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一个中指短指畸形家系的遗传学调查
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我们在山西省绛县发现了一个中指短指畸

形的汉族家系，与文献报告不同〔1,21。现将遗传

学调查结果报告如下。

（一）家系资料

先证者边XX，男，42岁，因患精神分裂症

来诊住院。 治疗中发现其双手中指短小畸形，

经家系调查，母系正常，父系5代82人中（现存

71人，直接检查56人，余为间接了解），有中指

短指畸形5例（1例合并6趾），先天性手指隆

屈不展畸形2例，先天性手指歪斜畸形5例。共

12例，现存9人，其中女性3人（图I),

据先证者之母II‘介绍，I：是已知最早的双

手中指短指畸形者，II,是已知最早的手指隆屈

不展畸形者，其婆母（(1a)及本人家系中无此类

畸形者。由此证实，该家系的致病基因来自Ito

（二）临床表现

纵观家系病史，其畸形可综合为斗个症状

和类形。

1．中指短指畸形 此症5例，现存3例，

其中1例（女）合并6趾畸形。中指短指畸形有

单手和双手之别。畸形手中指均短2-3厘米，

X线检查，中指第二节指骨与第一节指骨融合，

关节消失（个别病例中指关节正常），小指末节

向内侧弯曲（图2)，对握功能较差。

2．中指短小合并6趾畸形 此症 1例

(IVe)，表现为双手中指短指畸形，合并左足小趾

第一趾骨旁生出第六趾（图3)，影响行走及穿鞋。

3．手指隆屈不展畸形 此病2例，现存
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图1 一个中指短指畸形的汉族家系

二 男女中指短指畸形 口一O后代均正常

团 男性掌指隆屈不展畸形 回0 死亡者
口0 男、女手指歪斜畸形 ／ 先证者
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I例。患者手指骨向掌心屈曲，不能伸直展平，

双手第3-5指的二、三节指关节向尺侧弯曲20

一300，左小指二、三节指关节消失（图4)O

4。手指歪斜不正畸形 此症，例。患者

中指、无名指及小指第二、三节指骨歪斜不正，

手掌发育小（图5)，对握能力差。

（三）皮纹学观察

对中指短指畸形患者3人和家系中正常者

3人进行了观察（表1)。无论是患者还是亲属
中的正常者，其皮纹均与正常值相差较大[3,41O

（四）染色体检查

对6例患者进行了外周血淋巴细胞染色体

核型分析，均未见异常。家系中无近亲结婚史。

除先证者患精神分裂症外，其他成员无精神分

裂症及癫痛等疾患。

（五）遗传方式分析

分析系谱资料，可以看出如下特点。(1)表

型正常的夫妇，其后代全部正常；(2）夫妇一方

畸形的，子女中出现畸形者（(III, _a例外），在III,
IV代中，均传男又传女，但女性出现变异（III

代的女性出现手指歪斜不正，IV代的女性患者

合并6趾畸形），可见这些畸形是不断演变的；

(3）中指短指畸形者都是直接遗传的，与性别无

关，男女均可患病；(4）家系中无近亲结婚史。

根据以上几点可以看出，该家系手指畸形

的遗传方式符合常染色体显性遗传的规律。
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表1 中指短指畸形患者的皮纹学观察

观察对象 人数 斗形纹 TRC a- bTRC

acd角

右手猿线男 女

左 右 左 右

患 者 3 75 男 165 女 220 男月 女78 46。 40̀ 500 480 I000/0

正常者 3 75% 155 1工8 77.5 82 50.5̀ 540 400 400 66%

对 照 1040 50.86% 148.80 138.46 38.052 38.046 39.110 39.920 巧．87 %

图2 先证者双手中指短指畸形的X线照片

图3 rVF双手中指短指合并左足6趾畸形的X线照片

图4 1116隆屈不展畸形的双手

图， IVy歪斜不正畸形双手
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