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正常及垂体泌乳素瘤的妇女孕期血清 P R L 和 E : 的变化与关系

只要密切监护尚属安全
, z吐清 P R L 的连 续 测 t

um
o r b , h sg h d o s e s o f e s tr o g e n

·

J p n J

定可以作为一项较可靠的监测指标
。
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抗肌萎缩蛋白基因 51 号外显子的精确定位
·

张 成 柴建华二 刘悼霖 梁秀龄

( 神经病学教研室 )

关键词 抗肌萎缩蛋白基因 , 外显子 , 限制酶图谱

中圈号 R 7 46
·
2

抗肌萎缩蛋白基因是迄今发现的人类最大基因
,

长约 2 30 0 k b ,

含有 75 个外显子 [ ’ J。 对该巨大基因的

研究是近年来医学分子生物学研究的一个热点
。

虽然

抗肌萎缩蛋白基因 H idn l 片段
.

排序后就知道第 51 号

外显子 位 于 3
.

1 kb 的第 4 0号 H i n d l 片段中t , ] , 由

于抗肌萎缩 蛋白基因组 D N A 至今未被克隆
, 2 33 bP

的第 51 号外显子在 3
.

1 k p H idn l 片段中的部位并不

知道
,

也不知
.

道它两 侧 的 D N A 结构
。

51 号外显子

. 国家自然科学基金和部分 86 3 高技 术 科 学基金

资助项目

二复旦大学遗传学研究所

位于抗肌萎缩蛋白基 因缺失热区
,

是探讨假肥大型肌

营养不良症机 制的重点 区域
。

因此对 51 号外显子的

精确定位和分析就显得特别重要
。

我们用 CD MD S 探 针
,

从 人 x 染 色休噬菌体文

库中筛选出 Z F
一
50 1克隆

,

经 S o u th e r n 杂交鉴定 ( 探

针 e D M D S ) 该克隆含有 3
.

1 kb H i n d l 杂交片段
,

提示含有第 51 号外显 子
。

用 E co R I
、

H idn l 和 却 nI

部分酶切该克隆 D N A
,

经与 入噬菌体末端顺序互补

的 12 碱基片段 O捧 L和 O仗一 R 标记探针杂交
,

采用

我们实验室建立起来的快速限制酶图谱分析法
,
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C he n Q i x u n X u G u i r u W e i Z h e n g e h a o C a i D a o z h a n g

( D e P a r tm e n t o f o r tho Pa ed i e
,

T h i r d A f f il i a t e d H o s P i t a l )

T h i r t y t h r e e P a t i e n t s w i t h u n e q u a l l e g q e n g t h ha d b e e n o P e ar t e d i n o u r h o s P i t a l f r o m

1 97 7 t o 1 9 8 4
.

T h e P r o e e d u r e s i n e l u d e d f e m o r a l a n d t ib i a l l e n g t h e n i n g
,

i n n o m i n a t e o s t e o t
,

o m y
, a r r e s t o f e P I Ph y s e a l g r o w t h a n d sh o r t e n i n g o f o PP o s i t e fe m u r

.

T he r e w e r e 5 2 e P i s
-

o d e s of e o m P l ica t i o n s s u e h a s en u r o log i e i n ju r y
,

d e l a y e d u n i o n
,

r e f r a e t u r e a n d i n t r am e d u
-

l l a r y P i n b r o k e n
.

T h e o v e r a l l e o m P l ica t i o n r a t e w a s h i g h
.

T he
e a u s e s o f e a e h e o m P l i e a t i o n

we
r e a n a l y z e d a n d t h e P r o t e e t i v e a n d t r ea t m e n t m e a s u er s w e r e P r o P o s e d

.

K e y w o r d s l e --g l e n g t h d i s o r e P a n e y : l e g l e n g t h e n i n g ; i n n o m i n a t e o s t e o t o m y ; c o m P l ie
-

a t i o n

( 上接第19 页 )

绘制了抗肌萎缩蛋白基因第 51 号外显子及两侧 D N A

的精细限制酶图谱
。

在 1 3 k b 插 入 片 段 中
,

有 3 个

k P叮 切 点
, 4 个 E e o R I 切 点

,
5 :个H idn l 切点

。

图谱上第 51 号外显子的 3
.

I kb H idn ! 片段中
,

只有

一个 k p ln 切点
,

位 于 3
.

1 k b H idn l 片段的中央
。

由于已证实克 隆Z F 一 8 al 的 3
。

I k b H in a l 片段中含有

51号外显子
,

在 5 1
一

号外显子 中有一个 k p n l 切点 ( 将

2 3 3 bP 的 5 2号外显子汾为 , 。 bp 和 1 3峨b p )
,

而 3
.

2

k b H idn l 片段中 只 有一个k p n l 切点
,

故可把 51 号

外显子确切定位在 3
.

kI b H idn l 片段 的中央
。

根据这

一定位
,

我们成功地测定了邻近 5 1号外显子的 50 和

5 1 号内含子的核首酸顺序
,

发现了几 个 核普酸的重

复顺序
,

它们可能是导致抗肌萎缩蛋白基因 D N A 断

裂和缺失结构的原因
,

该 发现为阐明假肥大型肌营养

不良症的发病机制提供了资料
。
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