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摘要 

染色體的一個片段由某一個位置移到另一個位置，稱

為染色體轉位(Chromosome Translocation)。發生染色

體轉位可能會造成慢性骨髓性白血病(chronic myeloid 

leukemia; CML)、伯奇氏淋巴瘤(Burkitt's lymphoma; 

BL)，腎臟亮細胞腫瘤(clear cell sarcoma of the kidney; 

CCSK)或其他疾病等。本研究以 UCSC BLAT 為基礎，

建構了一個 web-based 的染色體轉位分析平台，由 

UCSC BLAT 來提供快速的序列比對，並利用重組與分

析，將單一物種或跨物種(包括 human, mouse 和 rat)序

列中的染色體轉位資訊找出。最後，經由單一物種或

跨物種不同染色體中的序列組合並測試，測試結果顯

示本研究確實能分析出單一物種或跨物種序列中具有

染色體轉位的情況。 

關鍵字：染色體轉位 (Chromosome Translocation)，

UCSC BLAT，web-based，跨物種染色體轉位 

 

Abstract 

One part of chromosome from somewhere move to 

another place called ‘chromosome translocation’. This 

condition will cause chronic myeloid leukemia (CML), 

Burkitt's lymphoma (BL), clear cell sarcoma of the kidney 

(CCSK) or other diseases possibly. This study was based 

on UCSC BLAT and constructed a web-based analysis 

platform for chromosome translocation. It used UCSC 

BLAT to blast sequence rapidly and employed 

recombination and analysis to find the information of 

chromosome translocation at single organism or 

cross-species including human, mouse and rat organisms. 

Finally, the test using different chromosome sequences 

between single organism and cross-species are performed. 

The test results shown this system indeed found the 

conditions of chromosome translocation at single 

organism or cross-species. 

Keyword: chromosome translocation, UCSC BLAT，

web-based, cross-species translocation 

1、前言 

染色體構造上的異常會由物理或化學誘導因子誘導產

生，也會自然地發生，而染色體轉位 (Chromosome 

Translocation)便是染色體異常的情形之一，主要是由

於染色體的一個片段由某一個位置移到另一個位置稱

之。染色體轉位主要分為兩大類， (1)相互轉位 

(reciprocal translocation)和(2)非相互轉位(nonreciprocal 

translocation)。相互轉位主要是由於兩條非同源染色體

間某一段序列片段互相交換，而非相互轉位主要是染

色體中的某ㄧ段序列發生轉移，轉移到另一條非同源

染色體上，但是並不互相交換。發生染色體轉位會造

成細胞學上的變化，正常細胞減數分裂的粗絲期，同

源染色體配對是呈二價體，但倘若在兩對同源染色體

間發生轉位，轉位的染色體會配對呈四價體(quadru-

pie)。並且發生染色體轉位可能會造成外表型的變化，

若轉位失去基因，外表可能不正常，倘若外表正常，

但因減數分裂時會發生配對的困難，其後代外表會不

正常。發生染色體轉位可能會造成慢性骨髓性白血病

(chronic myeloid leukemia; CML)，而費城染色體 

(Philadelphia chromosome; PH) 是  CML 的疾病指

標，出現在90%以上的CML病例中，由於第9條染色體

和第22條染色體的相互轉位，導致 Abelson oncogene 

(ABL) 的 3’ 部份從 9q34 轉移到 breakpoint cluster 

region (BCR) 22q11 的 5’ 部份上，產生一個異常的融

合基因 (BCR-ABL) [1][2][3]。伯奇氏淋巴瘤(Burkitt's 

lymphoma)是由於轉位主要發生在染色體 8q24 (c-myc) 
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和 Ig gene 染色體中的ㄧ個，如 14q32 (Ig H gene), 

