
 
重複可以遺傳自未受影響或已受影響的父母，也可以作為偶

然事件發生（de novo）。 

染色體片段的重複可能發生在卵子或精子的形成時，或我們

製造身體生長和發育所需的細胞期間。DNA在某些區域序

列能導致許多沒有血緣關係的人也有同樣的重複。重要的是

我們無法採取任何措施來阻止重複的發生。這是一個自然事

件，不是由已知的生活方式、飲食或環境因素造成。任何人

在懷孕前、懷孕期間或懷孕後所做的任何事情都不會導致重

複的形成。 

如果一個孩子的重複是遺傳自父或母，那麼另一個孩子有相

同重複的概率約為50%。如果重複是de novo，則概率估計

低於1%。您的遺傳學中心應該能夠為所有家庭成員（包括

具有重複或微重複的個人）提供有關生育相關的風險評估。 
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為什麼會發生這種情況以及是否會再次發生？ 

臨床遺傳科醫生或遺傳諮詢師將會向您解釋重複了哪一塊（或多

塊）遺傳物質。亦會向您解釋重複的位置和大小，其中包含的基因

的重要性，以及以前有否在另一個人身上看到過相同或近似的變

化。 

染色體重複通常透過稱為晶片分析（例如晶片全基因體定量分析，

array CGH）的基因測試來識別。該測試的結果可能類似於下面例

子： 

    

 是晶片的縮寫，描述了所進行的檢測。

是鹼基對編號所指的參考DNA序列，在此例子中為人類基因

組構建19 

指發現CNV的位置是16號染色體p臂的11.2帶 

DNA 變化通過其鹼基對編號（發生染色體

變化的點）來識別。在此例子中，DNA變化位於鹼基對

（base pair，bp）29653028和30190538之間。該區域覆

蓋537,510個鹼基對（≈0.5 Mb）。 

x3 指定的DNA片段有3個副本。由於16號染色體應該有2個副

本，這表明DNA有一個重複的變化。 

dn 是“de novo”的縮寫，表示這個遺傳變化是只有在被檢驗的

人身上出現，而並非遺傳自其父母。 

 

如果一個人的重複被確定為de novo，那麼這種重複就不太可能發生

在其兄弟姐妹中。如果檢測結果後面有mat的描述，則代表該重複是

從母親遺傳的（母系，maternal）；如果後面跟著pat的描述，則代

表重複是從父親繼承的（父系，paternal）。 

 

基因測試結果還可能包含重複內含有的致病基因的描述。這些基因如

果在功能受損則可以引起症狀。除非重複直接破壞基因序列，否則重

複中的基因可能仍能夠發揮其通常的作用，但由於拷貝數增加引起活

性上的增加，則可能會引起症狀。有些基因是銘印基因，這意味著通

常只有其中一個副本的基因得以表達。 這些基因和其他基因可能對

拷貝數變化更敏感（即“劑量敏感性”）。 

基因檢測結果 

本手冊不能代替個人醫療建議。家庭應就有關基因診斷，管理和健康的所有事

宜諮詢有資質的臨床醫生。基因信息是一個變化非常快速的領域，本手冊中提

供的信息被認為是發佈時可獲得的最佳信息，有些信息可能之後會改變。

Unique盡力跟上不斷變化的信息並根據需要審查其已發布的指南。本手冊由
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染色體重複是指染色體上重複了某一段遺傳物質。遺傳物質的重複或有

大小上的差異，而那些因為份量太小而無法在顯微鏡下看到的重複亦被

稱為微重複。 

 
我們的身體由不同類型的細胞組成，大多數的細胞都包含染色體。染色

體包含由DNA組成的各種基因。染色體通常成對出現，各有一條來自

父或母。通常含有染色體的細胞都有23對染色體（總共46條）。除了

卵子和精子細胞是例外的，它們的染色體只有一個副本。在受精時（卵

子與精子結合成為受精卵的過程），染色體數目才會恢復為46條。 

我們有22條常染色體，根據其長度，大致能從1到22進行編號，以及兩

條性染色體X和Y，性染色體決定了與生物性別相關的特徵。男性通常

有1條X染色體和1條Y染色體（XY），女性通常有2 條X染色體

（XX）。 

染色體無法用肉眼看

到，但如果以特定方式

處理細胞，則可以通過

染色在顯微鏡下被放大

觀察。右圖顯示了典型

男性細胞中存在的染色

體。 

 

