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研究人员日前发现了首个造成口吃的遗传突变。这一发现将这种疾病——全世界约有5%的儿童以及

1%成年人罹患此病——与新陈代谢失调联系起来，并为新疗法的研制铺平了道路。 

 

据美国《科学》杂志在线新闻报道，研究人员最初在2005年首次发现了与口吃有关的遗传线索。通

过比较有成员患口吃的46个巴基斯坦家族的脱氧核糖核酸（DNA），由美国马里兰州贝塞斯达市国立耳

聋与其他沟通障碍研究所的分子遗传学家Dennis Drayna领导的一个研究小组，将这种疾病与12号染色

体上的一个区域联系在一起。其遗传特征的模式表明，该染色体上的一个基因很可能便是造成口吃的罪

魁祸首。Drayna表示：“当时我们也就知道这么多。” 

 

因此在这项新的研究中，Drayna和他的研究团队将重点集中在基因的搜寻工作上。他们梳理了超过

1000万个DNA，最终锁定了一个突变——但它怎么看也不像是一个“嫌疑犯”。这一突变位于一个名为

GNPTAB的基因上，该基因帮助细胞中的微小结构——即溶酶体——分解营养物质，并使细胞成分再循

环。患有溶酶体缺陷的人会产生新陈代谢紊乱，例如戴萨克斯症，这种疾病会严重破坏生理及神经系统

的发育，并被证明可在几年内置人于死地。Drayna指出：“这么多年来，人们给出了导致口吃的许多不

同原因，但是在任何一个名单中却没有遗传的新陈代谢紊乱这一项。” 

 

研究人员一旦确信GNPTAB真的就是导致口吃的主要原因，他们便开始将目光转向了另外两个基因—

—GNPTG和NAGPA，这二者也在溶酶体的功能中扮演了一个重要角色。研究小组随后在46个患口吃的巴基

斯坦家族，以及77个患口吃的巴基斯坦人和270名没有口吃的美国人、英国人中寻找这3种基因的突变。

研究人员同时还在一个由未患口吃的巴基斯坦人和北美人组成的大规模对照组中进行了调查。研究人员

最终在6%的口吃患者中发现了这些突变——GNPTAB的4个突变、GNPTG的3个突变以及NAGPA的3个突变，

但是这一比例在对照组中尚不及0.5%。研究人员在2月10日出版的《新英格兰医学杂志》中报告了这一

研究成果。 

 

有趣的是，GNPTAB和GNPTG的突变能够导致两种极为罕见的、严重的新陈代谢疾病，即黏脂病。患

有此类疾病的儿童通常活不过10岁。这些儿童亦很少说话，这一特征被认为是这种疾病的主要不良影响

的次级表现。但Drayna认为，这些病患在语言上的障碍可能是新陈代谢循环受损的一个直接后果。他推

测，如果大脑中关键性的语言区域需要极其高效的新陈代谢系统，那么即便是一个很小的蛋白质错误—

—例如由这项研究的遗传突变所导致的那些差错——都将导致口吃。 

 

Drayna表示，他希望这一发现能够使口吃作为一种真正的生物学疾病而赢得更多的关注。专家们大
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表明口吃不是行为问题，而是遗传疾病
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以下评论只代表网友个人观点，不代表科学网观点。  

多持这一观点。美国加利福尼亚大学欧文分校的精神病学家及口吃专家Gerald Maguire表示：“这一理

论在过去的10年中逐渐走向成熟，即口吃并不是一种行为问题，而是一种遗传病在大脑中的显现。”而

新奥尔良市路易斯安那州立大学医学院的认知与行为神经学家Anne Foundas则认为，这一发现将带来一

类对付此病的新药。Foundas说：“它对于可能的治疗非常重要。” 
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2010-2-13 11:54:31 匿名 IP:219.146.254.*  

口吃的原因多样 

生理心理问题都可导致 

其实 大多数病都是 这样 

［回复］

2010-2-12 21:08:08 匿名 IP:119.80.75.*  

有的人以前口吃，后来经过训练好了，怎么解释这种现象呢？ 

［回复］

2010-2-12 11:25:16 匿名 IP:125.33.9.*  

我就是口吃。 

我深知是一个心理问题。 

科学 杂志瞎扯 

［回复］
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