2p12 (Ig kappa) 或 22q11 (Ig lambda)。這種轉位被估

計大約有 80% 在 t(8;14)，15% 在 t(2;8) 及 5% 在 

t(8;22)[4][5]。腎臟亮細胞腫瘤(Clear cell sarcoma of the 

kidney)被研究發現有平衡轉位在  t(10;17)(q22;p13) 

and t(10;17)(q11;p12)[6]。 

由於染色體轉位跟許多疾病息息相關，爲了幫助生物

學家分析序列中的染色體轉位資訊，本研究以 UCSC 

BLAT[8]為基礎，建構了一個 web-based 的染色體轉位

分析平台，它能夠將使用者輸入的序列切成多個序列

片段，然後將這些序列切片段利用 UCSC BLAT 快速

的比對相關物種序列，取得序列片段的相關資訊，並

利用重組與分析將序列中的染色體轉位資訊找出。 

 

2、研究方法 

(1) 系統架構 

本系統利用 JAVA 程式語言實作，整個系統架構以

MVC (Model-View-Controller)架構設計，如圖 1 所示。

系統分為以 Model 為主的(1)輸入序列切片處理、

(2)UCSC BLAT 搜尋和(3)轉位分析；(1)輸入序列切片

處理主要是將使用者輸入的序列依照系統或使用者設

定的長度做分割。(2)UCSC BLAT 搜尋則利用 BLAT

演算法快速比對的特性，將分割的序列片段位置比對

出來。(3)轉位分析則是用來判斷是否發生染色體轉位。 

以 View 為主的(1)序列輸入及物種選擇介面和(2)輸出

分析結果；(1)序列輸入及物種選擇介面主要提供使用

者選擇物種、資料庫版本以及輸入欲分析的序列。(2)

輸出分析結果主要呈現最後分析後的資訊，包括序列

是否發生染色體轉位、序列比對到的染色體位置及

cytoband 位置等。 

以及以 Controller 為主的切片段序列連續性判別及重

組；切片段序列連續性判別及重組主要是用來判別分

割序列所比對到的染色體位置是否具有連續性並重新

做排列組合。 

 

 

圖1. 以MVC (Model-View-Controller)為主之系統架構

圖 

 

(2) 系統流程圖 

染色體轉位分析流程如下圖 2 所示，主要分為兩部分，

第一部分為單一物種之染色體轉位分析，第二部份為

跨物種之染色體轉位分析。單一物種之染色體轉位分

析主要經由序列輸入將此輸入序列切成多個序列片

段，然後將這些序列切片段利用 UCSC BLAT 去比對

單一物種序列，取得序列片段的相關資訊，包括

chromosome, chromosome position, cytoband 等，接著判

斷這些片段當中是否具有連續性的  chromosome 

position，如果有的話就依照 chromosome position 將片

段序列重組，沒有的話則不必重組的動作。接著找出

片段序列在輸入序列中具有連續的部份，並合併此連

續的序列，將其利用 UCSC BLAT 重新比對，找出專

一性更高的序列，最後判別所有片段序列中是否存在

多條 chromosomes，如果有的話即發生染色體轉位，

沒有的話即是染色體正常，最後將所有比對的到的片

段及判別的結果輸出。而跨物種之染色體轉位分析主

要利用單一物種之染色體轉位分析來一一分析比對所

有物種之切片段，並且混合各個物種之切片段，接著

從這些混合的序列片段中，找出較長序列的片段，並

將小片段序列一一吸收，以獲得專一性更高的序列，

最後重組所有物種的連續片段，並將結果資訊輸出。
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圖 2. 染色體轉位分析流程圖 

 

