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摘　要　目的：对110例男性染色体核型进行临床分析�探讨男性染色体畸变与其表型效应的关系。方法：外周血淋
巴细胞培养�染色体常规Ｇ显带分析。结果：110例男性外周血染色体异常核型中常染色体结构异常占23∙6％；性染
色体数目异常占70∙0％；性染色体结构异常占6∙4％。男性染色体异常核型中无精子症占68∙2％少精症占2∙7％；配
偶有反复自发流产、生育死胎、畸胎占29∙1％。110例男性染色体异常核型涉及除19、20号染色体外其他染色体。结
论：染色体畸变是导致男性不育的重要因素�对久治不愈的不孕不育应检查染色体以排除染色体畸变的可能。
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　　染色体异常核型可引发不孕不育�据报道�在男性不育症
中�因染色体异常所致占2∙2％ ～33％ ［1］。本文对近6年于本
院不孕不育门诊进行咨询的110例男性染色体异常核型进行
分析。

材料与方法

一、临床资料
1999～2004年在本院不孕不育门诊进行不育咨询者1087

例�年龄22～43岁�不育时间2～12年。其中染色体异常110
例�占10∙5％ （110／1087）。经精液常规分析�精子密度 ＜10
×106／ｍｌ3例�无精子症80例�配偶有≥2次无明显诱因的自
然流产或生育死胎者32例。女方健康�婚后未采取任何避孕
措施。

二、细胞遗传检查
采用常规方法收取细胞及制片�进行Ｇ显带分析�必要时

配合Ｃ显带。每例计数50个中期分裂相�数目异常计数100
个�Ｇ显带分析5个分裂相。

结　果

110例男性染色体异常核型中常染色体结构异常26例�
占23∙6％；性染色体数目异常77例�占70∙0％；性染色体结
构异常7例�占6∙4％。110例有50种异常核型�其中6种经
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湖南医科大学细胞遗传学国家重点实验室鉴定为世界首报核

型�异常染色体涉及除19、20号外的其他染色体。见表1。
表1　110例男性染色体异常核型及主要临床表现

类别 异常核型　　 例数 主要表现　

常染色体

　结构异常46�ＸＹ�ｒｏｂ（13：14） 4 无精子2例�配偶流产2例
45�ＸＹ�ｒｏｂ（14：21） 2 配偶流产4例
45�ＸＹ�ｒｏｂ（15：22） 1 胎儿脑积水1次
45�ＸＹ�ｒｏｂ（13：13） 1 胎儿畸形1次
46�ＸＹ�ｔ（1：18）；（ｐ36：ｑ21）∗ 1 配偶流产4例
46�ＸＹ�ｔ（1：16）；（ｑ32：ｑ25）∗ 2 少精子1例、无精子1例
46�ＸＹ�ｔ（2：3） 1 配偶流产1次、死胎1次
46�ＸＹ�ｔ（2：13） 1 配偶流产3次
46�ＸＹ�ｔ（2：5） 1 配偶流产4次
46�ＸＹ�ｔ（2：17） 1 配偶流产4次
46�ＸＹ�ｔ（3：22） 1 配偶流产3次
46�ＸＹ�ｔ（4：8） 1 配偶流产3次
46�ＸＹ�ｔ（4：7）；（ｑ33：ｑ22）∗ 1 性腺发育差

46�ＸＹ�ｔ（5：14）； 1 死胎2次
46�ＸＹ�ｔ（7：18）；（ｑ21：ｐ11）∗ 1 配偶流产3次
46�ＸＹ�ｔ（7：8）； 2 配偶流产1次、死胎1次
46�ＸＹ�ｔ（8：15）；（ｑ24：ｑ15）∗ 1 死胎1次、胎儿脑积水1次
46�ＸＹ�ｔ（9：12） 1 配偶流产3次
46�ＸＹ�ｔ（10：13）；（ｑ24：ｑ15）∗ 1 配偶流产3次
46�ＸＹ�ｔ（13：15） 1 配偶流产2次

