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!

要"目的
!

探讨染色体检查在遗传咨询中的临床意义%方法
!

对
"6$4

例遗传咨询者进行外周血淋巴

细胞培养并进行
Q

显带核型分析%结果
!

"6$4

例遗传咨询者中异常染色体核型
!#T

例"

$%'T\

$!其中染色体

数目异常
#!

例!占异常染色体核型的
""%$'\

#染色体结构异常
!&4

例!占异常染色体核型的
44%8$\
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结论
!

对遗传咨询者进行外周血染色体检查非常必要!可为优生优育及产前诊断提供科学依据%

关键词"核型分析#
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染色体病即染色体异常#是由于染色体数目或结

构异常而导致的疾病*目前对于染色体异常只能预

防而不能治愈*随着细胞遗传学检测技术的发展#研

究者发现染色体异常在习惯性流产'原发性不孕不

育'死胎'死产'胎儿畸形的病因中占有很大比重*本

文回顾性分析了
"&!'P"&!4

年共
"6$4

例于厦门大

学附属第一医院行优生遗传咨询者的外周血染色体

核型#现报道如下*

$

!

资料与方法

$%$

!

一般资料
!

"6$4

例研究对象均来自厦门大学

附属第一医院妇产科'不孕不育专科'泌尿外科门诊#

年龄
"!

"

8&

岁*就诊原因!原发性不孕不育'复发性

流产'死产'死胎'原发性闭经'继发性闭经'曾生育畸

形儿'少弱精症等*

$%/

!

方法
!

将外周血$男性
&%$&AL

#女性
&%$"AL

&

在无菌操作下接种于含
$%'&AL

的培养基$

!8\

胎牛

血清&中#

#4Y

培养
'T

"

4">

#收获前
!>

加秋水仙素

$

&%&$\

"

&%&T\

&#常规收获#滴片#

T&Y

烤片至过夜

$约
!8>

&#置
#4 Y

烤箱中老化
!

"

"B

*胰酶

$

&%&"8\

&消化显带#计数
"&

个核型#分析
8

个核型*

若遇异常#计数分析
!&&

个分裂象#

$

#\

即可报告*

采用德国徕卡公司的
QXL7!"&

高通量全自动染色体

扫描平台进行核型分析*核型描述按照
_X(S"&!'

标

准操作*

/

!

结
!!

果

!!

在
"6$4

例标本中共检出染色体异常
!#T

例$本

研究未将此染色体多态性列入范畴#如!

g

>c

'

g

>P

'

@1Gc

'

?

@c

'

E/0>c

等 多 态&#异 常 率 为
$%'T\

$

!#T

"

"6$4

&*其中常染色体数目异常
&

例#占异常染

色体核型的
&%&&\

$

&

"

!#T

&%性染色体数目异常
#!

例#占异常染色体核型的
""%$4\

$

#!

"

!#T

&%常染色体

结构异常
6!

例#占异常染色体核型的
'8%6$\

$

6!

"

!#T

&%性染色体结构异常
!'

例#占异常染色体核

型的
!!%86\

$

!'

"

!#T

&*染色体结构异常中倒位
'T

例#占异常染色体核型的
$6%"T\

$

'T

"

!#T

&*异常染

色体核型的种类及例数各不相同*见表
!

*

+

!$$

+

检验医学与临床
"&!6

年
"

月第
!'

卷第
$

期
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L;H2/B(.-0
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O/HDJ;D

<
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!
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!
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例异常染色体核型及分类#

'

%

项目 核型
例数

$

'

&

项目 核型
例数

$

'

&

性染色体数目异常$

']#!

&

$8

#

a !

常染色体结构异常$

']6!

&

$'

#

ae

#

1

$

!!

%

"&

&$

g

!#

%

?

!!%"

&

!

$8

#

a

"

$4

#

aaa

"

$'

#

aa $ $'

#

ae

#

1

$

!!

%

""

&$

g

"#

%

g

!!%"

&

!

$8

#

a

"

$'

#

aa 6 $'

#

ae

#

1

$

!#

%

!6

&$

?

!!%"

%

?

!#%#

&

!

$8

#

a

"

$4

#

aaa

"

$T

#

aaaa

"

$'

#

aa ! $'

#

ae

#

1

$

!8

%

"&

&$

g

"$

%

?

!!%"

&

!

$4

#

aaa

"

$4

#

aa

#

cA;D

"

$'

#

aa ! $'

#

ae

#

1

$

!'

%

!4

&$

?

!#%#

%

g

"!

&

!

$4

#

aae !$ $'

#

ae

#

1

$

"

%

!!

&$

g

"!

%

g

"!

&

!

$T

#

aaee ! $'

#

ae

#

1

$

"

%

!"

&$

?

!#

%

g

"$%!

&

!

性染色体结构异常$

']!'

&

$'

#

a

#

B/.

$

a

&$

g

"#

&

! $'

#

ae

#

1

$

"

%

'

&$

?

!#

%

g

"4

&

!

$'

#

a

#

B/.

$

e

&$

g

!!%"#

&

! $'

#

ae

#

1

$

!&

%

!"

&$

?

