
 
重复可以遗传自未受影响或已受影响的父母，也可以作为偶然事

件发生（de novo）。 

染色体片段的重复可能发生在卵子或精子的形成时，或我们

制造身体生长和发育所需的细胞期间。 DNA在某些区域序

列能导致许多没有血缘关系的人也有同样的重复。 重要的

是我们无法采取任何措施来阻止重复的发生。 这是一个自

然事件，不是由已知的生活方式、饮食或环境因素造成。 

任何人在怀孕前、怀孕期间或怀孕后所做的任何事情都不会

导致重复的形成。 

如果一个孩子的重复是遗传自父或母，那么另一个孩子有相

同重复的概率约为50%。 如果重复是de novo，则概率估

计低于1%。 您的遗传学中心应该能够为所有家庭成员（包

括具有重复或微重复的个人）提供有关生育相关的风险评

估。 
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为什么会发生这种情况以及是否会再次发生？ 

临床遗传科医生或遗传咨询师将会向您解释重复了哪一块（或多

块）遗传物质。 亦会向您解释重复的位置和大小，其中包含的基因

的重要性，以及以前有否在另一个人身上看到过相同或近似的变

化。 

染色体重复通常透过称为晶片分析（例如晶片全基因体定量分析，

array CGH）的基因测试来识别。 该测试的结果可能类似于下面例

子： 

    

 是晶片的缩写，描述了所进行的检测。

是碱基对编号所指的参考DNA序列，在此例子中为人类基因

组构建19 

指发现CNV的位置是16号染色体p臂的11.2带 

DNA 变化通过其碱基对编号（发生染色体

变化的点）来识别。 在此例子中，DNA变化位于碱基对

（base pair，bp）29653028和30190538之间。 该区域覆

盖537,510个碱基对（≈0.5 Mb）。 

x3 指定的DNA片段有3个副本。 由于16号染色体应该有2个副

本，这表明DNA有一个重复的变化。 

dn 是“de novo” 的缩写，表示这个遗传变化是只有在被检验的

人身上出现，而并非遗传自其父母。 

 

如果一个人的重复被确定为de novo，那么这种重复就不太可能发生

在其兄弟姐妹中。 如果检测结果后面有mat的描述，则代表该重复

是从母亲遗传的（母系，maternal）； 如果后面跟着pat的描述，则

代表重复是从父亲继承的（父系，paternal）。 

 

基因测试结果还可能包含重复内含有的致病基因的描述。 这些基因

如果在功能受损则可以引起症状。 除非重复直接破坏基因序列，否

则重复中的基因可能仍能够发挥其通常的作用，但由于拷贝数增加引

起活性上的增加，则可能会引起症状。 有些基因是铭印基因，这意

味着通常只有其中一个副本的基因得以表达。 这些基因和其他基因

可能对拷贝数变化更敏感（即”剂量敏感性”）。 
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染色体重复是指染色体上重复了某一段遗传物质。遗传物质的重复或有

大小上的差异，而那些因为份量太小而无法在显微镜下看到的重复亦被

称为微重复。 

 
我们的身体由不同类型的细胞组成，大多数的细胞都包含染色体。染色

体包含由DNA组成的各种基因。染色体通常成对出现，各有一条来自

父或母。 通常含有染色体的细胞都有23对染色体（总共46条）。 除了

卵子和精子细胞是例外的，它们的染色体只有一个副本。 在受精时

（卵子与精子结合成为受精卵的过程），染色体数目才会恢复为46

条。 

我们有22条常染色体，根据其长度，大致能从1到22进行编号，以及两

条性染色体X和Y，性染色体决定了与生物性别相关的特征。 男性通常

有1条X染色体和1条Y染色体（XY），女性通常有2 条X染色体

（XX）。 

染色体无法用肉眼看

到，但如果以特定方式

处理细胞，则可以通过

染色在显微镜下被放大

观察。 右图显示了典型

男性细胞中存在的染色

体。 

 

