
书书书

!"

!"#$

：１０００５４０４（２０１２）０２００９６０３

#$%&'()

９
*+,-./0123456

!"#

，
!

　
"

，
$%&

，
'

　
(

，
!

　
)

，
*

　
+

，
,

　
-

　　（４０００３８
!"

，
#$%&'()*&+,-.

，
-/0123

）

　　［
78

］　
%&

　
456789:;<=>?@ABCDEFGH

，
IJ@AB2

９
KLM9:;<EFNOP

、
E

FQRSTUV9:NWX8

。
'(

　
Y-,TZ[N\]^_

，̀
abcdD9:;<ef

，
ghi.j

２０１０
k

８
l

m

２０１１
k

９
lnAN@ABopq

７５６
r

，
st

ＤＮＡ，
56789:;<=>ef2uvw2LMN

４
K9:WX;<

N

９
KEFxy

，
z{

ＧＪＢ２（３５ｄｅｌＧ、１７６ｄｅｌ１６、２３５ｄｅｌＣ、２９９ｄｅｌＡＴ）、ＧＪＢ３（５３８Ｃ＞Ｔ）、ＳＬＣ２６Ａ４（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ、２１６８Ａ＞
Ｇ）、

|}~

ＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ（１５５５Ａ＞Ｇ、１４９４Ｃ＞Ｔ），
?�8��CDf���

。
)*

　７５６
r@ABefn

ＧＪＢ２（２３５
ｄｅｌＣ）

EF

１５
r

，ＧＪＢ２（１７６ｄｅｌ１６）
EF

１
r

，ＧＪＢ２（２９９ｄｅｌＡＴ）
EF

４
r

，ＳＬＣ２６Ａ４（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ）
EF

１３
r

，ＳＬＣ２６Ａ４
（２１６８Ａ＞Ｇ）

EF

１
r

，１２ＳｒＲＮＡ（１５５５Ａ＞Ｇ）
��EFR

１
r

，
f���V;<=>����

。
)+

　
���9:Z�

�N@AB2

，ＧＪＢ２
;<N��EFP��

ＳＬＣ２６Ａ４
;<EFP

，ＧＪＢ３
;<NEF���M

。

　　［
9:;

］　
9:

；ＧＪＢ２
;<

；ＳＬＣ２６Ａ４
;<

；
EF

　　［
&<=5>?

］　Ｒ７２２．１０４；Ｒ７６４．４３；Ｒ４４６．９ ［
@ABCD

］　Ａ

［
EFGH

］　
�

　
�

，
��

：（０２３）６８７６５９０７，Ｅｍｉａｌ：ｙａｏｈｏｎｇ６３１９＠ｓｉｎａ．ｃｏｍ

Ｍｕｔａｔｉｏｎａｎａｌｙｓｉｓｏｆ９ｍｕｔａｔｉｏｎｓｐｏｔｓｒｅｌａｔｅｄｔｏｎｅｏｎａｔａｌｄｅａｆｎｅｓｓｂｙＤＮＡｍｉｃｒｏａｒｒａｙ
ＨｕＨｕａｍｅｉ，ＨｕＨｕａ，ＤｏｎｇＹａｎｌｉｎｇ，ＸｕＧａｎｇ，ＨｕＢｉｎ，ＬｏｎｇＹａｎｇ，ＹａｏＨｏｎｇ（ＣｅｎｔｅｒｏｆＰｒｅｎａｔａｌＤｉａｇｎｏｓｉｓ，Ｄｅｐａｒｔｍｅｎｔ
ｏｆＧｙｎｅｃｏｌｏｇｙａｎｄＯｂｓｔｅｔｒｉｃｓ，ＳｏｕｔｈｗｅｓｔＨｏｓｐｉｔａｌ，ＴｈｉｒｄＭｉｌｉｔａｒｙＭｅｄｉｃａｌＵｎｉｖｅｒｓｉｔｙ，Ｃｈｏｎｇｑｉｎｇ，４０００３８，Ｃｈｉｎａ）

