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食管癌线粒体DNA体细胞性突变与种系性变异 

谭端军, 刘玲玲, 刘鹏, 文毅, JuliaChang, Kun-TuYeh, LeeJun CWong. 
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目的: 探讨线粒体DNA体细胞性突变和种系性变异在食管癌的发生情况及其可能的作用.方法: 利用时相温度梯度电泳方法分析了
食管癌的线粒体基因体细胞性突变. 采用32对重叠引物扩增了来自20例食管癌患者的肿瘤组织和配对正常组织的线粒体全长基
因，在肿瘤和正常组织中不同的电泳条带类型的DNA片段被测序以辩明其突变类型.结果: 在20例肿瘤中11例(55%)至少发现一个
体细胞性突变，总共发现14个体细胞性突变，其中1个位于rRNA (7.1%)，4个位于mRNA(28.5%)，另外9个位于高变D环区(64.3%). 
4个新的体细胞性突变中2个为错义突变. 在测序片段中共发现187个种系性变异，其中14个为新发现的变异，173个为已被报道并
记录在线粒体基因数据库中.结论: 食管癌患者线粒体DNA存在高发生频率的体细胞性突变提示线粒体DNA的变异可能与食管癌的
发生发展有关.
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