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传学检 查

前言 及阅读 提示 历 史回顾 突变。如 果已知的 限制性酶切 位点发生 删除突变,可 通过

⋯班幸公本指南 所采用的 诊断建议分 级策略是根 据 医肺动 脉高压的诊 断流程见 图,具体 方法见下文 。 基因序 列分析
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鼻礁蘸杰点燕袱淤 拜薰麟锻撒蒸竺崭蒸熟压临床检查 及诊断方 法的敏感性 和特异性, 并提供相应 的变位 点只有 。 ! 是一类常染 色体不完全 显性遗传 动素受 体样激酶  !∀#∃及  !∀缺 陷有关。 从例

证据分析, 对包括相关 因素所致肺 动脉高压 的每一种诊 断性疾 病。尽管  !可遗传 到下一代 ,但外显率只 有 一 家 系中发现先 证者同时 合并 !,均与  !基方法及策略 进行总结 。最新及与本 领域未来 发展方向有 关 ,因此大 多数携带 基因突变的 家系成员并 不发病。 因突变 有关·目前 尚不清楚 合并  !是由特 定的的诊断方法 也纳入本 文研究范 围。证据总 结表可查 阅 !患者的 兄弟姐妹及 子女中约有  携带 突变基因, 基因突 变引起,还 是由于  !基因突变 与环境因素 共同

匕廿二柳哪 匕 !  !·犯洲图   !∀ ∀#∃%多甲 卫。其中 约 发病 ,因此  !家系成员 的发病率 约为 。 作用所 致。对 合并 ! 患者及家 族成员进行  !随着诊 断技术的 进步,许多过 去用于观 察心脏结构 或 !家系成员 的发病年 龄差别很大 ,一岁 均可发病。 基因遗 传学检查的 临床价值 目前尚无定 论。估测肺动脉 高压的手 段已能应用 于肺动脉 高压的早期 筛 !患者后 代出现发病 年龄有提前 现象,称为 “遗传早 建 议查。由于肺 动脉高压 是肺血管疾 病进展到 一定程度引 起现” 现象。这与 研究倾向性 无关,可能 与生物学 基础有关。 卜 应对 ! 患者家族成 员进行遗 传学检查, 并提供

的,因此即 使轻度肺动 脉压升高也 提示肺血 管已经发生 弥 应对检查手 段的危险 性、结果的可 靠胜及局限 哇进行全 专业遗 传学咨询。 证据等级 专家观点 获益程度 中等漫性损害。 肺动脉高压 晚期右心扩 大和功能 衰竭,可通 过面评 沽,另外还 应对每例患 者提供基因 学方面的检 查和咨询。 建议级 别八。无创检查方 法诊断。我 们目前迫切 需要一种 能在肺动脉 高遗传 学检测和咨 询只能由 合格的分子遗 传学实验 室承担。 ·应建议队 患者接受 遗传学检 查,并为其 家族成
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