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１　资料与方法

１．１　病例资料　男性，３３岁，因婚后１０个月未避
孕女方未怀孕，夫妇双方于中国人民解放军陆军特
色医学中心生殖中心就诊。查体：身高１６８ｃｍ，体重
６５ｋｇ，第二性征正常，外阴发育正常，双侧睾丸大小
约１５ｃｍ，附睾无肿大，输精管未触及结节。２０１８年
精液常规结果：精液量３．０ｍｌ，精子浓度１００万，
ＰＲ１％。后于其他医院精液检查结果为无精症。复
查精液离心后每视野可见０～１条精子。初步诊断
为男性不育症、隐匿性精子症。染色体核型结果显
示为异常核型：４６，ＸＹ，ｉｎｓ（１）（ｐ２２ｑ２１ｑ２５），ｔ（１；
１８）（ｑ２５；ｑ１１．２），其染色体核型分析见图１。

图１　染色体核型分析图

１．２　外周血染色体核型分析　用５ｍｌ无菌注射器
加入新鲜肝素抗凝外周血３５滴接种于外周血淋巴
细胞培养基中，置于３７°恒温培养箱培养７２小时，用
１ｍｌ无菌注射器加入４０ｕｇ／ｍｌ秋水仙素４滴于

１．５ｈ后收获、制片、Ｇ显带，计数２０个，核型分析５
个，核型描述按照《人类细胞遗传学命名国际体制》
（ＩＳＣＮ２０１６）。

２　讨论

染色体移位［１］是指某一条染色体同时发生３处
断裂，其中一个片段插入到另一个断裂处重接，３个
断裂点可发生在１臂或２臂，其方向可顺向或反向
重接。如果夫妇一方为顺向移位携带者，则可形成
正常配子、移位配子、部分缺失、部分重复配子；如果
夫妇一方为反向移位携带者，在减数分裂种则将形
成正常配子、移位配子、双着丝粒断片、无着丝粒片
段以及部分重复或缺失的配子；这些配子与正常配
子相结合可形成正常、移位携带、部分单体、部分三
体的后代，因此必须进行产前诊断。该患者为１号
染色体长臂及短臂发生３处断裂，长臂部分片段插
入短臂断裂处，曾有报道［２］过１例１号缺失插入遗
传家族的生育，其族中一男性携带者婚后其妻前两
次怀孕经产前诊断后均为部分重复、部分缺失，流产
后发现胚胎均表现为多处畸形。

相互易位［１］是指２条染色体各发生一处断裂，
而后变位重接而形成的２条结构重排的染色体。一
般认为相互易位携带者在生殖细胞形成时可形成
１８种配子，其中仅有１种是正常配子，１种是平衡易
位配子，其余１６种都是不平衡的，与正常配子形成
的合子种，１６／１８都将形成单体、或部分单体、三体
或部分三体，从而导致流产、死胎或畸形，只有１／１８
是易位携带者，１／１８是正常，因此也必须进行产前
诊断。
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（上接第６４页）
　　此患者同时具有２种１号染色体移位，及１号
和１８号染色体相互易位，此种染色体核型少见报
道，理论上将会比单纯移位和单纯相互易位患者产
生更多种复杂类型的配子，其中异常配子的比例也
越高，如若其妻子怀孕则必须要进行产前诊断。
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