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不孕不育患者外周血染色体核型分析
高亚娟 高瑞宏 李 佳*

空军军医大学第一附属医院 陕西 西安 710000

【摘 要】：目的：探究并分析不孕不育患者外周血染色体核型对其的影响。方法：选取本院近三年（2019.01-2022.01）来院进行检查治疗的不

孕不育病患 328位，采集其外周血进行染色体核型分析，总结数据记录，分析并报告。结果：通过采集结果的数据总结分析，328位不孕不育病

患的染色体核型异常占比 21.95%（72例），其中染色体结构异常占比 3.05%（10例），染色体数量异常占比 0.61%（2例），多态性核型占比 18.29%

（60例）。结论：染色体核型异常是不孕不育的重要因素之一，孕育困难的夫妇通过外周血染色体核型检查，能够及早明确孕育异常的关键原因，

为临床治疗提供参考依据。
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有研究经实践调查后指出：临床上约 5%~10%的不孕不育都与染色

体异常有关，且近年来逐渐呈现出上升趋势。人类染色体主要由超螺

旋结构的 DNA和组蛋白组成，每条染色体的结构包括长臂、短臂及连

接两者的着丝点构成。成熟的精子、卵子各含 23条染色体，形成正常

胚胎含染色体 46条[1]。染色体数目、结构正常，是精卵正常受精的前

提，如含有 47条或者 45条染色体，或者虽然数目正常，但存在基因

片段缺失、突变或易位等，那么生殖细胞分裂后，精子、卵子导致不

受精或胚胎着床、发育障碍，表现为不孕或流产[2]。此种情况要就医

进行优生遗传咨询，遵从医生的生育指导，必要时做植入前诊断。以

下则是我院所展开的关于不孕不育患者染色体核型检测分析，详细报

道如下：

1 资料和方法

1.1资料

在医院伦理委员会的批准与同意下，我院展开了这一研究工作。

本次研究选取本院近三年（2019.01-2022.01）来院进行检查治疗的不

孕不育病患 328位。其中，主要临床表现分别是：女性出现继发性/

原发性不孕、习惯性流产、不良妊娠史等；而男性主要表现为不育。

采集其外周血进行染色体核型分析，进行数据总结并研究报告。纳入

标准：①患者认知正常，无精神科疾病，可自主进行交流。②病患无

重症疾病或在疾病治疗禁忌期。③病患及家属均已知晓并同意配合实

验进行。全体不孕不育病患共 328名，其中男 68例，占比 20.73%，

女 260例，占比 79.27%，年龄分布 22-42岁，均龄（30.35±3.86）岁；

不孕不育时间分布 0.5-9年，均值（5.43±1.39）年。

1.2方法

仪器与试剂材料有：二氧化碳培养箱（美国 Thermo）、恒温水浴

箱（北京优晟）、电热恒温鼓风干燥箱（上海，精宏）、显微镜（Olympus

奥林巴斯 CKX53）、BD 肝素钠抗凝管等。实验方法如下：（1）取得

病患的同意，抽取病患外周淋巴血 3ml，肝素抗凝。将其置于淋巴细

胞培养液中，并放置在 37摄氏度恒温水浴箱中培养 68-72小时[3]。（2）

滴入 colchicine，四小时后，离心处理，弃上清,滴入 NaCl溶液（8ml，

0.075mmol/L），恒温 37°静置 25分钟，加入 1ml固定液（甲醇冰：

醋酸比例 3:1），离心后弃上清再加入 8ml固定液，静置 10分钟后离

心处理，重复两次[4]。（3）滴片。向沉淀中加入 1.5~2.0ml 固定液配

置成悬液，并用吸管将其从玻片上方约 10cm处滴下 3~4滴，快速用

设备烘干。（4）显带与染色。称取 0.25g胰酶与 100ml 生理盐水混合

后，加入配置好的 Tris 液，并按照原液与缓冲液 1:9比例配置染料，将

搅拌好的胰酶溶液倒进专用染缸中并预约加热，冷却后快速晃动玻片

胰酶，随后用流水冲洗、染色，用风筒吹干后在显微镜下观察。（5）

镜检。结合国际标准委员会编制《人类细胞遗传学国际命名体制》对

照分析，对各标本情况进行系统化探究，分析核实核型，计数，加大

嵌合体计数和分析。做好记录，最终总结所有数据，形成报告。

1.3统计学方法

SPSS19.0软件处理，X²值检验，P＜0.05具统计意义。

2 结果

2.1染色体异常结果

表 2-1 328例病患染色体异常结果（%)

