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染色体数目或结构变异可导致机体形态和功能异常#这类

变异常导致患者不孕不育#染色体非整倍体异常相对容易检

测#但结构异常及相关的临床问题仍有许多不明之处,
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色体臂间倒位
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号染色体次缢痕延长
?

S

5k

是最常

见的染色体结构异常#但其遗传效应仍不甚清楚,通常认为
B

号染色体臂间倒位
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号染色体次缢痕延长是染色体

多态性#对生物体无明显危害#但现在越来越多的学者分析发

现这种多态性有临床效应#特别与不良生殖效应可能有一定相

关性*
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,现将这一罕见病例报道如下,
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患者#女#
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岁#结婚
)

年#流产
,

次#来本院生殖中心就

诊,实验室检查结果如下#血清雌二醇
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精子抗体!阴性(透明带抗体!阴性(子宫内膜抗体!阴性(
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抗体!阴性(心磷脂抗体!阴性(卵巢总抗体!阳性(风疹病毒抗

体
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人类染色体的次缢痕主要存在于
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号染色体及
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染色体的长臂#这些次缢痕常位于染色体的结构异染色质区#

次缢痕的增长是高度重复的
W&'

序列增加所致*
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,本病例

的患者表现为不孕不育#其原因可能是由于高度重复的
W&'

序列增加#影响细胞分裂#造成同源染色体配对困难#产生不平

衡的配子#形成非整倍体的子代而发生流产或不平衡的配子不

能受精而死亡#造成不孕不育*
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,另有研究认为#高度重复的

W&'

序列增加除可影响染色体减数分裂外#还可能导致胚胎

早期细胞分化时基因调节异常或剂量效应造成有丝分裂错误#

最终导致胎儿丢失*
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,人类
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号染色体长
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#共包含

??(B

个基因和
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个假基因#此外#包含大量区段性重复
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%#大约占其全长的
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#高于其他染色体*
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,据分析#约半

数人群的
B

号短臂多少带有异染色质#因而
B

号着丝粒倒位的

比例可达
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#比较近着丝粒的倒位
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号染色体变异是细胞遗传学最常见的异常#

a399@66

等*

C

+曾在多例具有弱智-脑瘫或运动失调等异常的患儿发现
B

号染色体异常#包括缺失或重复#但其父或母尽管携带相似的

B

号异常却具有正常表型,说明另一条互补的
B

号在起决定

性作用#或者是经过减数分裂和染色体重组后发生了基因表达

异常#这还有待进一步的研究*
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+

,其中靠近着丝粒的染色体臂

间倒位属于染色体结构异常的一种#虽然倒位携带者本人通常

外表正常#但会产生异常配子#造成婚后不育-流产-死产-娩出

畸形儿等异常遗传效应*
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综上所述#

B

号染色体和
?

号染色体异常会导致流产-不

孕,染色体多态性与流产-不孕存在很大的相关性#但是对于

染色体多态携带者妊娠时#医生应建议其进行产前诊断#并告

知其后代具有此类临床效应的可能性#从一定程度上实现出生

缺陷干预#对优生优育有一定意义,
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