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［摘　要］目的：探讨染色体异常与贵州地区习惯性流产的关系。方法：采集就诊于贵州省某３级甲等医院
的２３７对习惯性流产夫妇外周血，进行淋巴细胞培养，Ｇ显带，染色体核型分析。结果：２７３对（５４６例）习惯性
流产的夫妇中异常染色体的检出率为８６０％（４７／５４６），其中染色体平衡易位７例、罗伯逊易位３例及多态性变
异３７例，总异常率分别为１４８９％（７／４７）、６３８％（３／４７）及７８７３％（３７／４７）；多态性变异中包括１６例Ｙ染色体
异染色质增长；６例１号、９号、１６号染色体次缢痕增长，１５例Ｄ组和 Ｇ组短臂随体变异。结论：染色体异常是
引起贵州地区习惯性流产的重要病因之一，有必要对有习惯性流产史的夫妇双方进行异常染色体分析。
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　　习惯性流产是指连续发生３次或 ３次以上自
然流产者，发病率约占妊娠妇女总数的１％ ～３％，
严重影响妇女生殖健康［１］。习惯性流产的病因极

为复杂，主要包括内分泌、遗传、免疫及环境等因

素，其中染色体异常为主要的遗传因素，是习惯性

流产的重要原因之一。与正常人群相比，习惯性流

产夫妇外周血染色体异常率显著增高［２］，夫妻双

方有任何一方染色体发生异常，都有可能导致流

产。因此，夫妻双方的染色体核型分析成为寻找习

惯性流产原因的重要手段。目前，我国多个省区已

开展了对习惯性流产染色体异常为主要内容的细

胞遗传学调查，但贵州地区习惯性流产的细胞遗传
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学研究相对滞后，迄今仅见零星附带性的病例报

道［３－４］，且尚未对习惯性流产遗传学病因进行系统

性分析。本文对２０１０年７月 ～２０１２年１０月就诊
于贵州省某三级甲等医院产前诊断中心的２７３对
习惯性流产夫妇进行外周血染色体核型检查，并系

统分析染色体异常和习惯性流产之间的关联及可

能的原因，为贵州地区习惯性流产患者遗传咨询、

诊疗提供理论的依据。

１　资料与方法
１１　对象

２０１０年７月～２０１２年１０月就诊于贵州省某
三级甲等医院产前诊断中心的２７３对（５４６例）习
惯性流产夫妇作为研究对象，这些夫妇均排除由男

女双方器质性病变、内分泌疾病、免疫、环境污染等

因素造成的流产。

１２　外周血染色体核型分析

抽取夫妇双方肘静脉外周血２ｍＬ，无菌条件
下用淋巴细胞培养液进行淋巴细胞培养，常规收获

细胞进行制片，Ｇ显带技术后进行染色体核型分
析。每份标本随机记数 ３０个分裂相，选择长度适
中带纹清晰的３～５个中期分裂相进行核型分析，
若遇异常者加大计数到 ５０个分裂相，同时分析 ３０
个核型，最后按照标准作细胞遗传学诊断，记录异

常染色体核型，统计异常染色体的检出率。

２　结果

２７３对（５４６例）习惯性流产夫妇中，共检出异
常染色体核型 ４７例，异常染色体的检出率为
８６１％（４７／５４６）；其中染色体易位 １０例，检出率
为１８３％（１０／５４６）；多态性变异３７例，检出率为
６７７％（３７／５４６）。异常核型比例见表１，异常核型
见表２。

表１　异常染色体核型检出率（ｎ，％）
Ｔａｂ．１　Ｔｈｅｄｅｔｅｃｔｉｏｎｒａｔｅｏｆａｂｎｏｒｍａｌｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｋａｒｙｏｔｙｐｅ

组别
染色体易位

ｔ ｒｏｂ
多态性变异

大Ｙ ｐｓ＋ ｑｈ＋
合计

女 ４（０７３） ２（０３７） ／ ９（１６５） ４（０７３） １９（３４８）
男 ３（０５５） １（０１８） １６（２９３） ６（１１０） ２（０３７） ２８（５１３）
合计 ７（１２８） ３（０５５） １６（２９３） １５（２７５） ６（１１０） ４７（８６１）

表２　异常染色体核型
Ｔａｂ．２　Ｋａｒｙｏｔｙｐｅｏｆａｂｎｏｒｍａｌｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ

异常核型类型 女性 ｎ 男性 ｎ
平衡易位 ４６，ＸＸ，ｔ（７；１８）（ｐ１２；ｑ２３） １ ４６，ＸＹ，ｔ（２；４）（ｑ２３；ｐ６） １

４６，ＸＸ，ｔ（１；１１）（ｐ３１；ｑ２５） １ ４６，ＸＹ，ｔ（１；２）（ｑ３２；ｐ１３） １
４６，ＸＸ，ｔ（４；６）（ｐ２５；ｑ２４） １ ４６，ＸＹ，ｔ（３；１５）（ｐ１３；ｑ２６） １
４６，ＸＸ，ｔ（５；１９）（ｐ１３；ｑ１３） １

