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105 种人类染色体新核型的细胞遗传学报道 

欧珊, 杜娟, 陈少科, 郑陈光, 蒙达华, 张海燕, 邱庆明, 刘天盛, 唐斌 

广西壮族自治区妇幼保健院, 广西壮族自治区儿童医院, 南宁 530003 

摘要: 为了探讨异常染色体的遗传效应, 采用细胞培养、G 显带及 C 显带的方法, 根据人类遗传学国际命名体

制(ISCN 2009)对染色体核型命名, 对 2009 年 1 月至 2012 年 7 月就诊广西壮族自治区妇幼保健院检出的新核型

进行细胞遗传学及临床分析。在受检者中检出 105 种人类染色体新核型, 经检索国内外文献未见报道。其中易

位 86 例, 倒位 10 例, 衍生染色体 6 例, 重复染色体 1 例, 等臂染色体 1 例, 部分重复和缺失 1 例。结果显示, 染

色体异常是导致流产、不孕不育、先天畸形、智力低下、闭经等疾病的重要原因。 
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Cytogenetic analysis of 105 new human abnormal karyotypes 

OU Shan, DU Juan, CHEN Shao-Ke, ZHENG Chen-Guang, MENG Da-Hua, ZHANG 
Hai-Yan, QIU Qing-Ming, LIU Tian-Sheng, TANG Bin 
Guangxi Zhuang Autonomous Region Women and Children Care Hospital, Nanning 530003, China 

Abstract:  To analyze the genetic effect of the abnormal chromosome karyotype, we summarized and studied the clinical 

data of the new abnormal karyotypes diagnosed at the Guangxi Zhuang Autonomous Region Women and Children Care 

Hospital from January 2009 to July 2012. The samples were cultured routinely for the karyotype analysis using G banding 

and C banding. Chromosomal aberrations were named according to the International System for Human Cytogenetic No-

menclature (ISCN 2009). Among tested samples, 105 new human abnormal karyotypes were identified (86 reciprocal trans-

location, 10 chromosomal inversion, six derivative chromosome, one duplication, one isochromosome, one partial trisomy 

and monosomy). The results suggest that chromosomal abnormalities were a major cause of miscarriage, infertility, con-

genital abnormalities, mental retardation and amenorrhea in humans. 
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染色体异常是导致自然流产、不孕不育、先天

畸形、智力低下、生长发育迟缓及闭经的重要原因。

50%~60%孕早期的自然流产是由于胎儿的染色体异
常所致[1]。为了控制及减少出生缺陷的发生, 当孕妇
具有以下产前诊断指征时, 胎儿需要进行细胞遗传
学产前诊断：产前筛查高风险、35岁以上高龄、曾
生育过染色体病患儿、产前超声检查怀疑胎儿可能

有染色体异常、夫妇双方一方为染色体异常携带者

及医生认为有必要进行产前诊断的其它情形。因此, 
对不良生育史等患者进行染色体检查及异常染色体

携带者进行产前诊断具有重要临床指导意义。本组

研究中, 105例染色体核型经中南大学医学院医学遗
传学国家重点实验室鉴定为世界首报异常核型, 丰
富了医学遗传学的临床资料, 现报道如下。 

1  对象与方法 

1.1  研究对象 

2009 年 1 月至 2012 年 7 月, 因自然流产(≥2
次)、不孕不育、智力低下、先天畸形、产前胎儿 B
超异常、闭经等临床指征就诊本院进行染色体检测的

患者。本实验组患者年龄 3 d~62岁, 平均年龄 29岁。 

1.2  方法 

将外周血或胎儿脐带血(>22 W 穿刺)接种于 5 
mL 淋巴细胞培养液(广州拜迪生物医药有限公司产
品), 37℃培养 72 h后进行常规染色体制备、G显带
及 C 显带。无菌条件下接种羊水(16~22 W 穿刺)或
绒毛标本(10~13+6 W穿刺), 37℃培养 5 d后开始进行
观察, 根据细胞生长情况换液或添液, 按常规方法
收获细胞、制片及核型分析。每例分析 5个核型, 计
数 20个中期分裂相, 嵌合体加倍计数分析。根据人类
遗传学国际命名体制(ISCN 2009)对染色体核型命名。 

