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【摘要】　１０号染色体是中等大小的亚中着丝粒染色体。１０号染色体三体大多会导致胚胎停育或自然
流产，也可见于急性髓系白血病。嵌合型１０号染色体三体是一种罕见的常染色体异常，其预后与嵌合
类型有关。１０号染色体单亲二体目前未见导致表观遗传疾病的报道，但存在因１０号染色体单亲二体
导致常染色体隐性遗传病的报道。本综述汇总既往国内外文献以及部分单位的实验室数据，从１０号染
色体三体、嵌合型１０号染色体三体、１０号染色体单亲二体（ｕｎｉｐａｒｅｎｔａｌｄｉｓｏｍｙ，ＵＰＤ）的临床特征、发生
率、发生机制、治疗、预后以及再发风险等进行总结，期望能给予临床医生和相关工作者帮助。
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　　１０号染色体是中等大小的亚中着丝粒染色体。
１０号染色体包含超过１．３３亿个碱基对，约７００～
８００个蛋白质编码基因，占细胞总ＤＮＡ的４％～
４．５％［１，２］。由于１０号染色体三体、嵌合型１０号染色
体三体及１０号染色体单亲二体都较为罕见，在国内
外文献中报道较少，因此给产前诊断和遗传咨询带
来了一定困难。本文主要对１０号染色体三体、嵌合
型１０号染色体三体、１０号染色体单亲二体的临床
特征、发生率、诊断、发生机制、治疗与预后以及再发
风险等进行综述，从而为产前诊断及遗传咨询提供
指导和帮助。

１　１０号染色体三体及嵌合体

１．１　临床特征　迄今为止，文献共记录３例完全型
１０号染色体三体产前案例，均未能活产，最常见的
超声特征包括胎儿颈项透明层厚度（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕ
ｃｅｎｃｙ，ＮＴ）增厚、小颌畸形、肾缺如、颜面部异常、肢
体畸形、心血管异常以及孕早期严重的胎儿生长受

限（ｆｅｔａｌｇｒｏｗｔｈｒｅｓｔｒｉｃｔｉｏｎ，ＦＧＲ）［３５］。其中，ＮＴ
增厚是孕早期１０号染色体三体的典型症状。

在产前案例中，嵌合型１０号染色体三体胎儿的
妊娠结局与嵌合类型有关。嵌合型１０号染色体三
体通常出现在绒毛培养中，与其他异常染色体核型
比较，绒毛培养中嵌合型１０号染色体三体发生率极
低，大部分属于胎盘局限性嵌合（ｃｏｎｆｉｎｅｄｐｌａｃｅｎｔａｌ
ｍｏｓａｉｃｉｓｍ，ＣＰＭ）。在一个大型的绒毛嵌合体胎儿
结局研究中，６例绒毛膜滋养层细胞核型结果为１０
号染色体三体嵌合，但最终证实其中５例属于胎盘
局限性嵌合２型（ＣＰＭｔｙｐｅⅡ），１例为胎盘局限性
嵌合３型（ＣＰＭｔｙｐｅⅢ）［６］。当胎盘及胎儿细胞或
组织均检测出嵌合型１０号染色体三体时，通常会出
现不良妊娠结局。Ｋｎｏｂｌａｕｃｈ等［７］报道１例胎盘及
胎儿核型均为嵌合型１０号染色体三体病例，１１～１３
周时Ｂ超显示胎儿颈部多房性水囊瘤及胎儿水肿，
孕妇于孕１５周终止妊娠，尸检结果显示，该胎儿生
长受限，仅相当于孕１１～１２周胎儿大小，其他异常
包括颈部巨大囊腺瘤、全身水肿、严重的小颌及后颌
畸形、鼻子和前额突出、低耳位、躯干细长、肝脏发育
不全和胎盘功能减退。
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此外，文献共报道７例１０号染色体三体嵌合体
活产儿，包含一对活产的核型为１０号染色体三体／
单体Ｘ的双非整倍体嵌合女性双胞胎［８］。１０号染
色体三体嵌合体活产儿的典型临床症状有：喂养困
难、生长发育迟缓、发育不良、睑裂、低位耳、高腭穹、
颌后缩、躯干细长、明显的足底／手掌沟、心脏异常、
肾性疾病，通常在新生儿期或婴儿期死亡［８１３］。个
别患儿还伴有神经系统异常，Ｇａｏ等［１０］在２０１８年
报道了１例１４个月的１０号染色体三体嵌合女婴，
荧光原位杂交（ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｔｉｎｓｉｔｕｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，
ＦＩＳＨ）结果显示其外周血中有４２％的中期细胞染
色体核型为４７，ＸＸ，＋１０，患儿除表现出部分上述
典型特征外，还患有ＤａｎｄｙＷａｌｋｅｒ综合征。

