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一、资料与方法

（一）研究对象

选取2019年因智力低下、特殊面容、精神运动发育迟缓、身
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摘      要  ：  �目的 对云南地区463例新生儿的细胞遗传学结果进行回顾性分析，为倡导本地区产前筛查和产前诊断的重要性提供科学

依据。方法 对2019年送至我公司的463例新生儿的外周血样本分别抽取0.1ml、0.2ml、0.3ml、0.4ml梯度接种至外周

血淋巴细胞培养基进行培养，制备 G显带标本并进行核型分析，按照《ISCN》（2016）描述核型。结果463例新生儿中

检出染色体异常119例，涉及异常核型39种，染色体异常检出率25.70%（119/463），其中常染色体异常110例，性

染色体异常9例。常染色体异常中21-三体83例，占染色体异常结果的69.75%（83/119），包括标准型75例、易位

型4例以及嵌合型4例。检出18-三体2例，占染色体异常结果的1.68%（2/119）。结论 云南地区新生儿染色体异常检

出率较高，其中大多数为三体患儿，建议进一步加强本地区出生缺陷一、二级预防措施的实施，减少缺陷患儿的出生。
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Abstract  :  � Objective To make a retrospective analysis of the cytogenetic results of 463 newborns in Yunnan 

province, and to provide a scientific basis for advocating the importance of prenatal screening and 

prenatal diagnosis in this region. Methods The peripheral blood samples from 463 newborns sent to 

our company in 2019 were taken from 0.1ml, 0.2ml, 0.3ml, 0.4ml gradient inoculation to peripheral 

blood lymphocyte culture medium for culture. G band samples were prepared and karyotype analysis. 

Karyotype was described according to ISCN (2016). Results In 119 abnormal chromosomal cases 

involving 39 abnormal karyotypes, the detection rate was 25.70% (119 / 463), including 110 

autosomal abnormalities and 9 sex chromosomal abnormalities. Among the autosomal abnormalities, 

83 cases had 21-trisomy, accounting for 69.75% (83 / 119) of the chromosomal abnormalities, 

including 75 standard type, 4 translocation type and 4 chimerism type. Two cases of trisomy 18 

were detected, accounting for 1.68% (2 / 119) of the chromosomal abnormality results. Conclusion 

The detection rate of chromosomal abnormalities in newborns in Yunnan is high, most of which are 

children with trisomy. It is suggested to further strengthen the implementation of primary and secondary 

preventive measures for birth defects in this region to reduce the birth of children with defects.

Key words : � neonatal; cytogenetics; abnormal karyotype; 21-tromy syndrome; K syndrome; Turner 

syndrome

材矮小、多发畸形、性器官及第二性征发育异常等原因送检至我

单位进行外周血染色体核型分析的463例新生儿细胞遗传学结果。

本研究通过伦理委员会的审查（2022153）。

引言：

染色体病是由于染色体的数目或结构异常导致的疾病，其实质是由于染色体上基因的数量增减或位置的改变从而影响了众多基因的

表达，引起了人体器官分化和发育异常，最终导致了机体形态和功能的异常 [1]。染色体病常见的临床表现包括智力低下、特殊面容、精

神运动发育迟缓、身材矮小、多发畸形、性器官及第二性征发育异常等，是导致儿童出生缺陷或发育异常的重要原因之一。本研究对

2019年送检至我单位的463例新生儿外周血染色体核型分析结果进行回顾性分析，了解本地区新生儿染色体异常检出率及异常核型的分

布情况，为倡导本地区产前筛查和产前诊断的重要性提供科学依据。
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（二）方法 