2  结果与分析 

2.1  新核型及临床诊断 

在临床诊断中, 因自然流产或胚胎停育确诊的
有 45例, 产前诊断或胎儿染色体异常查父母的有 36
例, 智力低下有 4 例, 不孕不育有 10 例, 早产、发
育迟缓或后代畸形儿的有 6 例, 余下的 4 例因疑似
特纳综合征、月经稀发及家系调查查因(表 1)。 

2.2  异常核型分析 

在受检者中检出 105 种人类染色体新核型, 异
常染色体涉及人类全套染色体, 即 22条常染色体, 2
条性染色体。其中易位 86例, 倒位 10例, 衍生染色
体 6例, 重复染色体 1例, 等臂染色体 1例, 部分重
复及缺失 1 例。为了进一步阐述染色体异常是导致
不良孕史、胎儿异常、生长发育迟缓、智力低下、

多发畸形等疾病的重要原因, 从病例中选出典型的
两例进行分析。 

2.2.1  病例 1 

先证者, 女, 3 个月, 为采用试管婴儿助孕技术
出生的婴儿, 发育迟缓。染色体核型为 46, XX, t(6; 
7)(q13; q22)(图 1), 其父母双方染色体正常。 

2.2.2  病例 2 

先证者, 女, 8 个月, 生长发育迟缓。染色体核
型为 46, XX, der(18)t(3; 18)(q23; p11) (图 2), 其父亲
核型为 46, XX, t(3; 18)(q23; p11)(图 3), 母亲核型 
正常。 

3  讨 论 

3.1  染色体易位与生育异常 

生育异常包括反复流产、胚胎停育、不孕不育、

生育畸形儿、后代智力低下及发育迟缓等。相互易

位是人类染色体结构重组最常见的类型, 人群中发
生概率是 1/673~1/1000[2], 3.5%的反复流产是由于夫
妻双方之一为平衡易位或罗伯逊易位者[3]。两例分

析的病例中, 病例 1 父母染色体未见异常, 先证者
为新发的染色体结构畸变, 主要是由于亲代的配子
在早期时受到损伤所致。病例 2 的先证者染色体核
型为 46, XX, der(18)t(3; 18)(q23; p11), 其父亲核型
为 46, XX, t(3; 18)(q23; p11)。先证者生长发育迟缓
是由于 18 号染色体短臂的增加, 可能为 18 号染色
体部分三体患者。其父亲为 t(3; 18)的平衡易位者, 
遗传物质并没有丢失, 个体表型及智力发育未见异
常, 但对生育有很大的影响。该类型属于非同源染
色体的平衡易位携带者, 在第一次减数分裂的中期, 
由于同源染色体节段相互配对形成四射体, 分离与
交换后, 理论上形成 18种配子。只有概率为 1/18的
对位 2:2 分离方式得到的配子与正常配子结合后为 
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表 1  105 种人类染色体新核型及其临床诊断     

序号 临床诊断及核型 序号 临床诊断及核型 

 自然流产/胚胎停育 43 46, XX, t(1;8)(q23;p21) 

1 46, XX, t(2; 10)(p11; p11) 44 46, XX, t(1;2)(q43;p23) 

2 46, XY, t(8; 13)(q24; q14) 45 46, XY, t(6;11)(p21;p23) 

3 46, XX, t(6; 16)(p21; q11)  产前诊断/胎儿异常查父母 

4 46, XY, t(4; 15)(p15; q25) 46 46, XY, t(8; 15)(q22; q24) 

5 46, XX, t(7; 13)(p11; q12) 47 46, XY, inv(10)(p22q11) 

6 46, XY, t(5; 13)(q13; q12) 48 46, XX, inv(4)(p12q21) 

7 46, XX, t(6; 7)(q15; q33) 49 46, XY, inv(6)(p11.1q21.1) 

8 46, XX, t(3; 15)(q25; q15) 50 46, XY, t(8;10)(p22;q25) 

9 46, XY, t(10; 11)(q22; q25) 51 46, XX, inv(4)(p15.2q16.2) 

10 46, XY, t(1; 3)(p32; q13) 52 46, XX, t(4; 20)(q27; q13) 

11 46, XX, t(5; 7)(p15.1; q11.2) 53 46, XX, t(5; 12)(p13; p12) 

12 46, XX, t(9; 13)(q22; q34) 54 46, XY, t(6; 8)(q23; q21) 

13 46, XX, t(10; 16)(q25.2; q13) 55 46, XY, t(15; 18)(q21; p11) 

