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3q29 缺失和微缺失
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来源
本指南中的信息均来自已发表的医学文献。标注第一位命名的作者和出版日期是为了方
便您在PubMed网站(www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed)上查找相关摘要或原始文章。第15页
有参考的文献目录。您可以自行在互联网上查阅标记为“免费访问（Free access）”的文
献。如果您有需求，可以从Unique获取这些文献的完整列表。本指南还参考了Unique的
数据库。2013年更新指南时，Unique共有32名3q29缺失或微缺失患者成员，年龄介于2至
57岁之间。

3q29缺失和微缺失

3q29微缺失是一种罕见的遗传病，在这种情况下，人体46条染色体中的一条发生了一小段
末端缺失。这种微小的缺失增加了发育迟缓、学习困难和行为问题的可能性。然而，携带
小片段缺失对人的影响往往是因人而异的，大部分携带者似乎不会产生额外的医疗问题。
这种微妙的影响意味着，携带这种微缺失的人可能要很晚才能被确诊。

染色体是由DNA构成的人体细胞核结构，它携带的遗传信息（被称为基因）指导人体如何
发育和行使功能。染色体共有23对，每对染色体包含两条分别来自父母的染色体。其中22
对根据染色体大小，从大到小依次编号为1-22。每条染色体都由一个短（p）臂和一个长
（q）臂组成。

细看3q29

肉眼看不到染色体，但如果把它们染色，然后在显微镜下放大，就会
发现每一条染色体都有一个独特的明暗带间隔图案（如右图中所示：
第3号染色体长臂上的黑白条带）。

如果你将染色体放大850倍，然后在显微镜下观察，3号染色体长臂末
端附近可能会明显缺失了一小段。染色体上有遗传物质丢失被称为缺
失，但如果缺失片段很小，即使在高倍显微镜下也无法观察到时，则
称为微缺失。

传统的染色体分析可以发现较大片段的3q29缺失和部分微缺失，其他
的微缺失只能通过分子或DNA技术检测到，特别是阵列比较基因组杂
交（array CGH）技术，它能够检测出整个基因组中的微量DNA重复
和缺失片段，并能显示特定基因是否存在。 

第3号染色体的长
臂。红线标记处为
3q29缺失的大致位
置

1 base pair = bp 
1,000 base pairs = 1kb 
1,000,000 base pairs  = 1Mb 
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染色体检查结果
您的遗传学家或遗传顾问将能够告诉您关于孩子染色体断裂点的位置和缺失片段的大小。
您孩子染色体报告的结果呈现方式将取决于所采用的检测方法。如果是通过高倍显微镜检
测，您会得到一个核型结果，这是人体染色体组成的简写符号。结果可能会显示为如下示
例：  

46,XY,del(3)(q29q29)dn 

46   
XY  
del 
3  

您孩子细胞中的染色体总数
两条性染色体，男性为XY，女性为XX
缺失，或遗传物质丢失
缺失发生在3号染色体上

q29q29  染色体有2个断裂点，都位于3q29带，提示缺失片段较小，如果核型结果显示为 
(q29qter)，表示只有1个断裂点，即缺失了染色体末端的遗传物质。

dn          缺失是新发的（或作为“新发事件”）。对双亲染色体进行了检测，未发现3q29
带的染色体改变。
这种缺失不太可能遗传，而且几乎可以肯定的是，在这个孩子的家庭中，这
种缺失是第一次发生。

如果采用的是array CGH检测技术，则结果可能如下所示：

arr[hg19) 3q29(195,726,835-197,344,663)x1  

arr 
[hg19] 

采用阵列比较基因组杂交技术（array-CGH）进行分析
人类基因组19号版本。这个是碱基对编号的参考DNA序列。由于更多人
类基因信息的发现，新的基因组版本应运而生，碱基对编码也可能因此进
行了调整

3q29  染色体缺失发生在第3号染色体的3q29带
(195,726,835-197,344,663)  

检测结果显示在195,719,264（约195.7Mb）和197,344,663（约197.3Mb）
之间的碱基对丢失了（缺失），两个数字相减得到1,625,399 (约
1.6Mb)。这是缺失的碱基对数量。x1意味着这些碱基对只有一个拷贝，
而不是正常的两个拷贝。