染色體重複的影響在個體之間能有很大的差異，並取決於受影響的染

色體以及重複的遺傳物質。遺傳物質的重複可影響智力，亦能影響我

們身體的功能。會引起症狀的重複被形容為有致病性，而那些被認為

沒有不良影響的被稱為良性。還有許多在臨床意義上為不明的重複，

當我們對它們了解更多時，它們可能會被重新分類為良性或有致病

性。 

 

通常重複能通過在特定染色體上的位置來描述；它們在哪個“臂”上，在

哪個“帶”中。 

什麼是染色體的臂？ 

每條染色體都由兩條”臂”組成，這兩條“臂”由被稱為着絲點（染色體收

縮部分）連接在一起。較短的臂稱為“p”臂，較長的臂稱為“q”臂。 

臂的尖端被稱為端粒。如果染色體末端重複了一部分染色體，則稱為

末端重複。如果其中一條臂中間重複一部分遺傳物質，則稱為中間重

複；靠近著絲粒的稱為近端重複，靠近臂尖的稱為遠端重複。 

什麼是染色體的帶？ 

我們能通過特定的實驗室染色技術，每條染色體都能展現出不同的

光暗條紋圖案—亦稱之為帶。每個染色體臂上的條紋均從着絲點

（編號為10）開始向著端粒編號。 

我們能通過染色體臂上的帶的位置來描述重複。從染色體編號開

始，例如20號染色體（如下圖所示）。後面緊接著是代表臂的字母

p或q。然後是區域的編號（例如1），及帶的編號（例如3），最後

是由亞帶（例如.2）甚至更小的次亞帶劃分（例如.33）。 

 

 

染色體由非常長的DNA（脫氧核糖核酸）片段透過雙鏈結構存在

（稱為雙螺旋結構，如下圖所示）。 

單鏈DNA由稱為核苷酸的結構單元組成，每個結構

單元包含四種鹼基之一：G（鳥嘌呤）、A（腺嘌

呤）、T（胸腺嘧啶）或C（胞嘧啶）。兩條DNA鏈

相互纏繞，並通過鹼基對A和T或G和C之間的化學鍵

結合在一起。 

 

DNA可以被認為是字母（鹼基）序列，但與字母表不同的是，該序列

僅包含4個字母（G、A、T、C）。在這些DNA序列中，有一些區域負

責了基因的編碼，這些區域包含了我們身體發揮功能、生長和發育的

“指令”。我們有超過20,000個基因，每一個基因在各個身體部位的不

同發育階段都有獨特的作用。 

隨著遺傳技術的進步，現在我們可以輕鬆識別重複的DNA片段以及它

們的大小、位置，以及包含的基因。當我們評估重複可能產生的影響

時，我們會查看重複內包含了哪些基因（或控制基因活性的DNA序

列）。

 

重複的大小以鹼基或鹼基對（bp）為單位進行測量。每條染色體的第

一個鹼基對位於p臂的尖端（端粒），最後一個鹼基對位於q臂的尖

端。由於DNA序列很長，因此通常以兆鹼基（Mb；1 Mb = 100 萬 

bp）或千鹼基（kb；1 kb = 1000 bp）為單位進行描述。 小於 5 Mb

（即5,000,000個鹼基對）的重複有時被稱為微重複。 

重複的範圍可以小至一個鹼基對（稱為序列變異）到整個染色體（稱

為染色體多倍體）也受影響。但目前使用標準技術識別的大多數重複

都在幾百kb到幾Mb之間。這種重複通常被稱為拷貝數變異 (CNV)，因

為重複的DNA片段的通常拷貝數與一般比較會有所增加。 重複可以包

括特定DNA序列的一個或多個額外拷貝。 

 

什麼是重複和微重複？ 

重複的大小 

重複對我或我的孩子有何影響？ 

什麼是染色體? 

p臂 q臂 

端粒                    着絲點                                     端粒 

 

鹼基對 

DNA  

 

           
 

       

20 號染色體 

帶 

染色體對1-22，X和Y (男性) 

重複包含什麼？ 重複的位置 