染色体重复的影响在个体之间能有很大的差异，并取决于受影响的染

色体以及重复的遗传物质。遗传物质的重复可影响智力，亦能影响我

们身体的功能。 会引起症状的重复被形容为有致病性，而那些被认

为没有不良影响的被称为良性。 还有许多在临床意义上为不明的重

复，当我们对它们了解更多时，它们可能会被重新分类为良性或有致

病性。 

 

通常重复能通过在特定染色体上的位置来描述; 它们在哪个“臂”上，在

哪个“带”中。 

什么是染色体的臂？ 

每条染色体都由两条”臂”组成，这两条“臂”由被称为着丝点（染色体收

缩部分）连接在一起。 较短的臂称为“p”臂，较长的臂称为“q”臂。 

臂的尖端被称为端粒。 如果染色体末端重复了一部分染色体，则称为

末端重复。 如果其中一条臂中间重复一部分遗传物质，则称为中间重

复; 靠近着丝粒的称为近端重复，靠近臂尖的称为远端重复。 

什么是染色体的带？ 

我们能通过特定的实验室染色技术，每条染色体都能展现出不同的

光暗条纹图案—亦称之为带。 每个染色体臂上的条纹均从着丝点

（编号为10）开始向着端粒编号。 

我们能通过染色体臂上的带的位置来描述重复。 从染色体编号开

始，例如20号染色体（如下图所示）。 后面紧接着是代表臂的字母

p或q。 然后是区域的编号（例如1），及带的编号（例如3），最

后是由亚带（例如.2）甚至更小的次亚带划分（例如.33）。 

 

 

染色体由非常长的DNA（脱氧核糖核酸）片段透过双链结构存在

（称为双螺旋结构，如下图所示）。 

单链DNA由称为核苷酸的结构单元组成，每个结构

单元包含四种碱基之一：G（鸟嘌呤）、A（腺嘌

呤）、T（胸腺嘧啶）或C（胞嘧啶）。 两条DNA链

相互缠绕，并通过碱基对A和T或G和C之间的化学键

结合在一起。 

 

DNA可以被认为是字母（碱基）序列，但与字母表不同的是，该序列

仅包含4个字母（G、A、T、C）。 在这些DNA序列中，有一些区域负

责了基因的编码，这些区域包含了我们身体发挥功能、生长和发育的

“指令”。 我们有超过20,000个基因，每一个基因在各个身体部位的不

同发育阶段都有独特的作用。  

随着遗传技术的进步，现在我们可以轻松识别重复的DNA片段以及它

们的大小、位置，以及包含的基因。 当我们评估重复可能产生的影响

时，我们会查看重复内包含了哪些基因（或控制基因活性的DNA序

列）。

 

重复的大小以碱基或碱基对（bp）为单位进行测量。 每条染色体的第

一个碱基对位于p臂的尖端（端粒），最后一个碱基对位于q臂的尖

端。 由于DNA序列很长，因此通常以兆碱基（Mb; 1 Mb = 100 万 

bp）或千碱基（kb; 1 kb = 1000 bp）为单位进行描述。 小于 5 Mb

（即5,000,000个碱基对）的重复有时被称为微重复。  

重复的范围可以小至一个碱基对（称为序列变异）到整个染色体（称

为染色体多倍体）也受影响。 但目前使用标准技术识别的大多数重复

都在几百kb到几Mb之间。 这种重复通常被称为拷贝数变异

（CNV），因为重复的DNA片段的通常拷贝数与一般比较会有所增

加。 重复可以包括特定DNA序列的一个或多个额外拷贝。 

 

什么是重复和微重复？ 

重复的大小 

重复对我或我的孩子有何影响？ 

什么是染色体? 

p臂 q臂 

端粒                    着丝点                                     端粒 

 

碱基对 

DNA  

 

           
 

       

20 号染色体 

带 

染色体对1-22，X和Y (男性) 

重复包含什么？ 重复的位置 


