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分析
。

结果 共观察到 16 种等位基因
,

等位基因片段长度范围为 1 6 6 b p一 1 98 b p
。

基因型 58 种
,

包

括男性 13 种
,

女性 45 种
。

其中 P D 组中男性 12 种基因型
,

女性 25 种基因型 ;对照组中男性 n 种基因型
,

女性 35 种基因型
。

女性中两组的杂合度相近
,

分别为 92
.

3%和 92
.

4 %
。

病例
一

对照组间各等位基因频率

分布有显著差异 ( x
Z
一 2 5

·

1 1
,

d f一 1 5
,

p 一 O
·

0 4 8 )
。

其中 1 6 8 b p
、

1 70 b p
、

1 8 4 b p
、

18 6 b p 等位基 因与 p D

正相关
,

分别使患 P D 的风险增加 10
.

1 5 倍
,

3
.

1 4 倍
,

2
.

30 倍和 10
.

7 7 倍
。

而 1 7 2 b p 和 1 8 2 b p 等位基因

与 P D 发病风险负相关
。

M A O B 基因位于 X 染色体上
,

因此按性别分层可更好 的反应各等位基因与 P D

的关系
。

按性别分层后
,

分析显示无论是男性还是女性
,

各等位基因在 P D 与患者组间的分布均有显著性

差异 (男性
:
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其中男性 p D 患者仅 18 4 b p 等位

基因频率明显增加 (义
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,
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女

性 p D 患者中 1 6 8 b p
、

17 0 b p
、

18 6 b p
、

18 8 b p 等位基因频率 明显增加 ( 1 6 8 b p
一
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结论

M A O B 基因内含子 2 中 ( G T )n 多态与散发性 P D 的发病风险有关
。

这种关联关系有性别差异
。

脊髓小脑性共济失调分子遗传学诊断与

临床应用
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目的 研究分析脊髓小脑性共济失调的分子遗传学诊断及临床应用策略
。

方法 对临床诊断

为脊髓小脑性共济失调 ( S C A )的 36 个家系 43 例患者
、

38 例散发患者
、

60 名家系
“

健康
”

个体及 44 名正常

对照
,

通过聚合酶链反应 ( P C R )对 目前已经定位明确的 10 种亚型基 因内含有三核昔酸重复 ( T N R )的片

段进行扩增
,

并利用 A B1 3 73 测序仪对异常等位基因片段进行 D N A 测序
,

聚丙烯酸胺凝胶电泳并图像分

析软件计算其长度
,

推算所有正常和异常扩增等位基因内 T N R 重复次数
。

结果 我国南方汉族人群

中 S C A 3 是最常见的类型
,

占 42 %
,

其余分别为 S C A Z 占 7
.

4 %
,

S C A I 占 4
.

9%
,

S C A 7 占 3
.

7%
,

S C A 6 占

2
.

4 %
,

S C A 12 约 占 1
.

2%
,

未检出 S C A S
、

S C A l o
、

S C A 1 7
、

D R P I
J

A 患者
。

结论 分子遗传学分析可

确证 S C A 临床诊断和症状前诊断
,

是 目前最重要的诊断策略
。

肌萎缩侧索硬化者血浆和脑脊液谷氨酸改变

以及利鲁哇对血浆谷氨酸的影响
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目的 了解肌萎缩侧索硬化患者血浆和脑脊液谷氨酸浓度改变
,

以及药物干预对谷氨酸水平的影响
。

方法 应用 H IP 尤 方法对 A l
一

S 患者进行血浆和脑脊液谷氨酸测定
。

结果 ( 1) 患者血浆中存

在兴奋性谷氨酸显著增高
,

谷氨酸浓度与性别
、

年龄
、

病程均无关
。

( 2) 利鲁哩治疗一月后
,

血浆谷氨酸浓

度下降
,

而环磷酞胺治疗变化不明显
。

( 3) 脑脊液中谷氨酸浓度未见明显变化
。

结论 A L S 患者存

在谷氨酸代谢异常
,

但谷氨酸可能不是 A L S 致病的唯一途径
。


