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磷酸脱氢酶基因突变分析
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"摘要#

!

目的
!

探讨广元地区新生儿黄疸的葡萄糖
;2;

磷酸脱氢酶"

'2\,

#活性及
'2\,

常见基因突变!为临

床诊断及治疗提供一定的依据$方法
!

选取广元市中心医院
-"!%

年
!

月至
-"!.

年
2

月儿科收治的新生儿黄疸患

儿
!-2

例!进行
'2\,

荧光斑点定性试验初筛及
'2\,

活性测定确诊!然后对确诊为
'2\,

缺乏的患儿进行常见基

因分型!检测其突变基因$结果
!

!-2

例新生儿黄疸患儿中!

'2\,

常见基因突变
%!

例!发病率为
-.92S

!突变以

'!%##(

"

'U(

#为主!共
-%

例!占基因突变比例为
>.9-S

"

-%

%

%!

#!而
'!%>2@

"

'U@

#和
(=$'

"

(U'

#突变各占

!-9=S

$结论
!

广元地区新生儿患
'2\,

缺乏症者多数为
'!%##(

"

'U(

#突变!亦属于
'2\,

缺乏症高发地区$

"关键词#
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新生儿高胆红素血症是儿科常见病#是由于新生儿期体内

胆红素积累过多而引起的皮肤黏膜或组织器官的黄染#近年来

发病率渐增#可发生于
$"S

的足月儿和
#"S

的早产儿#其形成

原因较为复杂#若不能及时发现和治疗可对神经系统造成永久

性损害#导致新生儿智力明显降低#严重者可致死亡)
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+葡萄

糖
;2;

磷酸脱氢酶$

'2\,

%缺乏症是导致新生儿黄疸的一个重

要病因#

'2\,

缺乏是一种
g

性染色体连锁不完全显性遗传的

红细胞酶的缺陷病#本病在全球广泛分布#不同地区民族有显

著差异+本文探讨广元地区新生儿黄疸患儿的
'2\,

活性及

'2\,

常见基因突变#为临床诊断及治疗提供一定的依据+

$

!

资料与方法

$9$

!

一般资料
!

选取广元市中心医院
-"!%

年
!

月至
-"!.

年

2

月儿科收治的新生儿黄疸
!-2

例#其中男
>-

例,女
$.

例#平

均年龄
!

"

-#N

+新生儿病理性黄疸判断标准!血液
-.G

胆红

素水平大于
!"-92

&

PAD

"
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#

.#G

胆红素水平大于
!$.9"

&

PAD

"

)

#

%N

以上胆红素水平大于
--"92

&

PAD

"

)

#排除其他因

素$母婴血型不合,红细胞增多,先天畸形等%+

$9/

!

方法

$9/9$

!

标本采集
!

所有病例均采集乙二胺四乙酸三钾$
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@(;+

%

%抗凝静脉血
-

"

%P)

+分离血浆于
U-"]

保存+
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!

筛查
!

$

!

%

'2\,

荧光斑点定性试验!采用广州米基公

司生产的荧光斑点法试剂盒进行筛查#按照说明书标准操作+

结果判断标准!

$

!"PIJ

内出现强荧光为活性正常(

!"

"

%"

PIJ

出现荧光为中度缺乏(

&

%"PIJ

不出现荧光为重度缺乏或

者完全缺乏+$

-

%

'2\,

酶活性测定!采用广东中山天洋公司

生产的
'2\,

"

2\',

定量比值法检测试剂盒检测
'2\,

活性#

按照标准操作+
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"
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结果判定参考范围!
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为
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正常(

&

"92
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为中度缺乏(

'

"92

为重度缺乏+
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基因分型
!

$

!

%基因组
,&(

制备+取经荧光斑点定

性试验初筛及酶活性测定确诊为
'2\,

缺乏的全血标本#按照

常规方法处理#蛋白酶
+

进行
$2]

消化#酚
;

异戊醇
;

氯仿抽提

,&(

#乙醇沉淀#

@[

溶解+$

-

%

'2\,

常见基因检测+本试验

仅检测常见的
'2\,

基因
'!%##(

$
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%和
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%突变+检测
!%##

突变上游引物!
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+检测
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$h;@'( ((( @(*'**

(''**@*';%h

+检测
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突变上游引物!
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扩增体系为
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酶
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#加一滴石蜡油
=$]

变性
$PIJ

后

进入循环!

=$]

变性
%"5

#

2"]

退火
%"5

#

>-]

延伸
%"5

#共循

环
%"

次#最后于
>%]

保温延伸
$PIJ

+取
#

&

)\*8

产物在

-9$S

琼脂糖凝胶上电泳#用溴酚蓝染液染色鉴定#在紫外成像

仪下显色照相+
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结
!!

果
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'2\,

筛查结果
!
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例新生儿黄疸患儿中#

'2\,

荧光

斑点定性试验
'2\,

活性中度缺乏
-2

例#其中男
!2

例#女
!"

例(

'2\,

活性重度缺乏
#

例#其中男
2

例#女
-

例(

'2\,

酶活

性测定中度缺乏
--

例#其中男
!%

例#女
=

例(

'2\,

酶活性测

定重度缺乏
=

例#其中男
>

例#女
-

例+见表
!

+

表
!

!
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例新生儿黄疸患儿
'2\,

筛查结果'

*

(

项目
'2\,

荧光斑点定性试验

活性正常 中度缺乏 重度缺乏

'2\,

酶活性测定

正常 中度缺乏重度缺乏

男
$" !2 2 $- !% >

女
.- !" - .% = -

合计
=- -2 # =$ -- =
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'2\,

常见基因检测
!

