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四川泸州非小红细胞低色素贫血健康个体及犌６犘犇缺乏症患者

α珠蛋白基因拷贝数缺失的检测

周　璐，李蔓薇；指导教师：马明义

泸州医学院２０１１级临床医学

　　【目的】　获得四川泸州非小红细胞低色素贫血健康个体及Ｇ６ＰＤ缺乏症患者α珠蛋白拷贝数缺失的频率，为

该地区加强开展预防缺失型α地贫的分子筛查和产前基因诊断提供理论依据。

【方法】　祖籍为四川泸州的２００例无血缘关系的非小红细胞低色素贫血健康个体及经高铁血红蛋白还原法

诊断为Ｇ６ＰＤ缺乏症的１０８例无血缘关系患者的外周血均来至于泸州医学院附属医院检验科，常规酚氯仿法行外

周血基因组ＤＮＡ的提取，定制合成引物，选取扩增效率较高的引物进行单管多重缺口ＰＣＲ技术（ｇａｐＰＣＲ）检测

α珠蛋白拷贝数缺失，调整４对引物的浓度及比例，优化反应体系，确定ＰＣＲ扩增的最适反应条件。ＰＣＲ产物经

１％琼脂糖凝胶电泳分离，溴乙啶染色，ＧｅｌＤｏｃ１０００凝胶成像分析系统观察并保存电泳结果。有１．６ｋｂ的扩增条

带表明有α３．７缺失；有１．５ｋｂ的扩增条带表明有α４．２缺失；有０．８ｋｂ的扩增条带表明有ＳＥＡ缺失；有１．９ｋｂ

的扩增条带则表明α１和α２珠蛋白基因都没有缺失。

【结果】　２００例健康人群检测出６例有α珠蛋白基因拷贝数的缺失，占３％。其中有４例左侧缺失（α４．２／

αα），２例右侧缺失（α３．７／αα）。１０８例Ｇ６ＰＤ缺乏症患者中有７例有α珠蛋白基因拷贝数的缺失，占６．４８％，其中

有２例左侧缺失（α４．２／αα），２例右侧缺失型（α３．７／αα），２例东南亚缺失（ＳＥＡ／αα），１例右侧缺失合并东南亚缺

失（α３．７／ＳＥＡ）。Ｇ６ＰＤ缺乏症患者α珠蛋白基因拷贝数缺失的频率显著高于健康人群。

【结论】　四川泸州健康人群α珠蛋白基因拷贝数缺失的频率高于四川成都人群的１．９２％ ，该地区育龄夫妇

应加强开展α珠蛋白基因拷贝数缺失的检测，尤其当夫妇一方为Ｇ６ＰＤ患者时尤为必要。
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犇犖犃条形码技术用于肉制品基因鉴定
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　　【目的】　针对当今社会越来越严重的假肉事件，建立一种快速、特异性强的基因鉴定方法，实现对猪、牛、羊、

马、鸡、犬、鼠等常见肉类和加工熟食肉制品的鉴定。

【方法】　利用ＤＮＡ条形码原理，用Ｇｅｎｅｄｏｃ软件多序列比对猪、牛、羊、马、鸡、犬以及鼠等常见肉源动物线粒

体基因，寻找能够特异性区分各物种和亚种的基因片段。针对ＤＮＡ序列，利用ＰｒｉｍｅｒＰｒｅｍｉｅｒ６．０设计特异性引

物，考虑到加工的熟肉制品ＤＮＡ存在降解，引物设计时ＰＣＲ产物大小限定在３５０ｂｐ以下。随机混合２～３种肉

类ＤＮＡ，采用多重ＰＣＲ方法扩增，检测引物的特异性。利用ＰＣＲ方法，稀释ＤＮＡ模板以１０、１、０．１、０．０１ｎｇ进行

ＰＣＲ扩增，检测ＰＣＲ的灵敏度。在羊肉中按１０％、５％、１％比例混入猪肉，取１００ｍｇ混合肉，提取ＤＮＡ并用猪肉

引物进行ＰＣＲ扩增，评价样品检测的灵敏度。以熟肉包、泡椒凤爪、香肠、牛肉粒、鸡肉派等深加工肉为原料，检测

上述ＰＣＲ方法的适用性。

【结果】　通过序列比对，选择线粒体细胞色素Ｃ氧化酶亚基Ⅰ基因（ＣＯⅠ）作为受检基因，ＣＯⅠ基因１６８０～

１７１０ｂｐ区域有极高的物种特异性，例如水牛和奶牛、山羊和绵羊在该ＤＮＡ区域的差异碱基有５～７个。以该区
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