组型 N 占比（%）

女性不孕 41 12.80%

女性不良孕产 18 5.49%

男性不育 13 4.27%

总计 72 22.56%

2.2染色体核型异常及临床表现

表 2-2 染色体异常核型及临床表现

类型 N(72) 异常核型 临床表现

结构

异常

（10）

2 46，xx，t（6；7）（q25；p15） 不育

1 46，xx，t（3；7）（q22；p15） 复发性流产

1 45，xx，der（13；14）（p11；p11） 习惯性流产

1 46，xx，t（1；7）（q42；q36） 续发性不孕

1 46，xx，der（8），21pstk+ 不孕

1 46，xx，t（3；7）（q27；q32） 不孕

1 45，xy，der（13；14）（q10；q10） 不育

2 46，xy，ｔ（2；4）（q21；q21） 不育

数量异

常（2）
2 45，x 闭经

染色体

多态性

（60）

9 46，xx，inv9 不孕、不良孕产史

13 46，xx，1qh+
不孕、

复发性流产史

3 46，xx，1qh+，13pstk+ 不育

3 46，xx，16qh+ 复发性流产

3 46，xy，y≤21 不育、续发性不孕

3 46，xx，13pstk+ 复发性流产

3 46，xx，14pstk+ 不孕

4 46，xx，15ps+ 续发性不孕

2 46，xx，15pstk+ 先兆流产

3 46，xx，21pstk+ 复发性流产

3 46，xx，22pstk+ 复发性流产

2 46，xx，21ps+ 不孕

2 46，xx，13pstk+，15pstk+ 续发性不孕

2 46，xy，13ps 不孕

1 46，xx，13pstk 不孕

3 46，xx，14pss 续发性不孕

1 46，xx，14pstk 不孕
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2.3核型异常结果分析

表 2-3 核型异常结果分析

组型 N 结构异常 数量异常 多态性核型

女性不孕 41 6 2 33

女性不良孕产 18 2 0 16

男性不育 13 2 0 11

总计 72 10 2 60

3 结论

不孕不育通常是指夫妇双方同房一年以上没有怀孕，或可以正常

怀孕，但无法生产出正常健康的孩子，在怀孕的过程中出现胚胎停止

发育的情况，或胎儿出现异常，需要终止妊娠。因此不育和不孕最终

的结局都是无法完成正常的生育过程，若出现不孕不育，夫妇双方应

及时到医院进行诊断治疗[5]。2021年鲍时华教授在发表的某研究报告

中指出：普通人群中，染色体异常发生概率在 0.5~0.85%间，反复流产

的群体中，染色体异常率 3.67%~9.66%，而在不孕不育群体中，其发

生率在 1.96~13.10%间。染色体异常中女性发生概率约是男性的 2倍，

包括了结构、数目异常，染色体多态性、基因异常等等。针对于临床

上不明原因的不孕不育患者，实施染色体检查具有较高运用价值，不

仅能防止患者求医的盲目性，对于贯彻“优生优育”、提升人口素质

均有着较大的指导意义，因此要加以重视。

在既往临床研究中显示：染色体异常可能导致诸如不良妊娠、流

产、不孕不育等疾病，对于适龄、婚育群体而言，检查其染色体是否

处于正常情况非常关键。染色体属于基因的载体，是构成细胞核的基

础物质，染色体的异常又被称作是染色体发育不全。发生畸形变异的

机制尚未不明确，但临床普遍认为，和物理因素（如天然辐射、放射

性辐射、职业照射）、化学因素（接触到天然或是人工合成的化学物

质）、生物因素（以病毒处理培养中的细胞时，可能引起染色体的断

裂、粉碎化等）、母龄效应、遗传因素（家族性倾向）、自身免疫等

六大方面有关。根据从本报告可见，本院通过对三年来院的不孕不育

病患检测外周血染色体核型的结果表明，病患染色体结构异常占比

3.05%，染色体数量异常占比 0.61%，多态性核型占比 18.29%。具体而

言，结构的异常主要体现在结构的缺失、重复、倒位、易位等。平衡

易位表示在机体中两条染色体发生断裂后互相交换，仅仅是位置变化，

不存在染色体片段的增减，无遗传物质的丢失。因此，此情况下的患

者临床表现相较于正常，但其生殖细胞减数分裂时会导致染色体出现

部分的缺失、重复，以加大其流产、孕卵死亡的风险。而数目的异常

则分为增加、减少两种，一般包括整倍体、非整倍体的畸变，比如出

现三倍体等等。染色体多态性（chromosome polymorphism）也称作“染

色体异态性”，指在不同个体中的染色体结构上存在细微差异，属于

非病理性性差异。有学者提出此差异并无特殊功能，认为染色体多态

性不具备明显表型或病理学意义，只是比正常的染色体多或是少了点。

若染色体核型 46xy，9qh+或者 46xx，13pss等则是染色体多态。染色

体多态性具有遗传性。近年来的诸多研究显示，若染色体出现多态性，

很可能导致生育障碍，出现流产、死胎、不孕不育等，占据总临床效

应的 79.44%。

综上所述，在引发病患不孕不育的临床症状中，染色体多态性核

型较为常见。由此，对于不孕不育的病患，对其染色体核型的检查不

能忽视，染色体核型是否正常直接决定了人体是否能生殖正常，这也

与国内外专家对此种疾病的研究相吻合，方法有效，值得推广。针对

不孕不育患者进行染色体检查意义重大，通过明确其染色体核型，能

为临床诊治工作提供可靠依据，以免出现治疗误区。
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