
不易察觉的男性不育之殇——Y 染色体微缺失 

 

科普一下：Y 染色体微缺失是什么 

Y 染色体是男性特有的一个短小不起眼的染色体，由于其内部含有丰富的同源重组和回文序

列，其在细胞分裂过程中易发生重组，并导致部分基因缺失。这种类型的基因缺失在显微镜

下无法辨别，因此被称为 Y 染色体微缺失。 

 

Y 染色体微缺失与不育 

Y 染色体长臂（Yq）上具有控制精子生成的编码区域，被称为无精子因子（AZF）。AZF 区域

具有三个亚区——AZFa、AZFb 及 AZFc，通常确实模式有 AZFa、AZFb、AZFc、AZFbc 及

AZFabc 这 5 种类型，其中任一区域的缺失都将导致男性生精障碍（少精症、严重少精症、

无精子症等），从而导致不育症或妻子反复流产等症状。统计数据显示，至少约 15%的无精

子症或重度少精子症患者存在 Y 染色体微缺失。 

 

 
 

AZFc 区域的缺失是主要的缺失模式，约占 80%，通常症状有无精子症、严重少精子症、精子

数进行性下降等。AZFb 及 AZFbc 区域缺失表现为几乎无精子症，其他情况则是绝对无精子

症。Y 染色体微缺失基本只有 AZFc 区域的缺失尚有生育亲缘后代的可能。 

 

Y 染色体微缺失与遗传 

由于男性子代的 Y 染色体是从父亲处继承，Y 染色体微缺失除了可通过染色体重组、基因突

变形式发生，也可自然垂直遗传给其男性后代，并且在在子代中，这种缺失还有区域扩大的

趋势： 

 

Feng 等人对 97 例经不同生殖方式（19 例体外受精、18 例卵胞浆内单精子注射，即 ICSI 以

及 60 例自然怀孕、）生产的男性婴儿及其父亲进行了研究。结果基因测序显示，5.3%的体外

受精后代及 16.7%的 ICSI 后代出现 Y 染色体微缺失，而自然怀孕组中未有一例出现。这些婴

儿的父亲染色体均正常。 

 

此外，Lee 等人的研究中，对 32 例 ICSI 辅助生殖的父亲及其 33 例（一例双胞胎）男性后代

进行研究，基因测序显示，共 4 名父亲有 Y 染色体微缺失，但子代中却有 11 例 Y 微缺。其

中 2 例 Y 微缺的父亲后代出现缺失区域扩大，7 例 Y 染色体正常的父亲后代均出现 Y 微缺。 

 

http://www.so.com/link?m=aMVHE%2FtY77naVD7qWB4GhZwKyNB3fCe4ayU5ze%2FbNN0ar%2Fbd0iZOF4zOkk7a4USbCDw0NUWsABSuGXAjkTvSV6q06rqj%2BBqN13V%2FJpDU%2FWxJWd1lCekoZvWGhAnKqlGlPsSlrHEkcDeJlxaQgRD4lfVj63FnszN1oLSFbKFXCArP3YftgDK9XCxpL3wA%2B%2BoGUPq%2F8eZXefio%3D


 

 

Y 染色体微缺失后代的性别选择 

综上所述，具有 Y 染色微缺失的父亲即使通过巨大的努力获得了自己的后代，但如果是个男

宝宝几乎注定了他也将是 Y 染色微缺失患者，而如果是女性后代则可避免。因而不禁有人提

出，Y 染色体微缺失患者在辅助生殖进行胚胎移植前，是否可以进行遗传学诊断（PGD）选

择女性胚胎。目前，欧洲国家一般不提倡做 PGD，美国医学会允许有 Y 染色体微缺失的进

行 PGD。我国尚无明文规定，但大多有 PGD 资质的生殖中心一般同意 Y 染色体微缺失可以

做 PGD。 
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