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!!染色体复杂易位是累及 0 条以上染色体"有 0

个以上断裂点的染色体结构异常"这种异常非常罕

见' 染色体畸变携带者一般个体表型正常"但是在

减数分裂时发生平衡易位的染色体及其同源染色体

发生联会交换"生成配子时发生遗传物质变化"这类

配子受精后形成的胚胎遗传物质严重不平衡"往往

表现出不育,不孕,流产,死胎或者胎儿畸形等不良

后果的发生"本文就 " 例复杂染色体易位伴男性不

育患者进行病例分析'
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患者"男"0% 岁"汉族"因婚后未避孕未育 0 年

来吉林大学第二医院生殖中心就诊' 患者身高 "*-

EA"体重 *. C<"表型及智力均正常"外生殖器无异

常"前列腺及精索静脉超声检查均未见异常$否认腮

腺炎或睾丸外伤史"无吸烟史,酗酒史"否认有害物

质及放射性接触史"家族中无类似患者"第二性征正

常' 精液常规检查显示精子密度 %$" k"%

(

1AQ"前

向运动精子率 %L,非前向运动精子率 %L,不活动

精子率 "%%L' 患者血清内分泌检查结果如下!括

号内为正常参考值#%卵泡刺激素 ($&- VP1Q!"$/% _

"#$.% VP1Q#,促黄体激素 ($0" VP1Q!"$*% _-$(%

VP1Q#,睾酮 -$&& 5A7B1Q!&$&% _#*$-% 5A7B1Q#,催

乳素 00.$-. AVP1Q!-($% _0#.$% AVP1Q#,雌二醇

"*$( 5<1Q!#/$- _(%$* 5<1Q#' 细胞遗传学检查%

在获得患者知情同意后"抽取其外周静脉血进行淋

巴细胞培养"常规制备染色体"W显带分析计数 0%

个中期分裂相"镜下分析 "% 个核型"患者核型为
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"%h?98# !图 "#' 无精子基因检

测报告示位点 4Z-.,4Z-(,4Z"#*,4Z"0.,4Z".0,

4Z#/.,4Z#// 未见缺失' 其妻各项检查未见明显异

常"染色体核型正常'

)887F@9=;44@7F=G578A=BE@87A747A94$

图 $%患者核型图(.(" ,Z" ?!"%$ "-$ #"#)
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染色体平衡易位是一种常见的染色体结构异

常"一般人群发生率约 %$#L

(")

"反复流产人群中发

生率为 /L _"%L

(#)

"其来源可由父或母一方携带

而遗传"也可以在配子形成过程中或受精前受某种

因素影响而形成' 平衡易位是常见的染色体结构畸

变之一"携带者通常无遗传物质丢失或增加"故其表

型及智力发育均正常' 本例患者为 0 条染色体易

位"经查询 6]?7<959?4g=?=G=49, \78<=75C=875B359

g=?=G=49和中国人类染色体异常核型数据库"截止

到 #%"* 年 "# 月尚未见相关文献报道'

本例患者的原发不育可能与染色体易位导致的

基因断裂或缺失有关"故建议其接受进一步的遗传
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学检查' 据相关文献报道"与男性不育相关的染色

体异常大多发生在性染色体上"但近年来不少学者

认为常染色体的异常也可以导致精子的发生障

碍(0)

' 男性染色体平衡易位可干扰配子减数分裂"

导致细胞周期阻滞和精子生成障碍"表现为重度少

精症(. a/)

"在生殖细胞的发育过程中"常染色体的畸

变可导致减数分裂阻断或部分阻断"初级精母细胞

第一次减数分裂时同源染色体互换率降低"中变期

不对称的双价体,多价体和单价体增多"使精子生成

阻滞在精母细胞水平而不能继续分化成精子"影响

生精功能' 据c789??3等(()报道"在染色体平衡易位

患者中检测到磷脂酰丝氨酸gJ)碎片明显增多"它

是一种细胞凋亡标志物"使精子细胞凋亡增多' 此

外"常染色体上存在与睾丸发育及其功能相关的基

因"某些常染色体易位时染色体断裂造成这些基因

的缺失或失活"也会导致无精,少精'

本例患者的父母非近亲结婚"其父染色体核型

为 .(",Z" Z染色体微缺失检测正常"其母染色体

核型为 .(",,"?!"%$"-$#"#"父母生育时不存在不

良孕产史"患者的父母另育有 " 女"体健"且其表型

及智力发育均正常"染色体核型与其母亲一致"家系

图谱见图 #'

图 &%患者家系图谱
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本例患者的染色体平衡易位应是遗传自母亲"

由于母亲表型正常所以判断没有遗传物质丢失"但

可能把异常的染色体传给后代"形成不平衡配子的

比例极高' 染色体平衡易位携带者仅改变易位节段

在染色体上的相对位置"保留了原有基因的总数"只

发生了基因在染色体上相对位置的变化"对基因的

作用和个体发育一般无严重影响"表型正常' 染色

体平衡易位断裂点处基因结构的破坏导致基因功能

的丧失"染色体断裂后重排改变了基因的位置"由此

所产生的位置效应破坏或改变了基因的表达' 染色

体平衡易位断裂点处实际上发生了微小基因的缺失

或重复"这些缺失用常规细胞遗传学方法很难与真

正的平衡易位区分"可以通过非放射性荧光原位杂

交方法检出(*)

' 染色体畸变携带者一般个体表型

正常"但是在减数分裂时平衡易位的染色体及其同

源染色体联会交换"生成配子时发生遗传物质变化"

该患者复杂易位所涉及的 0 条染色体及 0 个断裂点

均未出现在同源染色体间"因此"这种突变应该发生

在其父母的精子或卵子形成以后且受精以前' 对于

非同源染色体平衡易位"理论上相互易位可形成 "1

"- 正常配子"罗氏易位可形成 "1( 正常配子"复杂

易位获得平衡配子概率更小"0 条染色体的复杂易

位在减数分裂过程中至少会形成 0# 种不同类型的

配子"而其中仅有 " 种正常配子和 " 种平衡易位的

配子"其余都是单体型或三体型不平衡配子"这些异

常配子容易导致不孕,不育,自然流产,死产,新生儿

死亡等情况发生(-)

' 由于患者拒绝进一步行家系

调查"故仅给予患者对症治疗以改善精液质量"建议

行辅助生殖"且在必要时行胚胎植入前遗传学诊断

和胚胎植入前非整倍体筛查'

平衡易位携带者的变异新核型的来源主要有两

种"一种是由父或母方传递而来"另一种是配子形成

过程中或受精卵分裂时发生' 因染色体病多数是遗

传而来"遗传学工作者在遗传咨询中应详细进行家

系调查"如家系中有 " 例染色体异常"其他成员也有

可能携带有相同染色体异常的情况' 此外"遗传以

外的因素"如电子辐射,环境污染,化学毒物,病原体

感染等也应被予以重视' 因此"应指导已婚男女选

择合适的生育年龄"避免不良环境接触"加强育前,

孕前的遗传学筛查"以真正达到优生优育的目的'
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