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1077 例 21-三体综合征患儿的细胞遗传学分析 
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【摘要】目的 通过分析 1077 例 21-三体综合征患儿的染色体核型分布特点，探究 21 三体核型的形成机制，

并提出遗传咨询及预防。方法 收集 1077 例 21 三体患者的标本，其中男性 607 例，女性 470 例，进行外周血染

色体 G 显带核型分析。结果 按核型结果分布统计，1077 例 21 三体患儿中检出单纯型 21 三体 1002 例，占比

93.03%；易位型 21 三体 55 例，占比 5.11%；嵌合型 21 三体 20 例，占比 1.86%。按年龄人群分布统计（除去无

统计意义数据），1-10 岁、0-1 岁人群的 21 三体检出率最高。按送检科室分布统计（除去无统计意义数据），新

生儿及儿科相关科室检出率最高。结论 21 三体综合征是新生儿出生缺陷中较常见的疾病，具有智力低下、特殊

面容、发育迟缓等临床特征，其发病机制主要与母龄、遗传、环境等因素有关。染色体核型分析是目前较为成熟

的遗传学诊断技术之一，在出生缺陷领域颇具临床价值。 
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【Abstract】Objective By analyzing the karyotype distribution characteristics of 1077 children with trisomy 21, the 
formation mechanism of trisomy 21 was explored, and genetic counseling and prevention were proposed. Methods 
Specimens from 1077 patients with trisomy 21, including 607 males and 470 females, were collected for peripheral blood 
chromosome G band karyotyping. Results According to the distribution of karyotype results, 1002 cases of simple trisomy 
21 were detected among 1077 children with trisomy 21, accounting for 93.03%; There were 55 cases of trisomy 21, 
accounting for 5.11%; There were 20 cases of chimeric 21 trisomy, accounting for 1.86%. According to the distribution of 
age groups (excluding non-statistically significant data), the detection rate of 21 three bodies in people aged 1-10 and 0-1 
years old is the highest. According to the distribution of departments sent for examination (excluding non-statistically 
significant data), neonatal and pediatric related departments had the highest detection rate. Conclusion Trisomy 21 is a 
more common disease in neonatal birth defects, with clinical features such as mental retardation, special appearance, and 
developmental delay, and its pathogenesis is mainly related to maternal age, genetics, environment and other factors. 
Karyotyping is one of the more mature genetic diagnosis techniques and has clinical value in the field of birth defects. 
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21 三体综合征，又称唐氏综合症或先天愚型，其

发病率在活产新生儿中为 1/（600-800），临床表现为

智力低下、特殊面容、发育迟缓等，常伴有先天性心脏

病等多发畸形，是新生儿出生缺陷中较常见的疾病[1]。

多数研究表明，21 三体综合征的形成主要与母龄因素、

遗传因素和环境因素有关[2]。本文报道了 1077 例 21 三
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体综合征患者的染色体核型的分布特点，探讨其形成