　　［Ａｂｓｔｒａｃｔ］　Ｏｂｊｅｃｔｉｖｅ　ＴｏｓｃｒｅｅｎｔｈｅｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｄｅａｆｎｅｓｓｇｅｎｅｓｂｙＤＮＡｍｉｃｒｏａｒｒａｙｉｎｎｅｗｂｏｒｎｓ，ｅｖａｌ
ｕａｔｅｔｈｅｍｕｔａｔｉｏｎｔｙｐｅｓａｎｄｆｒｅｑｕｅｎｃｉｅｓｏｆ９ｍｕｔａｔｉｏｎｓｐｏｔｓ，ａｎｄｉｄｅｎｔｉｆｙｔｈｅｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐｂｅｔｗｅｅｎｔｈｅｓｅｍｕｔａ
ｔｉｏｎｓａｎｄｄｅａｆｎｅｓｓ．Ｍｅｔｈｏｄｓ　Ａｔｏｔａｌｏｆ７５６ｕｍｂｉｌｉｃａｌｃｏｒｄｂｌｏｏｄｓａｍｐｌｅｓｏｆｎｅｗｂｏｒｎｓｗｉｔｈｏｕｔｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｄｅａｆ
ｎｅｓｓｈｉｓｔｏｒｙｗｅｒｅｃｏｌｌｅｃｔｅｄａｆｔｅｒｉｎｆｏｒｍｅｄｃｏｎｓｅｎｔｗａｓｓｉｇｎｅｄｂｙｔｈｅｉｒｐａｒｅｎｔｓ．ＧｅｎｏｍｉｃＤＮＡｗａｓｅｘｔｒａｃｔｅｄａｎｄ
ｔｈｅｎ９ｈｏｔｍｕｔａｔｉｏｎｓｐｏｔｓｉｎ４ｄｅａｆｎｅｓｓｇｅｎｅｓｗｅｒｅｄｅｔｅｃｔｅｄｂｙｍｉｃｒｏａｒｒａｙ，ｗｈｉｃｈｉｎｃｌｕｄｅｄＧＪＢ２（３５ｄｅｌＧ，
１７６ｄｅｌ１６，２３５ｄｅｌＣａｎｄ２９９ｄｅｌＡＴ），ＧＪＢ３（５３８Ｃ＞Ｔ），ＳＬＣ２６Ａ４（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ，２１６８Ａ＞Ｇ），ａｎｄ
ｍｉｔｏｃｈｏｎｄｉａｌ１２ＳｒＲＮＡ（１５５５Ａ＞Ｇ，１４９４Ｃ＞Ｔ）．ＰｏｓｉｔｉｖｅｍｉｃｒｏａｒｒａｙｒｅｓｕｌｔｓｗｅｒｅｖｅｒｉｆｉｅｄｂｙＤＮＡｓｅｑｕｅｎ
ｃｉｎｇ．Ｒｅｓｕｌｔｓ　ＦｉｆｔｅｅｎｃａｓｅｓｈａｄＧＪＢ２ｍｕｔａｔｉｏｎ（２３５ｄｅｌＣ），１３ｃａｓｅｓＳＬＣ２６Ａ４ｍｕｔａｔｉｏｎ（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ），
４ｃａｓｅｓＧＪＢ２ｍｕｔａｔｉｏｎ（２９９ｄｅｌＡＴ），１ｃａｓｅＧＪＢ２ｍｕｔａｔｉｏｎ（１７６ｄｅｌ１６），１ｃａｓｅＳＬＣ２６Ａ４ｍｕｔａｔｉｏｎ（２１６８
Ａ＞Ｇ），ａｎｄ１ｃａｓｅ１２ＳｒＲＮＡｍｕｔａｔｉｏｎ（１５５５Ａ＞Ｇ）．Ｔｈｅｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｒｅｓｕｌｔｓｗｅｒｅｃｏｎｓｉｓｔｅｎｔｗｉｔｈｔｈｅｍｉ
ｃｒｏａｒｒａｙｒｅｓｕｌｔｓ．Ｃｏｎｃｌｕｓｉｏｎ　Ａｍｏｎｇｔｈｏｓｅｎｅｗｂｏｒｎｓｗｉｔｈｏｕｔｆａｍｉｌｙｈｉｓｔｏｒｙｏｆｄｅａｆｎｅｓｓ，ｔｈｅｍｕｔａｔｉｏｎｆｒｅｑｕｅｎ
ｃｙｏｆＧＪＢ２ｉｓｈｉｇｈｅｒｔｈａｎＳＬＣ２６Ａ４ｉｎｔｈｉｓｓｔｕｄｙ，ａｎｄｍｕｔａｔｉｏｎｏｆＧＪＢ３ｉｓｒａｒｅ．Ｍｕｔａｔｉｏｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒｈｅｒｅｄｉ
ｔａｒｙｄｅａｆｎｅｓｓｒｅｌａｔｅｄｇｅｎｅｓｐｌａｙａｎｉｍｐｏｒｔａｎｔｒｏｌｅｉｎｔｈｅｅａｒｌｙｄｅｔｅｃｔｉｏｎａｎｄｐｒｏｐｅｒｔｒｅａｔｍｅｎｔｆｏｒｎｅｏｎａｔａｌｄｅａｆ
ｎｅｓｓ，ａｎｄｉｎｔｈｅｉｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎｆｏｒｍａｒｒｉａｇｅａｎｄｂｒｅｅｄｉｎｇ．
　　［Ｋｅｙｗｏｒｄｓ］　ｄｅａｆｎｅｓｓ；ＧＪＢ２；ＳＬＣ２６Ａ４；ｍｕｔａｔｉｏｎ

Ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇａｕｔｈｏｒ：ＹａｏＨｏｎｇ，Ｔｅｌ：８６２３６８７６５９０７，Ｅｍｉａｌ：ｙａｏｈｏｎｇ６３１９＠ｓｉｎａ．ｃｏｍ

　　
��89:��LMNnA����

，
 ��¡�

LMNvQ¢£¤¥¦§

，
U¨§P�

０．１％～０．３％，
©ª«¬­N¨§P®�¯°±²³´

［１－２］。
µ�;

<NEF

、
¶^;<N·�EF

、̧
¹<º

，
ST;<

»¸¹¼½¾^¿5�ÀÁ�9:

。５０％
NBÂÃ9

:ÄÅ�V67<º�X

［３］。
6789:Æ�Ç�

RVÈÇ�R

。
ÈÇ�R9:É��ÊN67Ë�

8

。
ÈÇ�R9:

（ｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｉｎｈｅｒｉｔｅｄｈｅａｒｉｎｇ）
７０％

¶Ì�UÍÎÏ

，
©ÐÑÒ[�µ;<67

。
V

ÈÇ�R9:WXNÓÄÔÕN;<z{

２８
KÖ×

~Ø8;<»

２２
KLÖ×~Ù8;<

，１
K

Ｘ
ÚÛ;

<

。
uÜÝÞßà'áÆÈÇ�R9:V

ＧＪＢ２、
ＳＬＣ２６Ａ４、ＧＪＢ３、

|}~

ＤＮＡ（ｍｔＤＮＡ）１２ＳｒＲＮＡ
â;

<WX

。
?@ABCD9:;<NGHãSä\áÆ

６９
#

３４
å#

２
Ã

２０１２
k

１
l

３０
æ

　　　　　　　　　　#

　
$

　
%

　
&

　
'

　
(

　
(

　
ç

Ｊ　Ｔｈｉｒｄ　Ｍｉｌ　Ｍｅｄ　Ｕｎｉｖ
　　　　　　　　　　Ｖｏｌ．３４，Ｎｏ．２

Ｊａｎ．３０　２０１２



67WXNè¨89:

。
éêëìN¨íîï�ðñ

òóÀêN�!c<º

，
îÃ01»ôäÀõs�é

êëìBÂNòó

、
òö÷ø

。
CD|}~

ＤＮＡ（ｍｔ
ＤＮＡ）１２ＳｒＲＮＡ１５５５Ａ＞Ｇ、１４９４Ｃ＞Ｔ

ùúû¢EF

xyNGH

，
?@ABnAüN5ùýþÉ�!cN

ÿÁ_!

。
iÝÞ45"#

、
�$Nef%&

—
9:

;<=>&

，
?