(3) 序列切片段的選取 

由於發生染色體轉位，序列並無法完整被比對到，因

此，我們將序列切成多個片段來一一比對，以減少無

法比對到的風險。然而，切成多個序列片段有個需要

考量的因素，即太長或太短的序列切片段都會影響其

比對的過程及結果，太長的切片段雖然其比對專一性

較高，然而會降低其比對速度；太短的切片段會造成

比對專一性不足，而比對到多條染色體，因而造成誤

判，在此，本研究序列切片段的長度預設為 100bps，

使用者可自行調整。 

圖 3. 沒有染色體轉位的序列 

(4) 輸入序列中的連續性及合併 

由於本研究方法將序列切成多個序列片段，在輸入序

列中連續的序列片段不一定就是連續的染色體位置，

因此，比對之後必須將輸入序列中連續的切片段重新

合併，以提高其專一性，然後再重新送至 Blat 比對，

提高專一性的結果將比對到更相似的序列，最後針對

染色體位置以及切片段在序列中的位置來做分析。 (4) 序列切片段連續性的判別 

(5) 染色體轉位的判別 倘若，序列切片具有染色體位置的連續性，則必須將

這些序列片段重組合併，對於沒有染色體轉位的序列

而言，利用序列切片段比對出來的結果會呈連續性的

序列，如圖 3 所示，可經由有比對到的序列切片段且

對應輸入序列的位置來判別其連續性，公式如下： 

然而，當利用序列切片段比對時，序列切片段有部份

序列沒有被比對到的話，很可能發生了染色體轉位，

如圖 4 所示，在序列切片段 1 (segment1)有部份序列沒

有被比對到，因此，序列切片段 2 (segment2)延續沒有

比對到的序列部份繼續比對，以完成整個的比對，倘

若比對的結果發現，有兩個或以上的染色體序列被找

出，即可斷定此序列發生了染色體轉位，否則仍只是

正常的染色體序列。 

      segmentN_end + 1 = segmentN+1_start, 

      where N<M, M = segement size        (公式 1) 
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圖 4. 發生染色體轉位的序列 

(6) Cross-Species 小序列片段吸收原理 

當一條序列拿到多個物種 genome 做比對時，對於不同

物種所比對到的序列長短都不盡相同。對於大部分物

種只會比對到部份序列而不是完整比對到此序列，或

許其中會因變異而有部分比對不正確，但大體來說，

在與此序列相同物種的比對下，所比對到的序列ㄧ定

會比在其他物種比對到的序列來的完整。為了找出片

段序列是屬於何物種的序列，我們必須從同物種間具

有較高比對專一性著手，因此，在混合物種的序列當

中，長序列片段一定比對短序列片段具有更高的專一

性，如果短序列片段是屬於長序列片段的子序列，那

麼短序列片段將被長片段序列吸收，如圖 5 所示，便

可以從中分離出物種。 

圖 6. 單一物種和跨物種染色體轉位分析輸入介面 

我們利用本系統的單一物種之染色體轉位分析測試

ACCESSION AB118156 的序列，可得 AB118156 序列

無染色體轉位，比對到的染色體為 chr17，且位置為 

7519096 ~ 7519279，cytoband 為 p13.1，如圖 7 所示。 

 

 

圖 7. AB118156 無染色體轉位 

接著，我們將不同染色體的序列組合成一條序列，然

後送至我們系統的單一物種之染色體轉位分析測試，

測試的情況如下所述： 圖 5. Cross-Species 小序列片段吸收 

(1) 首先，我們隨機組合 human 的 chr8、chr21、chrY、

chr13 和 chr15 五條染色體序列成一條序列。測試結果

我們發現，本系統找出 human 染色體轉位分別為(1) 

chr8，染色體位置在 19855098 ~ 19855166，cytoband

為 p21.3， (2) chr21，染色體位置在 15817047 ~ 

15817124，cytoband 為 q21.1，(3) chrY，染色體位置

在 4138017 ~ 4138090，cytoband 為 p11.2，(4) chr13，

染色體位置在 31347260 ~ 31347327，cytoband 為

q13.1 ，和 (5) chr15 ，染色體位置在 56621856 ~ 

56621934，cytoband 為 q22.1，如圖 8 所示，與我們輸

入的組合不謀而合。 

 

3、結果與討論 

本系統輸入介面如圖 6 所示，單一物種之染色體轉位

分析提供 human、mouse 和 rat 三個物種單選及 UCSC 

Assembly 和切片斷長度的大小供使用者選擇，並提供

ㄧ序列輸入方塊，讓使用者輸入要分析之序列。而跨

物種之染色體轉位分析提供 human、mouse 和 rat 三個

物種多選及各物種之 UCSC Assembly 和切片斷長度的

大小供使用者選擇，同樣也提供了ㄧ序列輸入方塊，

讓使用者輸入要分析之序列。 
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圖 8. human 染色體轉位測試 圖 10. rat 染色體轉位 

