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１例Ｙ染色体与常染色体易位病例报道
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　　人类Ｙ染色体在性别决定、性器官发育和精子

生成中扮演着十分关键的作用，但Ｙ染色体主要功

能区域仅位于短臂及Ｙｑ１１区域，其余大部分为多

态性异染色质区，不行驶功能。Ｙ染色体与常染色

体的易位较多发生于Ｙ染色体长臂与近端着丝粒

染色体（１３、１４、１５、２１、２２号染色体）短臂较常见，而

Ｙ 染色体和非近端着丝粒染色体的易位很少见。

本文将阐述１例Ｙ染色体长臂与１７号染色体短臂

易位的胎儿产前诊断过程，为今后遗传咨询工作提

供一定的参考。

１　病例资料

１．１　基本资料　孕妇资料患者女，３７岁，育有一

女，引产过一先天性心脏病患儿，于２０１７年６月再

次怀孕，于沧州市妇幼保健院进行常规产检，具有产

前诊断指征，羊水穿刺进行羊水染色体核型分析，胎

儿核型为４６，ＸＸ，ａｄｄ（１７）（ｐ１３），１７号染色体短臂

末端增加（图１）。为寻找来源，对患者进行家系调查。

１．２　家系调查结果　本科室对胎儿父母及姐姐分

别进行外周血染色体核型分析，其母为正常核型，其

父与其姐姐染色体核型异常。胎儿与父亲及姐姐核

型的染色体断裂位点相同。其父染色体核型为４６，

Ｘ，ｔ（Ｙ；１７）（ｑ１２；ｐ１３），姐姐染色体核型为４６，ＸＸ，

ｄｅｒ（１７）ｔ（Ｙ；１７）（ｑ１２；ｐ１３）ｐａｔ，见图２。对胎儿姐

姐进行进一步调查，胎儿姐姐１０岁，身高１３８ｃｍ，体

重３１ｋｇ，女性体征，智力正常，Ｂ超提示：子宫大小

为２．６７ｃｍ×１．１ｃｍ×１．３３ｃｍ，宫颈管长度为

２．１３ｃｍ×１．３３ｃｍ，左侧卵巢大小为１．９ｃｍ×１．１ｃｍ

×１．２ｃｍ，右侧卵巢大小为 １．７ｃｍ×１．０ｃｍ×

１．３ｃｍ，超声提示子宫大小与年龄相符。性激素检

测，符合青春期前女性激素水平。

图１　胎儿１７号异常染色体

图２　胎儿姐姐染色体核型
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２　讨论

染色体平衡易位是人类染色体最常见的结构畸变，

人群中的发生率约为１／６２５
［１］。大多数平衡易位

常发生在常染色体之间，而性染色体和常染色体之

间的易位则比较罕见。性染色体与常染色体之间的

易位通常会导致不孕不育或不平衡的染色体后代发

生的高风险。Ｙ染色体在性别决定、性别分化和精

子生成中起十分重要的作用，Ｙ染色体与其他染色

体均可以以平衡或非平衡方式易位到常染色体，Ｘ

染色体和额外的Ｙ染色体上。Ｙ染色体与常染色

体易位在人群中的发生率为１／２０００
［２］。

Ｙ染色体与常染色体易位的最常见类型为 Ｙ

染色体的长臂易位到近端着丝粒染色体的短臂上，

该类型约占Ｙ染色体易位的７０％，其中绝大部分发

生在１５号染色体上，其次为２２号染色体。其染色

体断裂点多位于近端着丝粒染色体的ｐ１１ｐ１３和

Ｙｑ１２区，而且男性与女性携带者的几率相等
［３，４］。

由于没有常染色质物质的获得或丢失，不会出现表

型和生育的异常［５］。

Ｙ染色体和非近端着丝粒染色体的易位很少

见，且可能涉及Ｙ染色体的任何区域，通常都会导

致不育［６］。Ｖｏｇｔ等人认为断裂点发生在 Ｙｑ１２结

构异染色质区时，并不会对生育造成影响，而断裂点

位于Ｙｑ１１区域时（此区域包含 ＡＺＦ等生精因子）

可能会导致不育［７］。

本病例中胎儿父亲的染色体易位片段涉及性染

色体Ｙｑ１２区节，该区节为多态性异染色质区域，由

于该区域不涉及性染色体的性别决定基因ＳＲＹ及

生精因子ＡＺＦ。因此，尽管胎儿１０岁姐姐核型中

的衍生染色体ｄｅｒ（１７）有Ｙ染色体片段，但其并没

有明显的临床表型异常和病理学异常，因此笔者认

为该胎儿亦可能没有明确的表型异常与临床异常特

征。在与临床医师充分讨论交流后，建议该孕妇继

续妊娠。该胎儿已于２０１８年４月于我院出生，经查

体未见明显临床异常表现，我科仍在持续随访该胎

儿生长发育情况。但某些文献报道，Ｙ染色体多态

性可能与临床疾病相关［８］，这说明Ｙ染色体多态性

与表型效应之间的关系还有待于进一步的研究探

讨。故而此病例中的姐妹还需进一步随访观察，以

了解该易位是否会造成某些疾病。
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