1.资料收集：采用回顾性分析的方法，收集并记录患儿性

别、临床诊断、外周血染色体核型分析结果。

2.细胞遗传学检查：对送检的患儿样本分别抽取0.1ml、

0.2ml、0.3ml、0.4ml梯度接种至外周血淋巴细胞培养基进行培

养，制备 G显带标本，进行核型分析，每例标本计数20个分裂

相，分析5个分裂相，按照《ISCN》（2016）进行核型描述。

二、结果 

463例新生儿中检出染色体异常119例， 涉及异常核型39

种，染色体异常检出率25.70%（119/463），其中常染色体异常

110例，性染色体异常9例。男性患儿70例，女性患儿49例，男

女比例约为1.43:1。具体染色体核型结果见表1。

常染色体数目异常中21-三体综合征83例，检出率17.93%

（83/463）， 占染色体异常结果的69.75%（83/119）， 男性患

儿51例，女性患儿32例，包括标准型75例、易位型4例及嵌合

型4例。检出18-三体综合征2例， 占染色体异常结果的1.68%

（2/119）。

常 染 色 体 结 构 异 常10例， 占 染 色 体 异 常 结 果 的8.40%

（10/119），其中染色体平衡易位4例，染色体罗氏易位1例，附

着未知来源片段3例，染色体片段重复1例，不确定核型1例。

性染色体数目异常中特纳综合征（Turner syndrome，TS）1

例，克氏综合征（Klinefelter Syndrome，KS）4例，其中纯合型

3例，嵌合型1例，XX男性综合征1例，其它性染色体数目及结构

异常1例。

表1  119例患儿染色体异常核型

分类 染色体异常核型 例数（n） 检出率（%）

21-三体综

合征
47,XX,+21 30 6.48%

47,XX,+21/46,XX 2 0.43%

47,XY,+21 40 8.64%

47,XY,+21,21pstk+ 2 0.43%

47,XY,+21,inv(9)(p12q13) 1 0.22%

47,XY,+21/46,XY 2 0.43%

47,XY,9qh+,+21 1 0.22%

46,XY,+21,der(21;21)

(q10;q10)
2 0.43%

46,XY,der(14;21)

(q10;q10),+21
1 0.22%

46,XY,der(15;21)

(q10;q10),+21
1 0.22%

21-三体综

合征合并克

氏综合征

48,XXY,+21 1 0.22%

分类 染色体异常核型 例数（n） 检出率（%）

18-三体综

合征
47,XX,+18 2 0.43%

特纳综合征 45,X 1 0.22%

克氏综合征 47,XXY 2 0.43%

47,XXY,t(14;18)

(q22;q21.3)/46,XY,t(14;18)

(q22;q21.3)

1 0.22%

48,XXXY 1 0.22%

46,XX男性

综合征
46,XX 1 0.22%

其它性染色

体数目及结

构异常

46,X,r(Y)(p11q12)/45,X 1 0.22%

常染色体结

构异常
46,XX,t(1;10)(q12;q11.2) 1 0.22%

46,XX,t(1;22)(q10;q10) 1 0.22%

46,XX,t(3;9)(q29;q22) 1 0.22%

46,XY,t(12;14)(q13;q32) 1 0.22%

45,XY,der(13;14)(q10;q10) 1 0.22%

46,XX,add(21)(p11.2) 1 0.22%

46,XX,add(5)(p15.3) 1 0.22%

46,XY,add(12)(q24.1)/46,XY 1 0.22%

46,XX,dup(2)(p12p14) 1 0.22%

46,XY,ins(22;?)(q11.2;?) 1 0.22%

染色体

多态性
46,XX,14pstk+ 2 0.43%

46,XX,15cenh+ 1 0.22%

46,XX,1qh+ 1 0.22%

46,XX,21pstk+ 2 0.43%

46,XX,inv(9)(p12q13) 2 0.43%

46,XY,1qh+ 4 0.86%

46,XY,22pstk+ 1 0.22%

46,XY,9qh+ 1 0.22%

46,XY,inv(9)(p12q13) 2 0.43%

46,XYqh- 1 0.22%

合计 / 119 25.70%

三、讨论

新生儿染色体异常会造成患儿家庭和社会的经济负担，也是
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影响人口质量的重要因素之一。据近年来的报道，不同地区新生