3q29微缺失综合征
在典型的3q29微缺失人群中，大部分患者都有约1.6Mb大小的片段缺失。典型的微缺失片
段起始于3q29带的195.7Mb左右，终止于197.3Mb左右。该片段包含大约20个已知基因。
对3q29微缺失患者的描述首次发表于2001年。自那以后，全世界关于该综合征的医学文献
报道共有36例。由单一因素导致的一组特定的发育特征在足够多的人中以可识别和一致的
模式出现时，这种情况被称为综合征。3q29微缺失具有以上特征，因此这种疾病通常被称
为3q29微缺失综合征[Rossi 2001; Willatt 2005; Baynam 2006; Krepischi-Santos 2006; Ballif 
2008; Digilio 2009; Li 2009; Tyshchenko 2009; Clayton-Smith 2010; Cobb 2010; Mulle 2010; 
Quintero-Rivera 2010; Wang 2010; Carroll 2011; Dasouki 2011; Petrin 2011; Sagar 2013]。
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每位3q29缺失综合征患者缺失的染色体片段大小都一样吗？
不是一样的。一些患者的缺失片段较大，另一些的缺失片段较小。但也有部分患者的缺失
发生在3q29带的不同位置。当缺失的遗传物质位于不同位置时，产生的影响可能会有不
同。您的遗传学家或遗传顾问可以告诉您孩子缺失片段的大小和位置。

我们知道多少？
将典型3q29微缺失的不同患者进行比较，结果显示有一些相似的影响。本指南将告诉您有
关于该综合征会产生的已知影响。将您孩子的染色体测试结果与其他患者进行比较，无论
是和医学文献还是Unique中记录的病例，都将有助于您建立一个关于预期结果的总体图
景。但是，您染色体异常的孩子和其他有着明显相似检测结果的患儿之间还是会有差异
的，有时是相当明显的。把您的孩子看作是一个独立的个体是非常重要的，不要以结果导
向与他人直接进行比较。毕竟，每个孩子都是独一无二的。

有没有3q29缺失综合征患者发育正常，没有语言、行为、学习或健
康方面的问题？

是有的。有医学文献报道称，患儿父母中有一人携带3q29微缺失，但该人健康，在生下一
个患儿前，并未怀疑过自己携带染色体变异。另外，还有其他关于症状非常轻微的父母和
祖父母的报道（Li 2009；Clayton Smith 2010；Petrin 2011；Unique）。

最常见的特征
每一名典型3q29微缺失患者都是独一无二的，每个人都有不同的医疗和发育方面的问题。
没有患者会同时拥有本指南中列出的所有临床表征。以下列举了一些共同特点：

 通常健康，无重大出生缺陷

 部分语言延迟

 学习能力方面存在显著个体差异

 约半数伴小头畸形

 部分坐立和行走延迟

 可能会有相似的面部特征

 约三分之一患有孤独症

 通常是健康的

大多数儿童和成人总体上似乎是健康的。一些患儿有耳部反复感染（在耳鼓内放置耳管/耳
环以改善听力）或呼吸道感染的情况，包括肺炎，一些患儿得日常疾病的频率更高，如咳
嗽和感冒，并且难以治愈，但这种趋势已不再明显。三名缺失片段较大的Unique患儿伴有
哮喘，但这在幼儿中很常见[Ballif 2008; Dasouki 2011; Unique]。一名16岁，缺失片段较大的
3q29男性患儿因中度听力损伤需佩戴助听器 [Wang 2010]。
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 其他症状只在个别患者身上出现，
这使得3q29缺失不太可能是导致该
健康问题的原因。有3例缺失片段
较大患儿的家庭报告显示有湿疹，
但这在幼儿中很常见，不论他们是
否患有染色体疾病。另1例10岁患
儿的缺失片段更大，他患有风湿
热，在42岁时又患上了关节炎，并
因对蜜蜂和黄蜂叮咬过敏而进行了
脱敏治疗。1例4岁患儿在头部受伤
后形成了脑血栓，经阿司匹林治疗
后血栓已消失 [Ballif 2008; Wang 
2010; Unique]。

