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!!摘!要#目的!探讨1号染色体臂间倒位8AB#1$#7*+Y*2$与精液质量的关系&方法!选取+.*0年*月至

+.*1年*+月于该院就诊的*,*例1号染色体臂间倒位8AB#1$#7*+Y*2$男性患者作为病例组!选取同期就诊的

+.*例染色体核型正常的男性作为对照组&通过计算机辅助精子分析#()̀ )$系统检测精液常规参数!同时采
用改良巴氏染色法进行精子形态学染色&比较两组精液常规参数及精子形态学指标&结果!病例组检出无精
子症0例!占,-2Z!对照组检出无精子症*例!占.-,Z&病例组和对照组精子浓度%精子总数%精液量%非前向
运动精子百分比%前向运动精子百分比%不活动精子百分比%精子总活力%畸形精子指数%畸形精子比例%正常形
态精子比例及头部%中段%尾部缺陷精子比例差异无统计学意义#!%.-.,$"对照组精子存活率高于病例组!精
子存活率异常比例低于病例组!差异有统计学意义#!$.-.,$&结论!男性1号染色体臂间倒位8AB#1$
#7*+Y*2$与精子存活率有一定的关联性!对精液质量存在一定影响&
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!!不育不孕症患者在采用辅助生殖技术治疗时#通
常会进行染色体的异常筛查#其中染色体臂间倒位较
为常见)染色体臂间倒位是染色体分裂过程中由于
长臂和短臂同时发生断裂#部分染色体片段倒转*0.g
后重新连接而形成的倒位染色体#其中#以1号染色
体臂间倒位现象最为常见**>++)由于染色体臂间倒位
大多不会引起染色体数目或基因片段的丢失#临床上
很多研究人员认为1号染色体臂间倒位是一种染色
体多态现象#不会引起临床表型改变*2>/+)随着对染
色体臂间倒位现象研究的不断深入#有研究发现1号
染色体臂间倒位可以影响男性精液质量#如精子形态
改变,精子活力降低等*,>=+)因此#本研究通过分析

*,*例男性1号染色体臂间倒位患者*核型/=#PX#

8AB%1&%7*+Y*2&+的精液常规参数和精子形态学指标#
以探讨1号染色体臂间倒位与男性精液质量的关系#
现将结果报道如下)

$!资料与方法

$-$!一般资料!选取+.*0年*月至+.*1年*+月于
本院就诊的*,*例1号染色体臂间倒位男性患者作
为病例组#年龄%2+-1[=-*&岁#染色体核型为/=#

PX#8AB%1&%7*+Y*2&)排除有其他染色体异常,先天
发育异常,输精管道梗阻,)d$基因异常等的患者)
另选取同期就诊的染色体核型正常的男性+.*例为
对照组#年龄%2+-1[,-=&岁#染色体核型为/=#PX)

$-/!方法

$-/-$!精液标本采集!嘱患者禁欲+";K后采用手
淫法将一次采样获得的精液全部排入洁净的取精管

内#并于2.I8A内保温送检#然后将精液置于2;^
水浴箱内液化待检)

$-/-/!精液常规参数检测!%*&计算机辅助检测)
采用计算机辅助精子分析%()̀ )&系统%美国&检测精
液量,精子浓度,精子总数,非前向运动精子百分比

%Wa&,前向运动精子百分比%a%&,不活动精子百分比
%S4&,精子总活力等常规参数)%+&精子活体染色低
渗膨胀试验)取完全液化的*..(U精液标本加入染
色试剂%安徽安科精子活体染色试剂盒&#混匀后

2;^水浴加热2.I8A#取*,(U染色精液进行滴片#
在显微镜下统计至少+..个精子的尾部膨胀状态)
精子活体染色低渗膨胀试验显示尾部膨胀的精子为

活精子#统计活精子占全部精子的百分比#即为精子
存活率)

$-/-'!精子形态学检测!采用拉薄法与改良巴氏染
色法分别进行精液涂片制备与染色#严格按照-世界
卫生组织人类精液检查与处理实验室手册%第,版&.
相关标准进行操作#将精液涂片放至油镜下观察至少

+..个精子#记录形态正常或存在头,中,尾部畸形的
精子个数#统计正常形态精子比例,畸形精子指数,畸
形精子比例,头部缺陷精子比例,中段缺陷精子比例
及尾部缺陷精子比例)

