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9种罕见的人类染色体异常核型报告
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自1983年以来，我们对数千例不育及胚胎丢失等生殖异常患者进行细胞遗传学研究，发现大量异常染色体核

型，而且异常种类繁多，已报道世界首报人类异常核型25种‘”．最近，在不良妊娠患者中又发现9种异常核

型，经湖南医科大学医学细胞遗传学国家培训中心鉴定，为世界首次报道．现报告如下．

1病 例 摘 要 及 核 型

例 1 男，30岁，表型及智力正常，其妻子妊娠两次，均在无任何诱因情况下于妊娠75天左右自发流

产．外周血染色体 。显带分析，其核型为45, XY, t(8;13)(8gter- 8p21::13q 11--- 13gter); t(22:8)(22gter-

22p13::8p21-8pter)．各例患者的异常核型见图1.

例2 女，37岁，表型正常，妊娠3次．在妊娠43天和75天自发流产各一次，妊娠105天死胎一次．外

周血染色体G显带分析，核型为46, XX, t(2;15)(2pter-2g33::15g26-15gter; 15pter--15g26::2g33-2gter).

例3 女，27岁，表型正常，妊娠两次均在50天左右自发流产，无患病及服药史，无长期接触有毒化学

物质史．外周血染色体G显带和C显带分析，其核型为47, XX, -11, +11p, +1 lq.

例4 男，26岁，表型正常，结婚4年，其妻子均在妊娠2个月左右自发流产3次．外周血染色体G显

带分析，核型为46, XY, t(7;20)(7pter--7g22::20p11-20pter; 7gter--7g22::20pl1--20gter).

例5 女，24岁，表型正常，结婚2年，妊娠两次，第一次妊娠40天自然流产，第二次妊娠60天过期流

产，无患病及服药史。外周血染色体。显带分析，核型为46, XX, t(7:14)(7pter-7g22::14g32---14gter; 14pter--

14q 32::7q 22--7q ter).

例6 男，29岁，表型正常，其妻子均在妊娠60天左右无任何诱因自发流产两次。外周血染色体G显带

分析，核型为46, XY, t(7;11)(7pter---7g36::1lg23-11gter; l lpter--l lg23::7g36--7gter).

例7 女，25岁，表型正常，结婚3年，妊娠两次，均足月产脑积水患儿．妊娠前后均无病毒和弓形虫感

染史及服药史．外周血染色体G显带分析，核型为46, XX, t(1;6)(lpter--lg32::6g25-6gter; 6pter-6g25::lg32

-lgter).

例8 男，31岁，表型及智力正常，结婚6年，其妻子妊娠5次，在妊娠2个月自发流产3次和3个月过
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期流产2次。外周血染色体G显带分析，核型为46, XY, t(2;I8)(2pter-2p21::18pII-18gter; 18pter-

18p 11::2p21--2gter)<

例 ， 男，31岁，表型正常，其妻子妊娠3次均在50-70天无任何诱因自然流产．外周血染色体G显带

分析，核型为46, XY, t(4;12)(4gter-4pl6::12pl l-12pter; 12gter--12pl l::4pl6--4pter).

2讨 论

由遗传因素引起的不良妊娠患者主要是常染色体结构畸变，以平衡易位最多见，故表型一般正常．由于相互

易位携带者仅1/18的配子属正常②，因此，很难生育正常后代．本文报道的9例罕见异常核型有8例平衡易

位，其中7例因产生不平衡配子而表现为反复自发流产或死胎．而且例1易位，涉及3条染色体断裂，错误重接

后并衍生出两条新的染色体，当减数分裂时，异常分裂十分复杂，几乎不能形成正常配子。造成胚胎早期淘汰。

但患者表型及智力均正常，可见染色体的重新连接没有功能基因损伤。

据有关文献报道，脑积水患儿与多基因遗传因素有关③，而本文例7患者足月产两个脑积水患儿，在妊娠

前后均无患病和服药史，其生育脑积水患儿肯定来自遗传因素，但特定的染色体畸变与脑积水缺陷的关系尚待进

一步验证．在细胞分裂期染色体着丝粒区存在球形结构 （ed）与中心粒发出的纺锤丝连接，使同源 （或姊妹）染

色体相互分离，将其拉向细胞两极．王应雄等〔4)认为，cd丢失和变异与染色体不分离关系密切。本文例3患者

11号染色体在着丝粒中间横断裂，形成11号染色体长短臂相互分离的染色体核型，其cd结构被破坏或 一分为

二，但未影响细胞的有丝分裂．而反复流产可能与形成部分三体或缺体配子的复杂减数分裂有关．
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图1 9例患者的部分异常核型