'2\,

常见基因突变共
%!

例#发

病率为
-.92S

+其中
'2\,

酶活性测定确诊为中度缺乏的患

儿中
'!%##(

突变
--

例$男
!%

例#女
=

例%(

'2\,

酶活性测定

确诊为重度缺乏的患儿中
'!%##(

突变
>

例$男
$

例#女
-

例%#

'!%>2@

突变
!

例$为男性%#

(=$'

突变
!

例$为男性%+

突变以
'!%##(

$

'U(

%为主#共
-%

例#占基因突变比例为

>.9-S

$
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%#而
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%和
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$
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%突变各占

!-9=S
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讨
!!

论
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新生儿黄疸成因较为复杂#

'2\,

缺乏是原因之一#是一

种红细胞酶的缺陷病#由红细胞内磷酸戊糖旁路的遗传性缺陷

造成)

%

*

+属于
g

染色体显性遗传#男性半合子和女性纯合子

-
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检验医学与临床
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年
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卷第
--

期
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表现为
'2\,

严重缺乏#而女性杂合子部分表现为
'2\,

缺

乏#部分表型正常#故男性发病率明显高于女性#我国处于

'2\,

缺乏高发区#发病率分布南方高北方低#各地发病率报

道不一)

.;#

*

+由
'2\,

缺乏导致核黄疸的发生率比新生儿

(W/

溶血更高#且可在血清胆红素较低的水平时发生#是新生

儿的急症之一)

=

*

+黄疸严重时可引起神经系统损害甚至引起

死亡+

中国人群
'2\,

基因突变以
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$
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$
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@

%和
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$

(U'

%突变最为常见+广元地区地处四川盆地北

部#秦岭以南#与陕西及甘肃接壤#从地理分布上来说属于南

方+气候条件也偏南方#从本次检测来看#广元地区
!-2

例新

生儿黄疸患儿中发生
'2\,

基因突变
%!

例#发病率为
-.92S

#

突变以
'!%##(

$

'U(

%为主#共
-%

例#占基因突变比为
>.9-S

$

-%

"

%!

%#而
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(=$'

$

(U'

%突变各占
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+本资料显示广元地区新生儿患
'2\,

缺乏症者多数

为
'!%##(

$

'U(

%突变#亦属于
'2\,

缺乏症高发地区#与重

庆
'2\,

基因突变稍有不同)

!"

*

#可能是由于本资料样本量少#

且本资料因试剂问题未涉及其他稀有突变类型#故实际
'2\,

缺陷发生率应高于本次的检测值+

荧光斑点法能
!""S

检出
'2\,

活性正常或者重度缺乏

者#但会遗漏相当大比例的部分缺乏女性病例#对杂合子检出

率不足(

'2\,

酶活性测定法应用
'2\,

"

2\,'

是临床确定

'2\,

性价比最优的方法(本资料显示荧光斑点法检测阳性率

为
-29=#S

#而酶活性测定阳性率为
-.92"S

#荧光斑点法出现

了
%

例假阳性#可能原因是血片室温和高温保存能使
'2\,

酶

活性降低)

!!

*

+而对
'2\,

"

2\,'

测定确诊为
'2\,

缺陷的病

例进行基因检测#能进一步确诊女性缺乏者属于半合子还是纯

合子#为临床诊治提供更强有力的依据+
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神经刺激仪应用于高龄患者髋部手术的麻醉体会

徐
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锋!杨玉珍"重庆市东南医院麻醉科
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"摘要#

!

目的
!

观察在神经刺激仪定位下行腰丛
;

坐骨神经联合阻滞在高龄患者髋部手术的麻醉效果$方法

!

选择
>"

岁以上的择期行单侧髋部手术的高龄患者
2"

例!

(Y(

$".

级!分为神经阻滞组"试验组#和硬膜外麻醉

组"对照组#!每组
%"

例!试验组在神经刺激仪定位下行腰丛
;

坐骨神经联合阻滞麻醉!对照组行硬膜外麻醉并记录

生命体征的变化和不良反应的发生率$结果
!

两组患者均阻滞完善!麻醉效果满意$麻醉前两组血压差异无统计

学意义"

!

&

"9"$

#!但麻醉后对照组血压明显低于试验组及麻醉前"

!

$

"9"$

#$结论
!

应用神经刺激仪定位下行腰

丛
;

坐骨神经阻滞对于老年患者是安全&有效&比较理想的麻醉方法$

"关键词#

!

腰丛
;

坐骨神经阻滞'

!

神经刺激仪'

!

高龄患者'

!

髋部手术
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随着社会经济的发展#我国已逐渐进入老年社会#手术患

者中老年患者也越来越多#特别是下肢外伤是老年人最常见的

损伤#且多合并有多系统器官的退行性改变+传统的硬膜外麻

醉对于老年患者来说存在穿刺难度增加,并发症较多等问题+

而在神经刺激仪定位下行外周神经阻滞对人体生理干扰小#特

别适合合并多种疾病的老年患者+

$

!

资料与方法

$9$

!

一般资料
!

选择
-"!.

年
!

"

!-

月在本院择期行髋部手

术的
>"

岁以上的患者
2"

例#

(Y(

$".

级#其中男
%#

例,女

--

例#年龄
>"

"

#"

岁#合并有高血压
-2

例#慢性支气管炎及

肺气肿
#

例#糖尿病
>

例#冠心病
%

例+所有患者分为试验组

和对照组#每组
%"

例+试验组为神经刺激仪定位下行腰丛
;

坐
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