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拥有一个健康、聪明的宝宝是每个孕妈妈的期望。

孕妈妈——小丽（化名）来到四川大学华西第二医院常规产检，因为高龄，

经遗传咨询，医生建议小丽行羊水穿刺染色体检测。

Ｂ超引导下羊水穿刺，医生说手术很顺利。

要当妈妈了，

感觉好幸福。

好像不是很疼，跟抽

血的痛感差不多。

羊穿很顺利，回

家好好休息。



胎儿产前诊断结果显示小丽肚子里宝宝的染色体有点特别：他除了含有人类

正常的 46条染色体外，还额外多了一条染色体——微小额外标记染色体（见图

1）。

图 1 胎儿染色体核型图
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这可难坏了小丽，多出的这条标记染色体究竟是什么？对胎儿又有什么影响

呢？小丽心中充满了疑惑。

小丽来到产前诊断中心进行遗传咨询。

1 什么是微小额外标记染色体呢？

它的形状可以是这样的[1]：

这样的：

微小额外标记染

色体？？？？

你先别担心，让我们来认识

下“微小额外标记染色体”
医生：我好担心啊．．．．．

？
？



还可以是这样的：

总之它就是让细胞遗传学的工作人员绞尽脑汁也难以分清来源的异常结构

染色体。由于其大小等于或小于同一中期分裂相中的 20 号染色体，不能通过常

规细胞遗传学显带技术识别或明确来源，故称为微小额外标记染色体，英文名称

为：Small Supernumerary Marker Chromosomes（sSMC）[1]。

2 sSMC 的发生率高吗？

在所有产前诊断的胎儿中，sSMC 的发生率为 0.075%，而在出生后的人群中，

其发生率为 0.044%，发生率低于产前诊断的胎儿，这可能与部分确诊的 sSMC 胎

儿被终止妊娠相关。值得注意的是：存在生育问题的人群中有 0.125%是 sSMC 的

携带者，而在智力发育迟缓人群中，sSMC 的检出率可达 0.288%，是一般人群的

7倍[2]。

３携带 sSMC 一定会致病吗？

（1）实际上，98％以上的遗传性 sSMC 携带者，其临床表型是正常的[1]；在大约

70％的新发病例中，sSMC 与临床表型无关。更具体地说，如果 sSMC 来源于 13、

14、21 或 22 号染色体，那么发生与新发 sSMC 相关的异常表型的风险是 7％，而

如果 sSMC 来源于非近端着丝粒染色体，则其导致异常表型的风险是 28％。此外，

一些 sSMC 携带者可以没有任何其他相关症状而仅表现为单纯的生育力降低，有

一些假说认为：这与双随体的 sSMC 可能会干扰细胞的有丝分裂及减数分裂有关。

（2）存在一些常见的 SMC 相关综合征，表现为特殊的临床表型[1]

Pallister- Kilian 综合征——12p 等臂染色体综合征，表现为多器官的畸形。

猫眼综合征——22 号染色体部分四体或者倒位重复性 22 号染色体，通常有虹膜

缺损，看起来像猫的眼睛[3]。

Emanuel 综合征——携带 der(22)t(11;22)(q23.3;q11.2)染色体，表现为小头畸

形，心脏缺陷，腭裂等。

18p 等臂染色体综合征：症状包括生长发育迟缓，小头畸形，智力发育落后等。

4 sSMC 是怎样的一个诊断过程？



目前，sSMC主要是通过染色体核型分析发现。本病例中胎儿染色体核型结

果为：47,X?,+mar（“?”为隐去的性染色体），接着我们对小丽及其丈夫做了

外周血染色体检测比对，发现小丽本人染色体正常，胎儿父亲的染色体核型结果

为：47,XY,+mar，提示胎儿的 sSMC遗传自父亲（见图 2）。

图 2 胎儿父亲染色体核型图

此外，我们还对胎儿羊水做了染色体 C显带核型分析及分子遗传学 CNV检测，

C显带核型结果显示胎儿所携带 sSMC的着丝粒深染，分子遗传学未检测到胎儿

染色体拷贝数变化，结合胎儿父亲生长发育及智力均正常，提示此胎儿良性预后

可能性较大。

由此，我们可以了解，sSMC的临床遗传学效应需要结合细胞遗传学（核型

分析）、分子细胞遗传学（FISH）、分子遗传学（CMA或 cnv-seq）多技术平台

共同确定其特征、来源以及临床表型情况进行综合评估。
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