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!

遗传度估算!探讨遗传因素在安氏
&

" 类错
!

致

病机制中的地位'方法
!

采用遗传流行病学病例对照的方法!对
!"-

例安氏
&

" 类错
!

先证家系及
!$&

例对照家系进行对照研

究!比较一级亲属患病率'结果
!

先证组一级亲属总的患病率为
"$#%'R

!明显高于对照组一级亲属总患病率"

-#-&R

%!患病病

例分布的理论频数与实际频数比较差异有统计学意义"

!

$

&#&$

%!一级亲属遗传度估算值为
3"#"-R

'结论
!

安氏
&

" 类错
!

的

发生具有家庭聚集性!遗传因素在该病致病机制中占有重要地位'

关键词"错
!

!安氏
&

类$家庭聚集性$遗传度
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安氏
&

类错
!

是临床常见的错
!

畸形之一#对患者牙'颌'

面的形态和功能均有很大的影响*在一些
P

线片测量中#显

示其子代与亲代颌骨结构具有相似性(

!

)

*关于安氏
&

! 类错

!

病因的研究显示其具有家庭聚集性(

"7.

)

*安氏
&

" 类可表现

为前牙内倾性深覆合'面下
!

"

%

过短'颏唇沟较深等(

$

)

*该病

病因研究主要集中在该病与上'下切牙的关系及牙弓宽度方

面(

-73

)

#四川大学华西口腔医院正畸科在临床工作中发现安氏

&

类一家系$

'

例患者&

(

!&

)

#但尚未见有关该疾病遗传流行病学

的研究*目前对安氏
&

" 类错
!

的治疗多提倡早期矫治(

!!7!"

)

*

本文运用病例对照的方法#通过安氏
&

" 类错
!

家庭聚集性分

析研究以及安氏
&

" 类错
!

遗传度估算#探讨遗传因素在安氏

&

" 类错
!

致病机制中的地位*

@

!

资料与方法

@#@

!

一般资料
!

$

!

&先证者及其家系的确定!先证者选自

"&&/

年
!

月至
"&&3

年
%

月于重庆医科大学附属口腔医院门

诊就诊的初诊患者以及
"&&3

年
"

月在重庆市一中进行错
!

畸

形调查的初一'初二'高一'高二学生#共
!"-

例#其中男
-.

例#

女
-"

例%年龄
!&

"

."

岁#平均
!$#3/

岁*纳入标准!

'

)](

%

$h

%磨牙为远中关系%侧面观颏唇沟深%至少两颗切牙内倾%牙

列基本整齐%无口腔不良习惯#如咬下唇等*通过先证者确定

其家系
!"-

例$本研究未进一步区分下颌发育不足或上颌发育

过度&*$

"

&对照组及其家系的确定!

"&&3

年
"

月在重庆市一

中进行错
!

畸形调查#对
!!&'

例进行调查#其中
%%/

例满足

对照组纳入标准#随机选择
!$&

例作为对照组#男
/-

例#女
-.

例%年龄
!!

"

!'

岁#平均
!%#/.

岁*纳入标准!磨牙为非远中

关系%牙列基本完整%无口腔不良习惯%无正畸治疗史*由此确

定
!$&

例对照家系*

@#A

!

方法
!

确定核心家系的调查方法为采用口腔一般检查和

模型检查以及
P

线片侧位片检查确定先证者#口腔一般检查

确定对照组*然后使用统一设计的安氏
&

" 类错
!

畸形遗传

流行病学调查表#由经过专业培训的正畸医师对先证者及对照

组进行问卷调查#方法主要为门诊询问*主要调查内容!先证

者和对照组一级亲属$包括父母'同胞及子女&与先证者的关

系'姓名'年龄'性别'侧貌'磨牙关系'前牙覆盖'是否曾有咬下

唇等不良习惯'面部创伤史#正畸治疗史等*一级亲属中有正

畸治疗史或有影响磨牙关系判断的牙列缺损'间隙等情况则不

列入统计*

@#B

!

统计学处理

@#B#@

!

患病率与家庭聚集性分析
!

先证组与对照组一级亲

属#除兄弟姐妹组间比较采用精确概率方法#其余组采用
!

" 检

验#家庭聚集性分析采用二项分布拟合优度
!

" 检验的方法进

行分析检验*

@#B#A

!

遗传度估算
!

