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摘 要:目的 对Leber遗传性视神经病一家系进行线粒体DNA基因突变检测，并探讨其临床特点。方法 完成家系

系谱分析，收集家系成员的临床资料，并进行眼科专科检查(视力、视野和眼底检查)。利用聚合酶

方法对线粒体DNA三个原发突变位点G3460A、G11778A和T14484C进行突变检测。结果 该家系表现为

征。突变检测结果提示：先证者及家系患者均存在线粒体DNA的G11778A原发突变位点，该位点突变

位氨基酸由精氨酸变为组氨酸。在家系健康成员及100名健康对照中均未发现该突变位点。此外，在先

行3460和14484原发突变位点检测时未发现突变。结论 该家系先证者及患者中均发现线粒体DNA的

点。结合临床特征及基因突变检测结果，该家系可明确诊断为Leber遗传性视神经病。
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