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抗肌萎缩蛋白基因缺失机制的研究①
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(中山医科大学神经病学教研室 ,广州
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uD
c he ~ 型和 eB ck

e r
型肌营养不良症的患者

6。 %以 上是 由于抗肌 萎缩蛋 白基 因 d( 邓 t or p h in

ge ne ) 1jL 部分 D N A 缺失所致
,

但缺失机制不清
.

作者

曾经通过测定和分析该基因缺失热区第 50 号和 51 号

内含子部分核昔酸顺序
,

首次提出不同 内含子中

A T 富集区的 D N A 重复顺序发生染色体 内同源重

组可引起该基因 D N A 片段的丢失川
。

因在同一染色

单体上相隔一定的距离的重复顺序发生同源重组
,

就会造成 2个重复顺序之间的 D N A 缺失
;
而 A T 富

集区常是 D N A 高变区
,

因此
,

在 A T 富集区的重复

顺序更易发生染色体内同源重组
.

引起 D N A 缺失
.

为了进一步论证上述观点
.

将已测 序的第 50 号和 51

号内含子顺序2LJ 与文献发表的抗肌萎缩蛋白墓因缺

失另一热区 (4 4号内含子 )的内含子顺序3L] 用 G en
e -

p or 程序在计算机上进行分析
,

发现第44 号
、

50 号和

5 1号 内 含子碱基 中 A T 含量高
,

分别 为 63
.

2%
、

73
.

2写和 70
.

1肠
,

且呈聚集性分布
。

同源分析发现第
4 4 号和 50 号 内含 子 的 同源顺 序有 A A A A A T

,

T T T T T T
,

A A A T T T 等
;

第4 4号与 5 1号内含子的同

源顺序有 A A A T A A
,

A T A A A A ; 第 50 号与 51 号内

含子的同源顺序有 T T A A A T T
,

T T T T T C T T 等
。

这些不同缺失热区 A T 含量分布和同源分析的结果

证实了作者以前提出的观点川
.

本文还对不同个体抗肌萎缩蛋白荃因缺失范围

的差异性进行了讨论
,

提出发生重组的同源顺序的

位置
,

规定了缺失断裂点的部位和缺失范围的大小
.
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