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　　摘要　目的: 对 168 例广东籍男婴葡萄糖262磷酸脱氢酶 (G6PD )缺陷者进行 G6PD 基因突变型研究。

方法: 运用 7 对特异性引物, 采用滤纸干血斑DNA 直接扩增法, 结合限制性内切酶分析技术。结果: 72 例

患儿 (42. 9% )为 G6PD 1376G→T , 35 例 (20. 8% ) 为 G6PD 1388G→A , 30 例 (17. 9% ) 为 G6PD 95A →G, 6

例 (3. 6% )为 G6PD 392G→T , 3 例 (1. 8% )为 G6PD 1024C→T。尚有 22 例未能定型。未发现 G6PD 493A →

G 和 487G→A 突变。结论: G6PD 1376, 1388, 95 为广东人中常见的G6PD 基因突变, 与我国台湾的研究资

料相类似。168 例中未检出台湾人中的 493A →G 和 487G→A 突变。滤纸干血斑标本为遗传病流行病学研

究提供了采血、保存、运输方便。
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　　Abstraet　Objective: To analyze G6PD gene m utat ion in 168 Can tonese G6PD deficien t m ale infan ts.

M ethods: PCR p roducts w ere amp lified direct ly from dried b lood spo ts on filter paper using 7 pairs of spe2
cial p rim ers fo llow ed by digest ion w ith a restrict ion enzym e. Results: O f the 168 samp les, 72 (42. 8% )

w ere G6PD 1376 G→T m utat ion, 35 (20. 8% ) w ere G6PD 1388 G→A , 30 (17. 9% ) w ere G6PD 95 A G,

6 (3. 6% ) w ere G6PD 392 G→T , and 3 (1. 8% ) w ere G6PD 1024 C→T. N o G6PD 493 A →G and 487 G

→A m utat ion w ere found, and 22 (13. 1% ) w ere no t defined. Conclusion: ① T he th ree G6PD m utat ions

at 1376, 1388 and 95 w ere common in Can tonese. ② D ried b lood spo ts co llected on filter paper p rovide

an easy w ay of samp le co llect ion, sto rage and transpo rt fo r the ep idem io logical study of inherited disease.
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R estrict ion enzym e

　　迄今全球已发现 50 多种葡萄糖262磷酸脱

氢酶 (G6PD ) 基因突变型[ 1 ] , 其中中国人 (包括

祖国大陆、台湾省, 侨居海外的中国人) 中发现

11 种[ 2～ 6 ]: G6PD 1376G→T、G6PD 1388G→A、

G6PD 95A →G、G6PD 392G→T、G6PD 1024C→

T、G6PD 592C→T、G6PD 1311C→T (合并内含

子Ó 93C→T )、G6PD 493A →G、G6PD 487G→

A、G6PD 1360C→T 和 G6PD 835A →T。我们通

过聚合酶链反应 (PCR )扩增和内切酶分析技术
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对 7 种常见的基因突变及各突变的发生频率进

行了研究。

对象和方法

1　研究对象　通过荧光斑点法[7 ]筛查和 G6PD ö6PD G

比值法[8 ]确诊为 G6PD 缺陷的 168 例母亲祖籍为广东

籍的男婴, 其相互间无亲缘关系。

2　标本的采集　足跟血或静脉血直接滴于新生儿筛

查用滤纸 (S&S)上, 自然晾干后置- 20℃保存。

3　引物及限制性内切酶　针对 7 种不同的点突变设

计的 7 对特异性引物: 1376G→T , 1388G→A , 95A →

G, 392G→T , 1024C→T , 493A →G, 487G→A (序列从

略) [3, 9, 10 ]及相应的内切酶 (见图 1) , 由台北荣民总医院

医学研究部萧广仁博士提供。

·981·中华血液学杂志 1998 年 4 月第 19 卷第 4 期