$-'!统计学处理!采用 à̀ +̀+-.统计软件进行数
据分析)符合正态分布的计量资料以J[E表示#两
组比较采用<检验$不符合正态分布的计量资料以

0%!+,#!;,&表示#两组比较采用秩和检验$计数资料
以例数或率表示#组间比较采用!+ 检验)以!$.-.,
为差异有统计学意义)

/!结!!果

/-$!两组精液常规参数及精子形态学指标比较!病
例组检出无精子症0例#占,-2Z#对照组检出无精子
症*例#占.-,Z)病例组和对照组精子浓度,精子总
数,精液量,Wa,a%,S4,精子总活力,畸形精子指数,
畸形精子比例,正常形态精子比例及头部,中段,尾部
缺陷精子比例差异无统计学意义%!%.-.,&$对照组
精子存活率高于病例组#差异有统计学意义%!$
.-.,&#见表*)

表*!!两组精液常规参数及精子形态学指标比较(0$!+,&!;,%或J[E)

组别 ' 精子浓度%h*.="IU& 精子总数%h*.=& 精液量%IU& Wa%Z& a%%Z&

病例组 *,* /=-2,%+=-20#;*-00& *=/-1,[**0-/, 2-2.%+-0.#/-/.& 1-+.%=-*.#*,-..& 21-/.%+0-/.#,*-/.&

对照组 +.* /.-/.%+/-..#=/-;.& *1*-./[*2/-.0 2-=.%+-;2#/-;.& *.-=,%=-;,#*,-,2& /*-;.%+;-1.#,2-/0&

<"O ]*-=,. *-0=/ ].-1*; ]*-+/; ].-0.;

! .-.11 .-;;/ .-2,1 .-+*+ .-/+.

组别 ' S4%Z& 精子总活力%Z& 精子存活率%Z& 畸形精子指数 畸形精子比例%Z&

病例组 *,* /1-+.%2,-=.#=/-..& ,.-0.%2=-..#=/-/.& =.-..%/;-..#;*-..& *-2/%*-+0#*-21& 1,-/2%12-;.#1;-./&

对照组 +.* /0-*,%2+-/.#=,-=.& ,*-0,%2/-/.#=;-=.& =;-..%,=-..#;=-..& *-2;%*-2+#*-/.& 1,-2/%12-,=#1;-*+&

<"O ].-1=* ].-1,. ]2-;+/ ]*-0=1 ].-*/0

! .-22= .-2/+ $.-., .-.=+ .-00+
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续表*!!两组精液常规参数及精子形态学指标比较(0$!+,&!;,%或J[E)

组别 ' 正常形态精子比例%Z& 头部缺陷精子比例%Z& 尾部缺陷精子比例%Z& 中段缺陷精子比例%Z&

病例组 *,* /-,;%+-1=#=-2=& 1,-..%1/-..#1;-..& *.-..%0-..#*2-..& +2-..%*;-..#+=-..&

对照组 +.* /-==%+-00#=-//& 1,-..%1/-..#1;-..& *.-,.%0-..#*2-..& +2-..%*1-+,#+=-..&

<"O ].-.0/ ].-,/2 ].-0/. ]*-**/

! .-122 .-,0; .-/.* .-+=,

/-/!两组精液常规参数及精子形态异常比例比较!
病例组精子存活率异常比例高于对照组#差异有统计
学意义%!$.-.,&#两组精液量异常,精子浓度异常,

a%异常,精子总活力异常,精子形态异常比例比较#
差异无统计学意义%!%.-.,&#见表+)

表+!!两组精液常规参数及精子形态异常比例比较$Z%

组别 ' 精液量异常 a%异常 精子浓度异常 精子总活力异常 精子存活率异常 精子形态异常

病例组 *,* 2-,. 2,-== *2-+1 2+-*; /,-/, /+-==

对照组 +.* 2-.. 2=-.. 1-,. 2.-,. +;-.. /*-,.

!+ .-.== .-../ *-+*/ .-*.0 *+-,22 .-./=

! .-;1; .-1/1 .-+;* .-;/+ $.-., .-02.

