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位点基因型和等位基因在广西壮族人群中的分布频率与其他国家"地区#人群相比存在差

异!这种差异可能是导致某些疾病在不同人群发病率和临床表现存在差异的原因之一&
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的结构特征和生物学功能#而生物学功能主要是在适应性免疫

系统及固有免疫系统中具有调节作用&
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)研究发现#

78.1-

基

因存在多种功能性多态性位点#而且这些多态性位点的遗传易

感性对多种疾病的发生*发展有影响#例如自身免疫性疾病&
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恶性肿瘤&

3
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*结核病&
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'等)因此#深入分析
78.1-

基因多态性

在不同地区及不同人群中的分布差异情况#可为探讨
78.1-

基

因多态性及其与某些疾病的发生*发展的相关性提供更多强有

力的试验依据#同时能进一步揭示
78.1-

基因多态性的生物学

功能和遗传特性)本文采用
@A=9+G"E

单核苷酸多态性$
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分型技术检测
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例广西壮族人群
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位点和
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位点的遗传多态性#并通过
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数据

库与北京*日本*意大利和非洲等地区相应的位点进行比较分

析#为探讨
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相关的遗传特性在地域及疾病等方面的关联

性提供研究依据)
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资料与方法
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引物设计软件设计引物#再以
UL=+E

比对软
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分型技术
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和
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位点进行分型分析)
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统计学处理
!

采用
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测序结果直接计算广西壮族人群
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5

位点和
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位点基因型和等位基因频率(登陆
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查找国

际人类基因组计划$
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个国家$地区%人群该
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结
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果
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和
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分型结果
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型有
'
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#基因分型结果如图
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图
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%&$%3

#均
!

$

%&%3

(

2+0%/'-

位点
!

1

b0&$1'

#

%%$%

#均

!

$

%&%3

%)见表
'

*

0

)

表
'

!!

78.1-

基因
2+$-/33-3%4

"

5

位点基因型及等位基因

!!!

频率在广西壮族人群的分布$

&

'

B

(%

性别
&

基因型频率

44 45 55

等位基因频率

4 5

男
(/ '

$

1)&3

%

13

$

0/&%

%

-%

$

13&3

%

'$

$

$3&/

%

$)3

$

/0&1

%

女
-% 1

$

1/&)

%

1%

$

0/&)

%

0/

$

11&(

%

10

$

$-&$

%

$$)

$

/1&(

%

合计
$)/ 3

$

'&%

%

03

$

1)&/

%

$$/

$

-%&1

%

33

$

3%&'

%

$/$

$

0(&-

%

D&E

!

78.1-

基因多态性与其他国家$地区%人群的比较
!

广西

壮族人群
78.1-2+$-/33-3%4

"

5

基因型和等位基因频率与北

京人比较差异无统计学意义$

!

$

%&%3

%#但与日本*非洲和意

大利人差异有统计学意义$

!

%

%&%$

%#见表
3

(

78.1-2+0%/'-

6

"

4

基因型与北京人比较差异有统计学意义$

!

%

%&%3

%#等位

基因频率与北京人比较差异有统计学意义$

!

%

%&%3

%(

8.1-

2+0%/'-6

"

4

基因型和等位基因频率与日本*意大利和非洲人

比较差异仍有统计学意义$

!

%

%&%$

%#见表
)

)

表
0

!!

78.1-

基因
2+0%/'-6

"

4

位点基因型及等位基因

!!!

频率在广西壮族人群的分布$

&

'

B

(%

性别
&

基因型频率

66 64 44

等位基因频率

6 4

男
(/ '/

$

'/&/

%

1)

$

1)&3

%

'0

$

'0&-

%

$%1

$

31&%

%

(0

$

0/&%

%

女
-% 11

$

'$&0

%

1(

$

0$&0

%

$(

$

1-&1

%

-'

$

31&$

%

)-

$

0-&(

%

合计
$)/ )%

$

'3&-

%

33

$

'1&-

%

3'

$

'$&)

%

$-3

$

31&$

%

$)$

$

0-&(

%

表
3

!!

不同种族及地区人群
78.1-

基因
2+$-/33-3%4

"

5

位点多态性分布频率的比较$

&

'

B

(%

种族
&

基因型频率

44 45 55

!

1

!

等位基因频率

4 5

!

1

!

