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摘!要!一例新生复杂染色体重排的女性携带者!16-:09415;6-6<6-9;9.;;.=>9-9=?$@@A"$易位涉及$号’#号和

$!号染色体%病人因!次自然流产而要求进行外周血淋巴细胞B显带核型分析%最初B显 带 核 型 疑 为%"$CC$?
!$&#&$!"!$:?9;"$D!###$!D!%"$!D?9;&#D?9;"#:$$##$D!#"$D?9;&$!:?9;"$!D!%###:$$"#:?9;"7经 荧 光 原 位 杂

交!EFGH"技术 检 测$证 实 患 者 的 核 型 为%"$CC$?!$&#&$!"!$:?9;"$D!’##$!D!!"$!D?9;&#D?9;"#:$$##$D!#"
$D?9;&$!:?9;"$!D!!##$D!’"$D!####:$$"#:?9;"7(年后病人再次妊娠$并拒绝产前诊断%女婴足月分娩$生长发

育正常%核型为%"$CC%比较以前报告的女性复杂易位携带者与我们报告的病例可以认为$@@A并不总是表现为

自然流产或分娩畸形儿$仍有机会生出正常的孩子%
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!!涉及’条或’条以上的染色体易位称之为复杂

易位或复 杂 染 色 体 重 排%绝 大 多 数 的 携 带 者 是 女

性$并且常以反复自然流产或分娩畸形儿而就诊$较
少的有机会生下表型’核型均正常的孩子%我们报

告一例女性@@A携带者经历!次自然流产后分娩$

正常女婴$结合文献进行讨论%

$!材料和方法

8B8!病例报告

’(岁女性患者$$**&!$**’年由于连续!次自



然流产就诊!!次流产分别发生在停经后(!S和%(S"
夫妇体检均正常"非近亲结婚!家系中无遗传病史"

(年后!患者再次妊娠!夫妇拒绝产前诊断"足月分

娩一女婴!女婴出生时!表型正常"J:>.;评分$&分"
现女孩已’岁!精神智力体格发育均正常"

8B:!细胞遗传学核型分析及荧光原位杂交检测

患者夫妇及女儿#患者父 母 均 进 行 了 染 色 体B
显带分析!记数’&个分裂相!分析$&个核型"

选用生物素标记的$号染色体文库探针!探针

购自@.-X/6公司"荧光原位杂交按文献$$%进行"

!!结!!果

:B8!患者的细胞遗传学检测

患者的核型经B显带分析疑 为%"!CC!?&$’#’

$!(&$:?9;"$D!#))$!D!%"$!D?9;’#D?9;"#:$$))

$D!#"$D?9;’$!:?9;"$!D!%))#:$$"#:?9;(&图$("
其配偶核型为%"!CM"患者 女 儿 为%"!CC7患 者 父

母的核型分别为%"!CM和%"!CC"

图8!患者?显带核型

疑为%"!CC!?&$’#’$!(&$:?9;"$D!#))$!D!%"$!D?9;’

#D?9;"#:$$))$D!#"$D?9;’$!:?9;"$!D!%))#:$$"

#:?9;(7#示衍生染色体"
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:B:!患者荧光原位杂交杂交

通过荧光原位杂交杂交!可见%条染色体分布

有黄绿色杂交信号"$条最大中着丝粒染色体上完

全分布黄绿色杂交信号!$条亚中着丝粒染色体 从

长臂末端到短臂着丝粒近端的$*’处分布黄绿色杂

交信号!另$条亚中着丝粒染色体短臂分布黄绿色

杂交信号!第’条亚中着丝粒染色体长臂$*!处夹

有$段有黄 绿 色 杂 交 信 号"对 应 患 者B显 带 核 型

分析!患者的 核 型 应 为%"!CC!?&$’#’$!(&$:?9;"
$D!’))$!D!!"$!D?9;’#D?9;"#:$$))$D!#"$D?9;’

$!:?9;"$!D!!))$D!’"$D!#))#:$$"#:?9;(&图
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图:!患者;3F=核型

经证实为%"!CC!?&$’#’$!(%"!CC!?&$’#’$!(&$:?9;"

$D!’))$!D!!"$!D?9;’#D?9;"#:$$))$D!#"$D?9;’

$!:?9;"$!D!!))$D!’"$D!#))#:$$"#:?9;("
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’!讨!!论

由 于 女 性 在 卵 子 的 成 熟 过 程 减 数 分 裂 的 粗 线

期!同源染色体的同源节段要进行配对!正常情况下

同源染色体形成二价体后$*$分离到次级卵母细胞

及极体中"我们报告的病人由于’条染色体之间的

复杂重排!在减数分裂的粗线期!正常 的$号##号

和$!号染色体和衍生的$号##号和$!号 染 色 体

的同源节段要进行配对!因此可能行成#种构象!即
形成’种不同构象的六价体 &图’(和正常的$号#

#号和衍生的$号##号染色体形成四射体!正常的

$!号和衍生的$!号形成二价体&图%("

!"#!#期!!!!!!!!!!!崔英霞等)复杂染色体重排的女性携带者与她健康的女儿



图G!减数分裂粗线期可能形成的G种

六价体的构像

;61CG!7,-##)%..6@*#,#+/&/*#$24%$E615-/26%$.

"5-6$1)/4,>2#$#.2/1#

图H!减数分裂粗线期可能形成四价体和

二价体的构像

;61CH!7<%)%..6@*#@6&/*#$2/$"2#2-/&/*#$2

4%$E615-/26%$."5-6$1)/4,>2#$#.2/1#

尽管衍生$!号染色体与正常$号染色体及正

常#号染色体同源节段较小!但形成前’种不同构

象的六价体可能性仍存在!这’种不同的构象经’"

’分离!%"!分离!$"#分离与组合都可能产生许多

不同的遗 传 物 质 不 平 衡 的 配 子 !只 有 当 正 常 的$
号##号和$!号与衍生的$号##号和$!号’"’分

离!才能产生一个正常核型的卵母细胞和平衡易位

的极体或平衡易位的卵母细胞和正常核型的极体$
这个机会极少$第%和第#种构象即正常的$号##
号和衍生的$号##号染色体之间形成四射体!正常

的$!号和衍生的$!号形成二价体!四射体通过对

位分离!临位$!临位!及’"$分 离 将 产 生$)种 配

子!其中$种含正常的$号和#号染色体!$种含衍

生$号和#号染色体!余$"种均是染色体不平衡的

配子$$!号染 色 体 经$"$分 离 有$"!的 机 会 产 生

含正常$!号染色体的配子!$"!的机会产生含衍生

$!号 染 色 体 的 配 子$这种构象经分离与组合将有

$"’"%$"$)[$"!&的机会产生核型正常的配子!$"’"
%$"$)[$"!&的机会产生平衡易位的配子!其余’%"

’"%$,!"’"&的配子都是不平衡的$如果不平衡卵子

与正常精子受精产生的合子影响到胚胎的存活则导

致早期的流产!如虽不影响存活但影响胚胎的生长

发育则导致畸形的发生$复习文献报告复杂染色体

重排的携带 者 多 以 流 产’!!#(和 分 娩 畸 形 儿’"!((而 就

诊!很少报告生下正常的孩子’)($我们报告 一 例 女

性@@A携带者经历!次自然流产后 分 娩 一 个 核 型

正常表型正常女婴!提示@@A并不总是表现为自然

流产!有机会生出正常的孩子$
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