(2) 接著，我們隨機組合 mouse 的 chr11、chr2 和 chr18

三條染色體序列成一條序列。由單一物種之染色體轉

位分析測試結果我們發現，本系統找出 mouse 染色體

轉位分別為 (1) chr11，染色體位置在 63827710 ~ 

63827773，cytoband 為 qB3，(2) chr2，染色體位置在

172188284 ~ 172188342，cytoband 為 qH3 和(3) chr18，

染色體位置在 27717934 ~ 27717998，cytoband 為 qA2，

如圖 9 所示，此測試結果仍舊與我們輸入的組合不謀

而合。 

最後，我們將不同物種之染色體的序列組合成一條序

列，然後送至我們系統的跨物種之染色體轉位分析測

試，測試的情況如下所述： 

(1) 我們將 human 和 mouse 混合的序列送至我們的系

統分析，分析的結果如下圖 11 所示，然而此分析結果

卻尚未將比對的結果做整合性的分析，藉由“Analyze 

Cross Translocation＂按鈕，我們可以得到跨物種轉位

整合性分析的結果，如圖 12 所示，找出跨物種染色體

轉位分別(1) human chr21，染色體位置在 15817004 ~ 

15817098，cytoband 為 q21.1 和 (2) mouse chr19，染

色體位置在 24967089 ~ 24967167，cytoband 為 qB。 

 

 

圖 9. mouse 染色體轉位測試 

(3) 然後，我們隨機組合 rat 的 chr1、chr10、chr5、chr16、

chr8 和 chr3 六條染色體序列成一條序列。測試結果我

們發現，本系統找出染色體轉位分別為(1) chr1，染色

體位置在 82569087 ~ 82569138，cytoband 為 p21，(2) 

chr10，染色體位置在 40384150 ~ 40384211，cytoband

為 q22 ， (3) chr5 ，染色體位置在 169501741 ~ 

169501803，cytoband 為 q36，(4) chr16，染色體位置

在 71526726 ~ 71526796，cytoband 為 q12.4，(5) chr8，

染色體位置在 30184743 ~ 30184804，cytoband 為 q13，

和(5) chr3，染色體位置在 145885831 ~ 145885904，

cytoband 為 q42，如圖 10 所示，與我們輸入的組合完

全一致。 

圖 11. human 和 mouse 混合的序列分析結果 

 

圖 12. human 和 mouse 跨物種轉位整合性分析結果 
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(2) 同樣地，我們將 human 和 rat 混合的序列和送至我

們的系統分析，分析的結果如下圖 13 所示，然而這個

分析結果同樣地也尚未將比對的結果做整合性的分

析，因此，藉由“Analyze Cross Translocation＂按鈕，

我們可以得到跨物種轉位整合性分析的結果分別為圖

14 所示，找出跨物種染色體轉位分別(1) human chr19，

染色體位置在 19148860 ~ 19148952，cytoband 為

p13.11 (2) rat chr12，染色體位置在 34434527 ~ 

34434906，cytoband 為 q16 和 rat chr17，染色體位置在

55025572 ~ 55025649，cytoband 為 q12.1。 

 
圖 13. human 和 rat 混合的序列分析結果 

 
圖 14. human 和 rat 跨物種轉位整合性分析結果 

 

經由本測試結果，本系統確實能找出單一物種和跨物

種序列中具有染色體轉位的序列出來，並提供轉位的

序列、染色體、染色體位置及 cytoband 等資訊。 

 

4、結論 

染色體轉位可能會造成疾病的發生，為了幫助生物學

家分析序列中是否有染色體轉位的發生，並提供染色

體轉位的資訊，本研究以 BLAT 為基礎，建構了一個 

web-based 的染色體轉位分析平台，將使用者輸入的序

列切成多個序列片段，然後將這些序列切片段利用

UCSC BLAT 快速的比對物種序列，取得序列片段的相

關資訊，並利用重組與分析將序列中的染色體轉位資

訊找出。經由不同染色體中的序列組合和跨物種

(human, mouse 和 rat)不同染色體序列組合的測試結

果，本系統確實能將序列中單一物種和跨物種之染色

體轉位情況找出，並提供其相關資訊。 
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