 通常没有重大出生缺陷

绝大多数患儿出生时健康，没有重大出

生缺陷。偶有胸壁或脊柱形成异常，最

常见的是漏斗胸或鸡胸（胸骨向前隆起

畸形），或脊柱弯曲，如脊柱侧凸。漏

斗胸，即胸部呈凹陷状。鸡胸，即胸骨

向前隆起畸形（像鸡的胸部）。有些患

儿的胸部虽然外形异常，但对心肺功能影响不大。其他患儿可能会有呼吸困难或呼吸道反
复感染。形状的异常程度从轻微到严重不等，也可能呈进行性。如有必要，3q29缺失患儿
可通过手术进行胸部重塑；术后效果通常良好。如果有脊柱弯曲的情况，轻微的可以通过
及时纠正得到改善，但进行性脊柱侧凸会导致坐姿问题，如果严重的话还会出现心肺问
题。采取的治疗取决于脊柱弯曲的严重程度和进展阶段，可能需要通过佩戴脊椎骨支架和
手术来帮助融合和支撑[Clayton-Smith 2010; Quintero-Rivera 2010; Dasouki 2011; 
Unique]。 

15例男性患儿中有4例伴有先天性生殖器异常。其中，2例尿道下裂，即尿道口不在阴茎顶
端，而是略低于该位置。这通常能够通过手术来修复。1例男性患儿出生的时候就伴有隐
睾，3岁时通过手术进行矫正，另1例表现为异常小且发育不全的阴囊[Rossi 2001；Ballif 
2008；Clayton Smith 2010]。
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几例患儿存在心脏方面的缺陷。部分进行了心脏监测，缺陷问题或自行消失，或通过药物
或手术治疗得到改善。每一名患儿的问题不尽相同，但最常见的是动脉导管未闭[持续性]。
主动脉通过一条捷径，即动脉导管将血液输送到肺部，在患儿出生时，动脉导管却无法正
常闭合。若保持开放，流入肺的血液量将大于正常值，心脏不得不超负荷工作。如果持续
开放，可以通过微创手术进行闭合。至少有2例患儿伴房间隔缺损，其中1例在5岁时通过手
术闭合。在2例患儿身上发现有一条从心脏引出的主要血管出现狭窄的情况，有1例是将血
液输送到肺部的动脉受到了影响，另1例是从心脏向全身各部输送血液的主动脉受到了影响
[Ballif 2008; Digilio 2009; Li 2009; Quintero-Rivera 2010; Dasouki 2011; Unique]。

5例患儿出生时伴颚裂。3例伴唇裂。另外2例患儿的口腔后部软腭部位有间隙，其中1例不
需要手术修复。有1例患儿的3q29缺失片段较大，约是典型3q29微缺失的两倍。腭裂会导致
进食和言语表达困难。腭裂的外科修复术可以缓解并有可能完全消除这些困难[Willatt 
2005；Wang 2010；Dasouki 2011；Petrin 2011；Unique]。

2例患儿伴腹股沟疝。这表现为下腹部与大腿上部（腹股沟）交界处的隆起。原因是在胎儿
期打开的腹壁下部的开口本应在出生前闭合，但实际上并没有。未闭合的开口可能很小，
只有液体可以通过，也可能较大，能让肠环或其他器官进入。腹股沟疝应该由您孩子的医

生进行评估，这可能需要通过手术修复[Li 2009；Dasouki 2011]。

手和/或脚的异常。这些通常是外观方面的差异，并不影响手和/或脚部的功能。不寻常的
特征包括长的、逐渐变细的手指、呈弯曲状的手指、弯曲的或短的第五指。有1例患儿的脚
很小，另1例患儿的第三、第四和第五个脚趾向内弯曲，而另1例患儿的第四脚趾向内弯
曲。2例患儿的脚趾之间有蹼。另1例患儿脚趾重叠，通过理疗进行矫正。有2例指甲发育不
成熟，指甲尺寸较小。

牙齿发育异常。3例患儿的牙齿排列不规则或间隔很宽，另1例患儿的牙齿排列不规则。1例
患儿的牙釉质发育不良[Baynam 2006; Ballif 2008; Quintero-Rivera 2010; Unique]。

