
第 15號染色體的倒轉複製（inverted duplication） 
背景： 
 第 15號染色體的倒轉複製（inverted duplication）－簡稱 inv dup (15)－是最
常見的標記染色體（marker chromosome）之一（圖一）。所謂的標記染色體，是
來處不明的染色體片斷。最近由於分子遺傳學的進步，特別是螢光原位雜交

（fluorescence in situ hybridization，FISH）技術的進步，使我們對標記染色體的
起源以及所造成的表現型（phenotype）有進一步的了解。 
 
臨床表現： 
 第 15 號染色體的倒轉複製在新生兒的發生率是 0.02%，為僅次於唐氏症
（trisomy 21）的人類體染色體異常（1，2）。它的臨床表現差異性非常大，可以
從完全正常到有 Prader-Willi syndrome（PWS）或 Angelman syndrome（AS），到
所謂的“第 15 號染色體的倒轉複製症候群”（3∼7）。在有 PWS/AS 的病例，
他們的臨床表現已經被證實是由於正常的第十五號染色體之一有缺失（deletion）
或是兩個第十五號染色體都來自雙親之一（uniparental disomy）所引起，與倒轉
複製無關（1, 5）。所謂“第 15號染色體的倒轉複製症候群”的表現包括智障、
發展遲緩、抽筋、自閉，及不正常的外觀。 
 
診斷： 
 Fluorescence in situ hybridization可以用來決定：1. 標記染色體的來源；2. 標
記染色體所涵蓋第十五號染色體的位置。目前一般認為如果該倒轉複製染色體包

含 PWS/AS 的關鍵區（以 SNRPN 基因為代表），幾乎一定會有智障；如果沒有
包含，則有智障的機會相當低（但並非絕對不會），一般而言，涵蓋的區域愈大

（亦即基因愈多），臨床表現愈複雜（3,4,6-8）。我們還需要更多的臨床基礎研究，
以確定第十五號染色體倒轉複製症候群的基因型、表現型之間的關聯。 
 
 
 
 

 
      正常 15號染色體  倒轉複製的 15號染色體 



第 15號染色體倒轉複製的遺傳諮詢及說明 
 
1. Inv dup(15)若含有 Prader – Willi sydrome / Angelman syndrome關鍵區域（例如

SNRPN基因），患者 100%會有智障。 
2. Inv dup(15)若不含有 Prader – Willi syndrome / Angelman   syndrome關鍵區域
（例如 SNRPN基因），患者有智障的機會大約是 2-5%。 

3. 少部份帶有 inv dup(15)的患者，無論marker chromosome上是否含Prader – Willi 
syndrome / Angelman關鍵區域，可能因為兩個正常的第十五號染色體都來自
父親或母親（uniparental disomy，UPD），而造成Angelamen syndrome或 Prader – 
Willi syndrome.我們建議即使 marker chromosome上不含有 Prader – Willi 
syndrome / Angelman syndrome之關鍵區域，患者還是必須接受 methylation – 
PCR或 microsatellite analysis檢查，以排除 UPD(15)之可能性。 
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