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#基因多态性与血脂水平的相关性&方法
!

采用实时荧光聚合酶链反应"

&$%

#对体检

人群进行
1

N

<U

基因分型检测!比较不同
1

N

<U

基因型人群的血脂水平&结果
!

人群中
1

N

<U

基因呈多态性分布!其中
U,

等位

基因分布频率最高'含有等位基因
U0

的人群三酰甘油水平较高!含有等位基因
U+

的人群总胆固醇水平较高&结论
!

人群中

1

N

<U

基因呈多态性分布!其中
U0

等位基因与血清高三酰甘油水平相关!

U+

等位基因与血清高总胆固醇水平相关&
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载脂蛋白
U

$

1

N

<U

%是血浆中的一种主要载脂蛋白'

;

(

#其

编码基因位于
;:

号染色体上#包含
+

个外显子和
,

个内含子)

在其第
+

外显子上包含
,

种主要等位基因#分别是
U0

*

U,

*

U+

#

表现出基因多态性'

0

(

&分别编码
,

种
1

N

<U

异构体#分别是

U0

*

U,

*

U+

&产生
.

种不同的表型#分别是
U0

"

U0

*

U,

"

U,

*

U+

"

U+

*

U0

"

U,

*

U0

"

U+

*

U,

"

U+

)

1

N

<U

是低密度脂蛋白$

*)*

%受体

的配体#参与脂蛋白的构成*转化和代谢#成为影响人体血脂水

平的重要遗传因素'

,

(

)

1

N

<U

由于不同异构体与受体结合的

能力不同#其基因多态性对血脂水平的影响也不同)本文通过

实时荧光聚合酶链反应$

&$%

%对
1

N

<U

基因进行分型检测#结

合对血清血脂水平的测定#以探讨基因多态性与血脂水平的相

关性)现报道如下)

$

!

资料与方法

$4$

!

一般资料
!

收集本院
0-;.

年
;?.

月体检人群抗凝血标

本和血清标本共
,+6

例#血液标本采集前禁食肉类#清晨空腹

;0!

采集#其中男性血液标本
;50

例#女性血液标本
;./

例#排

除高血压*肝肾及内分泌代谢性疾病来源标本)抗凝血标本采

用乙二胺四乙酸二钾抗凝#用于
1

N

<U

基因分型检测)血清标

本用于血脂水平检测)血液标本置于
?0-V

冰箱中冻存)

$4/

!

仪器与试剂
!

罗氏
*@

9

!D$

K

M=CF+5-

型荧光
&$%

仪用于

1

N

<U

基因分型检测#试剂采用武汉友芝友医疗科技有限公司

生产的人类
3*]$];\;

和
1

N

<U

基因多态性检测试剂盒)采

用贝克曼
/5--

全自动生化分析仪检测血清血脂指标#试剂采

用北京中生北控生物科技股份有限公司生产的总胆固醇

$

'$

%*三酰甘油$

'[

%*高密度脂蛋白胆固醇$

()*#$

%*低密度

脂蛋白胆固醇$

*)*#$

%检测试剂盒)

$4'

!

方法
!

采用实时荧光
&$%

进行
1

N

<U

基因分型#测定不

同
1

N

<U

基因型血清标本的
'$

*

'[

*

()*#$

*

*)*#$

水平#分

析人群中
1

N

<U

基因多态性的分布频率及其与血脂水平的相

关性)

$41

!

统计学处理
!

采用
3&33;:4-

统计软件进行统计分析#

计量资料以
F7D

表示#两组间比较采用
<

检验#多组间比较采

用方差分析#计数资料以率表示#组间比较采用
!

0 检验#以

!

$

-4-/

为差异有统计学意义)

/

!

结
!!

果

/4$

!

1

N

<U

基因型与等位基因分布频率
!

所有测试人群的

1

N

<U

基因中
U,

等位基因分布频率最高#基因型
U,

"

U,

出现

频率最高&男性和女性人群中
1

N

<U

等位基因分布频率和基因

型分布频率比较#差异均无统计学意义$

!

&

-4-/

%)见表
;

)

表
;

!!

1

N

<U

基因型与等位基因分布频率(

-

%

R

&)

性别
-

1

N

<U

基因型

U0

"

U0 U,

"

U, U+

"

U+ U0

"

U, U0

"

U+ U,

"

U+

1

N

<U

等位基因

U0 U, U+

男
;50 +

$

040

%

;0+

$

.540

%

0

$

;4-

%

0/

$

;,4:

%

6

$

,45

%

0-

$

;-4.

%

+-

$

;;4-

%

0:,

$

5-4/

%

,;

$

54/

%

女
;./ +

$

04+

%

;-5

$

./4/

%

,

$

;45

%

,0

$

;:4,

%

/

$

,4-

%

;,

$

645

%

+/

$

;,4.

%

0.;

$

6:4;

%

0+

$

64,

%

+

+;5

+

检验医学与临床
0-;6

年
,

月第
;+

卷第
.

期
!

*EGSCL$=@A

!

SEFM!0-;6

!

T<=4;+

!

2<4.



/4/

!