 部分语言延迟

说话和交谈的能力从一定程度上能够反映学习能力，因此需要更多学习支持的患儿往往是
那些开始说话时间较晚、语言表达不太复杂的。学习能力在正常范围内的患儿在最初获得
言语和语言能力时可能表现出很少或没有延迟，虽然在认知能力一般的情况下也可能会出
现言语延迟[Cobb 2010]。对于坐立和行走几乎或没有延迟的患儿，说话延迟可能是发育问
题的第一个迹象。
至少有1例患儿伴有构音障碍，即发音方面有问题[Quintero-Rivera 2010]，一些患儿有鼻音
或声音嘶哑的情况，其中1例可归因于腭裂手术[Ballif 2008; Clayton-Smith 2010; Wang 
2010]。
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第一个词一般出现在17个月到3岁之间，但部分会更延后，1例患儿在八岁时只会说两个
词。在3岁到7岁之间，开始学会使用连读短语和更流利的语言，但部分伴有严重学习障碍
的患儿还没有取得进展。

部分3q29微缺失患儿伴耳部反复感染，他（她）们可能会因耳内积液导致暂时性听力丧
失。

由于患儿有语言发育延迟的风险，父母应该及早采取行动，并提供以家庭或学校为基础的
治疗。部分患儿已经成功学会了手语，并完成了手语到言语的过渡。

“ 她似乎不太能理解别人说的话，有时当被问到一个问题时，她会回答一些不相关的东
西。她能使用由2到3个或更多的单词组成的句子和短语。” - 7岁，微缺失

 “有时他用词不当。发现他很难加入小组对话，如果与一个人进行对话，通常会围绕一个
主题进行较多的交流。” - 11岁，微缺失

“理解和跟上对话仍然是个问题。她认为我们可以读懂她的意思，所以当她随便表达一个
想法时，我们应该知道它与什么有关。她说得不是很清楚，但家里人能懂她想表达的意
思。” - 18岁，缺失

 在学习能力方面存在显著差异

学习能力的个体差异很大。其中发展最好的是在成年之后取得大学学历以及那些进入主流
学校的患儿，他们能够进行正常的课程学习，部分在针对特定学习困难的帮助下，能够顺
利毕业或取得大学学历。1名六岁的患儿经过专业测试，结果提示智力同平均水平。另外有
一些患者伴有中度学习障碍。对大多数患者的影响介于这两种情况之间，处于轻度到中度
之间。

Unique的调研表明，患儿存在特定的学习困难，如诵读困难，部分有注意力不集中的问
题。在学校教育方面，6/17的患儿就读于主流[公立]学校；其他患儿就读于特殊学校。

就成年患者的情况而言，仅在某些情况下，需要在学校获得特殊帮助，但许多成年患者都
有工作，并能够养育孩子。这意味着，学习障碍可能是极其轻微的，在需要时获得特殊帮
助的话，能有好的表现[Li 2009；Clayton Smith 2010；Cobb 2010；Unique]。

“她的行为水平同2岁孩子，记忆力不佳。但是她可以通过音乐录影带自学舞步，我们可以
看到当她受到鼓励和称赞时学得最好。她会读单个单词（例如妈妈，爸爸，狗或猫），并
且已经开始写作。” - 7岁，微缺失

“他在英语和数学方面与同龄组的水平相当，但在艺术和科学方面并不突出。他能看漫画
和适龄的故事，画得很详细。” - 11岁，微缺失

“她19岁离开学校，无法阅读或说出时间。” - 成人，缺失

“他有相当高的语言智商，但推理困难，而且动作看起来很慢。他的记忆力很好，他擅长
历史，能跟上时事，阅读杂志和报纸。”  - 成人，缺失
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 约半数小头[小头畸形]

