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-

*S7D!$(MD

-

(

M]aC

-

*P9,F#F]

4

D

及
?L̂ Ĉ

-

*E>/##('K91

#'其中"只有
M]a!

上的

+5UD

在
!

个实验样本中均导致蛋白质结构破坏"

而在
!&"

例对照组中均未发现上述变化'家系分析

发现"先证者父亲(母亲及姐姐分别携带上述
#

"

!

个
+5UD

"弟弟未携带上述
+5UD

"而超声心动图证

实"以上亲属均未发生
=SI

"说明上述
+5UD

均不

会在无
!#%

三体的背景下单独导致
=SI

的发生'

研究+

CC

,得出相似结论'

C*(

!

a=5Q(

基因
!

a=5Q(

基因在
I+

患儿的非结

构性心脏功能异常!如无症状的渐进房室传导阻滞

及心动过缓等#中起重要作用'

a=5Q(

基因参与编

码钾离子通道调节蛋白!

P

蛋白#的亚基
%a7/C*!

!

PKLa!

#'钾离子通道被
P

蛋白耦联受体激活"

P

蛋白耦联受体由异四聚体亚基!

a7/C*#

(

a7/C*!

(

a7/C*C

(

a7/C*F

#组成'其中"

a7/C*!

几乎表达于全

身器官"包括心脏'钾离子通道激活后在窦房结形

成负性变时效应"在迷走神经刺激下"心房收缩和

房室传导减弱"从而导致心脏功能异常+

CF

,

'

?

!

小
!

结

目前已知的
I+

合并
=SI

的相关基因包括

I+=MX

(

L=M5#

(

=J](M#

"

!

(

=L?]I#

(

M]a!

及
a=5Q(

"其致病机制主要包括基因剂量效应及基

因突变两种假说'

I+=MX

(

L=M5#

(

=J](M#

(

=J](M!

及
a=5Q(

位于
!#

号染色体上"因
!#%

三

体导致其上的基因不同程度倍增"通过不同机制导

致心脏发育异常"引起
=SI

'

=L?]I#

及
M]a!

基因位于其他染色体上"因某些基因位点突变引起

=SI

'关于
!#%

三体与上述
I+

合并
=SI

相关基

因的相互作用机制须进一步的研究'此外"

I+

合

+%(

!
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并
=SI

发病与性别(种族的关系"以及黏连蛋白在

I+

的发病及
I+

合并
=SI

发病中的作用机制也值

得进一步探讨'
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LĴK5+J5 + \

"

1069*

=L?]I#@,0607.8D:.80/73,010.0>1.::,//18:1.<:6/276:

60/7.T180/7:,96/D1

-

06921<1:0D78I.V8D

4

82/.@1*

+

Q

,

*M@Q

X12P1810M

"

!""(

"

#F"M

!

!!

#$

!&"#%!&"&*

+

)

,

!

EJL;+=U

"

=SLK+EKM5+J5L?*M8.@6971D78I.V8

D

4

82/.@17827T72,69D78696/

B

1

-

.

-

,9607.8%36D12/1

B

7D0/

4

+

Q

,

*

M@QX12P1810

"

#''$

"

))

!

&

#$

FC#%FC$*

+

$

,

!

谢
!

雪"张
!

静
*

唐氏综合征与先天性心脏病的关系+

Q

,

*

中华

实用儿科临床杂志"

!"#F

"

!'

!

$

#$

("$%(##*

+

'

,

!

M5EJ5MLMaK+ + ?* U6/18069 ./7

B

78 .< 0>1 1A0/6

:>/.@.D.@1780/7D.@

4

!#6D7827:60123

4

6869

4

D7D.<I5M

-

.9

4

@./

-

>7D@D*I.V8+

4

82/.@1=.9963./607T1P/.,

-

+

Q

,

*5

?8

B

9QX12

"

#''#

"

C!F

!

#C

#$

$)!%$)(*

+

#"

,

!

褚
!

楠"张月萍"张
!

斌
*

高龄孕妇生育唐氏综合征患儿机制

的研究进展+

Q

,

*

中华医学遗传学杂志"

!"#(

"

CC

!

(

#$

$(C%$((*

+

##

,

!

PSJ+S +

"

;?K5PJ]I ?

"

=SMaLM̂ JLEb +

"

1069*

E19.@1/1918

B

0>7D6DD.:76012V70>0

4-

1D.<:>/.@.D.@1!#

8.827D

G

,8:07.8

$

681V78D7

B

>0780.0>1@601/8696

B

11<<1:0.8

I.V8D

4

82/.@137/0>

+

Q

,

*S,@ P1810

"

!"#"

"

#!)

!

F

#$

F"C%F"'*

+

#!

,

!

;L??XM5+^

"

?̂M5]S

"

M]]?5?P

"

1069*?0>87:70

4

"

D1A

"

6820>178:7218:1.<:.8

B

187069>16/021<1:0D

$

6/1

-

./0

</.@0>15607.869I.V8+

4

82/.@1U/.

G

1:0

+

Q

,

*P1810X12

"

!""$

"

#"

!

C

#$

#)C%#$"*

+

#C

,

!

IKJP?5?+E=U

"

XJOLMEJ;M

"

I?]KXM;K]SJQ

]

"

1069*P1821/27<<1/18:1D780>1

-

/1T6918:1.<:.8

B

187069

>16/027D16D178I.V8

.

DD

4

82/.@1

$

63/71<@106%6869

4

D7D

+

Q

,

*

X̂=X12P1810

"

!"#)

"

#$

!

#

#$

###*

+

#F

,

!

=M]aJ?5??

"

SMR?aMXU X P

"

]̂JX 5 M

"

1069*

M0/7.T180/7:,96/D1

-

06921<1:0

$

;/.@1@3/

4

.87:21T19.

-

@180

0.9.8

B

%01/@<.99.V%,

-

*

+

Q

,

*K80Q=6/27.9

"

!"#&

"

!"!

$

)$F%)'&*

+

#&

,

!

]b]?L

"

5̂M;

"

PMPJ++

"

1069*P18.0

4-

1%

-

>18.0

4-

1

:.//19607.8D78I.V8D

4

82/.@1721807<7123

4

6//6

4

=PS78C"

:6D1D.<

-

6/07690/7D.@

4

682

-

6/0769@.8.D.@

4

:>/.@.D.@1!#

+

Q

,

*?,/QS,@P1810

"

!""'

"

#)

!

F

#$

F&F%F((*

+

#(

,

!

SMEEJLKX

"

;OQKbMXMM

"

EMb]JLEI

"

1069*E>1

I5MD1

W

,18:1.<>,@68:>/.@.D.@1!#

+

Q

,

*560,/1

"

!"""

"

F"&

!

()$F

#$

C##%C#'*

+

#)

,

!

ULKE=SMLIX M

"

aJ]MK*E>1

)

B

1812.D6

B

11<<1:0

*

>

4-

.0>1D7DT1/D,D0>1

)

6@

-

97<71221T19.

-

@1806978D0637970

4

*

>

4-

.0>1D7D78I.V8D

4

82/.@1

+

Q

,

*Q51,/69E/68D@+,

--

9

"

#'''

"

&)

$

!'C%C"C*

+

#$

,

!

]?EJOL5?MOM

"

+M5EJ5K;M

"
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