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应用 ARMS 法检测中国人中两种常见 G6PD基因突变型
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　　目前用于葡萄糖-6-磷酸脱氢酶(glucose-6-phos-

phate dehydrogenase, G6PD)缺乏症已知突变型筛查

的方法有两种:①位点特异性寡核苷酸探针杂交

法[ 1] ;②PCR错配限制性酶切法[ 2] 。但因前者需用

同位素 ,后者方法烦琐 , 且有些限制性内切酶较为昂

贵而使筛查受到限制。 突变不应扩增系统(amplifi-

cation refractory mutation system , ARMS)又称为等

位基因特异性扩增(allele specific amplification ,

ASA)是一种可被用来筛查任何已知点突变的方

法[ 3] ,但至今还未见到将此方法应用于 G6PD 基因

点突变检测上的报道。 G1388A , G1376T 是构成中

国人 G6PD基因缺陷最主要的基因突变型 , 两者在

中国不同地区人群中的发生频率总和均在 50%以

上。本研究成功地将ARMS 法运用于G6PD 两种常

见突变型的筛查 , 并证明 ARMS 确是一种简单 、可

靠 、省时及经济的好方法。

1　方　法

本文以 28 例男性 G6PD 缺乏症患者外周血

DNA标本为研究对象 , 标本均经 PCR错配限制性

酶切法初步证实为 1 388 或 1 376 突变(其中 1 388

突变 16 例 , 1 376 突变 12 例), ARMS 引物均设计

为 3′端下游引物 , 同时以一对 DMD 第四外显子引

物作内对照。

2　结　果

发现 28 例中 24例结果与错配限制性酶切法符

合 , 4例标本的 ARMS 结果不符(其中 1 388 突变 2

例 , 1 376 突变 2 例),对这 4 例进行 PCR产物直接

测序 ,发现这 4 例标本均在 1 388 和 1 376 位为正常

碱基 ,也就是说 PCR 产物直接测序的结果和 ARMS

法相符 ,而和错配限制性酶切法不符。

3　讨　论

从本研究可以看出 , ARMS 运用于 G6PD 点突

变的检测是可行的 , 而且具有较高的准确率。 用

PCR错配限制性酶切法筛查突变时常出现酶切不

完全的现象(男性半合子若有突变应完全酶切), 我

们常将其归结为限制性内切酶活性的损失 , 但若再

次PCR酶切时发现其并无切点 , 可能是由于 PCR

过程中碱基错配造成结果判断的失误 , ARMS 则无

此类问题 ,它操作简单 , 无需限制性酶切 , 无需同位

素 ,而且节约时间 , 一旦方法建立 , 就可提供可信的

筛查结果。
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