罗伯逊易位 ４５，ＸＸ，ｒｏｂ（２１；２１）（ｑ１０；ｑ１０） １ ４５，ＸＹ，ｒｏｂ（１４；１５）（ｑ１０；ｑ１０），Ｙｑｈ＋ １
４５，ＸＸ，ｒｏｂ（１３；２１）（ｑ１０；ｑ１０） １

大Ｙ ４６，ＸＹ，Ｙｑｈ＋ １６
随体变异 ４６，ＸＸ，１３ｐｓ＋ ３

４６，ＸＸ，１４ｐｓ＋，２１ｐｓ＋ １
４６，ＸＸ，１５ｐｓ＋ １ ４６，ＸＹ，１５ｐｓ＋ １
４６，ＸＸ，２１ｐｓ＋ ２ ４６，ＸＹ，２１ｐｓ＋ ３
４６，ＸＸ，２２ｐｓ＋ ２ ４６，ＸＹ，２２ｐｓ＋ ２

次缢痕 ４６，ＸＸ，１ｑｈ＋ ３
４６，ＸＸ，９ｑｈ＋ １ ４６，ＸＹ，９ｑｈ＋ １

４６，ＸＹ，１６ｑｈ＋ １

３　讨论

引起习惯性流产的染色体异常包括胎儿自身

发育过程中新发生的染色体畸变（约占 ５０％ ～
６０％）及双亲异常染色体遗传而来［５］。目前，我国

多个省区已开展了习惯性流产染色体异常为主要

内容的细胞遗传学调查，而针对贵州地区习惯性流
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产夫妇细胞遗传学分析的系统报道还较为少见。

本研究对贵州省２７３对（５４６例）习惯性流产夫妇
的外周血染色体核型进行系统分析，共检出异常染

色体核型４７例，异常检出率为８６１％，与国内外
文献报道的５％～１１％基本相符［６－８］。

本研究检出的异常染色体核型４７例，平衡易
位７例，发生率为１２８％（７／５４６），占总异常率的
１４８９％（７／４７），该数据高于我国正常人群的发生
率０４７％［９］，而且本研究中发生平衡易位的女性

高于男性。罗伯逊易位是常染色体整臂易位的 １
种特殊形式，其易位多发生在１３、１４及２１号染色
体［１０］，本组病例发现罗伯逊易位３例，占异常核型
的６３８％，其中２例核型较为常见，而有１例 ｒｏｂ
（１４；１５），核型罕见。患者的生殖细胞在减数分裂
时极易产生异常配子，这些易位携带者孕产妇表现

为至少一次以上的孕早期自然流产等不良孕史。

可见，染色体易位畸变是习惯性流产的重要原因之

一。

本研究发现的染色体多态性变异类型较为广

泛，共有３型，占异常核型的７８７３％，引起流产的
夫妇核型异常率最高，其中，主要多态性变异类型

是大Ｙ染色体变异，以及 Ｄ和 Ｇ组短臂随体变异
等。许多研究认为大 Ｙ染色体无遗传及临床效
应，但近年来有报道认为习惯性流产史夫妇中丈夫

大Ｙ染色体发生率为５８９％，可见大 Ｙ染色体和
习惯性流产关系极为密切［１１］。本研究中共检出大

Ｙ患者 １６例，检出率为 ２９３％，占异常比例的
３４４％，是最主要的男性异常核型，这与其他地区
的报道基本相符［１１］。因此，Ｙ染色体的多态性不
能简单认为是一种无遗传效应的多态性表现，临床

上应当予以高度重视。Ｄ和 Ｇ组随体变异也是染
色体多态性变异的一种常见形式。Ｈａｓｓｏｌｄ［１２］认为
近端着丝粒染色体短臂的结构功能及变异均有可

能在染色体不分离及三体形成中起重要作用，某些

自然流产与 ｐｓ＋的存在有关［１３］。本文检出１５例
随体变异患者有 ９例女性、６例男性，其中又以
２１ｐｓ＋为多见，女性患者的检出率１６５％，占女性
异常比例的首位。临床表现多为流产、胚胎停育或

习惯性流产、多次胚胎停育等，提示虽然 Ｄ、Ｇ组染
色体随体携带的遗传物质虽然不多，但对正常妊娠

过程还是起到重要作用。

综上所述，染色体核型异常与习惯性流产有一

定的关联，是引起习惯性流产的重要因素之一。若

一对夫妇连续发生２次或２次以上自然流产的夫
妇，有必要进行双方染色体核型检查，以便能及时

的进行孕前指导，减少异常胎儿的出生率，保证家

庭优生优育。
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