除此之外，１０号染色体三体也是在白血病细胞
和肿瘤标本中可被观察到的异常染色体核型之一。
１．２　发生率　１０号染色体完全三体是一种罕见的
致死性染色体异常，大部分情况下将导致胚胎停育
或自发流产，但１０号染色体三体在孕早期自然流产
原因中占比较低。ＪａｃｋｓｏｎＣｏｏｋ等［１４］统计，１０号
染色体三体在孕早期自然流产原因中占比为１．９％。
流产物中１０号染色体三体合并其他染色体异常的
情况也时有发生。王臖等［１５］统计了１３１７例早期流
产绒毛检测结果后发现，１０号染色体三体在孕早期
自然流产原因中占比率约为３．７９％，１０号染色体三
体合并其他染色体异常在孕早期自然流产原因中占
比率约为１．５１％。本文作者单位湘潭市妇幼保健
院产前诊断中心实验室数据显示，７５例早期流产物
的检测结果中，仅检出１例１０号染色体三体，占孕
早期自然流产原因的１．３３％。由于１０号染色体三
体嵌合在产前以及活产儿中均较为少见，目前未有
文献对其在产前和新生儿中的发病率进行报道。

在急性髓系白血病中，１０号染色体三体发生率
为０．２％～０．５％［１６］，而在急性淋巴母细胞白血病或
其他癌症中则很少观察到１０号染色体三体异
常［１７１９］。
１．３　发生机制　１０号染色体完全三体通常由减数
分裂形成配子过程中发生染色体分离错误导致。
１０号染色体三体嵌合的机制主要是有丝分裂

过程中姐妹染色单体的不分离，由此产生包含两种

或两种以上不同核型细胞系的个体。根据有丝分裂
错误发生的时期，可将嵌合分为两类。第一类是完
全嵌合，由于分裂错误发生时期较早，导致胎儿和胎
盘均存在嵌合细胞系；第二类是局限性嵌合，因分裂
错误发生时期较晚，嵌合细胞系仅存在于胎盘或胎
儿的部分或者全部细胞［２０］。此外，非整倍体合子后
的三体自救也是１０号染色体三体嵌合形成的机制
之一。Ｈａｈｎｅｍａｎｎ等［１１］曾记载１例１０号染色体
三体嵌合案例，患儿皮肤、跟腱、心包等组织染色体
核型为不同比例的４７，ＸＹ，＋１０／４６，ＸＹ，外周血染
色体核型为４６，ＸＹ，经微卫星多态性标记连锁分
析，三体是由母源减数分裂错误导致，二倍体为母源
单亲异二体，这表明该嵌合体的形成与三体自救有
关。
１．４　治疗与预后　１０号染色体完全三体是致死性
的，文献所记录的持续妊娠时间最长的１０号染色体
完全三体胎儿于孕３５＋４周时早产，胎儿宫内死亡后
娩出，体重仅１０２０ｇ［５］。

在产前案例中，当在绒毛膜滋养层细胞中检测
到１０号染色体三体嵌合现象时，应进行羊膜腔穿刺
或脐血穿刺进一步确认嵌合是否涉及胎儿本身或仅
局限于胎盘，并排除单亲二体致病的可能，结合以上
检测结果以及超声对胎儿预后进行综合评估。如果
１０号染色体三体嵌合仅限于胎盘，胎儿仍有正常活
产的可能；如果１０号染色体三体嵌合涉及胎儿本
身，对其预后的判断较困难，需由医生结合遗传学检
测结果和胎儿超声情况进行综合评估，并充分交待
病情。