儿染色体异常检出率存在差异，本研究中新生儿染色体异常检

出率为25.70%，与金华盛等 [2] 报道的24.93%和李瑞等 [3] 报道的

25.9%相近，低于严盛芬等 [4] 报道的29.44%和吴晓飞等 [5] 报道的

47.57%。新生儿染色体异常检出率可能存在地域差异，也可能与

本地区怀孕人群对产前筛查及产前诊断意识淡薄相关。染色体病

根据异常类型可分为常染色体病、性染色体病和染色体异常携带

者。新生儿染色体病主要为常染色体病，其中以21-三体综合征

最为多见。

（一）21-三体综合征

人类21号染色体包含469个基因，目前已知部分基因与智力

低下、先天畸形、血液病等多种异常表型及疾病相关，21-三体综

合征也是临床上遗传咨询最常见的染色体疾病之一。根据染色体

核型，21-三体综合征可分为标准型、易位型及嵌合型三类，其

中标准型为临床常见的类型。在活产婴儿中，目前21-三体综合

征的发病率为1/800~1/600，其临床表现多种多样，涉及各个系

统，主要包括特殊面容、生长发育迟缓及智力低下，部分患者合

并有先天性心脏病、消化道畸形等。21-三体患者一般不能生育，

发生白血病和阿尔茨海默病的风险增高。

本 研 究 中 检 出21-三 体 综 合 征83例， 检 出 率17.93%

（83/463）， 占染色体异常结果的69.75%（83/119）， 男性患

儿51例，女性患儿32例，可见21-三体综合征是新生儿中占比

最高的染色体病，与李佩佩等报道一致 [6]，且男性患儿多于女性

患儿， 与高晓鹏等报道一致 [7]。标准型21-三体75例， 占比为

90.36%（75/83），高于文献报道的75%[8]，致病原因多与患儿母

亲年龄相关，发病机制主要由于卵子第一次减数分裂时21号染色

体不分离所致，是最常见的21-三体核型。易位型21-三体4例，

占比为4.82%（4/83），致病原因多为新发易位，也有少部分患儿

是由于父亲或母亲为罗氏易位携带者。D/G罗氏易位携带者所生

子女中1/3为正常，1/3为罗氏易位携带者，1/3为易位型21-三

体综合征患儿。若为21/21罗氏易位携带者，1/2胎儿因21单体

而流产，1/2为易位型21-三体综合征患儿，即活体婴儿100%[9-

10] 为21-三体综合征患儿。因此若诊断为易位型21-三体，患儿

父母双方宜进行染色体核型分析检测以指导下次生育。据文献报

道，新生儿嵌合型21-三体发生率为1/41670~1/16670[11]。本次

研究检出嵌合型21-三体4例，检出率为0.86%（4/463），占检

出21-三体的4.82%（4/83）。其致病原因为生殖细胞减数分裂

时21号染色体不分离或受精卵有丝分裂时21号染色体不分离，前

者与母亲年龄相关。嵌合型21-三体患者表型各异，根据嵌合的

21-三体细胞占比多少及嵌合部位，临床症状会有差异，通常情况

下，21-三体细胞嵌合的比例越高，患者临床症状越明显，但不同

部位的嵌合比例可能不同，主要取决于嵌合细胞来自胚胎发育早

期还是晚期 [12]。

此外，本研究中检出21-三体综合征合并克氏综合征1例，该

患儿临床疑诊为先天愚型，核型为48,XXY,+21，可能与患儿先

天愚型的临床表现比较明显有关，也可能与克氏综合征在新生儿

时期未能表现出特殊面容、语言发育迟缓、运动发育迟缓及性发

育迟缓等异常表现相关。

（二）18-三体综合征

本 研 究 中 检 出18-三 体 综 合 征2例， 检 出 率 为0.43%（2/ 

463）， 占 染 色 体 异 常 结 果 的1.68%（2/119）， 是 新 生 儿 中

仅次于21-三体综合征的常染色体非整倍体数目异常。该2例

均为早产儿， 此类患儿临床表现为严重的智力缺陷和多发畸

形， 发病原因多与母亲年龄相关， 在既往活婴中的发病率为

