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OY

+

+

差异

无统计学意义$

!

%

%#%9

%(见表
"

'

表
!

##

_

染色体微缺失位点和缺失模式例数及频率

组别
)

频率$

V

%

缺失位点数目及频率

#

D

$

5_'$

(

5_'2

%

9 !2#!/

#

I

$

5_!"&

(

5_!/$

%

& ""#9'

#

A

$

5_"9$

(

5_"99

%

!1 2!#"1

缺失模式例数及频率

#

)̂ ,A !" 9&#!$

#

)̂ ,D " 1#9"

#

)̂ ,

$

IhA

%

$ !1#%9

#

)̂ ,

$

DhIhA

%

/ !$#"1

表
"

##

两组患者性激素水平比较$

G[A

%

组别
,UY

$

-a

"

O

%

OY

$

-a

"

O

%

+

$

CC:G

"

O

%

_

染色体微缺失组
!1#$1[2#'' '#!&[/#&" !"#$'["#"&

_

染色体无微缺失组
1#1![$#%& &#!2["#/$ !/#%1[$#$/

B 1#&'& !#'!/ %#2"$

!

$

%#%%! %#%&! %#9//

B#B#B

#

_

染色体微缺失组内不同分型患者性激素水

平比较
#

_

染色体微缺失组内不同分型患者性激素

水平相比较(

,UY

和
OY

水平由高至低均依次为(

)̂ ,

$

DhIhA

%缺失+

)̂ ,

$

IhA

%缺失+

)̂ ,D

缺失+

)̂ ,A

缺失(

)̂ ,

$

DhIhA

%缺失模式水平升高最为显

著(差异有统计学意义$

!

$

%#%9

%(

+

水平差异无统计

学意义$

!

%

%#%9

%(见表
/

'

表
/

##

_

染色体微缺失组内不同分型患者性激素

###

水平比较$

G[A

%

缺失模式
,UY

$

-a

"

O

%

OY

$

-a

"

O

%

+

$

CC:G

"

O

%

)̂,

$

DhIhA

%

$%#1'[9#'$ ""#!"[2#!$ !%#%/[$#//

)̂,

$

IhA

%

"/#&/[1#'1 '#9"[!#/' !!#&&[!#/9

)̂,D !&#'1["#2$ 2#11["#9' !/#'![!#2%

)̂,A !"#1&["#29 $#&2[%#&2 !/#!"["#%&

7 2#!&9 !%#'&' %#$!&

! %#%%9

$

%#%%! %#&$/

C

#

讨
##

论

##

根据流行病学调查(目前全球范围内出现不育的

育龄夫妇占比约为
!%V

"

!9V

(而在此其中约有半数

是由男方因素所致)

27&

*

'既往临床认为核型异常+内

分泌功能紊乱+长期接触环境毒物+生殖道病变+精索

静脉曲张+睾丸等因素是导致男性不育的主要原因(

但随着细胞遗传学以及分子生物学内容的不断拓展(

位于
_

染色体上的
)̂ ,

基因日益引起医学界的重视

与关注)

'

*

'该基因一旦存在缺失情形(势必会给男性

生育带来严重不利影响(引发无精或严重少精)

1

*

'尽

管当前研究已经一致证实
_

染色体微缺失为男性不

育的重要诱因(但是关于具体的缺失机制却并未形成

一致共识(绝大多数学者认为
_

染色体独特的单倍体

结构是导致
)̂ ,

缺失的主要原因)

!%

*

'理由如下!由

于
_

染色体为单倍体结构(自身不具有
XR)

修复能

力(男性精子生成过程中胚细胞分裂尤为迅速(导致

其与卵子结合时突变的风险更高(一旦某一个区域缺

失就会给整个
_

染色体带来不利影响)

!!

*

'故
_

染色

体微缺失检测能够帮助临床确诊无精或严重少精症

患者的根本病因(目前已经在欧美发达国家中成为常

规的不孕检测项目)

!"

*

'

)̂ ,D

+

)̂ ,I

+

)̂ ,A

为
/

个独立的检测区域(

S8)aÛ

等)

!/

*研究表明
)̂ ,A

区域的缺失率发生最

高(其次是
)̂ ,I

(

)̂ ,D

的检出率最低(据此该学者

指出男性不育患者
_

染色体
)̂ ,

区微缺失是导致其

不育的主要原因且关系十分紧密'本次研究通过对

"1/

例无精及严重少精症患者
_

染色体
)̂ ,

进行检

测(结果发现
_

染色体微缺失
"!

例$

&#!&V

%(

)̂ ,A

缺失
!"

例$

9&#!$V

%+

)̂ ,D

缺失
"

例$

1#9"V

%+

)̂ ,

$

IhA

%缺失
$

例$

!1#%9V

%+

)̂ ,

$

DhIhA

%缺失
/

例

$

!$#"1V

%(

)̂ ,A

区缺失率最高(次之
)̂ ,I

(

)̂ ,D

最低(与现有研究成果基本吻合(均一致证实
)̂ ,A

区域为
_

染色体微缺失的主要类型以及热点缺失区

域(但本文研究发现
I

位点单独缺失模式少见(常见

联合
D

位点或者
A

位点出现联合缺失(其发生机制有

待进一步研究'此外(本文研究证实(

_

染色体微缺

失组
,UY

显著高于
_

染色体无微缺失组(差异有统

计学意义$

!

$

%#%9

%(而
OY

+

+

差异无统计学意义

$

!

%

%#%9

%(表明
_

染色体微缺失将会导致患者生精

能力下降(即便是生出的精子也并未发育成熟(使得

下丘脑
7

垂体
7

性腺轴无法正常运转(能够抑制
,UY

的

抑制素分泌严重不足(造成了
,UY

浓度的升高)

!$

*

'

_

染色体微缺失组内不同分型的无精及严重少精症

患者性激素水平相比较(

)̂ ,

$

DhIhA

%缺失模式者

,UY

+

OY

水平显著高于其他缺失模式(差异有统计学

意义$

!

$

%#%9

%(

+

差异无统计学意义$

!

%

%#%9

%(提

示不同
)̂ ,

缺失分型与性激素中
,UY

+

OY

存在着

密切的关联性'

)̂ ,D

区域的缺失者通常表现为支持

细胞综合征$

UMZU

%(为绝对的无精子症(供精成为其

唯一选择(

)̂ ,I

区域缺失者表现为生精阻滞(精子生

成被阻滞在精母细胞阶段(睾丸内几乎没有成熟精子

形成(而
)̂ ,A

区域缺失者尚存精子生成能力(但随

着
,UY

的升高(精子数目呈进行性下降趋势(所以必

须予以及早干预治疗或无创取精后冷冻保存)

!9

*

'

D

#

结
##

论

##

无精及严重少精症患者
_

染色体微缺失位点以

)̂ ,A

区域缺失为主+

)̂ ,I

缺失次之+

)̂ ,D

缺失少

#

''%!

#
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见&所形成的
9

种缺失模式中(又以
)̂ ,I

单独缺失

模式最为少见(常联合
D

位点或者
A

位点出现共同缺

失'

,UY

水平在
_

染色体微缺失患者中显著升高(

其中
)̂ ,

$

DhIhA

%缺失模式的
,UY

水平升高最为

显著(通过检测
_

染色体有无缺失可为辅助生殖及治

疗提供强有力的帮助'
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