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  本刊中 包含“遗传学分析；
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一个46, XY“女性”不育症家系的遗传学分析 
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摘要  运用常规的染色体G带分析和基因分析技术对一46,XY男性女性化家系进行遗传学分析，发现：先证者及其妹妹的染色体核型为46,XY，其母亲和父亲的核型正常；对睾丸决定基因（SRY）和雄激素受体基因（AR）进行突变检测，在SRY基因的整个编码区中没有发现突变，而AR基因的第7个外显子的第840个密码子由CGT（编码精氨酸）变为CAT（编码组氨酸），这一改变可能是导致核型为46,XY女性化而发生不育。 
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Genetic Analysis of a Family with 46,XY “Female”  Associated with Infertility   
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  Abstract

  

Genetic analysis of a family with 46,XY “female” associated with infertility was performed using the conventional G-banding and gene mutation screening. The karyotypes of the two female patients were 46,XY and those of their parents were normal. The mutation screenings in sex-
determining region Y (SRY) gene and androgen receptor (AR) gene were carried out. No mutation has been found in the whole coding sequence of SRY gene. The mutation of codon 840 CGT (arginine) to CAT (histidine) of AR gene led to the infertility in the patients. The patients showed androgen insensitivity. The clinical phenotype of theirs presented more deleteriously than and different from the one reported before, though they had the same mutation of codon 840 CGT (arginine) to CAT (histidine) of AR gene, which was very different from the mutation 
of 840 CGT (arginine) to TGT (cysteine) at the same codon.
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