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新近发现的自然流产夫妇的几种染色体异常

李永全 潘超仁 周汝滨 郑克勤 廖 霞 陈小萍 陈 森

（广东医学院医学遗传学研究室，湛江 524023)

提 要 本文对218对自然流产夫妇进行了染色体分析，发现 17种异常核型，其中46, XY, t (13;

14) (q14; q32)、46, XX, t（11; 18) (q25; q20、46, XY, t (4; 10) (q31；q11）、46, XX, t

(15; 21) (q24; q1l）和46, XY, t (6; 16) (p24; q13）为世界首报核型．作者同时报道了7例单个

细胞染色体异常病例．对染色体异常与流产的关系进行了讨论．
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Abstract Chontaneous abortions and 17 kinds of abnormal karyotypes were discovered. Among which,

five abnormal karyotypes were first reported in the world. They arc 46, XY, t（13; 14) (ql4; q32)；

46, XX, t（1l；18) (q25; q21)；46, XY, t (4; 10) (q31；qll）；46, XX，t（15; 21）·(q24;

q11) and 46, XY, t（6; 16)（p24; q13)．The chromosome abnormalities and spontaneous
abortious was discussed.
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自然流产是妇产科常见病，病因很多．近年来细胞遗传学技术的进展表明，染色休异常是自然流产的病因之

一 我们在】988年9月至1993年12月，对遗传咨询门诊中的218对自然流产夫妇进行了染色体分析．在17种

异常核型中发现了5种新的染色体异常核型，经我国医学细胞遗传学国家培训中心鉴定与查询，确定为世界首报

核型．同时，我们在本组自然流产夫妇中还发现7例单个细胞染色体异常的病例，现报告如下．

1对 象 与 方 法

研究对象为遗传咨询门诊病人中自然流产的夫妇．取患者外周血培养，制备G显带染色体标本，必要时加

用C带．每例计数分析30-100个细胞，对异常核型作显微摄影，分析2-5个核型．

2结 果

在218对自然流产夫妇中，发现17例染色体异常，异常率为3.9%, 17例异常核型,T,者概况见表l. 5例世

界首报异常核型患者的病例摘要于后：

例 1 男性，29岁，表型正常．其妻第一、第二胎连续于孕 2个月时白然流产，第三胎怀孕 50多天，阴



6期 李永全等：新近发现的自然流产夫妇的几种染色体异常 25

道见有少量棕褐色分泌物而就诊．染色体分析，核型为：46, XY, t (13; 14) (13pter- 13g14::14g32

14gter; 14pter-14g32::13gl4-13gter)（图版1, 1).

例2 女性，35岁．结婚 10年，孕 5产3存 0．足月产三胎：2胎畸形，1胎死胎．自然流产2胎，均为

孕2-3个月流产．月经周期35-45天／次，持续5-6天，量中等．伴有痛经．外阴经产式．阴道 卜）．子宫

后屈，正常大小，活动．附件 （一）．表型正常．家庭中无自然流产史．染色体分析，核型为：46, XX, t(11;

18)(llpter--llg25:: 18g21-18gter; 18pter-I8g21::1lg25-l lgter)（图版1,2).

例3 男性，33岁，表型正常．结婚2年，婚后其妻2次流产，均于孕2个月时自然流产。染色体分析，

核型为46, XY, t(4; 10)(4pter--如31：：l Oq 11 - l Oqter; l Opter--- l Oq 11：：4g3l-4gter)（图版1,3)．

例4 女性，25岁．结婚4年多，第一胎孕2个月自然流产；第二、第三胎分别于孕5个月和8个月时B

超检查为死胎，行清宫术．染色体分析，核型为46, XX, t(15; 21)(15pter-15g24::21g11--21gter; 21pter-

21g11：：15g24- 15gter)（图版1,4)．

例5 男性，32岁，表型正常．结婚2年，其妻流产2次，分别于孕70天和40天自然流产．染色体分

析，核型为：46, XY, t(6; 16)(16gter-16g13:：6p24-6gter; 16pter-16g13:：6p24-6pter)（图版1, 5)．

