期

"

基金项目$重庆市卫生局课题资助项目$

1%$1.1.$%%

%*

!

作者简介$陈希$

$(/'U

%#主管技师#硕士#主要从事血液病及遗传病研究*

!

#

!

通讯作者#
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前组织等表本#每例病例一般含有
8

张细胞中期分裂图像和简

要的病史资料*$

1

%临床病例!本实验室至今已完成的临床染

色体检测
$88-(

例#其中外周血染色体检测
$'%%'

例#病例主

要来自于重庆医科大学附属儿童医院儿童保健门诊)遗传门诊)

内分泌门诊)泌尿外科门诊和住院部就诊的疑似智力低下)发育

障碍)出生缺陷及智力低下合并出生缺陷的儿童(骨髓染色体检

测
18-)

例#病例来自于重庆医科大学附属儿童医院血液科的

血液系统疾病患儿#包括白血病)血小板减少性紫癜$
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%)贫血及白血病复查病例*

>&?

!

方法

>&?&>

!

73X

室间质控
!

按照
73X

的要求分析染色体核型#

采用人类细胞遗传学国际命名体系$

4,=<C,>=#",>@5

G

+=<HB"C

7AC"H"+"H< "̀H<,J@>=EC<

#

457̀

%描述核型#分析条带要求在

0%%

以上#最后结果以实际观察到的最高分别率为准#在规定

的时间内$

$

个月%在
73X

网站上报结果*

73XX;

结果从两

个方面进行判断!$

$

%染色体核型判断#主要考核实验室发现异

常染色体的能力($

1

%核型描述#主要考核实验室正确描述核型

的能力*

73X

有时还会有一些不计入评分的内容和调查问

卷#主要是了解行业中开展新项目)新技术的状况*评分项目

需要
/%9

实验室回答正确才能成立#每次结果都附有对每个

检测病例的分析说明*

>&?&?

!

临床质控评估方法
!

为了满足
73X

要求#本实验室完

善了标本在检验前中后的室内质控!$

$

%引进了计算机数字核

型分析系统#使分析更简便直观($

1

%建立高分辨染色体制备方

法#在恒温恒湿干燥箱内制片#染色体条带水平有较大提升(

$

'

%骨髓染色体采用多种方法培养#降低培养失败率($

0

%病例

采取两人共同分析#双审核#降低分析失误率*本实验室以条

带水平评估染色体技术质量#每月随机抽取骨髓及外周血染色

体病例各
$%

例#根据英国室间质控计划$条带评估指南%评估

染色体条带水平&

-./

'

(定期统计骨髓及外周血染色体的异常检

出率及失败率*

>&@

!

统计学处理
!

采用
5X55$-&%

统计软件进行数据处理与

统计分析#符合正态分布的计量资料以
E\2

表示#比较采用
,

检验(计数资料以例数或百分率表示#比较采用
!

1 检验#取双

侧
!

$

%&%8

为差异有统计学意义*

?

!

结
!!

果

?&>

!

73X

能力测试
!

1%$$

!

1%$0

年共参加
$%

次
73X

能力

测试#分析
8(

例病例#标本类型以外周血)骨髓及产前组织标

本为主#见表
$

*共
80

例返回评审结果#本实验室上交的
80

例染色体核型分析结果全部正确#正确率为
$%%9

#核型描述

正确率为
(1&)9

$

8%

"

80

%*

'

例核型描述与标准答案不一致#

其中
$

例上报核型为
0)

#

T

#

#

$

T

%$

W

$%

%&

1

'"

08

#

T

&

'

'#

73X

判

定为
08

#

T

&

'

'"

0)

#

T

#

#

$

T

%$

W

$%

%&

1

'#

457̀

规定异常细胞株按

数目由多至少排列(另
1

例由于描述位点未达到所提供染色体

的最高分辨率而不被接受#上报核型分别为
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'*还有
$

例被认为可以接受#

73X

判定为
0)

#
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#
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$

0
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(
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$1

(
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$'&8
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#本实验室上报核型为
0)

#

T

#

g!<C

$
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=

$

0

(

$$

%$

W

$'&1

(

W

1$

%#根据所提供的病史资料#该

病例的
0

号异常染色体为母亲遗传所致*

?&?