'!讨!!论

!!目前#很多研究者认为1号染色体臂间倒位对精
液质量有一定影响#如PS"等*;+报道在=;例1号染
色体异常患者中#有=+例表现出了不同的临床特征#
包括少,弱精子症或无精子症等$张海霞等*0+研究发

现#2;;例1号染色体臂间倒位患者中有+.例无精子
症和少精子症#发生率为,-2Z)在本研究中#病例组
无精子症检出0例%,-2Z&#对照组无精子症检出*
例%.-,Z&#由该结果可以推断1号染色体臂间倒位
可能增加了无精子症等男性不育疾病的发生风险#与
上述研究结论基本一致)

本研究发现#病例组患者的精子存活率低于对照
组#精子存活率异常比例高于对照组#差异有统计学
意义%!$.-.,&#但两组精子形态异常比例比较#差异
无统计学意义%!%.-.,&)韦家伟等*1+研究发现#1
号染色体臂间倒位仅与精子形态学指标的异常率存

在一定的关系#而与其他精液质量相关指标无明显关
联性#与本研究结论有一定差异)分析原因如下!一
方面精子形态学检测结果主要来源于显微镜下形态

辨认#受检测人员的技术水平影响#存在主观偏差$另
一方面#1号染色体臂间倒位除本研究的/=#PX#8AB
%1&%7*+Y*2&核型外#还存在其他核型#同时研究的样
本量差异也会对结论产生影响)本研究结合()̀ )
系统检测和精子形态学综合分析#认为1号染色体臂
间倒位8AB%1&%7*+Y*2&与精子存活率有一定的关系#
对精液质量存在一定影响)

1号染色体断裂常发位点在染色体短臂17*+和
长臂1Y*2>+*-*#较少位于长臂Y*+的次缢痕区%异染
色质区内&**.+#即1号染色体臂间倒位更多发生于异

染色质区外#而异染色质区外染色体结构的改变通常
会使患者出现较为明显的临床表型)本研究所纳入
的1号染色体臂间倒位患者核型均为/=#PX#8AB%1&
%7*+Y*2&#断裂点均在Y*+远端异染色质区外#又因1
号染色体aDCL(Y*+片段上存在可影响男性精子运动
的松弛素基因***+#本研究中7*+Y*2也涉及该片段的
倒位#而且病例组精子存活率异常比例明显高于对照
组%!$.-.,&#因此#考虑1号染色体臂间倒位*核型

/=#PX#8AB%1&%7*+Y*2&+能够影响精液质量)此外#
根据1号染色体臂间倒位断裂点不同#研究发现#1号
染色体臂间倒位除常见的8AB%1&%7*+Y*2&外#还包括

8AB%1&%7**Y*+&,8AB%1&%7**Y*2&,8AB%1&%7*2Y*2&,

8AB%1&%7*+Y+*&等**+>*/+)不同的染色体臂间断裂点
会引起基因排列顺序出现差异#同时在1号染色体断
裂点处也存在发生基因突变或断裂点周围发生基因

细微缺失的可能#进而使遗传效应也会有所差异)有
研究报道#1号染色体臂间倒位核型为/=#PX#8AB%1&
%7**Y*2&的患者少,弱精子症发生率高于核型为/=#

PX#8AB%1&%7**Y*+&的患者$1号染色体臂间倒位核
型为/=#PX#8AB%1&%7**Y*2&的患者弱精子症发生率
高于核型为/=#PX#8AB%1&%7**Y**&的患者#而少精
子症发生率低于核型为/=#PX#8AB%1&%7**Y**&的患
者**2#*,+)因此#1号染色体臂间倒位不同核型的遗传
特性仍需进行大量的临床数据和基因学分析验证)
本研究也存在一定的缺陷#如精子存活率数据只来源
于低渗膨胀试验#而在低渗膨胀试验中#精子头部膜
和尾部膜对低渗液的顺应性不同#精子头部并不能准
确表现出明显的膨胀现象#即低渗膨胀试验不能反映
精子头部膜的功能#仅能反映尾部膜功能的完整性#
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而且是在显微镜下统计膨胀精子#存在主观判断误
差#仅能粗略评价精子质膜的完整性#具有一定的局
限性#如结合其他方法%如荧光分子探针染色法&所得
结果会更有说服力)

综上所述#精子存活率是反映精子质量的重要参
数#精子存活率正常可提高受孕率)男性1号染色体
臂间倒位8AB%1&%7*+Y*2&会影响精子存活率#与精液
质量存在一定的关系#在临床分析时#应更加重视1
号染色体臂间倒位8AB%1&%7*+Y*2&的遗传效应#这对
于综合提升辅助生殖技术的治疗效果有重要意义)
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