不同
1

N

<U

基因型人群血脂水平比较
!

含有
U+

等位基

因组$

U+

"

U+hU,

"

U+

%的
'$

和
()*#$

水平高于其他组水平#

差异有统计学意义$

!

$

-4-/

%&含有
U0

等位基因组$

U0

"

U,h

U0

"

U0

%的
'[

水平高于其他组水平#差异有统计学意义$

!

$

-4-/

%)见表
0

)

表
0

!!

不同
1

N

<U

基因型人群血脂水平比较%

F7D

'

88<=

#

*

&

基因型
- '$ '[ ()*#$ *)*#$

U0

"

U,hU0

"

U0 ./ ,4:.7-466 04-;7-46; ;4,57-400 04++7-466

U,

"

U, 0,0 +4..7-455 ;4/;7-4., ;4++7-4,5 046.7-45:

U+

"

U+hU,

"

U+ ,5 /4,,7-4:+ ;4.:7-465 ;4/.7-4,, ,4..7;4-5

'

!

讨
!!

论

血脂是血浆中的中性脂肪$

'[

和胆固醇%和类脂$磷脂*

糖脂*固醇*类固醇%的总称#其主要成分是
'[

和胆固醇)血

脂异常是指血清脂质代谢异常#包括血清
'$

*

'[

*

*)*#$

水

平升高和血清
()*#$

水平降低)随着人们的生活方式及膳

食结构变化#血脂异常等慢性病的发病率也明显上升#已经成

为当今社会人群的普遍健康问题)血脂水平除了受环境因素

的影响外#还与个体的遗传因素有关#血脂异常是一种由遗传

和环境危险因素共同作用的多基因性疾病)

1

N

<U

是参与调

节机体血脂代谢的重要因子#其基因多态性与血脂水平密切

相关'

+

(

)

1

N

<U

基因包含
,

种主要等位基因#组成
.

种基因型#目

前已经报道的国内外研究发现
U,

等位基因分布频率最高#

U,

"

U,

基因型在人群中最为常见#其基因多态性存在显著的地

区与种族差异)中国人群
U,

等位基因的频率在
5-R

左右#与

日本人群接近#而欧美人群则低于
5-R

'

/

(

)各种基因型的分

布频率在不同的研究中有不同的结果#这取决于种族和地域的

差异'

.

(

)在本研究通过对体检人群的检测发现#男性
U,

等位

基因分布频率为
5-4/R

#女性为
6:4;R

#远远高于
U0

和
U+

等

位基因在人群中的分布频率&同时
U,

等位基因分布频率在男

性和女性人群中的分布比较#差异无统计学意义$

!

&

-4-/

%)

而
U,

"

U,

基因型在男性和女性人群中的分布分别为
.540R

和

./4/R

#是
.

种基因型中分布频率最高的#这一结果与国内外

已知的报道一致)

1

N

<U

在参与脂质的转运*储存*利用及排泄中发挥重要

作用#

1

N

<U0

与
*)*

受体亲和力低下#因此含
1

N

<U0

的极低

密度脂蛋白$

T*)*

%残基从血浆中清除速度慢#导致
*)*

受

体上调#最终导致
*)*#$

水平下降和低胆固醇血症&而含

1

N

<U+

多的
T*)*

清除速度快#会导致
*)*

受体下调#出现

高
*)*#$

和高胆固醇血症'

6

(

)因此#目前多数学者认为
U0

等

位基因为有益变异#而
U+

等位基因为不利变异#而这种
1

N

<U

等位基因的变异可能是由人类饮食结构的调整带来的'

5

(

)王

景华等'

:

(报道
1

N

<U

对血脂水平有一定的影响#在健康人群

中#

U0

有降低
'$

和
*)*

的作用#而
U+

有升高
'$

的作用&在

脑梗死患者中#

U0

有升高
()*

的作用#

U+

有升高
'$

的作

用)刘金凤等'

;-

(认为
U+

等位基因的表达是脂质代谢紊乱的

重要危险因素)通过对
1

N

<U

基因型与血脂水平的关系的研

究发现#

U0

在降低
'$

水平上具有一定的优势&

U+

与较高的

'$

水平相关#可能与高血脂相关的疾病有关'

;;

(

)本研究发

现#血 清
'$

和
*)*#$

水 平 在
U0

"

U,h U0

"

U0

*

U,

"

U,

*

U,

"

U+hU+

"

U+

分 组 中 依 次 递 增#而 血 清
'[

水 平 则 在

U0

"

U,hU0

"

U

两组中最高#与其他两组比较#差异有统计学意

义$

!

$

-4-/

%)这一结果进一步证实了
U0

在降低血清
'$

水

平的保护性作用#而
U+

则与高胆固醇血症呈正相关)

综上所述#本研究证实
1

N

<U

基因多态性与血清血脂水平

具有相关性#不同基因型人群血脂水平异常指标不同)针对

1

N

<U

基因的研究是目前研究热点之一#其与冠心病*高脂血

症*脑梗死等疾病的相关性也是临床研究的重点之一)随着研

究的不断深入将对上述疾病的诊断及预防等方面起到至关重

要的作用)
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