嵌合型１０号染色体三体活产儿的预后较差，胎
儿大多在宫内就表现为生长受限、低体重，结局通常
为胎死宫内或出生后早夭。目前尚无标准的嵌合型
１０号染色体三体治疗方案，应遵循对症治疗的原则
进行相应症状的治疗。
１．５　再发风险与遗传咨询　１０号染色体三体以及
嵌合型１０号染色体三体多为新发变异，再发风险较
低，但仍建议生育过患儿的夫妻进行核型检测以排
除其染色体结构异常的情况。虽然发生率较低，但
１０号染色体三体和１０号染色体三体嵌合体可导致
发育迟缓、多发畸形、特殊面容、婴儿或新生儿早期
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死亡等严重后果，因此，如产前超声筛查发现胎儿多
发畸形，发育迟缓、颈部水囊瘤、胎儿水肿、颈项透明
层增厚等异常，应怀疑是否有染色体三体的可能，并
进行产前诊断。当早期绒毛膜滋养层细胞检测结果
为１０号染色体三体嵌合时，临床医生应告知孕妇
１０号染色体三体嵌合并不一定意味着胎儿异常，孕
妇需配合进行羊膜腔穿刺或脐血穿刺，进一步确认
嵌合类型是否为胎盘局限性嵌合，并排除单亲二体
致病的可能，结合以上检测结果以及超声检查结果
对胎儿进行综合评估，并定期随访。

２　１０号单亲二体

２．１　临床特征　目前，单亲二倍体数据库网站
（ｈｔｔｐ：∥ｕｐｄｔｌ．ｃｏｍ／）仅收录１例无明显异常临床
表型的１０号染色体单亲二体病例。这一病例中，胎
儿最初的绒毛膜绒毛采样直接制备结果为１０号染
色体三体嵌合，羊水细胞以及绒毛细胞培养结果为
４６，ＸＮ，最终活产一正常大小的男婴，其脐带血的微
卫星多态性标记连锁分析结果显示１０号染色体为
母源单亲异二体，随访至８个月时，该新生儿的运
动、社交以及语言发育与同龄人一致［２１］。这一案例
印证了１０号染色体母源单亲二体可能不会对宫内
生长发育产生重要的印记效应。
Ｓｃｈｌｅｇｅｌ等［２２］报告了１例母源单亲二体合并

１０号短臂部分三体（ｐ１２．３１ｑ１１．１）案例，妊娠终止
后的胎儿尸检结果显示心脏、肝脏、肾脏和肾上腺发
育不全，笔者认为这些异常表型归因于１０号染色体
部分三体。

ＡｌＪａｓｍｉ等［２３］报道１例母源１０号染色体单亲
二体导致犘犚犉１基因纯合突变个体，继而引起吞噬
性淋巴组织细胞增多症；Ｎｏｇｕｅｉｒａ等［２４］报道１例母
源１０号染色体单亲二体导致犜犠犖犓基因纯合突
变个体，引起线粒体ＤＮＡ耗竭综合征。在以上２
个案例中，患儿除表现出基因对应的疾病症状外，生
长发育基本正常。但２０１６年Ｌｉ等［２５］报道１例母
源１０号染色体单亲二体案例，先证者表现出双侧耳
聋、双眼失明、生长发育迟缓和白斑等多系统异常，
全外显子组测序检测到１１个候选基因具有纯合变
异，其中犎犘犛１基因纯合变异可解释该患者的眼部

和皮肤症状，犖犚２犈３基因纯合变异可能加剧了她的
眼部症状，犕犗犢１犃基因可能与耳聋相关，而其他候
选基因的功能仍有待探索。
２．２　发生率　目前尚未有文献对１０号单亲二体在
产前和新生儿中的发病率进行报道。
２．３　发生机制　１０号染色体的产生机制与减数分
裂或受精后早期的有丝分裂错误产生的单体复制、
配子互补、三体自救等相关［２６］。１０号染色体单亲二
体主要致病机制是由于其单亲同二体导致的常染色
体隐性遗传基因纯合突变［２７］。