采用
Â<+169=

回归法(

!%

)估算安氏
&

" 类

错
!

畸形一级亲属遗传度*遗传度的计算公式为!遗传度
#

"

,

/%/

重庆医学
"&!!

年
%

月第
.&

卷第
3

期

"

基金项目"重庆市卫生局重点课题资助项目$

"&&37!7%"

&*

!

#

!

通讯作者#

89<

!
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J

"

3

%回归系数
J,

$

!Z

L;

&$

=

;

Z=

3

&%标准误
,

$

#

"

&

,"P

!

"

"

$一

级亲属&%方差
P

$

J

&

,

$

!

"

$

;

&

"

$

!Z

L3

&"

$

3

"

@

%

3

为亲缘系数$一

级亲属的亲缘系数
3,!

"

"

&%

)

为先证组亲属的患病人数%

=

3

为先证组亲属的易患性平均值与阈值之差%

=

;

为对照组亲属

的易患性平均值与阈值之差%

$

3

为先证组患者均值与群体均

值的离差%

$

;

为对照组患者均值与群体均值的离差%

L3

为先证

组亲属的患病率%

L;

为对照组亲属的患病率%

=

值'

$

值可根据

患病率查表(

-

)得到*所得的数据采用
OWOO!'#&

统计软件进

行分析#以
!

$

&#&$

为差异有统计学意义*

A

!

结
!!

果

A#@

!

先证组与对照组一级亲属性别'年龄基本情况
!

本研究共

调查先证组一级亲属
"-/

例#其中男
!%$

例#平均年龄
%/#'.

岁%

女
!%%

例#平均年龄
%-#."

岁*调查对照组一级亲属
%&%

例#其

中男
!$!

例#平均年龄
%/#"/

岁%女
!$"

例#平均年龄
%-#"!

岁*

两组性别'年龄比较#差异无统计学意义$

!

%

&#&$

&#见表
!

*

A#A

!

先证组与对照组一级亲属安氏
&

" 类错
!

畸形患病情况

!

先证组一级亲属总的患病率为
"$#%'R

#对照组为
-#-&R

#

差异有统计学意义$

!

$

&#&$

&#见表
"

*

表
!

!!

先证组与对照组一级亲属性别'年龄分布

组别
*

年龄$岁&

$

"&"&

"$

%&%&

"$

.&.&

"$

$&

&

$&

平均年龄

$

=d9

#岁&

C

男性先证组
!%$ - $ $3 -% % %/#'.d!-#-$ &#"!

男性对照组
!$! ! & 3. $% % %/#"/d!-#%%

女性先证组
!%% . " -" -& . %-#."d!$#$/ &#!$

女性对照组
!$" ! ! !!/ %" & %-#"!d!$#"%

表
"

!!

先证组与对照组一级亲属患病率比较

亲属

关系

先证组

人数 病例数 患病率$

R

&

对照组

人数 病例数 患病率$

R

&

!

"

父亲
!"- %" "$#.& !$& 3 -#&& "&#%'

母亲
!"- "3 "%#&" !$& !! '#%% !%#$3

兄弟
3 . ..#.. ! & & !#&&

姐妹
' % ."#/- " & & &#$&

男性亲属
!%$ %- "-#-' !$! 3 $#3- "%#&$

女性亲属
!%% %" ".#&- !$" !! '#". "'#."

合计
"-/ -/ "$#%' %&% "& -#-& %/#.%

A#B

!

安氏
&

" 类错
!

畸形家庭聚集性分析
!

在所调查的家属

中#患病病例分布的理论频数与实际频数差异有统计学意义

$

!

$

&#&$

&#见表
%

*

表
%

!!

安氏
&

" 类错
!

家庭聚集性分析

项目
不同病例数的核心家系数

& ! " % .

合计

实际频数$

O

&

!%&#&&& 3&#&&& ..#&&& !!#&&& !#&&& "'-#&&&

理论频数$

Q

&

!!-#&.3 !!"#"-% .&#'"$ -#$-- &#%3' "'-#&&&

$

OZQ

&

"

"

Q !#-'' .#.!$ &#"-. "#33. &#3!- !&#"--

A#E

!

安氏
&

" 类错
!

畸形一级亲属遗传度估算
!

见表
.

'

$

*

表
.

!!

