
 

 

 

男性不孕患者的染色體異常 
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染色體異常可分為性染色體異常與體染色體異常。在一項來自 11篇論文，包含 9766

位不孕症男性的分析研究顯示，染色體異常的機率為 5.8 % [1]。其中，性染色體異常佔

4.2 %，而體染色體異常佔 1.5 %。若比較另外 3篇針對 94465位新生兒男嬰染色體之分

析，染色體異常的機率為 0.38 %，其中 131位 (0.14 %) 為性染色體異常，232位 (0.25 

%) 為體染色體異常 [2]。而而另一項研究則顯示寡精蟲症患者及無精蟲症患者則分別

有 5%及 10-15%是導因於染色體異常 [3,4]。所有接受 ICSI治療的夫妻中，有 4.3%的

男性患者有染色體異常 [5]。根據統計，無精蟲症患者大多屬於性染色體異常，其中以

克林菲特氐症候群(Klinefelter’s syndrome, KS) 47, XXY最多。而寡精蟲患者則以體染色

體異常為多，包括了染色體的易位(translocation)或翻轉(Inversion)。隨著造精功能異常

的嚴重程度增加，染色體異常的可能性亦增加 [6]。因此，尋求體外受精/單一精蟲細胞

質內注射 (IVF/ICSI) 以治療不孕症之造精功能障礙男性，都應該接受標準的染色體核

型分析 (karyotype analysis)。 

 

KS在男性不孕症門診中極為常見，在一般男性中發生率約為 1/500(0.2%)，是最常

見之性染色體異常 [7,8]。多了一個額外的染色體會導致男性荷爾蒙分泌及精蟲製造上

的障礙，典型特徵包括了睪丸萎縮、無精蟲症及男性女乳症。外觀上可以是正常男性或

表現出男性激素不足的特徵，包括了類似女性毛髮之分佈，體毛稀疏及因為骨垢板較慢

閉合而有較長的四肢。在不孕症門診中，KS患者的共同特徵是具有萎縮的睪丸與血清

中代償性升高的 FSH值，而男性荷爾蒙濃度則是呈現低下或偏低的正常值

(low-normal)。儘管男性荷爾蒙的濃度較低，其性慾一般正常，但是隨著年齡的增長，

這些患者可能需要補充男性荷爾蒙。 

KS的患者中約 3-10%是屬於鑲嵌型(mosaicism)，即 46XY/47XXY，這類患者半數以

上睪丸會有造精能力，而比較不會有生育上的困擾。而非鑲嵌型(non-mosaicism)則幾乎

是無精蟲症，但是局部完整的造精功能也有可能在充滿纖維化的萎縮睪丸中發現。如果

這些非鑲嵌型 KS患者接受睪丸取精手術(testicular sperm extraction, TESE)，則約有

21-69%患者會睪丸取精成功 [9,10]。文獻上曾有醫師建議，若越早進行取精手術(年齡

小於 35歲)，則成功的從睪丸中取到精蟲的機會就愈高 [11]。Damani醫師則進一步建

議，KS的男性應該在青春期時先進行睪丸取精手術，所取得的精蟲再予以冷凍保存。

若患者男性荷爾蒙偏低，也應該在睪丸取精手術後，再予以男性荷爾蒙補充療法 [12]。 

 

 



 

 

 

KS患者所取出的精蟲，絕大部分染色體數目正常，即為 23X或 23Y [13,14]。在 2004

年的一篇回顧性文章中分析了 non-mosaic KS患者，睪丸取精成功後所生下的 39位嬰

兒，其中僅有一位染色體異常 47, XXY [15]。但是另一篇研究則顯示，這些 KS患者受

孕後的胚胎，性染色體異常及體染色體異常的比例分別為 13.2%及 15.6%，顯著高於一

般自然受孕者[16]。這個結果也突顯出遺傳諮詢及胚胎著床前基因診斷(pre-implantation 

genetic diagnosis, PGD)的重要。 

 

46, XX 男性在男性不孕症內診中較少見，在一般男性中發生率為 1/20000 [17]。百

分之九十 46, XX 男性患者原因為父親 Y染色體上的 SRY基因易位到 X染色體上或易

位到體染色體上，後者較少發生的 [18]。其他百分之十“無 SRY基因易位”的患者，

其原因為在性腺發展過程中其他性腺決定基因的突變或表現異常，因而導致性腺發育成

睪丸且分泌了男性荷爾蒙 [19]。男性荷爾蒙經由 5α-還原酶(5α-reductase)的作用轉變成

雙氫睪固酮(dihydrotestosterone)，進一步促使陰莖、陰囊外生殖器的發育。由於 46, XX

男性並無 Y染色體，缺乏 Y染色體上重要的精蟲製造基因，所以睪丸內不會有造精功

能，因此，這些患者並不需要接受睪丸切片或睪丸取精手術。 

 

體染色體易位約佔不孕症男性比例的 2-3%。其中第 13、14對染色體的 Robertsonian

易位最常被報告與精蟲品質不良有關(oligoasthenoteratozoospermia) [20]。文獻上約有超

過 40種的體染色體易位被報告與男性不孕症有關。患者如果是平衡性易位，則其基因

表現型為正常。患者造成不孕症的原因，是因為減數分裂上的障礙而導致精蟲製造困

難。患者可以表現出嚴重精蟲稀少或無精蟲症 [21]。 

 

染色體倒位可分為臂間倒位(per-centric inversion)或臂內倒位(para-centric inversion)

兩類型。同樣的，倒位後若沒有遺傳物質的缺失，則患者表現型為正常。但是患者可以

表現出嚴重精蟲稀少或無精蟲症。該患者生殖細胞在減數分裂時，同源染色體配對發生

問題，因而產生精蟲製造障礙。也可能在不正常的染色體配對過程中產生染色體不正常

的配子。因此不管是體染色體的易位或倒位都有可能產生染色體異常的子代或先天性畸

形，這也是孕婦習慣性流產的原因之ㄧ。由於體染色體易位或倒位的患者極可能產生染

色體異常的精蟲，因此胚胎著床前基因診斷(pre-implantation genetic diagnosis, PGD)及羊

膜穿刺術 (amniocentesis)可預防因為精蟲不正常而導致流產或胎兒先天異常 [22]。 

 

 

 

 

 



 

 

 

不孕症男性若表現出無精蟲症或嚴重精蟲稀少症，都應該在接受睪丸取精手術或試

管嬰兒手術前接受染色體核型分析。檢查結果將有助於醫師及不孕症夫妻決定其生育決

策，避免不必要的醫療行為及產生異常染色體的子代。 
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