14 46, XX, t(7; 21)(p13; q26)  产前诊断/胎儿异常查父母 

15 46, XY, t(3; 11)(p23; q23) 56 46, XX, t(4; 14)(q31.3; q24.3) 

16 46, XY, t(2; 9)(q13; q32) 57 46, XX, t(3; 16)(q25; q12) 

17 46, XY, t(2; 20)(q33; q13) 58 46, XY, t(5; 10)(q31; q21) 

18 46, XY, t(5; 17)(q13 ;p11) 59 46, XX, inv(2)(q33q35) 

19 46, XX, t(8; 14)(p21; q24) 60 46, XX, t(8; 11)(p23; p11) 

20 46, XX, t(3; 17)(q21; q11.2) 61 46, XX, t(7; 9)(p11; q11) 

21 46, XX, t(5; 17)(p15; q12) 62 46, XX, t(13; 22)(p12; q11) 

22 46, XY, t(1; 21)(q41; q21) 63 46, XX, inv(20)(p12q12) 

23 46, XY, t(5; 8)(q11; p23) 64 46, XY, inv(10)(p12q22) 

24 46, XX, t(5; 13)(p13; q21) 65 46, XY, t(1; 7)(q21; p13) 

25 46, XX, t(8;22)(p24; q11) 66 46, XY, der(14)t(12; 14)(q15; q22) 

26 46, XX, t(2; 7)(q23; p15) 67 46, XX, t(6; 18)(q21; q12) 

27 46, XX, t(7; 17)(q32; q25) 68 46, XX, t(1; 19)(q11; p11) 

28 46, XY, t(12; 18)(q15; q21) 69 46, XX, t(4; 11)(q21; q21) 

29 46, XX, t(1; 21)(p34; q22) 70 46, XY, t(7; 8)(p13; q13) 

30 46, XX, t(11; 15)(q43; q22) 71 46, XX, t(10; 15)(q23; q15) 

31 46, XX, t(1; 11)(q44; p15) 72 46, XX, t(3; 19)(q23; q13) 

32 46, XY, t(7; 21)(q31; q22) 73 46, XX, inv(15)(q21q24) 

33 46, XX, t(12; 18)(q14; q22) 74 46, XY, t(2; 11)(q31; q21) 

34 46, XY, t(4; 21)(q24; p22) 75 46, XX, t(9; 11)(q22; q23) 

35 46, XX, t(3; 5)(p11; q31) 76 46, XY, der(10)t(Y;10)(p15;q10) 

36 46, XY, t(3; 22)(p21; q13) 77 46, XX, rec(9)dup(9q)inv(9)(p22q34) 

37 46, XX, t(2; 17)(q32; q23) 78 46, XX, inv(9)(p22q34) 

38 46, XX, t(5; 14)(p10; q10) 79 46, XX, t(1; 3)(q21; p21) 

39 46, XX, t(3; 8)(p25; p11) 80 46, XY, t(1; 14)(p13; q24) 

40 46, XX, t(5; 13)(p13; q12) 81 46, XX, t(6; 7)(q15; q33) 

41 46, XY, t(1; 11)(q21; q13)  智力低下 

42 46, XY, t(2; 11)(p13; p15) 82 45, XX, der(5)t(5; 14)(p15.1; q11.2), -14 
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续表 1 

序号 临床诊断及核型 序号 临床诊断及核型 

83 46, XX, -13, der(19)t(13; 19)(q11; q13), +21  早产儿/畸形儿/发育迟缓 

84 46, XX, t(2; 14)(p23; q13) 96 46, XX, der(15)t(Y; 15)(q12; p12) 

85 46, XY, t(1; 8)(q43; p21) 97 46, XY, dup(4)(q27q35) 

 不孕不育 98 46, XX, t(6; 7)(q13; q22) 

86 46, XY, t(Y; 1)(p11; p34) 99 46, XY, inv(2)(p13q37) 

87 46, XY, t(4; 15)(q12; q26) 100 46, XX, t(4; 16)(p16; p13) 

88 46, XY, t(6; 10)(p21.3; q11.2) 101 46, XX, der(18)t(3; 18)(q23; p11) 

89 46, XX, t(10; 18)(p13; q12.2)  其他 

90 46, XY, t(4; 9)(p24; q21) 102 45, X[39] /46, X, i(X)(q10)[22] /47, X, i(X) 

91 46, XX, t(5; 6)(q31; p23)  (q10)×2[21] /46, i(X)(q10)×2[18] 