1/4000 ～ 1/5000[13]。由于18号染色体携带的基因相对于21号

染色体多，因此18三体患儿的临床表现众多，大多数因为心脏、

脑、肾脏等严重畸形而夭亡。目前无有效的治疗方法，主要通过

产前筛查和产前诊断的手段防止此类患儿出生。

（三）性染色体数目异常

KS为常见的性染色体病，发病原因为生殖细胞减数分裂时

性染色体不分离或受精卵有丝分裂过程中 X染色体不分离 [14]。 

本 研 究 中 检 出 非 嵌 合 型3例， 及 嵌 合 型1例， 嵌 合 型 核 型 为

47,XXY,t(14;18)(q22;q21.3)/46,XY,t(14;18)(q22;q21.3)， 非 嵌

合型中1例核型为48,XXXY，据文献报道核型为46,XY/47,XXY

嵌合体的克氏综合征患者临床表现和症状通常难以预估，取决于

哪些组织或器官的细胞中存在多余的 X染色体，该例嵌合型患儿

虽然其存在“46,XY”细胞系，但是由于合并有14号染色体和18

号染色体相互易位，对后续生育可能会产生一定影响。通常情况

下，48,XXXY和49,XXXXY等核型患者比47,XXY患者临床症状

更严重 [15]，主要包括智力障碍、生长发育迟缓、语言发育迟缓、

肌张力低下、性腺功能减退、学习困难等。

TS是一种女性表型的先天性染色体数目或结构异常疾病，

发病机制为一条 X染色体完整，另一条 X染色体完全或者部分缺

失。TS发病率在活产女婴中约为1/4000~1/2500[16]。其临床表现

主要包括身材矮小、性腺发育不良及肘外翻、蹼颈等躯体特征。

目前，外周血染色体核型分析仍是诊断 TS的金标准，对于高度怀

疑 TS而外周血染色体核型分析正常时应对机体其他组织进行染

色体核型分析 [17]。根据专家共识 [18]，本研究中检出的46,X,r(Y)

(p11q12)/ 45,X表型为男性的病例不应考虑诊断为 TS，因此未纳

入 TS进行统计。

（四）常染色体结构异常

本 研 究 中 检 出 常 染 色 体 结 构 异 常10例， 检 出 率2.16%

（10/463），占染色体异常结果的8.40%（10/119）。涉及异常类

型有易位、重复、附着未知来源片段等。3例患儿染色体附着未

知来源片段，其中2例患儿临床诊断为新生儿肺炎，1例患儿临床

诊断为先天性心脏病，可能为增加的染色体片段导致的患儿表型

异常。

（五）染色体多态性

本研究中检出染色体多态性17例，检出率3.67%（17/463），

占染色体异常结果的14.29%（17/119）， 包括 inv(9)、1qh+、

9qh+、Yqh-及 D组和 G组染色体随体柄长度的变异。染色体多

态性指正常人群中各种染色体形态的微小变异，包括染色体结构

异染色质区长度及位置的变异，常见于1号、9号、16号及 Y染色

体，以及 D组或 G组染色体随体、随体柄长度的变异。染色体多
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态性仅涉及异染色质区，因该区域不含有活性转录基因，因此通

常认为不对患者表型产生影响，但是据近年来的文献报道 [19-20]，

染色体多态性虽然不会导致机体表型异常，但是会引起患者不孕

不育、反复流产、胚胎停育等不良妊娠结局。

综上所述，云南地区新生儿染色体异常检出率较高，其中大

多数为三体患儿，使用传统的染色体核型分析方法对染色体数目

及结构异常均有较好的检出率，该方法在检测染色体平衡易位和

倒位时有不可替代的作用，对于表型异常的患儿若染色体核型分

析正常者，可结合染色体基因芯片及 DNA高通量测序等技术进行

综合检测。建议进一步加强本地区出生缺陷一、二级预防措施的

实施，减少缺陷患儿的出生。
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