７５６
K'nAN@ABCDGH

，̈
í

ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４
NEF�UÍÐK;<LM

，
?9:

(BNîÃ¨í

、
îÃ01»îÃ)*É�+,Nÿ

Á_!

。

１　
IJKL=

１．１　
./

　　
Y-,TZ[N\]^_`-.\]^_/ü

，
ghi.

２０１０
k

８
lm

２０１１
k

９
lnAN@ABopq

７５６
r

，
05

Ｐｒｏｍｅｇａ
;<12s345st

ＤＮＡ，
f67Ê»8Ê

，
Äef

;<1

ＤＮＡ
9:;7Ê

１００～２００ｎｇ／μｌ，8Ê

Ｄ（２６０）／Ｄ
（２８０）＝１．７～２．０，

<=�

－２０℃
>5

。

１．２　
01

１．２．１　
?c34

　　９
@6789:;<ef345

（
AB

C=>&

，
DEFGH�IJKsL

），
�MNOP

，
�M=

>

，
QP

：２０×ＳＳＣ，１０％ ＳＤＳ
1R

。
QPST

，
QUPⅠ：ＳＳＣ

V7Ê�

０．３×，ＳＤＳ
V7Ê�

０．１％；
QUPⅡ：ＳＳＣV7Ê

�

０．０６×。
１．２．２　ＰＣＲ

WX

　　ＰＣＲ
YZ~¤

２０μｌ，[K

ＤＮＡ
\iÆ]

ST

Ａ、Ｂ
¼KYZ~¤

，
CD^!

ＰＣＲ。Ａ
~¤

：
_ú`�ú

Ａ１１２．５μｌ，_ú`�ú

Ａ２４．５μｌ，ab

ＤＮＡ３．０μｌ。Ｂ~¤

：
_

ú`�ú

Ｂ１１２．５μｌ，_ú`�ú

Ｂ２４．５μｌ，ab

ＤＮＡ３．０μｌ。
１．２．３　ＰＣＲ

WXcd

　　３７℃ １０ｍｉｎ，９５℃ １５ｍｉｎ，９６℃
１ｍｉｎ

äF8

，９４℃ ３０ｓ、５５℃ ３０ｓ、７２℃ ４５ｓ
¾

３２
Ke¸

，

７２℃４５ｓ，６０℃ １０ｍｉｎ。
U2

９４℃
fg

５５℃
h

，
#P�

０．４℃／ｓ，５５℃
²m

７０℃
h

，
#P�

０．２℃／ｓ。
１．２．４　

�M

　　ＰＣＲ
-ú

９５℃
F8

５ｍｉｎ
üijk÷`�ú

2kl

３ｍｉｎ。
�MNOP

５０℃
mnoUpþqr

，
s[t

１０μｌÆu

。
v^

１
KwxabN

２
K¶^WX~¤y

（Ａ、Ｂ）
2zt

２．５μｌＰＣＲ-úmjg?Z{|N

１０μｌ�MNOP

2

，̀
}ümg=>NABC­~

，
���>ø�N��=>

±%

，
���M5

，
ij

５０℃
÷l�2÷l

１ｈ。
１．２．５　

Q>

　　
�QUPⅠ»QUPⅡij

４２℃
��÷l��

2

，８０ｒ／ｍｉｎ
}#��

。
=>tnü

，
�ijQUPⅠ2８０ｒ／ｍｉｎ

��QU

２ｍｉｎ
ü

，
ijQUPⅡ2

８０ｒ／ｍｉｎ
��QU

２ｍｉｎ，
�

ôü��

。
5�=

ＬｕｘＳｃａｎＴＭ１０ＫＢ
ABC=>���»WZ

N6789:;<=>�]¤¥CD�|�t»�1

。
��

^�xy2����

Ｗ
ní�88|

，
����xy�AR

；

��^�xy2����

Ｍ
ní�8�|

，
����xy8

�EFR

；
�½�ní�8�|�����EF

。

２　
MN

　　
��=>��s����EF»|}~

ＤＮＡ
��EFN

�8\iCDf���

，
��Ù�f���V=>����

（
�

１、２）。
?