机制，并提出遗传咨询及预防，为临床诊治与预防提供

参考。 
1 资料与方法 
1.1 一般资料 
选取 2018 年至 2022 年所有在太原金域临床检验

有限公司遗传诊断中心送检的外周血染色体核型分析，

检出 21 三体共 1077 例，其中男性 606 例，女性 470
例。 

1.2 方法 
采集肝素钠抗凝全血，接种于含 PHA 的

RPMI1640 培养基中，置于恒温培养箱培养 68-72h，于

收获前 1h 加入秋水仙素抑制纺锤体形成，使其停留在

细胞分裂的中期，再经过低渗﹑预固定、固定等常规方

法进行处理后制成玻片，对玻片进行烤片处理后再经

胰酶消化、吉姆萨染色，然后进行 G 显带分析。按照

美国病理学家协会细胞遗传学准则要求每案例分析 5
个核型，计数 20 个分裂相，嵌合体案例计数加倍。 

2 结果 
2.1 1077 例 21 三体核型分布情况为：单纯型 1002

例（93.03%），易位型 55 例（5.11%），嵌合型 20 例

（1.86%），详见表 1。 
2.2 1077 例 21 三体送检人群年龄分布情况为：0-

1 岁 228 例，1-10 岁 235 例，11-20 岁 28 例，20 岁以

上 62 例，年龄不详 524 例，详见表 2。 
2.3 1077 例 21 三体临床送检科室分布情况为：新

生儿及儿相关科室检出最多，分别是 243 例、278 例，

生殖、不孕不育、妇科 26 例，康复 19 例，内分泌 20
例，重症医学 34 例，不详 413 例，详见表 3。 

表 1  1077 例 21 三体核型分布情况 

 单纯型 易位型 嵌合体型 合计 

男性 568 26 13 607 

女性 434 29 7 470 

合计 1002 55 20 1077 

表 2  1077 例 21 三体年龄分布情况 

 0-1 岁 1-10 岁 11-20 岁 20 岁以上 无意义数据 合计 

男性 128 154 14 10 301 607 

女性 100 81 14 52 223 470 

合计 228 235 28 62 524 1077 

表 3  1077 例 21 三体临床送检科室分布情况 

 儿科相关科室 新生儿相关科室 生殖、不孕不育、妇科 康复 内科、内分泌 重症医学 其他 不详 合计 

男性 162 140 3 10 11 19 25 237 607 

女性 116 103 23 9 9 15 19 176 470 

合计 278 243 26 19 20 34 44 413 1077 

 
3 讨论 
3.1 发病机制 
21-三体综合征是是新生儿出生缺陷中较常见的

疾病，其发病机制复杂多样，主要与母龄因素、遗传因

素和环境因素有关。遗传学研究表明，多数 21-三体综

合征是由于卵子或者精子在减数分裂过程中第 21号染

色体不分离所致，且 95%来源于母亲[3,4]。 
本研究数据中，共检出 21 三体 1077 例，男性 607

例，女性 470 例，男性多于女性。其中单纯型 21 三体

核型为 47，XN，+21，检出 1002 例，占比 93.03%，

其形成机制主要由生殖细胞减数分裂时染色体不分离

所致。易位型 21 三体 55 例，占比 5.11%，其中 46，
XN，der（14；21），+21 较为常见。易位型 21 三体包

含一条由 G 组或 D 组染色体与一条 21 号染色体通过

着丝粒融合而成的罗氏易位染色体，此类核型的形成

可能是因双亲罗氏易位遗传导致，也可能与母龄与环

境因素有关，即染色体正常的夫妻也可生育出罗氏易

位型 21 三体，且孕妇年龄越大，卵子老龄化，21 三体
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的几率增大。嵌合型 20 例，占比 1.86%。嵌合型 21 三

体的形成，主要与减数分裂有关。本研究中的 21 三体

异常分布情况与文献报道[5,6]的研究结果大致相近。 
3.2 临床表现 
21 三体破坏了正常基因组遗传物质的平衡状态，多

出的这条 21 号染色体导致患儿出现不同程度的智力低

下、生长发育迟缓、特殊面容及多发畸形等临床症状[7]。 
21 三体患儿之所以可以存活，与 21 号染色体携带

基因量最少有关[8]。本文中 1077 例 21 三体患者因个体

的异质性及染色体核型的不同，临床症状也存在差异，

如较嵌合型 21 三体，单纯型及易位型病情较严重；同

一类型的核型，因个体的异质性，其病情也可能不同。

临床表现为智力低下、发育迟缓和特殊面容[9]。且常呈

现嗜睡和喂养困难，其智能低下表现随年龄增长而逐

渐明显。21 三体患儿眼距宽，鼻根低平，眼裂小，眼

外侧上斜，舌胖，常伸出口外，流涎多，身材矮小，头

围小于正常，颈短，皮肤宽松，骨龄常落后于年龄，出

牙延迟且常错位，头发细软而较少，四肢短，由于韧带

松弛，关节可过度弯曲，手指粗短，常见通贯掌纹，草

鞋足，拇趾球部约半数患儿呈弓型皮纹。 
患儿常伴有先天性心脏病等其他畸形，因免疫功

能低下，易患各种感染，白血病的发生率比一般增高

10～30 倍，如存活至成人期，则常在 30 岁以后即出现

老年性痴呆症状。男性唐氏婴儿长大至青春期，也不会

有生育能力。而女性唐氏婴儿长大后有月经，并且有可

能生育。 
染色体核型分析是检出 21 三体的重要技术手段，

在出生缺陷领域颇具临床价值。以本研究为例，除去无

意义数据，约 84%的患儿在 10 岁前可检出，主要集中

于儿科、新生儿相关科室。遗憾的是部分患者基本信息

不祥，无法精准统计，后续要加强规范，为此类研究提

供信息保障。 
3.3 遗传概率与预防 
21 三体遗传概率因发病机制不同而有所差异，与

母龄因素、嵌合体、染色体不分离等遗传或非遗传因素

有关。对于易位型 21 三体，理论上遗传给后代的概率

为 1/3。 
21 三体造成的出生缺陷给患者、家庭、及社会带

来了较大的精神及经济负担，且患者存在先天异常，免

疫力低下，同时容易继发和并发各种感染或疾病，目前

没有根治的方法。对此，积极落实政府优生优育政策，

杜绝近亲结婚，加强孕前产前筛查及诊断，必要时选择

适当的技术对其精准定位，明确致病基因，如孕中期羊

膜腔穿刺羊水进行染色体核型分析检测，微阵列检测

等[10]，尽量避免此类出生缺陷[11,12]。 
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