!!%"

%

g

"$%#

&

!

$'

#

a

#

B/.

$

e

&$

g

!"

&

! $'

#

ae

#

1

$

"

%

T

&$

g

#"

%

?

!!%"

&

!

$'

#

a

#

-

$

a

&$

g

!&

&"

$8

#

a ! $'

#

ae

#

1

$

#

%

$

&$

?

"'

%

g

"T

&

!

$'

#

a

#

1

$

a

%

'

&$

g

"T

%

g

!#

&

! $'

#

ae

#

1

$

'

%

!$

&$

g

"4

%

g

""

&

!

$'

#

a

#

-0I

$

e

&$

?

!!%!

g

!!%"

&

!! $'

#

aa

#

1

$

8

%

4

&$

3!8%#

%

3!8

&

!

常染色体结构异常$

']6!

&

$'

#

aa

#

1

$

!!

%

!"

&$

g

"#

%

g

!8

&

! $'

#

ae

#

1

$

'

%

T

&$

g

!#

%

g

""

&

!

$'

#

aa

#

1

$

!#

%

!8

&$

g

##

%

g

!!%"

&

! $8

#

aa

#

D:H

$

!#

%

!8

&$

g

!&

%

g

!&

&

!

$'

#

aa

#

1

$

"

%

!&

&$

?

!!%!

%

?

!!%"

&

! $8

#

ae

#

D:H

$

!#

%

!$

&$

g

!&

%

g

!&

&

#

$'

#

aa

#

1

$

"

%

!$

&$

g

!!%"

%

g

"$

&

! $'

#

aa

#

-0I

$

!"

&$

g

!#

g

""

&

!

$'

#

aa

#

1

$

"

%

'

&$

?

"!

%

g

"#

&

! $'

#

aa

#

-0I

$

"

&$

?

!#

g

"!

&

!

$'

#

aa

#

1

$

"

%

4

&$

?

"#

%

g

""

&

! $'

#

aa

#

-0I

$

8

&$

?

!8%!

g

""

&

!

$'

#

aa

#

1

$

"

%

6

%

4

&$

?

!$

%

?

""

%

?

""

&

! $'

#

aa

#

-0I

$

4

&$

?

""

g

""

&

!

$'

#

aa

#

1

$

#

%

!#

&$

g

"!

%

?

!"

&

! $'

#

aa

#

-0I

$

6

&$

?

!"

g

!#

&

$'

$'

#

aa

#

1

$

$

%

!'

&$

?

!$

%

g

!#

&

! $'

#

ae

#

-0I

$

!

&$

?

!#

g

"8

&

!

$'

#

aa

#

1

$

8

%

!T

&$

?

!&

%

?

!&

&

! $'

#

ae

#

-0I

$

!#

&$

g

!"

g

""

&

!

$'

#

aa

#

1

$

'

%

!!

&$

g

""

%

g

""

&

! $'

#

ae

#

-0I

$

!$

&$

g

!!%"

g

#"

&"

$'

#

ae !

$'

#

aa

#

1

$

'

%

T

&$

g

"!

%

g

!#

&

!

$'

#

ae

#

-0I

$

"

&$

?

"#

g

"#

&#

-0I

$

4

&

$

g

""

g

#'

&

!

$'

#

aa

#

1

$

T

%

!#

&$

g

"$%#

%

g

"!

&

! $'

#

ae

#

-0I

$

!"

&$

?

!"

g

!$

&

!

$'

#

ae

#

;BB

$

6

&$

?

!!

&

! $8

#

a

#

-0I

$

6

&$

?

!"

g

!#

&

!

$'

#

ae

#

B/D

$

!&

&

!

$8

#

a

#

-0I

$

6

&$

?

!"

g

!#

&"

$'

#

aa

#

-0I

$

6

&$

?

!"

g

!#

&

!

$'

#

ae

#

1

$

!

%

8

&$

g

"8

%

g

"#

&

!

'

!

讨
!!

论

!!

在一般人群中#染色体异常占
8\

左右(

!

)

*本研

究中染色体异常率为
$%'T\

#这可能与本研究把多态

性核型排除在外有关*异常率远远高于陈小波等(

"

)

报道的
"%86\

#这可能与其入选人群的标准有关*

'%$

!

染色体数目异常

'%$%$

!

常染色体数目异常
!

本研究中未能检出涉及

常染色体数目异常的病例#这主要与入选病例的条件

有关*本次病例入选的年龄切割值为
"!

"

8&

岁的适

育年龄*常染色体数目异常比较常见#有
!#

#

!T

#

"!

三体*

!#

#

!T

三体一般未能存活至成年#而
"!

三体

$

*:F0f@

综合征'唐氏综合征&能长期存活#甚至与一

般人无异*

"!

三体是一种严重的先天性智力发育不

全性疾病#且大多数生活不能自理#故一般不会有生

育需求*近年来#随着政府对早'中孕期孕妇血清学

筛查及
Z

超早期筛查的重视#以及无创产前基因检测

技术$

S_39

&的普及#

"!

三体检测准确率可达
66\

以

上(

#7T

)

#各地区产前诊断中心工作的开展#使
"!