７５６
K@ABCD9:;<GH

（
ß

１），ＧＪＢ２
;<�

�EFOP��

２．６％，ＳＬＣ２６Ａ４
;<��EFOP�

１．９％。

! " #

$

%

Ａ：ＧＪＢ２（２３５ｄｅｌＣ）
2345

；Ｂ：ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ１５５５Ａ＞Ｇ
6

745

；Ｃ：ＧＪＢ２（１７６ｄｅｌ１６）
2345

；Ｄ：ＳＬＣ２６Ａ４（２１６８Ａ＞Ｇ）
2345

；Ｅ：ＳＬＣ２６Ａ４（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ）
2345

<

２　
OP'()/0>Q)RSMN

T

１　
+,-./0U

７５６
V#$%&)WXYZ

［
8

（％）］

;< EFQR en] 

ＧＪＢ２（２３５ｄｅｌＣ）
��EF

１５（２．０）
ＧＪＢ２（１７６ｄｅｌ１６）

��EF

１（０．１）
ＧＪＢ２（２９９ｄｅｌＡＴ）

��EF

４（０．５）
ＳＬＣ２６Ａ４（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ）

��EF

１３（１．７）
ＳＬＣ２６Ａ４（２１６８Ａ＞Ｇ）

��EF

１（０．１）
１２ＳｒＲＮＡ（１５５５Ａ＞Ｇ）

��EF

１（０．１）

３　
[!

　　
éê�v¡æLA¢2¶ã��NÀê

。
ÝÞ¨

íéêëì¨íNîï�ðñòóÀêN�!c<

º

，
îÃ01»ôäÀõs�éêëìBÂNòó»

òö÷ø

。
£D§(¤H¥¦Ù�

，
§uéêëì(

½2

，５％～１２％
D|}~

ＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ１５５５Ａ＞Ｇ

! " # $ % &

Ａ：
9:;

；Ｂ：ＧＪＢ２（２３５ｄｅｌＣ）
2345

；Ｃ：ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ１５５５Ａ＞Ｇ
6745

；Ｄ：ＧＪＢ２（１７６ｄｅｌ１６）
2345

；Ｅ：ＳＬＣ２６Ａ４（２１６８Ａ＞Ｇ）
2

345

；Ｆ：ＳＬＣ２６Ａ４（ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ）
2345

<

１　
OP'()/0>Q)\]MN

７９
#

３４
å#

２
Ã

２０１２
k

１
l

３０
æ

　　　　　　　　　　#

　
$

　
%

　
&

　
'

　
(

　
(

　
ç

Ｊ　Ｔｈｉｒｄ　Ｍｉｌ　Ｍｅｄ　Ｕｎｉｖ
　　　　　　　　　　Ｖｏｌ．３４，Ｎｏ．２

Ｊａｎ．３０　２０１２



_¨

，２０％
D

ＧＪＢ２
;<EFÁ�

［４］。Ｇｕｏ
â

［５］
?§

u)E¬­:©

５１４
r9:(½CD

ＳＬＣ２６Ａ４
NE

FÝÞ¨í

，
�§EFP�

８．９５％。
　　ＧＪＢ２

�_¨ÈÇ�86789:�LMN9:

;<

［６］，
ßí�Ø867

。２３５ｄｅｌＣ
EFQR�éê

ªLvw2U«pP�

１％～２％［７］。
�§uvw2

，

LM

ＧＪＢ２
;<EFQR?c�

２３５ｄｅｌＣ、１７６ｄｅｌ１６、
２９９ｄｅｌＡＴ［８］。

iÝÞgh

７５６
r@ABopq

，
CD

9:;<GH¨í

ＧＪＢ２
EFÉ���N«pP

，
�

�

２．６％，
s�ªL@AB2

ＧＪＢ２
NEF¬��6N

­r

。
®

２
K

ＧＪＢ２
;<EF«p½¯S�

２５％
N°

PA±

１
K9:(B

，
s��²³´%Ò��;<N

��EFh

，
µ¶D9:;<-/GH

，
ãS�$¬·

¸9:(BNnA

。

{¹

ｃｘ３１
N;<

（ＧＪＢ３）
NEFãS_¨LÖ×

~Ù8º½Ø8678ÈÇ�»R6789:

