
UPD测试 UPD不能通过在显微镜下观察染色体来识

别，因为染色体的数量和外观不会受到影响。  

分子测试用于了解每条染色体（或染色体的一部分）

的遗传模式，例如微卫星分析或SNP（single 

nucleotide polymorphism，单核苷酸多态性）基因

分型。 这些测试是基于每个个体的每条染色体都含有

微小DNA序列不同的特性。 每条染色体都有一组标记

用于分析。 染色体对之间存在相同标记则表明具有相

同的染色体，亦能由此证明UPD的发生。 

如果一对染色体上对应的地点发现不同，则表明从父

母双方各遗传了一条染色体。 相同的测试亦被用来识

别不同染色体的UPD和部分UPD，即染色体的一部分

具有UPD。 我们亦可以使用另一种观察染色体活动的

技术（甲基化测试）。 
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单亲源二体（Uniparental Disomy，简称UPD）有不同的成

因。 它可能是在卵子和精子形成过程中的随机事件，也可能

发生在受精（卵子与精子结合成为受精卵的过程）后。 

卵子和精子形成时只会携带一组染色体副本，但偶然会有染

色体数量的缺少或增加。 多余的染色体副本或与卵子和精子

内的另一条染色体相同，也可以是一条不一样的染色体。 在

卵子和精子形成过程中，染色体聚集在一起时会交换遗传物

质，因此它们不是父母染色体的精确复制品，而是两者的组

合，所以，我们每个人也从父母那里继承了略有不同的染色

体。 

有很多不同的方式可以导致UPD。 

三染色体拯救：带有额外染色体副本的卵子或精子有时会与

带有单个染色体副本的卵子或精子结合。 这导致胚胎内的特

定染色体存在了三个副本。 如果之后丢失了其中一条染色

体，则虽然可恢复预期的染色体数量，但如果剩余的两条染

色体都来自父母其中一方，则会发生UPD。  

单染色体拯救：缺失一条染色体的卵子或精子有时会与正常

的卵子或精子结合。 单拷贝染色体通过复制会形成一对来自

父或母一方的相同染色体。  

互补：具有两个染色体拷贝的卵子或精子细胞有时会与缺少

该特定染色体的卵子或精子细胞结合。 在这种情况下两条染

色体都来自父或母一方，但它们并不完全一样。  

如果UPD在胎儿发育过程中稍后发生，例如，如果来自父或

母一方的染色体发生复制错误，而另一方的对应染色体在三

染色体拯救过程中丢失，则可能会发生UPD镶嵌体。 这意

味着并非所有身体细胞都有UPD。 

它是怎么发生的？ 
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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。 

 

 

 

UPD是一种罕见的染色体事件。 UPD是指当某一对染色

体（或该染色体的一部分）全部遗传自父或母一方。 当

一对染色体（或染色体的一部分）都遗传自母亲时，我

们称为母系UPD（或mUPD / UPDmat）。 当两个副本

都是遗传自父亲时，则称为父系UPD（或pUPD / 

UPDpat）。 

 

 

不同种类的UPD在人身上的影响能有很大差异。 从对健康

和发育没有明显影响，以致引起严重的疾病（UPD在某些

情况下还可能导致自然流产）都有可能。 有关症状取决于

哪条染色体（或染色体的一部分）有着UPD，尤其是当涉

及铭印基因或隐性基因变异时。 

◼ UPD和铭印基因 

两条成对的染色体上各自包含相同的基因（除了性染色

体）。 对于大多数基因来说，两个副本都是活跃的。 在这

种情况下，如果一个基因的两个副本都遗传自父或母，似

乎没有任何影响。 然而，有些基因是铭印基因，铭印基因

中只有一个副本是活跃的，它的活性取决于染色体是遗传

自父母的哪一方。 

基因铭印是一个正常过程，这导致了一些基因在从父亲遗

传的染色体上被“关闭”（父系基因铭印），而一些基因在

从母亲遗传的染色体上被“关闭”（ 母系基因铭印）。 如果

UPD涉及含有铭印基因，则症状将取决于相关染色体是遗

传自父或母。 例如，从父亲那里继承两份含有父系铭印基

因的染色体意味着两个基因副本都被关闭。 当一个重要基

因没有活跃的拷贝时，健康和发育就会受到影响。 当一个

基因具有父系铭印但两个副本均遗传自母亲，则两者副本

会活跃，这也可能会导致症状，因为适当的基因活动对于

健康和发育很重要。 

◼ UPD和隐性基因变异 

某一些致病基因变异以显性方式遗传，这意味着两个副本

中有其中一个携有变异就可能导致症状。 

有一些基因变异亦能以隐性方式遗传，这意味着基因的两个

副本都带有变异才能导致症状。 

 

我们携带一个隐性基因变异时，由于只有一个基因副本受到

影响，所以我们没有任何症状。 而当我们遗传了这些基因变

异给下一代时，他们仍然可以没有任何症状，除非他们基因

的两个副本都受到影响。 

当父母双方携带同一隐性基因的基因变异并将其遗传给孩子

时，孩子便有机会发展成隐性基因疾病患者。 

还有一种情况是当两个致病性副本因为UPD均遗传自父或母

一方时，也有可能发生隐性基因疾病。 因为有UPD的染色体

（或部分染色体）的两个副本均一样有着带有致病（引起疾

病）变异的基因。 而他们的症状取决于涉及哪个基因。 
 

 

UPD是自然发生的，它与父母的生活方式或在怀孕前后所做

的任何事情无关。 

当怀孕时，父和母双方的染色体通常作为单个副本传递下

去。 随着孩子的成长和发育，新的细胞会形成，而每条染色

体都会被复制到这些新细胞中。 这些过程并不完美而且具有

随机性，所以也可能会发生罕见的变化，导致染色体（或染

色体的一部分）的分布出现异常，从而导致UPD。 

当父母一方携带染色体易位（当两条不同染色体的部分融合

形成单个染色体时），UPD也偶尔会发生。 人们还认为某些

UPD可能与母亲年龄有关。 
 

 

最近估算的UPD发病率为1/2000（Nakka 2019）。 由于越

来越多的人进行分子遗传学检测，UPD的发生率比之前估算

的要高，而且也有在健康的人身上偶然被发现。 

什么是染色体？ UPD对我或我的孩子有何影响？ 

为什么会发生这种情况？ 

UPD有多常见？ 

染色体对1-22，X和Y (男性) 

什么是单亲源二体（UPD）? 