50-60%的3q29微缺失患儿的头部异常小。

患儿出生时伴头部尺寸小或中等，头部生长速度比身体其他部位慢。患儿出生时偶尔会有
一个不寻常的大头。头部的形状也可能是不寻常的，前后径通常比正常的要短。就其本身
而言，一个非常小的头部可能几乎没有影响，但它通常与发育迟缓的程度有关。一名患儿
的脑部扫描显示连接左右侧大脑（胼胝体）的神经纤维带形成异常。在另外一些病例中，
有髓鞘化减少的证据，髓鞘化是在神经纤维周围形成一层绝缘层的过程。有髓神经比无髓
神经传导脉冲快。在其他患儿中，脑部扫描无异常[Ballif 2008；Digilio 2009；Clayton 
Smith 2010；Quintero Rivera 2010；Unique]。

“她的头部与身体其他部分的比例有点不相称，但人们不会注意到。” - 7岁

 在某些情况下，坐立和行走会发生延迟

部分患儿在预期的年龄获得了头部控制、坐、爬和走的能力，并成长为具有正常活动能力
和运动技能的成年人。在其他患儿身上，会出现一些发育迟缓的情况。不过，个体之间有
明显的差异，最常见的可能是轻微延迟，患儿在7到9个月之间掌握独立坐姿，在16个月到3
岁掌握步行能力。

部分患儿有一定程度的肌张力低和关节松弛情况。在另一些病例中，我们看到了一些轻微
的痉挛（关节抵抗被动移动）。患儿的行走方式可有异常[笨拙的，弯腰，宽的，缓慢的，
不稳定的，共济失调]，通常被描述为膝关节和踝关节僵硬，不能完全伸直或活动范围有
限。

严重运动发育迟缓的患儿受益于早期物理治疗[如有需要还可进行职业治疗]评估，用以设计
活动和锻炼方案，从而改善他们肌肉的张力和力量[Ballif 2008; Clayton-Smith 2010; Wang 
2010; Unique]。

两个孩子

“她可以自己走路，但更喜欢握着别人的手，似乎经常绊倒。她还不会游泳，但她可以跑
步和参加比赛。她喜欢跳舞，喜欢看有氧舞蹈DVDs；在做这些的时候，她的协调性似乎很
好。”- 7岁，微缺失

 “活动和步态正常。可以参加大多数活动和运动，但缺乏耐力。” - 11岁，微缺失 

三个成年人

“没有力量踩踏板，但可以快速移动。喜欢骑双人车，但随着年龄的增长，频率逐渐下
降。非常擅长保龄球。”-  18岁，缺失

“她很僵硬，不会游泳或骑自行车，但喜欢踢足球。她走起路来呈宽步态；走路之后她的
腿会很容易疲劳。” - 20岁，缺失

“他学习骑自行车有困难，也不太协调，但他的协调性有所提高，他现在可以骑自行车好
几英里，保龄球也打得很好。”  -  50岁，缺失
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 有些相似的面部特征
3q29缺失的患儿很少看起来异常或与众不同。没有典型的面部特征，但在3q29微缺失的
儿童和成人患者中，最常见的特征包括长而窄的脸，眼睛稍微向下倾斜，鼻梁突出，通
常长而尖端宽，人中短（这是鼻子和上嘴唇之间的部位）和大耳朵。面部不对称也很常
见[Clayton-Smith 2010; Quintero-Rivera 2010]。 

 行为：大约三分之一的自闭症表现
Unique的家庭报告显示，患有3q29微缺失的患儿也是充满爱、快乐和沟通的。和其他小孩
子一样，他们也会感到沮丧、兴奋和易怒。3q29微缺失似乎增加了社交关系和沟通困难的
脆弱性。不过，并不是每个患儿都会受到影响，约三分之一的患儿被诊断出患有自闭症、
自闭症倾向或伴阿斯伯格综合症，这是自闭症的一种，尽管社交语言使用受到损害，但通
常学习和语言方面的困难较少。自闭症在患儿很小的时候就可以进行诊断，虽然自闭症的
行为在此之前就已经很明显了。其他患儿被描述为有社交障碍，其中一个就是社交恐
惧症（Wang；2010）。行为包括视线回避、重复动作、过度旋转和跳跃，以及强烈和不适
当的焦虑和激动。感觉问题很常见，包括对声音、光线和触觉的高度敏感。