。
�ª

Lvw2�;<NEFOP�¼

。
iÝÞ½¾¨í@

AB2

ＧＪＢ３
;<NEF

。

ＳＬＣ２６Ａ４
;<[�¿ÀÁÂ~Z�

［９］，
Ã/Å�

ＳＬＣ２６Ａ４
;<�ÄÅ�

ＧＪＢ２
EF®_¨¢öÆY8

:N67(§<

［１０－１２］。
ÇÈ�â

［１３］
¨í/ÉÊ÷y

W'V

ＳＬＣ２６Ａ４
;<EFWXË

。
ÌÓ\NnyE

F

ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ
Í

，
§uvw2

ＳＬＣ２６Ａ４
;<nyE

FÎz{

２１６８Ａ＞Ｇ，１２２６Ｇ＞Ａ
â

。
iÝÞ�@A

B2 enÏ

ＳＬＣ２６Ａ４
;<NEF«p

，
¬ÐGHv

ÑN

１．９％，
ÄÅ�@AB2

ＧＪＢ２
NEF«pP

。
D

�(�'/É÷yÇ�»NBÂÒo¢Ó

、
ÔáÕA

Ö×âÍØ<ºÒÙÁ�éêNÚf

。
<ÛÜÝ?

ＳＬＣ２６Ａ４
;<EFNGH

，
ãSs�?�;<�EF

N(B4tÞßNàáâã

，
äáéê¶åÍ<ðñ

。

^hãS?(BNéêæçCD�$¬îÃôä

。

|}~

ＤＮＡ
EF�è¤67

，
|}~

ＤＮＡ１２Ｓ
ｒＲＮＡ１４９４Ｃ＞Ｔ、１５５５Ａ＞Ｇ

Vùú89:WX

［１４］。

é�ÝÞçê�áÆN

１２ＳＲＮＡ
;<

１５５５Ａ＞Ｇ
E

F(½Òo¶o5ë;ìíQùú

，̂
w Ùní¢

öÆY89:

［１５］。
iÝÞ¨í@AB|}~

ＤＮＡ
１２ＳｒＲＮＡ１５５５Ａ＞Ｇ

��EFR

１
r

，
îïZ�67

�¨í�@ABNÍð�ë;ìíQùú�9:(½

。

@AB2ñò

ＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ１４９４Ｃ＞Ｔ、１５５５Ａ＞Ｇ
E

FNGH

，
ãS?ó�5ù¨g!cNäô¿5

。
^

hGnvw2Nû¢K~

，
Â5|}~¦§Nè¤6

7õö

，
C�°à÷��½Z�2ø¾¨§Nè¤Z

ÉRù

，
úûüý

，
��¡�$N/þ8Näàÿ!

。

§¡459:;<=>&

，
efÏ

７５６
r@AB

2N9:;<EF

，
��Ù��"#vw2

ＧＪＢ２
»

ＳＬＣ２６Ａ４
É���NEFP

，
$%

２
K;<�¾ef

g8�EFR

。
?@ABCD9:;<NEFGHÉ

�!c_!

。
Gn«p�:<ºN&¢vw

，
ãS?

UCDîÃNéêæçàá»ôä

。
Gn�:;<N

«p½

，
?U¾'¯S»A±ü(�2!cNÿÁ¿

5

。
�"#vw2ñò9:;<GH

，
ãS�$f)

9:(BNnAP

，
�*A*±+n!c,-

。

^_@A

：

［１］ＫｈａｂｏｒｉＭＡ，ＰａｔｔｏｎＭＡ．ＣｏｎｓａｎｇｕｉｎｉｔｙａｎｄｄｅａｆｎｅｓｓｉｎＯｍａｎｉｃｈｉｌ
ｄｒｅｎ［Ｊ］．ＩｎｔＪＡｕｄｉｏｌ，２００８，４７（１）：３０－３３．

［２］ＳａｊｊａｄＭ，ＫｈａｔｔａｋＡＡ，ＢｕｎｎＪＥ，ｅｔａｌ．Ｃａｕｓｅｓｏｆｃｈｉｌｄｈｏｏｄｄｅａｆｎｅｓｓ
ｉｎＰｕｋｈｔｏｏｎｋｈｗａＰｒｏｖｉｎｃｅｏｆＰａｋｉｓｔａｎａｎｄｔｈｅｒｏｌｅｏｆｃｏｎｓａｎｇｕｉｎｉｔｙ
［Ｊ］．ＪＬａｒｙｎｇｏｌＯｔｏｌ，２００８，１２２（１０）：１０５７－１０６３．