目前，尚不清楚１０号染色体上是否包含明确的
印记区域，而且印记基因数据库网站Ｇｅｎｅｉｍｐｒｉｎｔ
（ｈｔｔｐ：∥ｗｗｗ．ｇｅｎｅｉｍｐｒｉｎｔ．ｃｏｍ／ｓｉｔｅ／ｇｅｎｅｓｂｙ
ｓｐｅｃｉｅｓ）仅收录１个已明确的印记基因：犐犖犘犘５犉
基因。犐犖犘犘５犉基因为父源印记基因，目前暂未有
该基因甲基化异常导致疾病的报道。
２．４　治疗与预后　１０号染色体单亲二体导致的疾
病大部分为常染色体隐性遗传疾病，其预后与导致
疾病的基因有关，应遵循对症治疗的原则进行相应
疾病的治疗。
２．５　再发风险与遗传咨询　１０号染色体单亲二倍
体多为散发，先证者同胞的再发风险极低。

活产儿中单亲二体的发生概率约为１／２０００［２８］。
如果胎儿遗传检测结果为１０号染色体单亲二体，首
先需要通过家系连锁分析明确单亲二体的父母来
源。明确单亲二体的来源之后，建议对父母及胎儿
进行家系全外显子组或全基因组测序，检测胎儿是
否在１０号染色体单亲二体区域携带常染色体隐性
遗传基因纯合突变，并结合超声等检查对胎儿发育
进行系统评估。

３　小结

１０号染色体三体异常的发生概率极低。完全
型１０号染色体三为致死性异常，主要特征为胎儿
ＮＴ增厚、多发畸形以及孕早期严重的ＦＧＲ。１０号
三体嵌合也较为少见，１０号三体嵌合体胎儿的产前
结局需结合嵌合类型、发生部位、嵌合比例以及超声
结果等进行综合评估，产后的嵌合型１０号三体患儿
预后不佳。对于１０号染色体单亲二体个体，需提示
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其因常染色体隐性遗传基因纯合突变导致疾病的风
险增加。目前关于１０号染色体三体、嵌合以及单亲
二体的数据还非常缺乏。检测技术的进步、妊娠和
产后随访的日益完善以及相关数据库的开放共享，
有望提供关于１０号染色体三体、嵌合以及单亲二体
结局更为详实的信息。
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［２］　Ｕ．Ｓ．ＮａｔｉｏｎａｌＬｉｂｒａｒｙｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ．Ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ１０［ＥＢ／
ＣＤ］．ｈｔｔｐｓ：∥ｍｅｄｌｉｎｅｐｌｕｓ．ｇｏｖ／ｇｅｎｅｔｉｃｓ／ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ／１０／，
２０２０．

［３］　ＦＡＲＲＥＬＬＳＡ，ＳＵＥＣＨＵＥＬＡＭＡ，ＭＩＳＫＩＮＭ，ｅｔａｌ．
Ｆｅｔａｌｎｕｃｈａｌｏｅｄｅｍａａｎｄａｎｔｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｔｒｉｓｏｍｙ１０
［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，１９９４，１４（６）：４６３４６７．

［４］　ＳＣＨＷＡＲＺＬＥＲＰ，ＭＯＳＣＯＳＯＧ，ＢＥＲＮＡＲＤＪＰ，ｅｔａｌ．
Ｔｒｉｓｏｍｙ１０：ｆｉｒｓｔｔｒｉｍｅｓｔｅｒｆｅａｔｕｒｅｓｏｎｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ，ｆｅｔｏｓｃｏｐｙ
ａｎｄｐｏｓｔｍｏｒｔｅｍｏｆａｃａｓｅａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｉｎｃｒｅａｓｅｄｎｕｃｈａｌ
ｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ［Ｊ］．ＵｌｔｒａｓｏｕｎｄＯｂｓｔｅｔＧｙｎｅｃｏｌ，１９９９，１３（１）：
６７７０．

