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　　人类的性别通常是由性染色体决定的，性染色
体决定性腺性别，性腺的性质决定内外生殖器官的
表型。性发育异常（ｄｉｓｏｒｄｅｒｓｏｆｓｅｘｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ，
ＤＳＤ）是一种先天性异常，表现为性染色体、性腺或
性激素水平的不一致［１］，ＤＳＤ分为三类，分别是性
染色体ＤＳＤ、４６，ＸＹＤＳＤ、４６，ＸＸＤＳＤ。ＤＳＤ具有
临床表现和遗传的高度异质性，患病率约患病率约
为１／５５００～１／４５００［２］，而性染色体嵌合导致的性发
育异常发病率为１．５／１００００［３］。本文报道一例罕见
的４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（Ｐ１１．２）／４５，Ｘ／４６，ＸＹ嵌合型性
染色体ＤＳＤ，并进行相关文献复习。

１　对象与方法

１．１　研究对象　患儿，社会性别为男性，１０岁，身
高１２４．３ｃｍ，体重３２．８５Ｋｇ，身材比例匀称，双乳Ｂ
期，乳晕无膨出，乳晕无色素沉着。睾丸Ｇ１期，容
积３ｍｌ，外阴无分泌物，无色素沉着，阴毛ＰＨ１期，
腋毛Ａ期。神志清楚，精神好，无特殊面容。心肺
听诊无特殊，腹软，无明显运动和智力落后。其父身
高１７０ｃｍ，癫痫。其母身高１５０ｃｍ，小儿麻痹症。患
儿因身材矮小数年，食欲差来医院就诊。
１．２　方法
１．２．１　外周血染色体核型分析　经知情同意，采集
患儿肝素抗凝静脉血，在无菌条件下接种于含２０％
小牛血清的外周血淋巴细胞培养基中，置于５％
ＣＯ２培养箱３７℃条件下培养７２ｈ，收获前３ｈ加入

终浓度为１０μｇ／ｍｌ秋水仙素，常规细胞收获、制片、
Ｇ显带及Ｃ显带。镜下随机选取形态较好的分裂
相，进行染色体核型分析，核型描述按照《人类细胞
遗传学国际命名体制（ＩＳＣＮ２０２０）》。
１．２．２　荧光原位杂交检测　将患儿的外周血标本
经低渗、预固定、两次固定后滴片、老化。分别加入
红色标记Ｘ染色体着丝粒区域（ＤＸＺ１），绿色标记
Ｙ染色体长臂１区２带即Ｙｑ１２的探针（ＤＹＺ１）的
Ｘ／Ｙ探针和绿色标记Ｘ染色体着丝粒区域
（ＤＸＺ１），红色标记Ｙ染色体着丝粒区（ＤＹＺ３）的
Ｘ／Ｙ染色体探针，在荧光显微镜下随机分别计数
４００个细胞。

２　结果

２．１　患儿外周血常规培养，Ｇ显带，计数２０个细胞
分裂相，染色体核型为４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（Ｐ１１．２）［１５］／
４５，Ｘ［４］／４６，ＸＹ［１］，见图１。采用Ｃ带进行验证，
也显示一条结构异常的Ｙ染色体，含有２个Ｙｑ１２
深染的异染色质区，如图２。
２．２　患者进一步进行ＦＩＳＨ检测，间期核ＦＩＳＨ结
果汇总分析：８００个细胞中，存在ｉｄｉｃ（Ｙ）的细胞为
１４８个，比例为１８．５％；仅见一条Ｘ染色体的细胞
为３８０个，比例为４７．５％；正常细胞为２７２个，比例
为３４％。如图３所示。

３　讨论

Ｙ染色体对男性发育很重要，因为它包含性别
决定基因和精子发生基因等关键基因。Ｙ染色体的
结构异常主要包括双着丝粒Ｙ染色体，Ｙ染色体的
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图１　核型图
Ａ：４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（ｐ１１．２）［１５］；Ｂ：４５，ＸＹ［４］；Ｃ：４６，ＸＹ［１］。

等臂，Ｙ染色体的缺失，倒位及环状Ｙ染色体等。
等臂双着丝粒Ｙ染色体（ｉｄｉｃ（Ｙ））最早由Ｊａｃｏｂｓ等
人［４］发现，是一种较常见的Ｙ染色体结构异常，它
的形成机制目前认为是Ｙ姐妹染色单体分开时，在
回文序列或反向重复附近发生了断裂，姐妹染色单
体发生同源交换后又在断裂处融合，同时丢失一个
无着丝粒的片段［５］。Ｙ染色体发生断裂和融合的位
点差异很大［６］，当断裂点发生在短臂时，形成由两条
长臂和一部分短臂组成的ｉｄｃ（Ｙ）（ｐ），当断裂点发

