染色體疾病 
     人體有23對染色體(46條)，因染色體數目異常和結構異常所引起的遺傳性疾病，統稱為染色體疾病（Chromosome Disease）。由於一種染色體病往往會引起許多性狀嚴重異常，所以醫學上又稱為染色體畸變症候群（chromosome aberration syndrome），現已知的染色體畸變症候群已超過100種，已報告的染色體數目異常和結構異常的種類達500多種。通常伴有發育畸形和智力低下，同時也是導致流產與不孕的重要原因。

     染色體異常只有極少數是來自隱性帶因父母的遺傳，絕大多數是發生於受精卵形成之時，屬於新的突變，因此家族史中未曾罹病案例的夫婦，仍可能生出有染色體異常的子女。染色體變異與染色體重組也可能會藏於親屬其中一位的細胞中，並傳遞到子代，這往往與家族中多次的自然流產或多次產生染色體異常的小孩有關。

分類:
一、染色體數目異常:染色體數目增加、減少和出現多倍體、三倍體等。

二、染色體結構異常: 如染色體缺失、易位、倒位、插入、重復和環狀染色體等 。

臨床症狀: 
      由於因染色體異常所引起的疾病眾多，每個染色體的影響(結構或數量)所造成的影響不同，所以患者症狀變異性相當大，可能會有智力障礙、發展遲緩、肌肉張力異常等等，病況也會因人而異。
照護

     目前沒有特定的治療與藥物，依照患者需求提供不同的支持性療法，例如:對於發展遲緩的患童，早期療育能提供不同專業之整合介入，包括醫療復健、特殊教育、家庭支持、社會福利等，可減低未來形成障礙的可能，並開發患童的潛能。
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