［５］　ＢＲＩＺＯＴＭ，ＳＣＨＵＬＴＺＲ，ＰＡＴＲＯＮＩＬ，ｅｔａｌ．Ｔｒｉｓｏｍｙ
１０：ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｆｅａｔｕｒｅｓａｎｄｎａｔｕｒａｌｈｉｓｔｏｒｙａｆｔｅｒｆｉｒｓｔｔｒｉｍｅｓ
ｔｅｒｄｉａｇｎｏｓｉｓ［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，２００１，２１（８）：６７２６７５．

［６］　ＨＡＨＮＥＭＡＮＮＪＭ，ＶＥＪＥＲＳＬＥＶＬＯ．Ｅｕｒｏｐｅａｎｃｏｌｌａｂｏｒａ
ｔｉｖｅｒｅｓｅａｒｃｈｏｎｍｏｓａｉｃｉｓｍｉｎＣＶＳ（ＥＵＣＲＯＭＩＣ）ｆｅｔａｌａｎｄ
ｅｘｔｒａｆｅｔａｌｃｅｌｌｌｉｎｅａｇｅｓｉｎ１９２ｇｅｓｔａｔｉｏｎｓｗｉｔｈＣＶＳｍｏｓａｉｃｉｓｍ
ｉｎｖｏｌｖｉｎｇｓｉｎｇｌｅａｕｔｏｓｏｍａｌｔｒｉｓｏｍｙ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，
１９９７，７０（２）：１７９１８７．

［７］　ＫＮＯＢＬＡＵＣＨＨ，ＳＯＭＭＥＲＤ，ＺＩＭＭＥＲＣ，ｅｔａｌ．Ｆｅｔａｌ
ｔｒｉｓｏｍｙ１０ｍｏｓａｉｃｉｓｍ：ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ，ｃｙｔｏｇｅｎｅｔｉｃａｎｄｍｏｒｐｈｏ
ｌｏｇｉｃｆｉｎｄｉｎｇｓｉｎｅａｒｌｙｐｒｅｇｎａｎｃｙ［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，１９９９，１９
（４）：３７９３８２．

［８］　ＭＩＥＬＫＥＧ，ＥＮＤＥＲＳＨ，ＧＯＥＬＺＲ，ｅｔａｌ．Ｐｒｅｎａｔａｌｄｅｔｅｃ
ｔｉｏｎｏｆｄｏｕｂｌｅａｎｅｕｐｌｏｉｄｙｔｒｉｓｏｍｙ１０／ｍｏｎｏｓｏｍｙＸｉｎａｌｉｖｅ
ｂｏｒｎｔｗｉｎｗｉｔｈｅｘｃｌｕｓｉｖｅｌｙｍｏｎｏｓｏｍｙＸｉｎｂｌｏｏｄ［Ｊ］．Ｃｌｉｎ
Ｇｅｎｅｔ，１９９７，５１（４）：２７５２７７．

［９］　ＤＥＦＲＡＮＣＥＨＦ，ＢＥＥＭＥＲＦＡ，ＳＥＮＤＥＲＳＲＣ，ｅｔａｌ．Ｔｒｉ
ｓｏｍｙ１０ｍｏｓａｉｃｉｓｍｉｎａｎｅｗｂｏｒｎｂｏｙ；ｄｅｌｉｎｅａｔｉｏｎｏｆｔｈｅｓｙｎ
ｄｒｏｍｅ［Ｊ］．ＣｌｉｎＧｅｎｅｔ，１９８５，２７（１）：９２９６．

［１０］　ＧＡＯＹ，ＭＡＹＣ，ＪＵＹＨ，ｅｔａｌ．Ｍｏｓａｉｃｉｓｍｔｒｉｓｏｍｙ１０ｉｎａ
１４ｍｏｎｔｈｏｌｄｃｈｉｌｄｗｉｔｈａｄｄｉｔｉｏｎａｌｎｅｕｒｏｌｏｇｉｃａｌａｂｎｏｒｍａｌｉ
ｔｉｅｓ：ｃａｓｅｒｅｐｏｒｔａｎｄｌｉｔｅｒａｔｕｒｅｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．ＢＭＣＰｅｄｉａｔｒ，