先证组与对照组一级亲属遗传度估算

组别 人数 病例数
L

$

R

&

=

值
$

值
J #

"

d,

$

#

"

&$

R

&

先证组
"-/ -/ "$#%'&#-'.!#"'! &#.-!% 3"#"-d.#!-

对照组
%&% "& -#&-!#$.-!#3'/

表
$

!!

先证组与对照组一级亲属性别遗传度估算

组别 人数 病例数
L

$

R

&

=

值
$

值
J #

"

d,

$

#

"

&$

R

&

男性先证组
!%$ %- "-#-'&#-!%!#""$&#../%/3#-$d!!#-3

男性对照组
!$! 3 "-#-'&#-!%!#""$

女性先证组
!%% %" ".#&-&#'&-!#"3$&#%%/"-'#-$d!"#./

女性对照组
!$" !! '#".!#.&!!#3&-

B

!

讨
!!

论

本研究结果显示#先证组一级亲属总的患病率为
"$#%'R

#

明显高于对照组一级亲属总患病率$

-#-&R

&#约为其
%#/.

倍#

差异有统计学意义*且父亲'母亲及同胞患病率均高于对照

组#差异明显#提示本病存在家庭聚集现象*进一步通过二项

分布拟合优度
!

" 检验进行家庭聚集性分析#结果显示在所调

查的家系中#患病病例分布的理论频数与实际频数差异有统计

学意义$

!

$

&#&$

&&#进一步证实安氏
&

" 类错
!

畸形的患病有

家族聚集现象*由于家庭聚集性可能因为家庭成员暴露于同

样环境中而产生#所以并不能单由此推断其发生是遗传因素所

致(

!.

)

*但家庭聚集性为分析该疾病与遗传相关的可能性#提

供了一个重要信息*

按照多基因疾病阈值模型理论(

!$

)

#多基因遗传病一级亲

属患病率大于二级亲属患病率大于三级亲属患病率大于一般

人群患病率#本研究尚未收集本病二'三级亲属的资料#但本研

究观察到患者一级亲属的患病率高于一般人群患病率#提示该

疾病具有一定的遗传倾向性#且患病率小于单基因显性遗传的

一级亲属患病率$

$&R

&

(

!$

)

#这些研究结果倾向于本病为多基

因遗传模式#即安氏
&

" 类错
!

畸形的发生与多对基因有关#

并结合某些环境因素而产生*在多基因疾病中#遗传对易患性

所起作用的大小程度称为遗传度*遗传度的高低#说明遗传因

素在疾病发病中作用的强弱*遗传度大于
-&

#表示遗传因素

在决定易患性上有重要作用%相反#则表示环境因素更为重要*

本研究计算遗传度#使用的是目前较为公认的估算多基因遗传

病遗传度的方法#即
Â<+169=

回归法#估算出安氏
&

" 类错
!

畸形一级亲属遗传度为
3"#"-R

#由于本研究所纳入的研究对

象数量有限#考虑到可能存在的误差#估算结果只能作为今后

研究的参考值#但仍能说明遗传因素在该病发病机制中占有重

要地位*随着基因组研究的不断深入#可以为遗传学说提供更

多的证据#揭示安氏
&

类错
!

的遗传规律'发病机制'诊断和防

治措施(

!-

)

*
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并完善对社区卫生服务中心的综合管理(

!%

)

#充分发挥社区卫

生服务站的职能#提高居民就诊卫生服务需求与利用率*

重庆地区居民就诊率为
"!#!$R

#高于全国平均水平(

!.

)

#

一方面说明重庆地区居民就诊率高#同时也说明重庆地区居民

卫生服务需求量较大*但是该地区应该就诊而未就诊的患者

中#

.-#-R

的患者是因为经济困难#说明看不起病的现象依然

存在#因此卫生部门在制定卫生政策时#首先应该保证居民看

得起病%同时#从该地区居民就诊机构选择的流向来看#卫生室

和乡镇卫生院"社区卫生服务中心等基层医疗机构的利用率相

对较高#因此#应该加强基层医疗机构建设#合理分配卫生资

源#比如实施和完善乡村一体化管理#这对于改善和加强村卫

生室和乡镇卫生院的功能'改善农村居民就医难和提高农村居

民的卫生服务需求和利用都发挥着重要的作用%相对应的#在

城市加强社区卫生服务中心建设(

!$

)

#对于优化配置卫生资源'

方便群众就医和提高卫生服务利用率具有重大意义*
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