!

临床标本检测
!

本实验室已完成
$8181

例临床病例的

染色体检测#其中外周血染色体
$'%$)

例#异常检出率达

$/&(9

$

10)%

"

$'%$)

%#以数目异常为主#占
/1&%9

$

1%$-

"

10)%

%#其次为结构异常#占
$/&%9

$

00'

"

10)%

%(骨髓染色体

11')

例#异常检出率为
18&(9

$

8/%

"

1'80

%#数目异常占

0-&19

$

1-0

"

8/%

%#结构异常占
81&/9

$

'%)

"

8/%

%#初诊白血病

病例异常率高达
))&/9

*

表
$

!!

1%$$

!

1%$'

年
73X

室间质评标本及核型类型

标本及核型类型 标本数$

%

% 所占百分比$

9

%

标本类型

!

外周血
10 0%&-

!

血液肿瘤
$/ '%&8

!

产前组织
$0 1'&-

!

实体肿瘤
1 '&0

!

皮肤上皮细胞活检
$ $&-

核型类型

!

数目异常
) $%&1

!

结构异常
'% 8%&/

!

数目异常合并结构异常
$8 18&0

!

微小结构改变
) $%&1

!

正常
1 '&0

?&@

!

染色体检测水平提高
!

本实验室
1%%-

!

1%$'

年染色体

条带平均水平不断提升#见图
$

*

1%$$

!

1%$'

年骨髓及外周血

条带水平较
1%%-

!

1%$%

年均提高#差异均有统计学意义$

!

$

%&%$

%(骨髓染色体条带平均水平从每单倍体
'-$

条带提高到

0-$

条带#外周血条带平均水平从每单倍体
0%'

条带提高到

8$8

条带*外周血染色体及骨髓染色体检测失败率分别为

%&89

$

)8

"

$'%/1

%和
8&%9

$

$$/

"

1'80

%#保持在较低水平#在

1%$$

年参加
73X

后染色体检测成功率明显上升#见图
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本实验调查结果显示#外周血染色体的异常检出率达

$/&(9

#骨髓染色体的异常检出率为
18&(9

#均与国际报道水

平相当&

)
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年骨髓及外周血条带水平较
1%%-

!

1%$%

年均提高#骨髓及外周血染色体检测失败率均下降#表明

参加
73X

后#加强实验室质量控制#使检测失败率有所降低*
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从以上本实验室的调查结果与经验来看#参加室间质评$如

73XX;

%项目可以提高细胞遗传学染色体检测分析水平&

/

'

#

通过增加染色体条带分辨率#可发现染色体微小缺失及易位*

本实验室染色体检查的质量指标$失败率及检出率%达到国际

同类实验室的水平#这可能与本实验室不断改进方法#如建立

高分辨染色体的检测技术#引进数字化核型分析系统#以及分

析人员技术培训等密不可分*参加国际性
X;

项目存在标本

递送)费用较贵等问题#有必要在中国开展国内细胞遗传学染

色体室间质评项目#本实验室于
1%$'

年协助国家卫生和计划

生育委员会临床检验中心开展全国医院临床实验室染色体核

型分析质量调查评估活动#此次调查包括
8

例病例#每例含
8

张中期分裂象的图片#采用选择题的方式#有
$'(

家实验室参

与#准确率均达
(89

以上*此次室间质评调查为今后开展全

国细胞遗传学室间质评奠定了基础*

全国医院临床实验室染色体室间质量评价才刚起步#室间

质评的组织形式还需进一步完善#评价的质控物要有一定的代

表性和稳定性#评定的方法和标准可以参照
73X

细胞遗传学

X;

的评定方法#通过室间质评活动可以提高细胞遗传学的检

查质量#为遗传疾病及肿瘤诊治提供依据*笔者对今后室间质

评工作提出了以下建议!$

$

%建立全国统一的细胞遗传学和分

子荧光原位杂交的行业技术质量标准($

1

%定期开展室间质控

活动#监测实验室染色体检查水平($

'

%开展培训班#提高从业

人员业务水平($

0

%把室间质评结果作为临床实验室认证的主

要指标之一($

8

%鼓励有条件的实验室参加国际室间质评*
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