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中国人中发现的 6 种 G 6 P D 基因点突变
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( G 6 P D ) 缺乏症的男性患者 39 例作了生化变异型鉴定

(按 19 67 年 W H O 统一法 )
。

并研究 了其 G e P D 基因

突变 的 性 质
。

方
.

法 是
,

在分 别 扩 增 G 6 P D 编码

的拐个外显子的基础上
,

用其 P C R 产 物 作 非 对 称

附 表 6 种突变性变及频率
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将获得的单链产物以双 脱 氧链终止

法进行 D N A 顺序测定
。

结果
:

除 2 例未定出突 变性

质外
,

共发现了 6 种不同点突变
。

见附表
。

值得指出的是
:

① 39 例分属 1 9 种生化变异型
,

但从 D N A 水平仅见 C种突变型
,

即一 种 D N A 突 变

型可见于不同的 G 6P D 生化变异型 , 偶见二 种 D N A

突变型为单一生化突变型
。

这除生化鉴定技术性原因

外
,

可能与翻译后的修饰有关
。

② 生化鉴定 的指标

中
,

除脱氨 N A D P 利用率增高与 C :
突变型似有一定

联系外
,

其他如酶活性
,

电泳迁移率
、

热稳定性
、

脱

氧 C 6P 和半乳糖
一
6
一

磷酸利用率与 D N人 突变
一

之间均

未见明显相关
。

③ C 3
突变除 1 3 1 1位有一同义突变外

,

均见第 n 内含子的第 93 位有一碱基 置 换 ( C , T )
。

此

二突变似都难以解释 G 6 P D 活性降低的现 象
,

有 待

进一步探讨
。
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