广西壮族
$)/ 3

$

'&%

%

03

$

1)&/

%

$$/

$

-%&1

%

33

$

3%&'

%

$/$

$

0(&-

%

北京人
/) 1

$

1&'

%

1/

$

'1&)

%

3)

$

)3&$

%

%&()3

$

%&%3 '1

$

$/&)

%

$0%

$

/$&0

%

$&'$%

$

%&%3

日本人
$-1 % 11

$

$1&/

%

$3%

$

/-&1

%

$)&)-1

%

%&%$ 11

$

)&0

%

'11

$

('&)

%

'0&-)'

%

%&%$

非洲人
11) % 13

$

$%&)

%

1%$

$

/(&0

%

10&1(/

%

%&%$ 13

$

3&0

%

01-

$

(0&)

%

0-&))-

%

%&%$

意大利人
$-) 1

$

$&$

%

$)

$

(&$

%

$3/

$

/(&/

%

1%&)(3

%

%&%$ 1%

$

3&-

%

''1

$

(0&'

%

'(&0'%

%

%&%$

表
)

!!

不同种族及地区人群
78.1-

基因
2+0%/'-6

"

4

位点多态性分布频率的比较$

&

'

B

(%

种族
&

基因型频率

66 64 44

!

1

!

等位基因频率

6 4

!

1

!

广西壮族
$)/ )%

$

'3&-

%

33

$

'1&-

%

3'

$

'$&)

%

$-3

$

31&$

%

$)$

$

0-&(

%

北京人
/) '%

$

'0&(

%

00

$

3$&1

%

$1

$

$'&(

%

$$&/0)

%

%&%3 $%0

$

)%&3

%

)/

$

'(&3

%

'&11/

%

%&%3

日本人
$-1 //

$

3$&1

%

))

$

'/&0

%

$/

$

$%&0

%

1'&3%-

%

%&%$ 101

$

-%&'

%

$%1

$

1(&-

%

1'&($%

%

%&%$

非洲人
11) $%0

$

0)&%

%

$%0

$

0)&%

%

$/

$

/&%

%

')&0$%

%

%&%$ '$1

$

)(&%

%

$0%

$

'$&%

%

1'&0'-

%

%&%$

意大利人
$-) -1

$

0%&(

%

-)

$

0'&1

%

1/

$

$3&(

%

$$&((0

%

%&%$ 11%

$

)1&3

%

$'1

$

'-&3

%

-&)1(

%

%&%$

E

!

讨
!!

论

人们对
78.1-

最开始的认识集中在它具有促炎作用#主要

是能够促进辅助性
5

淋巴细胞$

5<$

%反应#因此它被描述成

为一种促炎细胞因子&

$

#

/

'

)但是单独的
78.1-

并没有明显的直

接刺激性#它只有在与
78.$1

或者
78.1

结合的情况下才能诱导

A[

细胞*

5

细胞产生促炎物质
%

.

干扰素$

7ZA.

%

%#并通过
7ZA.

%

发挥作用&

$

'

)有研究又发现!

78.1-

在幼稚
:_0

c

5

细胞分化

为
5G$

细胞的过程中起到关键性作用#而
d@Y.$

是
78.1-

的

受体#其在
5G$

分化中的角色已得到证实#通过大鼠动物实验

进行了分析#试验证明!

d@Y.$

阴性的大鼠产生
7ZA.

%

的水平

比野生型大鼠少很多&

(.$%

'

)同时发现
d@Y.$

阴性的大鼠对于

胞内寄生病原体
8&O=

*

"2

具有明显的易感性#

8&O=

*

"2

清除依

赖
5G$

介导的反应&

(

'

)然而只有在
8&O=

*

"2

感染的早期阶段

7ZA.

%

的产生才减少#在
8&O=

*

"2

感染后阶段
d@Y.$

阴性的

大鼠产生
7ZA.

%

的水平又逐步恢复到与野生大鼠同一水平#因

此认为
78.1-

"

d@Y.$

信号只是在
:_0

c

5

细胞分化为
5G$

的

初始阶段被需要&

$$

'

)而另一项研究又报道!

78.1-

"

d@Y.$

信

号能抑制
4656.'

的表达#其中
4656.'

是
5G1

分化过程中

一个关键性的转录因子#因此认为
78.1-

促进
5G$

的分化是以

一种
@565$.

依赖或非依赖方式&

$1.$'

'

)

78.1-

不仅具有促炎及

抗炎作用#在机体抗结核免疫过程中#

78.1-

能通过促进单核巨

噬细胞产生
7ZA.

%

及增加
A[

细胞和
:_/

c

5

细胞发挥细胞

毒活性作用等方式参与免疫应答&

$0

'

)

78.1-

也能与
78.$1

协

同作用促进毒性
5

细胞
78.$%

的产生&

$3

'

)

78.1-

在免疫功能方面的作用主要是通过
78.1-

蛋白来完

成#蛋白属于功能物质#蛋白水平在体内的变化可能影响其发

$-$'

重庆医学
1%$-

年
/

月第
0)

卷第
1'

期



挥相应的生物学功能#而基因的变化和表现形式往往影响蛋白

的合成和分泌)

78.1-

基因多态性与疾病发生*发展的相关性

也得到很多研究者的证实#

78.1-

基因存在多种功能性多态性

位点#基因多态性的差异影响体内
78.1-

的转录和表达#可能

对一些疾病的发生和进展产生影响)

PG=,

F

等&

$)

'对
11(

例卵

巢上皮瘤患者和
1%)

例健康人的
78.1-

基因多态性检测发现#

病例组
2+$3'$%(:

"

5

位点
::

*

:5

"

55

基因型和
2+$-/33-3%

4

"

5

位点
44

*

45

"

55

基因型与健康人群组比较差异有统计

学意义#且在卵巢上皮瘤患者中
78.1-2+$-/33-3%4

"

5

位点基

因型
44

和
45

要明显高于对照组#同时还发现
78.1-

>

1/O;.