２０１８，１８（１）：２６６．
［１１］　ＨＡＨＮＥＭＡＮＮＪＭ，ＮＩＲＭ，ＦＲＩＢＥＲＧＭ，ｅｔａｌ．Ｔｒｉｓｏｍｙ

１０ｍｏｓａｉｃｉｓｍａｎｄｍａｔｅｒｎａｌｕｎｉｐａｒｅｎｔａｌｄｉｓｏｍｙ１０ｉｎａｌｉｖｅ
ｂｏｒｎｉｎｆａｎｔｗｉｔｈｓｅｖｅｒｅｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓ［Ｊ］．ＡｍＪ
ＭｅｄＧｅｎｅｔＡ，２００５，１３８Ａ（２）：１５０１５４．

［１２］　ＮＡＫＡＧＯＭＥＹ，ＩＩＮＵＭＡＫ，ＭＡＴＳＵＩＩ．Ｔｒｉｓｏｍｙ１０ｗｉｔｈ
ｍｏｓａｉｃｉｓｍ．Ａｃｌｉｎｉｃａｌａｎｄｃｙｔｏｇｅｎｅｔｉｃｅｎｔｉｔｙ［Ｊ］．ＪｉｎｒｕｉＩｄｅｎ
ｇａｋｕＺａｓｓｈｉ，１９７３，１８（２）：２１６２１９．

［１３］　ＨＩＧＵＲＡＳＨＩＭ，ＮＡＧＡＮＵＭＡＭ，ＭＡＴＳＵＩＩ，ｅｔａｌ．Ｔｗｏ
ｃａｓｅｓｏｆｔｒｉｓｏｍｙＣ６１２ｍｏｓａｉｃｉｓｍｗｉｔｈｍｕｌｔｉｐｌｅｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎｓ［Ｊ］．ＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，１９６９，６（４）：４２９４３４．

［１４］　ＪＡＣＫＳＯＮＣＯＯＫＣ．Ｃｏｎｓｔｉｔｕｔｉｏｎａｌａｎｄａｃｑｕｉｒｅｄａｕｔｏｓｏｍａｌ
ａｎｅｕｐｌｏｉｄｙ［Ｊ］．ＣｌｉｎＬａｂＭｅｄ，２０１１，３１（４）：４８１５１１，ｖｉｉ．

［１５］　王臖，陈书强，高玲霞，等．１３１７例早期流产患者绒毛染色
体检测结果分析［Ｊ］．生殖医学杂志，２０１９，２８（１）：７１１．

［１６］　ＳＡＫＡＩＹ，ＮＡＫＡＹＡＭＡＨ，ＭＡＴＳＵＺＡＫＩＡ，ｅｔａｌ．Ｔｒｉ
ｓｏｍｙ１０ｉｎａｃｈｉｌｄｗｉｔｈａｃｕｔｅｎｏｎｌｙｍｐｈｏｃｙｔｉｃｌｅｕｋｅｍｉａｆｏｌ
ｌｏｗｅｄｂｙｒｅｌａｐｓｅｗｉｔｈａｄｉｆｆｅｒｅｎｔｃｌｏｎｅ［Ｊ］．ＣａｎｃｅｒＧｅｎｅｔＣｙ
ｔｏｇｅｎｅｔ，１９９９，１１５（１）：４７５１．

［１７］　ＬＩＮＧ，ＬＩＵＬ，ＺＨＡＯＧ，ｅｔａｌ．ＭｙｅｌｏｉｄａｎｔｉｇｅｎｐｏｓｉｔｉｖｅＴ
ｃｅｌｌａｃｕｔｅｌｙｍｐｈｏｃｙｔｉｃｌｅｕｋｅｍｉａｗｉｔｈｔ（１４；１８）ａｎｄｔｒｉｓｏｍｙ
１０：ｒｅｐｏｒｔｏｆａｃａｓｅａｎｄｌｉｔｅｒａｔｕｒｅｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．ＡｒｃｈＩｒａｎＭｅｄ，
２０１５，１８（８）：００．