在本组自然流产夫妇中，我们还发现7例单个细胞染色体异常的病例，其概况见表2。

表1 17例异常核型患者简况

病 例 性 别 年 龄 核 型 流 产 死 胎 畸 胎 正常产 附 注

0 
1 男 29 46, XY, t(13; 14)(g14; q32) 3 0 一 。 0 ［世 界 首 报 核 断 －

2 女 35 46, XX, t(11; 18)(g25; q21) 2 】 一 2 0 ｝世 界 首 报 核 型

3 男 33 46, XY, t(4; 10)(g31; q 11) 2 0 一 0 ！ 0 世 界 首 报 核 型

4 女 25 46, X X, t(15; 21)q(24; q 11) 1 2 0 一 “ 世 界 首 报 核 型

5 男 32 46, X Y, t(6; 16)(p24; p13) ： 一 0 ； 0 ｛ 0 世 界 首 报 核 型

6 男 28 46, X Y, t(6, 13)(826; q31) t 0 I 0 一 0 一其 母 核 型 ‘目同

7 女 26 46, XX, t(6; 20)(p 12; p 11) 1 0 I 0 0 

8 男 31 46, XY, t(3; 15)(p 13; q24) 3 0 1 0 0 

9 女 26 45, XX, t(14; 21)(p1 l; ql l) 2 0 1 0 0 

10 男 31 46, X, t(Y; Y)(p 11; q 11) 2 0 1 0 1 

11 女 29 46, X X，-9, +del 9(pter- q 1 ]::q I3- gter) 3 0 1 0 」 0 

12 男 32 46, XY，一14, +14q+ 4 0 ｛ 0 0 

13 女 25 46, XY/ 47, XXX(36: 20) 3 0 ｛ 0 0 

14 女 38 45, X ／46,父X ／47XXX(6: 34: 7) 2 0 ｛ 0 0 

15 女 25 46, XX / 92, XXXX(94: 6) 2 0 ｝ 0 0 

16 女 29 46, XX / 47, XX, +mar(30: 3) 1 0 0 

17 男 28 47, XYY 0 

表2 7例单个细胞染色体异常简况
编 号 性 别 年 龄 单 个 细 胞 染 色 体 异 常 流 产 死 胎 ｛畸 胎 正常产

1 男 30 46, XY, t(8; 14)(g11; pi I) 2 — 一 一～『 0 2 男 24 46, X Y, t(7; 14)(p13; q1 l） 3 0 一！ 0 0 

3 女 29 46, XX, t(7; 14)(836; q 13) 2 0 0 0 

4 男 30 46, XY , t(I; 1)(812; q32) 2 0 0 0 

5 男 36 46, X Y，一10, +lop+ 2 0 0 0 

6 男 30 47, X Y，-2, +2p, +2q 1 a 0 0 

7 女 22 47, XX，一1, +del 1(p31- cen--tcr), 1 0 0 0 

+acel (p31 -pter) 0 0 
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3讨 论

本文自然流产夫妇染色体异常频率为3.9% (17/436)，未包括随体增大、大Y染色休和单个细胞染色体畸

变等类型，介于郑增淳等〔‘，综述的国外文献平均值4.9％与马赛(2，的资料平均值3.2％之间，略低于宋光江等

汇总79篇文献资料的平均值4.4 ③．在17例染色休异常中，男性8例 （47%)，女性9例 （53%),句见，自

然流产夫妇染色体异常发生在女方或男方是随机的．有学者认为男性正常的精子比异常精子优先受精，而女性的

卵子则没有任何选择的机会（ID，因而染色体异常发生在女性的机率多于男性．但本文资料与范先阁等人‘4)的

资料都显示：流产夫妇染色体异常在性别上无明显差异．因此，在临床上男女双方的核型分析均不可忽视。

自然流产夫妇的主要染色体异常是平衡易位．本文17例染色体异常有9例平衡易位，占异常者的53 ．新

发现的5种异常染色体核型皆为平衡易位．平衡易位携带者，其遗传物质无大的丢失，一般表型可正常，但在形

成生殖细胞的减数分裂过程中可产生染色体不平衡的配子．这些配子与正常配子受精后所形成的合子，将成为部

分或完全的单体和三体的异常胎儿，将导致母体流产、畸胎或死胎．

自然流产的妇女中，性染色体嵌合体也较常见。Sachs等⑧发现反复流产夫妇中，女性性染色休嵌合体占

染色体异常的48 ．本文17例染色体异常中有2例女性性染色体嵌合休和1例女性四倍体嵌合体。Singh等人

的研究指出（，，，在性染色体嵌合体的女性所怀孕的胎儿中，有3/4是异常的，约有半数发生流产，1/4为畸

胎．本文3例嵌合体女性均有2-4次的自然流产史．性染色体嵌合体导致流产的原因，可能与减数分裂的性染色

体不分离或于分裂后期迟滞，受精后产生单体、三体或不能生存的非整倍体合子有关．本文例11为单条9号染

色体次缴痕 （q12)丢失的携带者，表型正常，但2次自然流产．何小轩等人（”报道过一例相同核型的携带

者，先后流产过3次．看来，9号染色体次缴痕的丢失与流产似有联系．

一般认为，Y染色体多体的个体身材较高，多数有性格异常和行为异常 （性情暴燥常易发生攻击性行为），

而Y染色体多体致妻子流产比较少见．本文1例47, XYY男性，表型正常，身高177cm，休重67kg,智力正

常．其妻自然流产3次．另I例46, X, t (Y; Y) (p11; q11)男性，身高178cm，体重70kg，表型正常．其

妻因2次怀葡萄胎而流产．Y染色体多体与流产是否有联系？还需积累资料继续探讨．

在本文自然流产夫妇中，我们还发现7例单个细胞染色体异常病例．2例 （No. 6, No. 7)分别是由于一条

1号染色体与一条2号染色体完全断裂所致．其余5例则是相互易位与重复。其中No. 2和No. 3为t (7; 14)

易位．易位在自然流产夫妇中有较高的频率．文献 (7)指出，这种t (7; 14)易位可能是自然流产的一种病

因．关于外周血中单个细胞染色体异常与流产的关系，近年来已引起重视．张湘蜀〔‘，等人认为，流产夫妇中发

现的单个细胞染色体畸变并非偶然原因．这种畸变说明，流产夫妇的染色体比正常人更不稳定，它可发生在生殖

细胞中引起流产和核型异常的子代出生．检出单个细胞染色休结构畸变即证明其是一种嵌合体。因此，在自然流

产的遗传咨询中，不可忽视单个细胞的染色休畸变．
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1. 46, XY, t(13; 14)(q 14; g32)G带核f'; 2. 46, XX, t(11; 18)(g25; g21)G带核f'J; 3. 46, XX, t(4; 10)1g31; gl1)G

带核型；4. 46, XX, t(15; 21)(824; q1 1)G带核型；5. 46, X Y, t(6; 16)(p24; g13)G带核型；6. 46, X Y, 08; 14)(g11;

pll)G带核型．
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