A6

在上皮卵巢癌患者中的表达减少#说明
78.1-

基因多态性

与上皮卵巢癌的易感性相关)

ADO=E"LL=G#

等&

$-

'研究发现
78.

1-

基因
2+()0

位点基因型
66

*

64

和
44

在妇女反复流产组

与正常组比较有明显差异#提示
78.1-

基因
2+()0

可能是妇女

反复流产的一个危险因素)

PG"I

等&

3

'在研究基因多态性与膀

胱癌 发 病 机 制 时 发 现
78.1-

基 因
2+$3'$%( :

"

5

位 点 和

2+$-/33-3%4

"

5

位点基因多态性可能是膀胱癌的易感因素#

同时在膀胱癌发病过程中
78.1-

在蛋白水平表达也降低)因

此#准确分析
78.1-

基因多态性在不同人群中的分布#可为深

入探讨与
78.1-

相关的各种疾病的发生*发展提供更多有力的

研究数据)

课题 组 前 期 研 究 也 发 现 广 西 壮 族 人 群
78.$1

基 因

2+3)/0%/6

"

4

*

2+'1$111-

多态性分布情况与其他地区人群比

较存在差异&

$/

'

)而
78.1-

作为
78.$1

家族的重要成员目前有

关
78.1-

基因多态性在不同地区不同人群中是否有差异的报

道还比较少#为了探讨不同地区不同人群中
78.1-

基因多态性

的变化情况#本课题组通过试验及数据库分析了
78.1-

基因

2+$-/33-3%4

"

5

位点和
2+0%/'-6

"

4

位点基因型和等位基因

频率在广西壮族人群的表现形式及与几个国家$地区%人群的

差异情况)结果显示#在广西壮族人群中#

2+$-/33-3%4

"

5

和

2+0%/'-6

"

4

位点基因型和等位基因频率在男女性别间比较

差异无统计学意义#说明
1

个位点基因型分布可能与性别无

关)而对比
<=

>

?=

>

上
0

个人群的
@A9

分型数据#广西壮族

人群的
2+$-/33-3%4

"

5

位点基因型和等位基因频率与亲缘关

系最近的北京人比较差异无统计学意义#但是与亲缘关系相对

较远的日本*非洲和意大利等人群相比存在差异)而
2+0%/'-

位点基因型和等位基因频率与以上
0

个人群比较都存在统计

学差异)这表明此
1

位点基因型分布可能与种族和地域存在

密切关系#也符合+亲缘关系越近#其基因型分布越相似#亲缘

关系越远#差异越显著,的遗传学规律)这说明在种族进化中

具有明显的异质性#而这种遗传异质性很可能是导致某些疾病

在不同地区不同人群中发病率和临床表现存在差异的原因之

一)对于
2+$-/33-3%4

"

5

位点#广西壮族人群的基因型及等

位基因频率与北京人比较差异无统计学意义#而
2+0%/'-6

"

4

位点存在差异#这提示
2+0%/'-6

"

4

位点可能是广西地区某些

特异性疾病发生*发展的一个危险因素#这为后续探讨该位点

与广西地区高发疾病的相关性提供了有利的线索)

总之#本研究初步探讨了广西壮族人群
78.1-

基因

2+$-/33-3%4

"

5

和
2+0%/'-6

"

4

位点基因多态性分布情况及

其与不同地区人群的差异#为后续研究与
78.1-

相关的疾病提

供了参考资料#特别是为探索广西地区某些特异性高发疾病与

78.1-

基因多态性的关联性提供有力的线索和依据#同时也为

人类学和群体遗传学补充了重要数据)
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综上#碘化氟维司群对雌激素依赖性人乳腺癌细胞具有良

好的生长抑制作用#其作用机制包括!$

$

%碘化氟维司群携带

的$'$

7

对
?:Z.-

细胞的放射性损伤($

1

%碘化氟维司群与
X;

结合#阻断雌激素对
?:Z.-

细胞的支持作用($

'

%碘化氟维司

群下调
X;

的表达)因而#笔者认为放射性碘化氟维司群可能

成为临床治疗雌激素依赖性乳腺癌的一个新药#是放射治疗与

内分泌治疗的协同治疗手段)
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