
中华医学会系列杂志 中国科技核心期刊 Chinese Journal of Clinicians ISSN 1674-0785 CN 11-9147/R 联系我们 网站地图 帮助中心

6标题

           登录   现在注册 

首页 最新一期 期刊动态 过刊浏览 医学视频 在线投稿 期刊检索 期刊订阅 论坛

期刊期刊期刊期刊导读导读导读导读

6卷6期   2012年3月 [最新]

期刊存档 

 

 

6期刊存档

期刊期刊期刊期刊订阅订阅订阅订阅

在线订阅

邮件订阅

RSS

作者中心作者中心作者中心作者中心

晋晋晋晋升信息升信息升信息升信息

作者作者作者作者查查查查稿稿稿稿

写写写写作技巧作技巧作技巧作技巧

投稿方式投稿方式投稿方式投稿方式

作者指南作者指南作者指南作者指南

期刊服期刊服期刊服期刊服务务务务

建建建建议议议议我我我我们们们们

会会会会员员员员服服服服务务务务

广广广广告合作告合作告合作告合作

继续继续继续继续教教教教育育育育

您您您您的位置：的位置：的位置：的位置： 首页>> 文章摘要

一例抗一例抗一例抗一例抗维维维维生素生素生素生素DDDD佝佝佝佝偻偻偻偻病的基因病的基因病的基因病的基因诊诊诊诊断断断断和新突和新突和新突和新突变变变变的致病性的致病性的致病性的致病性鉴鉴鉴鉴定定定定    

唐佳，潘敬新，蒋玮莹，郭奕斌 

510080 广州，中山大学中山医学院医学遗传学教研室(唐佳、蒋玮莹、郭奕斌);福建医科大学第二附属医院内科(潘敬新) 

郭奕斌，Email:guoyibin@mail.sysu.edu.cn  

国家自然科学基金(30772069) 

摘 要摘 要摘 要摘 要::::  目的 研究低血磷抗维生素D佝偻病即X连锁低磷酸盐血症(XLH)患者发病的分子遗传学机制，揭示其基因型与表现型的相互关

系，为实施有效的对症治疗和今后的孕早期产前基因诊断创造必要的前提条件。方法 在临床初诊的基础上，采用PCR及扩增产物直接测序

法对先证者的PHEX基因进行全面的突变检测;在检出PHEX基因c.2197-2198insAACT新突变后，采用PCR-DHPLC筛检法对随机采集的108例正常

对照的相应外显子进行快速的突变筛查，以排除多态性变异的可能性，同时采用生物信息学方法对突变部位氨基酸的保守性和突变蛋白的

二、三级结构进行预测分析，从而对其致病性进行鉴定。结果 (1)先证者PHEX基因第22外显子区域内存在一个新的杂合插入突变即c.2197-

2198insAACT。(2)108例正常对照的DHPLC筛检和序列分析中，均未检测到c.2197-2198insAACT突变。(3)蛋白质二级、三级结构预测结果显

示：c.2197-2198insAACT新突变引起密码子发生移位，导致肽链提前在第733位遇上终止密码TAA，致使肽链从正常的749个氨基酸缩短至

732个，导致蛋白质二、三级结构发生明显改变，而正常对照无此变化。结论 PHEX基因c.2197-2198insAACT插入突变不是一般的多态性变

异，而可能是一种新的致病性突变，它极可能是引起先证者发病的根本内因。 
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