尚不清楚其他行为障碍是否与该缺失有关，或只是与学习和沟通障碍的影响有关。注意力
问题/多动、注意力不集中和注意广度有限都被描述过。有冲动行为和攻击行为的报道，最
严重可致使学校退学。强迫症的行为被描述为持续性发脾气(Wang 2010)。

3q29微缺失与精神疾病之间的关联似乎正在显现。但这并不意味着每一名3q29缺失的患儿
都会发展成精神障碍。这意味着作为一个群体，他们比一般发育中的儿童更容易患上这种
疾病。在成人或儿童患者中，抑郁症、双相情感障碍、普遍焦虑、自杀念头、攻击性、选
择性缄默症、内向、惊恐障碍、精神分裂症和精神病症状都已出现，因此留意早期症状很
重要。在5岁和10岁的患儿中发现了可致精神病诊断的异常行为，因此，这些症状可以在生
命早期出现[Willatt 2005; Baynam 2006; Ballif 2008; Digilio 2009; Clayton-Smith 2010; Cobb 
2010; Mulle 2010; Quintero-Rivera 2010; Wang 2010; Dasouki 2011; Levinson 2011; Sagar 2013; 
Unique].

家庭需要获得持续的支持和早期干预。在英国，这些服务可以通过便携式计划或儿童发展
中心提供。如果在一个适合自闭症患者的环境中，后期看护效果可能最为成功。 

“她很难集中注意力，并倾向于模仿她患有轻度自闭症的妹妹，尤其是刺激（刻板印象，
一种以有规律的方式自我刺激一个或多个感官的重复性身体运动）。她喜欢看DVD和跳
舞，并且正在努力学习小提琴。” - 儿童，微缺失
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“他与家庭成员关系正常，但他的学校正在为他准备社交技能课程。” - 儿童，微缺失 

其他问题？
发展：手的运用和协调（精细运动技能）
来自Unique的数据是，精细运动技能和手眼协调能力方面的发展似乎相对来说没有受到影
响，部分成年患者能够养活自己，玩耍，学习个人护理技能[穿衣，脱胸罩等难穿的衣服]，
掌握绘画和写作工具，并且这些能力与他们的朋友和同学不相上下。

生长发育
对生长发育的影响尚不清楚。大多数患儿在出生时体重无明显异常，尽管部分出生时体重
偏低。五分之一的患儿在出生时体格就偏小，或者身高低于同龄人水平。对身形的影响都
是不确定的，但总的来说，体重似乎比身高成比例地低，所以儿童和成年患者都有轻微或
明显瘦弱的倾向。在9名已知身高的成年人中，有三名身高正常，而第四名比他的兄弟们矮
23厘米，比他的孪生姐妹矮15厘米。五位女性患者都很矮，身高在147-154厘米之间
[Digilio 2009; Li 2009; Clayton-Smith 2010; Wang 2010; Dasouki 2011; Unique]。

“矮，瘦，头部尺寸小，娇小的。”  - 孩子

“她比她的姐妹们矮四五英寸，有三英尺长。”  - 成人

喂养
一些患儿可能有最初的喂养困难，吮吸很弱，无法满足自己的营养需要。来自Unique的数
据表明，这些困难通常并不严重或持续时间不长，但母亲和患儿在早期很可能需要更多的
支持，以建立喂养和母乳喂养。但是，在Unique的9名患儿中，有一名需要通过鼻胃管喂
养，在鼻胃管中，配方奶或母乳用一根通过鼻子的管子输送到胃部。另外两名患儿需要通
过胃管直接喂食[胃造口术]。在9名Unique的患儿中，有4名和医学文献中的其他患儿一样有
明显的反流情况，即食物和胃内容物会返回到食道中，造成经常性呕吐或可能被吸入，导
致肺部感染，称为吸入性肺炎。其中一名患儿为了治疗反流，接受了外科手术，并通过
胃造口进行喂养。断奶期间，家庭可能还需要额外的支持[Digilio 2009; Li 2009; Cobb 2010; 
Dasouki 2011; Unique]。