92 46, XX, t(3; 9)(p25; q22) 103 46, XX, t(X; 1)(q13; q32) 

93 46, XY, t(11; 19)(p11; p13) 104 46, XY, t(2; 9)(q11; q22) 

94 46, XY, t(6; 14)(p11; q11) 105 46, XY, t(9; 10)(p13; p13) 

95 46, XY, t(14; 20)(p11; q11)   

 

 
 
图 1  病例 1 先证者核型：46, XX, t(6; 7)(q13; q22) 

 

 
 
图 2  病例 2 先证者核型：46, XX, der(18)t(3; 18)(q23; p11) 

 
 

图 3  病例 2 先证者父亲核型：46, XX, t(3; 18)(q23; p11) 

 
正常的合子[5], 1/18的可能性为平衡易位携带者, 其
余均为异常的合子。异常的胚胎多在早期自然流产

或死胎, 不平衡易位胎儿有 2%~10%的可能性幸存
至出生, 均伴有严重畸形、智力低下、发育迟缓等
原因[5]。鉴于平衡易位携带者生育正常孩子概率较

低, 反复流产严重影响患者的身心健康, 可采用产
前诊断或胚胎植入前诊断技术指导该类型患者的再

次妊娠[6]。 

3.2  染色体倒位的遗传效应 

本组研究检出 10 例异常新核型为染色体倒位, 
其中臂间倒位 8例, 臂内倒位 2例。9号染色体是最 
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常见的倒位, 有些学者认为属于染色体多态, 人群
中携带率为 1% [7]。臂间倒位的染色体在第一次减数

分裂时将形成特有的倒位圈 , 经过分离与交换后 , 
将形成 4 种配子, 一种含有正常染色体, 一种含有
倒位染色体, 其余两种含有部分重复和缺失的染色
体。后两种由于仅含有一个着丝粒, 属于稳定性畸
变, 遗传效应取决于重复和缺失片段的大小及所含
基因的致死效应。表 1中的病例 77、78就是典型的
产前诊断例子。病例 77为绒毛标本, 核型分析为 46, 
XX, rec(9)dup(9q)inv(9)(p22q34)mat, 母亲核型为 46, 
XX, inv(9)(p22q34), 产前诊断指征是由于母亲有畸
胎生育史。胎儿的重组染色体是一个源于母亲倒位

染色体 9q34 至 9qer 片段重复和 9pter 至 9p22 片段
丢失的衍生染色体。 

本次研究检出两例臂内倒位的病例：46, XX, 
inv(2)(q33q35)、46, XX, inv(15)(q21q24)。该类型携
带者可形成 4 种配子, 一种含有正常染色体, 一种
含有倒位染色体, 其余两种分别为含有部分重复和
缺失的双着丝粒体或无着丝粒片段。后两种在有丝

分裂中不稳定, 双着丝粒体在胚胎早期形成染色体
桥, 无着丝粒片段在卵裂中被丢失儿形成单体型胚
胎。胚胎的过早死亡, 主要体现为经期过长, 早期流
产的遗传效应[8]。 

3.3  异常染色体与产前诊断 

本研究产前诊断病例组中, 研究对象多为夫妇
一方为平衡易位携带者、胎儿超声异常、孕母血清

唐氏筛查阳性、高龄妊娠的患者, 以上的临床指征
是产前诊断检出胎儿染色体异常率较高的指征[9]。

胎儿染色体异常时, 往往需要溯源检查亲代的染色
体是否异常, 来帮助选择是否继续妊娠或为下次妊
娠做指导[10]。本组研究显示胎儿异常染色体多是由

父母遗传所致, 新发突变较少, 以平衡易位及倒位
的形式存在。原因可能是部分重复和缺失的合子在

胚胎早期时已经丢失, 临床表现为月经期延长、自
然流产、胚胎停育等, 胚胎不能存活到孕中期。临
床诊断高危的胎儿, 可根据孕周的大小, 采集胎儿
绒毛、羊水或脐带血标本, 针对性的进行产前诊断, 
可有效地控制和减少出生缺陷。 

综上所述, 105种人类染色体新核型的检出, 为
遗传咨询及产前诊断提供了丰富的医学遗传学临床

资料。同时进一步验证异常染色体核型的检出对自

然流产、不孕不育、智力低下、胎儿超声异常等临

床指征的患者有重要的临床指导意义。 
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