［３］ＭａｒａｚｉｔａＭＬ，ＰｌｏｕｇｈｍａｎＬＭ，ＲａｗｌｉｎｇｓＢ，ｅｔａｌ．Ｇｅｎｅｔｉｃｅｐｉｄｅｍｉｏ
ｌｏｇｉｃａｌｓｔｕｄｉｅｓｏｆｅａｒｌｙｏｎｓｅｔｄｅａｆｎｅｓｓｉｎｔｈｅＵ．Ｓ．ｓｃｈｏｏｌａｇｅｐｏｐｕｌａ
ｔｉｏｎ［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，１９９３，４６（５）：４８６－４９１．

［４］
."/

，
012

，
èi3

，
â

．
2u4¨éêæç(½2

ＧＪＢ２
;

<EFÆÀ£D§(ÝÞ

［Ｊ］．
2u5967.�8

，２００６，６
（５）：３１０－３１３．

［５］ＧｕｏＹＦ，ＬｉｕＸＷ，ＧｕａｎＪ，ｅｔａｌ．ＧＪＢ２，ＳＬＣ２６Ａ４ａｎｄｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉ
ａｌＤＮＡＡ１５５５ＧｍｕｔａｔｉｏｎｓｉｎｐｒｅｌｉｎｇｕａｌｄｅａｆｎｅｓｓｉｎＮｏｒｔｈｅｒｎＣｈｉｎｅｓｅ
ｓｕｂｊｅｃｔｓ［Ｊ］．ＡｃｔａＯｔｏｌａｒｙｎｇｏｌ，２００８，１２８（３）：２９７－３０３．

［６］ＭｏｒｔｏｎＣＣ，ＮａｎｃｅＷＥ．Ｎｅｗｂｏｒｎｈｅａｒｉｎｇｓｃｒｅｅｎｉｎｇａｓｉｌｅｎｔｒｅｖｏｌｕ
ｔｉｏｎ［Ｊ］．ＮＥｎｇｌＪＭｅｄ，２００６，３５４（２０）：２１５１－２１６４．

［７］ＨｕｃｕｌａｋＣ，ＢｒｕｙｅｒｅＨ，ＮｅｌｓｏｎＴＮ，ｅｔａｌ．Ｖ３７Ｉｃｏｎｎｅｘｉｎ２６ａｌｌｅｌｅｉｎ
ｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｓｅｎｓｏｒｉｎｅｕｒａｌｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓ：ｅｖｉｄｅｎｃｅｏｆｉｔｓｐａｔｈｏｇｅｎｉｃｉｔｙ
［Ｊ］．ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔＡ，２００６，１４０（Ａ）：２３９４－２４００．

［８］ＤａｉＰ，ＹｕＦ，ＨａｎＢ，ｅｔａｌ．ＧＪＢ２ｍｕｔａｔｉｏｎｓｐｅｃｔｒｕｍｉｎ２０６３Ｃｈｉｎｅｓｅ
ｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｉｍｐａｉｒｍｅｎｔ［Ｊ］．ＪＴｒａｎｓｌＭｅｄ，
２００９，７：２６．

［９］ＹｏｏｎＪＳ，ＰａｒｋＨＪ，ＹｏｏＳＹ，ｅｔａｌ．Ｈｅｔｅｒｏｇｅｎｅｉｔｙｉｎｔｈｅｐｒｏｃｅｓｓｉｎｇｄｅ
ｆｅｃｔｏｆＳＬＣ２６Ａ４ｍｕｔａｎｔｓ［Ｊ］．ＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２００８，４５（７）：４１１－４１９．

