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【摘要】 目的 研究人类 :号染色体臂间倒位的遗传效应，分析 :号染色体臂间倒位与流产、死
胎、不孕和不育等的关系。方法 采取患者外周血进行淋巴细胞培养，按常规方法制备染色体，应用 ;
显带和 <显带技术进行核型分析。结果 在 ’ %%%例受检患者中，共检出 :号染色体臂间倒位 =(例，发
生率为 (>=+?，明显高于一般人群 :号染色体臂间倒位的发生率。结论 :号染色体臂间倒位可导致异
常生育。
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染色体倒位是在一条染色体上同时发生两次断

裂形成的片段倒转 (+%度后重接形成的，倒位发生
在长臂和短臂之间称臂间倒位。臂间倒位是染色体

结构畸变的一种类型，每条染色体都可以发生倒位，

世界上已报道 $’ 种臂间倒位，其中，: 号染色体臂
间倒位［09H（:）］发生率较高，非常引人注意，且众说
纷纭。有的学者认为，09H（:）属于染色体结构的正
常多态，与临床症状无关［(］；有的学者认为 09H（:）与
其他的染色体倒位一样具有遗传效应［$ N *］。因此，

对 09H（:）的研究成了众所关注的课题。为了探讨
09H（:）与异常生育的遗传效应问题，我们统计了
$%%(年至 $%%*年在我室做染色体检查的患者来进
行分析研究。

@ 对象与方法

(>( 对象：对象来源于 $%%(年 =月至 $%%*年底在
我院就诊的不孕、不育、自然流产、死胎、不良生育

史、闭经等患者，共计 ’ %%%例。
(>$ 方法：取患者肝素抗凝外周血 $ N &.O，进行淋

巴细胞培养，常规制备染色体，;显带确诊，<显带
进一步证实。每例镜下计数 &%个中期分裂相，嵌合
体病例计数 (%%个分裂相。分析 & N *个核型，异常
核型根据 PQ<!(::* 人类细胞遗传学国际命名体制
命名。

(>& 统计学方法：计数资料使用!
$ 检验，比较率

之间的差异，H R %>%*为差异有显著性意义。

A 结果

在 ’ %%%例受检的患者中，共检出 09H（:）=(例，
检出率为 (>=+?。与一般人群中 09H（:）的发生率
%>+$?比较有显著差异（H R %>%*）。=(例 09H（:）患
者的临床症状及结果见表 (。
表 ( =(例 :号染色体臂间倒位临床症状及检查结果
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! 讨论

!"# $%&（’）的发生率：本文总结的 (#例 $%&（’）是从
临床上存在着不孕、不育、自然流产、死胎、生育异常

儿等情况的 ) ***例患者中发现的，其 $%&（’）的发生
率为 #"(+,，比国内报道的一般人群中 $%&（’）的发
生率 *"+-,高一倍多［.］，这提示 $%&（’）可能与异常
生育有一定的相关性。

!"- $%&（’）的遗传效应：本研究结果显示在检出的
(#例 $%&（’）患者中流产、死胎者 -+例，占 $%&（’）的
!’")),；不孕、不育者 -( 例，占 $%&（’）的 !+"*!,；
生育畸形儿者 #. 例，占 $%&（’）的 --"/),。特别是
流产、死胎、不孕和不育的发生率较高，这些患者 ’
号染色体倒位后，其染色体结构发生了重排，由于没

有遗传物质的丢失，故表型正常，属于倒位携带者。

倒位携带者虽然外观正常，但在形成生殖细胞的减

数分裂过程中，根据配子形成中同源染色体节段相

互配对的规律，它将形成特有的倒位圈［(］。并且，经

过在倒位圈内的奇数交换，可形成 )种不同的配子：
一种为正常染色体；一种为倒位染色体；另两种由于

倒位片段和另一正常染色体的相应片段发生了互

换，可形成两种均带有部分重复及部分缺失的重组

染色体。由于这种异常的重组染色体仅含有一个着

丝粒，属稳定性畸变而可遗传给后代。因此，其遗传

效应主要取决于重复和缺失片段的长短及其所含基

因的致死效应。若倒位片段越短，其重复和缺失的

片段越长，形成配子和合子正常发育的可能性越小，

临床症状表现为婚后不育、早期流产和死胎的比例

越高、娩出畸形儿可能性越小；而倒位片段越长，则

重复和缺失越短，其配子和合子正常发育的可能性

越大，娩出畸形儿的危险越大。因此，必须加强携带

者的检出及携带者妊娠时的产前诊断，防止患儿的

出生。从上述观点不难看出，$%&（’）携带者生育时，
配子的形成和受精是随机的，有机会生育正常子女，

但是也存在异常生育的风险，本研究已证明了这一

点。本文研究结果支持何春娜等［- 0 /］的观点，$%&（’）
具有一定遗传效应，不能只把 $%&（’）看作是一种染色
体的正常多态，应归属于染色体结构的异常，并和其

他染色体倒位一样，倒位携带者的临床症状与 $%&（’）
有关。

!"! $%&（’）的发生部位：本文检出的 (#例 $%&（’）的
携带者中发生在（1##2#!）的 )/ 例，占 $%&（’）的
.!"!+,；发生在（1##2#-）的 #/ 例，占 $%&（’）的
-#"#!,；发生在（1#!2#!）的 ## 例，占 $%&（’）的
#/")’,。这说明虽然 $%&（’）的倒位位点不同，比例
不同，却都可表现出流产、死胎、不孕、不育、生育畸

形儿等相同的临床症状。因为 ’号染色体倒位后，
染色体重排，部分基因序列发生了位置改变，可能引

起不同程度的位置效应。有文献报道在 ’1345!2#-
片段上为松弛素（678）基因所在，!"# 不仅与妊娠
有关，而且在生育调节中起重要作用。’ 号染色体
倒位的发生，尤其在 2#-远端时，由于倒位的位置效
应，可能使 678作用减弱而使生育发生障碍导致不
育，本文 (#例 $%&（’）患者中，有 /.例均在 ’2#-远端
片段中发生倒位，从而也证实了上述观点。

本文的研究是利用细胞遗传学的检测方法来定

位 $%&（’）的倒位位点的，$%&（’）是否存在微缺失或重
复，要通过基因检测来证实，精确定位 $%&（’）的位
点，从而找出 $%&（’）不同倒位位点导致的相应临床
症状，进一步提高人们对 $%&（’）的认识，从而更好的
指导临床实践和遗传咨询。
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