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　　染色体微缺失是指染色体缺失片段小于５Ｍｂ，用

常规核型分析技术不能分辨的一类染色体异常。近年

被广泛应用的基于微阵列芯片的比较基因组杂交（ａｒ

ｒａｙｂａｓｅｄｃｏｍｐａｒａｔｉｖｅｇｅｎｏｍｉｃｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，ａＣＧＨ）技

术，可以检测到６０ｋｂ以上的染色体缺失或重复，该项

技术的应用，可以提高染色体异常的诊断率［１，２］。本文

报道１例成人１０号染色体微缺失综合征。

１　临床资料

１．１　病例资料　男，１８岁，边缘智力。其姐姐担心

遗传因素会影响自己正常生育，遂带其来本院门诊

做相关检查。经询问得知患者为边缘智力，现为某

技校学生，学习成绩较差，有一定的生活自理能力和

人际交往能力，平时喜欢和朋友一起玩游戏机。查

体：患者面容略显特殊，身高１．６８ｍ，与人交谈可，运

动能力正常。

１．２　辅助检查　患者染色体核型分析结果为４６，

ＸＹ。脆性Ｘ综合征筛查实验未见异常。使用Ａｇｉ

ｌｅｎｔ公司生产的８Ｘ６０Ｋ的芯片进行全基因组扫描

检测，结果为：１０号染色体长臂２５．２２５．３位置发

生片段大小约４．３Ｍｂ缺失，该区域包含犛犕犆３、

犚犅犕２０、犛犎犗犆２、犞犜犐１犃等致病基因，图１。

图１　患者ａＣＧＨ分析图，图中箭头所指部分表示患者１０ｑ２５．２ｑ２５．３区域存在片段大小约４．３Ｍｂ的缺失

２　讨论

本例患者１０ｑ２５．２ｑ２５．３区域存在４．３Ｍｂ的

缺失，该区域包含犛犕犆３、犚犅犕２０、犛犎犗犆２、犞犜犐１犃

等致病基因。其中犛犕犆３异常突变可导致Ｃｏｒｎｅｌｉａ

ｄｅＬａｎｇｅ综合征。该综合征表现为多系统的异常。

包括颅面异常、多毛症、上肢畸形、神经系统发育迟

缓、智力低下［３５］。犚犅犕２０的突变和扩张型心肌病，

终末期心力衰竭相关［６，７］。犛犎犗犆２的突变可导致

Ｎｏｏｎａｎ综合征，其临床表现类似于Ｔｕｒｎｅｒ综合征

（４５，Ｘ）
［８１０］。犞犜犐１犃 的异常和结直肠癌发生有

关（１１）。本例患者缺失包含上述４个基因的４．３Ｍｂ
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的染色体片段，仅表现为边缘智力和轻微异常的面

容，其机理尚不明确，可能为染色体的大片段缺失对

个体的影响与基因突变的影响不同所致。

因为患者存在染色体微缺失，其姐姐表型正常，

建议其姐姐做染色体核型分析，以排除染色体平衡

易位可能。核型分析显示其姐姐核型正常，表明其

生育染色体微缺失患儿可能性小。

从本例资料可知，染色体微缺失综合征患者的

临床表现复杂，有些病例临床表现比较轻微。因此，

在产前诊断后的遗传咨询时，应该做到充分的知情。
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