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45，XY，rob(13；15)伴 inv(9)致男性不育 1例报告 

【中国图书分类法分类号】R698 

1 临床资料 

沙艳伟，宋岳强，孔 辉，邱乒乒，郑仁瑞，韩 斌 

(厦门市妇幼保健院生殖医学中心，厦门 361003) 

【文献标志码 】B 

患者，男 。30岁 。婚后 2年未避孕女方未孕，否认家族遗 

传病史，否认有毒物质接触史，否认外伤史及手术史。体格检 

查：胡须正常。喉结存在，乳腺未见发育。阴毛分布正常，阴茎 

长约6 em，双睾丸体积各约 l5 ml，质地可，双精索静脉未触 

及曲张 ，双输精管存在。精液检查：第一次精液常规精液量 

3．0 ml。pH=7．4精子密度 1．6xl0 个／ml，精子活力 8．1％；第 2 

次精液常规精液量 3．0 ml，pH=7．2，精子密度 9．1xl0 个／ml， 

精子活力 9．7％。性激素水平检查：促卵泡刺激素 5．29 mIU／ml 

(参考值 1．27～l8．96 mlU／m1)，促黄体生成素 3．81 mlU／ml(参 

考值 1．24～8．62 mlU／m1)，睾酮 4．10 ng／ml(参考值 4．14～7．26 

ng／m1)，雌激素 42 pg／ml(参考值 2o～75 pg／m1)，泌乳素 1O．32 

ng／ml(参考值 2．64～13．13 ng／m1)。外周血染色体核型检查结 

果为 45，XY，rob(13；15)(ql0；ql0)，inv(9)(pllq13)(图 1)。 
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图 1 患者外周血染色体核型图 

阻色 T指示mb(13；15)(qlO；ql0)；黑色 T指示inv(9)(pllq13)1 

2 讨 论 

染色体异常通常是引发人类流产、不育、先天异常、智力 

低下的重要原因。可影响2％～7％夫妇生育问题lll。染色体异 

常包括数目异常和结构异常 2大类型，结构异常包括易位、 

倒位、缺失 、重复等[21。罗伯逊易位是近端着丝粒染色体之间 

发生的一种特殊的相互易位形式，由于丢失的小染色体几乎 

全是异染色质，而由长臂构成的染色体上则几乎包含了两条 

染色体的全部基因，因此，罗伯逊易位携带者虽然只有45条 

染色体．但表型一般正常，只在形成生殖细胞时会出现异常， 

从而引起胚胎死亡而流产或出生先天畸形等患儿。本病例未 

见 Y染色体异常 ．患者却表现为少、弱精子症。有研究表明罗 

伯逊易位携带者常因少、弱畸精子症而导致男性不育 ，而其 

中主要是少精子症，复习大量相关文献发现导致少精子症核 

型的病人中罗伯逊易位发生率约为 1．6％ 。由于罗伯逊易 

位携带者在减数分裂形成配子的过程中，根据染色体的同源 
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节段相互配对的规律，1条易位的染色体和2条未易位的染 

色体配对，即3条染色体配对形成三射体，三射体不同的分 

离形式可形成 6种不同的配子 ，其中仅 1种正常，1种携带有 

易位染色体，其余均为不平衡配子，不易存活。因此，这样的 

男性罗伯逊易位携带者很有可能产生少精、弱精等临床表 

现。从而引发不育症。 

9号染色体臂间倒位群体发病率为 1％～I．65％，最常见 

核型为 inv(9)(pl1 q13)和 inv(9)(p12 q13)【引。有研究表明 

inv(9)(pllq13)男性其精子发生与正常男性一致 。Uccella— 

tore等对 3个罗伯逊易位携带者研究显示 ，其性激素水平大 

体在正常范围内 。仅有两兄弟伴有轻度低黄体生成素 、睾 

酮水平聊。而 inv(9)(pllq13)患者性激素水平均在正常范围 

内 。另有报告显示 1、9、16，Y染色体的异染色质区域变化可 

视为染色体的多态性 ，9号染色体异染色质区倒位属于染色 

体多态性现象 ．即这种多态性通常是亲代遗传而来．一般没 

有明显的表型效应或病理学意义。本病例患者除睾酮轻微低 

下外，其余性激素基本正常。综上所述，罗伯逊易位可能是导 

致其少精子的主要原因，inv(9)(pllq13)与少精子症无关。对 

于此患者应提供完善的遗传咨询帮助和有效的产前诊断措 

施 ，以确保该夫妇获得最佳的生育选择。 
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