［１８］　ＬＥＥＥＳ，ＬＥＥＹ，ＳＵＨＤ，ｅｔａｌ．ＤｅｔｅｃｔｉｏｎｏｆＨＥＲ２ａｎｄ
ＥＧＦＲｇｅｎｅａｍｐｌｉｆｉｃａｔｉｏｎｕｓｉｎｇｃｈｒｏｍｏｇｅｎｉｃｉｎｓｉｔｕｈｙｂｒｉｄｉｚａ
ｔｉｏｎｔｅｃｈｎｉｑｕｅｉｎｏｖａｒｉａｎｔｕｍｏｒｓ［Ｊ］．ＡｐｐｌＩｍｍｕｎｏｈｉｓｔｏｃｈｅｍ
ＭｏｌＭｏｒｐｈｏｌ，２０１０，１８（１）：６９７４．

［１９］　ＢＯＢＡＤＩＬＬＡＭＯＲＡＬＥＳＬ， ＰＩＭＥＮＴＥＬＧＵＴＩ?ＲＲＥＺ
ＨＪ，ＧＡＬＬＥＧＯＳＣＡＳＴＯＲＥＮＡＳ，ｅｔａｌ．Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｄｏｎｏｒ
ｃｅｌｌｌｅｕｋｅｍｉａａｆｔｅｒａｌｌｏｇｅｎｅｉｃｈｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃｓｔｅｍｃｅｌｌｔｒａｎｓ
ｐｌａｎｔａｔｉｏｎｉｎＡＭＬｐａｔｉｅｎｔｆｒｏｍｒｅｌａｔｅｄｄｏｎｏｒ［Ｊ］．ＭｏｌＣｙｔｏ
ｇｅｎｅｔ，２０１５，８（１）：５．

［２０］　ＶＥＲＡＲＯＤＲＩＧＵＥＺＭ，ＲＵＢＩＯＣ．Ａｓｓｅｓｓｉｎｇｔｈｅｔｒｕｅｉｎｃｉ
ｄｅｎｃｅｏｆｍｏｓａｉｃｉｓｍｉｎｐｒｅｉｍｐｌａｎｔａｔｉｏｎｅｍｂｒｙｏｓ［Ｊ］．Ｆｅｒｔｉｌ
Ｓｔｅｒｉｌ，２０１７，１０７（５）：１１０７１１１２．

［２１］　ＪＯＮＥＳＣ，ＢＯＯＴＨＣ，ＲＩＴＡＤ，ｅｔａｌ．Ｉｄｅｎｔｉｆｉｃａｔｉｏｎｏｆａ
ｃａｓｅｏｆｍａｔｅｒｎａｌｕｎｉｐａｒｅｎｔａｌｄｉｓｏｍｙｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ１０ａｓｓｏｃｉ
ａｔｅｄｗｉｔｈｃｏｎｆｉｎｅｄｐｌａｃｅｎｔａｌｍｏｓａｉｃｉｓｍ［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，
１９９５，１５（９）：８４３８４８．

［２２］　ＳＣＨＬＥＧＥＬＭ，ＢＡＵＭＥＲＡ，ＲＩＥＧＥＬＭ，ｅｔａｌ．Ｍａｔｅｒｎａｌ
ｕｎｉｐａｒｅｎｔａｌｉｓｏｄｉｓｏｍｙ１０ａｎｄｍｏｓａｉｃｉｓｍｆｏｒａｎａｄｄｉｔｉｏｎａｌ
ｍａｒｋｅｒｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｄｅｒｉｖｅｄｆｒｏｍｔｈｅｐａｔｅｒｎａｌｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ
１０ｉｎａｆｅｔｕｓ［Ｊ］．ＰｒｅｎａｔＤｉａｇｎ，２００２，２２（５）：４１８４２１．

［２３］　ＦＡＴＭＡＡＪ，ＡＢＤＥＬＨＡＬＥＥＭＭ，ＳＴＯＣＫＬＥＹＴ，ｅｔａｌ．
Ｎｏｖｅｌｍｕｔａｔｉｏｎｏｆｔｈｅｐｅｒｆｏｒｉｎｇｅｎｅａｎｄｍａｔｅｒｎａｌｕｎｉｐａｒｅｎｔａｌ
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ｄｉｓｏｍｙ１０ｉｎａｐａｔｉｅｎｔｗｉｔｈｆａｍｉｌｉａｌｈｅｍｏｐｈａｇｏｃｙｔｉｃｌｙｍｐｈｏ
ｈｉｓｔｉｏｃｙｔｏｓｉｓ［Ｊ］．ＪＰｅｄｉａｔｒＨｅｍａｔｏｌＯｎｃｏｌ，２００８，３０（８）：６２１
６２４．