性染色体

　数目异常47�ＸＸＹ 73 无精子71例�少精子2例
47�ＸＸＹ�ｉｎｖ（9） 2 无精子

48�ＸＸＹＹ 2 隐睾�无精子
　结构异常46�ＸＹ�ｄｅｌ（ｙｑ12） 7 生育畸形儿2例�配偶流

产2例�无精子3例
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讨　论

一、性染色体数目异常
性染色体数目异常是导致性腺发育不良、不育和低育的

主要因素之一�其中以47�ＸＸＹ核型多见。本文47�ＸＸＹ占
异常核型的70％�与国内外报道基本一致 ［2］。患者多数有典
型Ｋｌｉｎｅｆｅｌｔｅｒ综合征症状�身材瘦高�皮肤细腻�第二性征发育
差�睾丸小�发育不良�无精子�仅2例少精子�部分患者有智
力障碍。发病原理一般认为是亲代配子减数分裂过程中Ｘ染
色体不分离所致�并且与高龄孕产有关。此外2例48�ＸＸＹＹ
表现无精子、隐睾。据文献报道 ［3］�ＸＸＹＹ属于 “超 Ｙ综合
征 ”�在活产男婴中发病率仅为 0∙04％�明显低于 ＸＸＹ综合
征�ＸＸＹＹ综合征患者既有ＸＸＹ综合征的表现如睾丸发育不
良和性功能减退�又有 ＸＹＹ综合征的某些特点�如性格暴躁
等。本文患者的临床表现多似 ＸＸＹ综合征�如无精子�隐睾
等。其原因可能由于父母双方生殖细胞减数分裂时各发生1
次Ｘ及Ｙ染色体不分离。

二、性染色体结构异常
本文发现的7例性染色体结构异常均为Ｙ染色体长臂缺

失�临床表现为无精症3例、配偶反复自然流产2例、生育畸
形儿2例。目前认为Ｙ染色体长臂上存在与精子生成相关基
因 （ＡＺＦ）�在某些缺失一部分 Ｙ染色体长臂 （Ｙｑ－）的病例
中�ＡＺＦ缺如可导致生精功能障碍�临床表现少精症或无精
症。有文献报道 ［4］�大约10％的无精症患者是由一般染色体
检查不到的ＡＺＦ微小缺失导致的。另外周宏远曾报道 ［5］一
个Ｙ染色体长臂缺失有生育能力的家系。可见 Ｙ染色体缺
失的部位与临床表现密切相关。

三、常染色体结构异常

本文发现常染色体结构异常26例�其中平衡易位20例、
罗伯逊易位6例。临床表现反复自然流产、死胎、畸胎22例�
无精子症3例、少精症1例。由于平衡易位携带者无遗传物
质丢失�其表型及智力一般正常�但其生殖细胞在减数分裂过
程中可产生18种不同配子�1种正常�1种为相同类型染色体
平衡易位�另有16种均为不平衡重组的配子�当它们与正常
配子结合后同样有 16／18的机会形成染色体不平衡重组合
子�导致子代发生严重的遗传效应�临床表现为反复自发流
产、死胎、畸胎。易位染色体还干扰正常染色体在减数分裂中
的配对或分离�并产生杂合体�临床表现为严重的生精阻滞及
无精子症。因此对检出的平衡易位携带者�再孕时进行产前
诊断以避免异常胎儿出生是非常必要的措施。

对男性无精症、严重少精症�以及配偶反复自然流产、生
育死胎、畸胎的患者除作常规检查外�还要进行细胞遗传学检
查�必要时作分子遗传学检测�以得出明确的遗传学诊断�从
而避免盲目治疗。
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山东省召开国家 “引产手术基本情况调查 ”项目启动暨调查员培训会议
徐拥军

　　2007年5月30日�山东省人口计生委召开国家 “引产手
术基本情况调查 ”项目启动暨调查员培训会议�省人口计生委
副主任宋新强到会并讲话�省人口计生委科技处有关人员、15
个调查县所在市人口计生委科技科 （处 ）长、调查县分管局长
和县服务站技术人员�共计60余人参加会议。

宋新强副主任在讲话中就做好项目提出3点要求：一是
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提高认识�加强组织领导；二是坚持实事求是�严格按照 《引产
手术基本情况调查方案》�如实抄写手术记录�使调查数据经
得起检验；三是坚持建立省、市、县三级质量监控制度�确保调
查质量。

与会代表认真学习了 《国家人口计生委科技司关于开展
引产手术基本情况调查的通知》精神�科技处有关人员讲解了
《引产手术基本情况调查方案》和相关调查表�专家进行了答
疑。最后�省人口计生委科技处处长范苏荣对全省调查工作
进行了部署。
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