图２　Ｃ显带红色箭头所示为异常的Ｙ染色体，有２个Ｙｑ１２的
深染的异染色质片段。

图３　ＦＩＳＨ结果图
Ａ：结果为ＤＸＺ１／ＤＹＺ１，红色标记Ｘ染色体着丝粒区域（ＤＸＺ１），
绿色标记Ｙ染色体长臂１区２带即Ｙｑ１２（ＤＹＺ１），可见２绿１红
代表４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）；１绿１红代表４６，ＸＹ；１红代表４５，Ｘ；Ｂ：结果
为ＤＸＺ１／ＤＹ２３，绿色标记Ｘ染色体着丝粒区域（ＤＸＺ１），红色标记
Ｙ染色体着丝粒区域（ＤＹＺ３），可见２红１绿代表４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）；

１绿１红代表４６，ＸＹ；１绿代表４５，Ｘ。
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生在长臂时，形成由两条短臂和部分长臂组成的ｉｄｃ
（Ｙ）（ｑ），含两份犛犚犢基因。ｉｄｉｃ（Ｙ）染色体的断裂
点决定维持Ｙ染色体的物质，导致Ｙ的染色体高度
可变的重复和缺失［７］。ｉｄｉｃ（Ｙ）由于含有２个着丝
粒，使细胞分裂时染色体非常不稳定，导致了嵌合核
型的发生，其中以４５，Ｘ／４６，ｉｄｉｃ（Ｙ）最为常见。
ｉｄｉｃ（Ｙ）患者具有多种临床表现，如女性特纳综

合征，性腺发育不全，男性不育，外生殖器官不明确，
身材矮小等。ｉｄｉｃ（Ｙ）患者的表型取决于ｉｄｉｃ（Ｙ）的
断裂和融合位点，嵌合的类型、比例及组织细胞的分
布等。具体来说，当性腺组织中ｉｄｉｃ（Ｙ）细胞的比例
更高时，患者的男性表型会更明显；反之，性腺组织
中４５，Ｘ细胞的比例更高时，患者的特纳综合征的
表型更为明显。

本例患者为一名１０岁儿童，主要临床的表现为
身材矮小，矮小的原因可能是由于Ｙ染色体短臂的
拟常染色体区域犛犎犗犡基因单倍体不足导致［８］。
染色核型分析结合ＦＩＳＨ检测结果为８００个细胞
中，存在ｉｄｉｃ（Ｙ）的细胞为１４８个，比例为１８．５％；
仅见一条Ｘ染色体的细胞为３８０个，比例为４７．５％；
正常细胞为２７２个，比例为３４％。

查阅文献，发现ＣｅｍａｌＥｋｉｃｉ等［９］报道了一例身
材矮小，外生殖器正常的３岁男孩核型结果为ｍｏｓ
４５，Ｘ［２０］／４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（ｐ１１．３２）［２９］／４６，ＸＹ
［１］，其父母核型正常。ＧｕｅｖａｒｒａＦＭ［１０］等报道一名
１７岁青少年在１０岁时因身材矮小而就诊，检测其
核型为４５，Ｘ／４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（ｐ１１），经过６年多的重
组生长激素治疗后，其身高为１７２．５ｃｍ。他的临床
特征包括二度尿道下裂，特纳综合征等。杨杰等［１１］

报道了一例２８岁伴无精症的已婚男性，外周血染色
体核型结果为４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（ｐ１１），患者的犛犚犢基
因和犃犣犉基因的９个位点均未见缺失。作者推测
纯合的ｉｄｉｃ（Ｙ）及犛犚犢基因的存在维持了该患者男
性第二性征基本正常，而患者的无精症推测可能与
Ｙ染色体短臂末端的拟常染色体区
（ｐｓｅｕｄｏａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅｇｉｏｎ，ＰＡＲ１）缺失有关［１２］。

综上所述，核型为４６，Ｘ，ｉｄｉｃ（Ｙ）（Ｐ１１．２）／４５，
Ｘ／４６，ＸＹ的患者一般临床特征为女性特纳综合征，
身材矮小，性腺发育不全，男性不育，无精症，外生殖
器官不明确，尿道下裂等。由于携带ｉｄｉｃ（Ｙ）的患者
通常表现复杂，因此长期随访和临床管理非常重要，
一旦在受影响的患者中发现ｉｄｉｃ（Ｙ），应根据具体情

况进行对症治疗，包括矫形手术和辅以激素替代疗法。
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