［１０］ＹａｎｇＴ，ＶｉｄａｒｓｓｏｎＨ，ＲｏｄｒｉｇｏＢｌｏｍｑｖｉｓｔＳ，ｅｔａｌ．Ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎａｌ
ｃｏｎｔｒｏｌｏｆＳＬＣ２６Ａ４ｉｓｉｎｖｏｌｖｅｄｉｎＰｅｎｄｒｅｄｓｙｎｄｒｏｍｅａｎｄｎｏｎｓｙｎ
ｄｒｏｍｉｃｅｎｌａｒｇｅｍｅｎｔｏｆｖｅｓｔｉｂｕｌａｒａｑｕｅｄｕｃｔ（ＤＦＮＢ４）［Ｊ］．ＡｍＪ
ＨｕｍＧｅｎｅｔ，２００７，８０（６）：１０５５－１０６３．

［１１］ＷａｎｇＱＪ，ＺｈａｏＹＬ，ＲａｏＳＱ，ｅｔａｌ．Ａｄｉｓｔｉｎｃｔｓｐｅｃｔｒｕｍｏｆ
ＳＬＣ２６Ａ４ｍｕｔａｔｉｏｎｓｉｎｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｅｎｌａｒｇｅｄｖｅｓｔｉｂｕｌａｒａｑｕｅｄｕｃｔｉｎ
Ｃｈｉｎａ［Ｊ］．ＣｌｉｎＧｅｎｅｔ，２００７，７２（３）：２４５－２５４．

［１２］ＨｉｌｇｅｒｔＮ，ＳｍｉｔｈＲＪ，ＶａｎＣａｍｐＧ．Ｆｏｒｔｙｓｉｘｇｅｎｅｓｃａｕｓｉｎｇｎｏｎｓｙｎ
ｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｉｍｐａｉｒｍｅｎｔ：ｗｈｉｃｈｏｎｅｓｓｈｏｕｌｄｂｅａｎａｌｙｚｅｄｉｎＤＮＡ
ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃｓ？［Ｊ］．ＭｕｔａｔＲｅｓ，２００９，６８１（２／３）：１８９－１９６．

［１３］
ÇÈ�

，
9:

，
;"<

，
â

．１５５２
r!Ê¢öÆY8:(½V

ＳＬＣ２６Ａ４
;<

ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ
EFWXNþ�CÆ=

［Ｊ］．
2>9

6?7Ô@Í.�8

，２００９，４４（６）：４４９－４５４．
［１４］ＷａｎｇＱ，ＬｉＱＺ，ＨａｎＤ，ｅｔａｌ．Ｃｌｉｎｉｃａｌａｎｄｍｏｌｅｃｕｌａｒａｎａｌｙｓｉｓｏｆａ

ｆｏｕｒｇｅｎｅｒａｔｉｏｎＣｈｉｎｅｓｅｆａｍｉｌｙｗｉｔｈａｍｉｎｏｇｌｙｃｏｓｉｄｅｉｎｄｕｃｅｄａｎｄｎｏｎ
ｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｔｈｅｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌ１２ＳｒＲＮＡ
Ｃ１４９４Ｔｍｕｔａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＢｉｏｃｈｅｍＢｉｏｐｈｙｓＲｅｓＣｏｍｍｕｎ，２００６，３４０
（２）：５８３－５８８．

［１５］ＭａｔｓｕｎａｇａＴ，ＫｕｍａｎｏｍｉｄｏＨ，ＳｈｉｒｏｍａＭ，ｅｔａｌ．Ｄｅａｆｎｅｓｓｄｕｅｔｏ
Ａ１５５５Ｇｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌｍｕｔａｔｉｏｎｗｉｔｈｏｕｔｕｓｅｏｆａｍｉｎｏｇｌｙｃｏｓｉｄｅ［Ｊ］．
Ｌａｒｙｎｇｏｓｃｏｐｅ，２００４，１１４（６）：１０８５－１０９１．

（̀
a

：２０１１０７２８；
bc

：２０１１０９１２）

（
<=

　
>

　
?

）

８９
#

３４
å#

２
Ã

２０１２
k

１
l

３０
æ

　　　　　　　　　　#

　
$

　
%

　
&

　
'

　
(

　
(

　
ç

Ｊ　Ｔｈｉｒｄ　Ｍｉｌ　Ｍｅｄ　Ｕｎｉｖ
　　　　　　　　　　Ｖｏｌ．３４，Ｎｏ．２

Ｊａｎ．３０　２０１２