观点与见解
3q29微缺失最近才被诊断出来。这还不足以确定长期影响是什么。然而，由于大多数携带
者没有出生缺陷，而且总体上是健康的，因此他们的预期寿命似乎是正常的。更重要的
是，一些成年携带者是在他们的子女或孙子孙女被发现有3q29微缺失后才被鉴定出来的。
从医学文献中有限的信息和Unique的信息来看，很明显，一些成年患者能够参加工作，并
有自己的孩子，为家庭和更广泛的社会做出宝贵的贡献。值得注意的是，一些成年患者经
历了明显的心理健康问题[Digilio 2009；Li 2009；Clayton Smith 2010；Unique]。 
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“他和父母住在一起，是他们的得力助手。当父母不在时，他能做饭，照顾房子和狗。” 
- 成年

这是怎么发生的？
到目前为止，在大多数被记录的患者中，3q29微缺失的发生没有明显的原因。这一现象的
遗传术语是新发（dn），血液检测显示双亲的染色体都正常。新发3q29缺失和微缺失是由
一种错误引起的，这种错误被认为是在父母的精子或卵子细胞形成时或受精后最早的几天
发生的。

医学文献报道及Unique组织中，共有8个家庭的患儿的3q29微缺失遗传自父母一方。在一
个家庭中，父亲的3q29微缺失在他自己的细胞中只占很小的比例，因而他自己本身并没有
受到影响。遗传学家称之为嵌合，它可以影响身体中的任何细胞（Ballif 2008；Digilio 
2009；Li 2009；Clayton Smith 2010；Petrin 2011；Unique）。

可以肯定的是，作为父母，你没有什么可以阻止这种情况的发生。没有环境、饮食、工作
场所或生活方式因素会导致3q29微缺失。在孕前或孕期，父母都没有做过导致微缺失发生
的事情。

这种情况还会再次发生吗？
如果父母双方的染色体都正常，那么另一个孩子出生时就不太可能出现3q29缺失
或任何其他染色体疾病。如果父母双方的血液检测显示染色体正常，但他们的一
些卵细胞或精子细胞携带3q29缺失的情况很少（少于1%）。这种现象称为生殖系
嵌合体，它意味着当父母的血液被检测时，他们的染色体看起来是正常的，但却
可以有不止一个孩子携带染色体缺失。

如果3q29缺失是从父母那里遗传来的，在每一次怀孕中，胎儿携带3q29缺失（女
孩或男孩）的可能性会上升到50%，也有50%的机会生下没有微缺失的孩子。但
是，缺失/微缺失对患儿的发育、健康和行为的影响尚无可靠预测。

您可以在再次怀孕前，到遗传中心进行遗传咨询。

3q29缺失患者的孩子也会受到同样的影响吗？
3q29缺失的成年患者可能想要孩子。我们对这种情况的了解还不足以确定是否会影响生
育，但生育能力很可能是正常的。在每一次怀孕中，携带缺失的患者有50%的风险将其遗
传给下一代，50%的机会生下没有缺失的孩子。他们照顾患儿的能力与患儿的学习障碍困
难程度密切相关。

翻译：沈茜-华大基因遗传咨询师
校对：陈卉爽-华大基因遗传咨询师
翻译原文来源网站：www.rarechromo.org
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本指南中提到的外部组织的信息和网站，用以帮助家庭寻找有用的信息。但这并
不意味着我们认可他们的内容或对此负有任何责任。本手册不能代替个人医疗建
议。家庭应就有关基因诊断，管理和健康的所有事宜咨询有资质的临床医生。本
册提供信息被认为是在发布时可获得的最佳信息。本指南中提到的其他组织的信
息和网站，用以帮助家庭寻找有用的信息。但这并不意味着我们认可他们的内容
或对此负有任何责任。本手册不能代替个人医疗建议。家庭应就有关基因诊断，
管理和健康的所有事宜咨询有资质的临床医生。本册提供信息被认为是在发布时
可获得的最佳信息。Unique会尽最大努力更新指南内容，并按需求审核已发表指
南。本指南是由Unique编写，并由英国剑桥大学的高级讲师和Addenbrookes 医院
的医学遗传顾问Lucy Raymond教授和以及华威大学生殖遗传学教授Maj Hultén医

学博士审核通过。
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