［２４］　ＮＯＧＵＥＩＲＡＣ，ＭＡＲＱＵＥＳＪＳ，ＮＥＳＴＩＣ，ｅｔａｌ．Ｉｄｅｎｔｉｆｉｃａ
ｔｉｏｎｏｆｍａｔｅｒｎａｌｕｎｉｐａｒｅｎｔａｌｉｓｏｄｉｓｏｍｙｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ１０ｉｎａ
ｐａｔｉｅｎｔｗｉｔｈｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌＤＮＡｄｅｐｌｅｔｉｏｎｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］．Ｍｏｌ
ＧｅｎｅｔＭｅｔａｂ，２０１３，１１０（４）：４９３４９４．

［２５］　ＬＩＮ，ＤＩＮＧＹＵ，ＹＵＴ，ｅｔａｌ．Ｃａｕｓａｌｖａｒｉａｎｔｓｓｃｒｅｅｎｅｄｂｙ
ｗｈｏｌｅｅｘｏｍｅｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎａｐａｔｉｅｎｔｗｉｔｈｍａｔｅｒｎａｌｕｎｉｐａｒｅｎ
ｔａｌｉｓｏｄｉｓｏｍｙｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ１０ａｎｄａｃｏｍｐｌｉｃａｔｅｄｐｈｅｎｏｔｙｐｅ
［Ｊ］．ＥｘｐＴｈｅｒＭｅｄ，２０１６，１１（６）：２２４７２２５３．

［２６］　ＥＮＧＥＬＥ．Ａｆａｓｃｉｎａｔｉｏｎｗｉｔｈｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｒｅｓｃｕｅｉｎｕｎｉｐａ
ｒｅｎｔａｌｄｉｓｏｍｙ：Ｍｅｎｄｅｌｉａｎｒｅｃｅｓｓｉｖｅｏｕｔｌａｗｓａｎｄｉｍｐｒｉｎｔｉｎｇ
ｃｏｐｙｒｉｇｈｔｓｉｎｆｒｉｎｇｅｍｅｎｔｓ［Ｊ］．ＥｕｒＪＨｕｍＧｅｎｅｔ，２００６，１４

（１１）：１１５８１１６９．
［２７］　ＺＬＯＴＯＧＯＲＡＪ．Ｐａｒｅｎｔｓｏｆｃｈｉｌｄｒｅｎｗｉｔｈａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅｃｅｓ
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减少犖犐犘犛检测失败率及假阴性—胎儿游离犇犖犃富集技术
许争峰

（南京医科大学附属妇产医院、南京市妇幼保健院，江苏南京　２１００１１）

犇犗犐：１０．１３４７０／ｊ．ｃｎｋｉ．ｃｊｐｄ．２０２１．０１．０１３

　　在第九届“中国胎儿医学大会”上，来自南京医科大学
附属妇产医院副院长许争峰教授从技术角度出发，带来了
“减少ＮＩＰＳ检测失败率及假阴性－胎儿游离ＤＮＡ富集
技术”主题演讲。许教授从ＮＩＰＳ中存在的问题—假阴性
及检测失败出发，分析了假阴性和检测失败的原因，提出
了“胎儿游离ＤＮＡ富集技术”。之后详细介绍了富集方
法，通过建立不同片段大小区间，回顾性分析１００００例男

性胎儿ＮＩＰＳ测序数据，建立了提高胎儿浓度的富集方法。最后通过１４０４例临床样本平行验证结果，认为
与传统方法相比，富集方法可将胎儿浓度提高２倍左右，敏感性不变，特异性略微降低，但是富集方法的检测
失败率显著降低（０．７１％和０．０７％），也可以显著减少假阴性的发生（５／１１，４５％的假阴性可以被富集方法检
出）。
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