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一例罕见的X一常染色体平衡易位「46,X,

t（Xn+- --2；15"）］伴发自然流产
陆 曙 民沈 炜

（上海市第六人民医院）

有关夫妇一方为平衡易位携带者所致流

产、死胎及先天性多发畸形的情况，近年来多见

报道，并日益引起妇产科医师和医学遗传工作

者的重视。绝大多数平衡易位发生在常染色体

与常染色体之间，极少发生在X染色体与常染

色体之间。 由于X染色体对性发育的特殊影

响，所以这种少见类型的染色体易位更引人重

视。迄今为止，国内有关资料中尚未见X一常

染色体易位类型的报道。我们在为一对不明原

因自然流产的夫妇作外周血染色体检查中发现

女方的染色体核型为46, X, t (Xq+; 15q )o
现报道如下，并对某些平衡易位中的染色体部

分失活现象进行讨论。

了一条D组染色体，而多出一条类似G组大小

的染色体及一条类似B组大小的染色体。经G

带处理观察20个细胞及照片分析5个细胞核

型，均为46, X, t (X; 15) (Xpter->q 28::15q

22-15gter; del (15)，(15p ter-->q 22：）（图
1)0

病 例 报 告

韩XX，女，30岁，月经初潮16岁，周期规

则。结婚二年，1982年以来先后两次妊娠，均

于50天左右自然流产。其丈夫曾作精液检查，

未见异常。本人体格、第二性征和智力发育均

正常，妇科检查未见子宫异常。既往体健，无慢

性病。夫妇双方非近亲，家族中无不明原因流

产或多发畸形及智力低下者。

图1 患者的核型：46,X, t (Xq+; 15q-)

细胞遗传学检查

对男女双方进行外周血淋巴细胞染色体常

规及G显带检查：男方正常，核型为46, XYo
女方的一条巧号染色体长臂部分断裂后易位

到一条X染色体的长臂末端部分。镜下常规观

察了100个细胞，均为46条染色体，但发现少

讨 论

发生在 X一常染色体之间的易位较罕见，

1972年前仅见报道1?例。 以后此种类型易位

的报道逐渐增多，到1982年已发现105例，并

证实所有的常染色体均可与X染色体之间发生

易位13,61。以各染色体与X染色体易位的预期发

生比例作对照进行统计，其中15, 21, 22号染
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色体发生的机会较高，而7,10号染色体发生的

机会则相对较低〔630过去通常认为平衡易位因

其遗传物质的总量不变，所以携带者表型正常。

但在X一常染色体平衡易位的携带者中，除了

具有表型正常的以外，还发现了性发育障碍的

病例［13,2,5,6,8,103。据统计在这类X一常染色体平
衡易位的女性病人中约有三分之一出现性腺发

育不全、原发性闭经和第二性征缺如【210对于

X一常染色体平衡易位携带者是否会出现性发

育障碍，目前认为主要与下列二种情况有关：

(1)X染色体长臂上的片段Xg13-Xg27被认
为是一段重要的“失活中心”(inactivation center)
或称为“关键区”(critical region)，在易位中该片

段如发生断裂或不完整就会出现性发育障碍。

反之，在该片段以外的长臂部分或短臂上发生

断裂，则不会发生性发育障碍〔1,2,5,6,8,103。 (2)0
根据 Lyon假设，在两条X染色体中总有一条
因迟复制而失活，而这种迟复制主要只发生在

一条正常的X染色体上［18,103，但近年的放射自显

影技术证实，这种迟复制在任何一条X染色休

上均可发生，如 Sand：发现一例46, X, t(Xq+;

10q-）的相互平衡易位妇女的性发育是正常
的，在她的20个细胞中，用放射自显影技术发

现其中迟复制12个发生在正常的X染色体上，

8个发生在有易位的X染色体上［1830 证实了迟

复制是随机发生的。此外，在X一常染色体平

衡易位携带者中还发现了一些相应的常染色体

畸变的症状。 例如 t (Xq+; 18q-）的多发性

畸形[93 , t(Xq+; 13q-）的视网膜母细胞瘤“，，，、

以及 t(Xq'; IOq）的智力发育不全等〔‘，。Ni-
chol。认为这是易位到X染色体上去的这段常

染色体片段发生了失活所致［1730 Doru：也认为

在这些平衡易位携带者身上所发生的症状是由

于易位造成了断裂点 （breakpoint)邻近的遗传
物质丢失或失活，也可能是由于位置效应造成

其功能丧失所致153。 这些临床上出现多发性

先天发育异常和智力发育不全的症状被称为

MCA-MR综合征（multiple congenital abnormalit-

ies-mental retardation syndrome)"'。以上情况解

释了在X一常染色体平衡易位的个体中既可有

表型正常的，也可出现性发育障碍或出现MCA

-MR 综合征。 本文所报道的病例其15号染

色体中一条的长臂 q22以下片段易位到X染

色体长臂末端部位，并未影响“失活中心”，据此
可解释其表型正常不出现性发育障碍的原因。

根据以上资料分析，我们认为对已发现的

平衡易位携带者有必要仔细检查其是否具有相

应的染色体畸变症状，以利于进一步阐明各种

平衡易位中染色体断裂与部分片段失活的关

系。其次，由于X染色体的易位可造成男性不

育与女性不育163。 因此，对不明原因的男性不

育病人和原发性闭经女病人作染色体分析了解

其X染色体长臂失活中心是否受到影响是有价

值的。

本病例曾两次妊娠，均以自然流产告终，可

以认为是在配子中发生了不平衡易位所形成的

合子难以正常发育所致。但与正常的男性配子

的结合其合子的核型尚有四分之一的机会是正

常的，因此可于其下一次妊娠的早期采取绒毛

细胞或中期抽取羊水，作细胞染色体分析，以确

定胎儿是否正常，作出产前诊断。至于本例家

族中是否有类似病例，惜未作家族其它成员染

色体检查，故尚难以肯定。
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