三体

患儿的出生率大大降低*

'%$%/

!

性染色体数目异常
!

本研究中共检出
!$

例

$4

#

aae

%

!

例
$T

#

aaee

%

!

例
$8

#

a

%

!8

例嵌合体*

$4

#

aae

又称
).-0/C/.1/Df@

综合征#是男性性染色体

异常中较为常见的类型#患者均可表现为四肢细长'

身材较高'小睾丸'无精症'胡须稀少等*本研究中共

检出
!$

例
$4

#

aae

#占性染色性数目异常的
$8%!'\

$

!$

"

#!

&#应引起相应重视*

$8

#

a

又称
9JD0/Df@

综合

+

"$$

+

检验医学与临床
"&!6

年
"

月第
!'

卷第
$

期
!

L;H2/B(.-0

!

O/HDJ;D

<

"&!6

!

R:.%!'

!

S:%$



征#在原发性'继发性闭经患者染色体异常中出现的

频率最高#患者可表现为蹼颈'肘外翻'发际较低'智

力发育程度较低'卵巢发育欠佳'子宫发育不全或无

子宫'身材矮小'闭经*一般在青春期会引起注意从

而被检出*本次在适孕人群中仅仅检出
!

例#可能与

9JD0/Df@

综合征的临床表现有关#该病患者较难选择

配偶*本研究发现#性染色体数目嵌合体的比例相当

高#占
$T%#6\

$

!8

"

#!

&*随着二孩政策的开放#育龄

女性年龄越来越大#可能与性染色体丢失$

X(L

&有

关(

6

)

*在这
!8

例嵌合体中#追踪到
8

例患者已成功

生育健康幼儿$

$8

#

a

的嵌合比例
)

8\

#

$'

#

aa

$

68\

&*因此#低比例的嵌合体人群应当鼓励其正常

受孕*性染色体丢失的嵌合体对生育的具体影响有

待于进一步的研究*

'%/

!

染色体结构异常

'%/%$

!

常染色体平衡易位及罗伯逊易位
!

平衡易

位'罗伯逊易位是导致不孕不育'流产'死胎的主要染

色体异常类型*平衡易位的染色体可发生在
$'

条染

色体中的任何
"

条或多条*若
"

条染色体之间发生

平衡易位#遗传物质一般不会丢失#患者表型大多正

常*但其在减数分裂过程中可形成
!T

种配子#其中
!

种正常#

!

种为携带者#其余
!'

种为部分单体'三体'

缺失等异常配子#可导致胚胎发育异常#造成流产及

死胎等不良后果*罗伯逊易位是由于
*

组$

!#

#

!$

#

!8

号染色体&和
Q

组$

"!

#

""

号染色体&发生易位*这类

携带者可产生
'

种配子#与正常配子结合后#可产生

$

"

'

的异常配子#

!

"

'

的正常配子#

!

"

'

与携带者相同

的配子*但若是同源罗伯逊易位$

"

条
!#

号染色体发

生连接&可无法产生正常配子*本研究中共检出此类

异常
#$

例#占染色体异常的
"$%'$\

$

#$

"

!#T

&#这也

是导致不孕不育'流产'死胎的一个主要原因*

'%/%/

!

倒位
!

倒位是指同一条染色体发生
"

处断

裂#中间片段翻转
!T&h

后重新连接在一起*遗传物质

一般不会丢失#不会有异常临床表征%若断裂点正好

处于结构基因之间#则会发生相应的症状*按
"

个断

裂点的发生部位可分为臂间和臂内倒位*臂内倒位

无法形成正常配子#故不能生育*而臂间倒位可形成

$

种配子#

"

种异常配子#

!

种正常配子#

!

种和携带者

相同的配子#因此生育概率为
!

"

"

*本研究中倒位的

病例共有
'T

例#检出率为
"%#!\

$

'T

"

"6$4

&#与徐鸿

雁等(

!&

)报道的
&%4#\

相差甚大*倒位是否有地域差

异#还有 待进一步研究*倒位 占染色体异常 的

$6%"T\

$

'T

"

!#T

&#比例较高*其中
6

号染色体倒位

$'

例#发生率为
!%8'\

$

$'

"

"6$4

&#明显高于李麓芸

等(

!!

)报道
-0I

$

6

&的发生率为
&%T"\

#这可能与选定

筛查的人群有关*然而有研究指出#

6

号倒位与生育

异常无太大关系(

!"7!$

)

#

6

号倒位的临床意义还需进一

步深入的研究*本研究发现#

e

染色体倒位即
-0I

$

e

&

!!

例#发生率为
&%#4\

$

!!

"

"6$4

&*现认为
-0I

$

e

&是

一种罕见的染色体多态性#无明显的病理特征#不会

对生殖有影响(

!8

)

*

综上所述#染色体异常可引起习惯性流产'原发

性不孕不育'死产'死胎'胎儿畸形等多种疾病*因

此#可将细胞遗传学技术作为常规项目开展#必要时

行分子遗传学检测*随着二孩政策的放开#为育龄人

群提供遗传咨询信息就显得尤为重要*
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