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摘　要:为了解视网膜色素变性患者与正常人群中绿色觉基因外显子 5 常见多态在正常色视人群中的分布, 收

集了 108例正常色视男性的白细胞基因组 DNA [其中视网膜色素变性 ( RP) 男性 61 名 、 非 RP正常色视男性 47

名] , PCR扩增每例绿色觉基因外显子5, 异源双链_SSCP分析 PCR产物。用已知序列的绿色觉基因产物作标准,

确定待检个体绿色觉基因外显子 5的组成 。结果表明, 就基因频率而言 ( g p 之比) , RP患者为 2.9, 而非 RP 正

常色视者为 4.0;就基因型频率而言 ( g gp p 之比) , RP患者为 5.4 1.3 1, 非 RP正常色视者为 5.3 0.4 1。在 RP

患者与非 RP患者这两种正常色视的人群中 , 绿色觉基因外显子 5常见多态存在着偏差分布。
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　　人类正常色觉是由红 、绿 、蓝 3种色觉基因所

调控 。红与绿色觉基因位于 X 染色体上, 蓝色觉

基因位于常染色体上 。正常人有一个红色觉基因和

一个或多个绿色觉基因, 在 Xq28呈头对尾串联排

列
[ 1,2]
。红绿色觉基因高度同源, 同一率达 98%。

我们曾对先天性红绿色觉异常患者和 RP 进行了一

系列分析
[ 3-5]

, 中国男性中发现色觉基因存在着一

些特异变化。为了进一步了解中国男性色觉基因的

特性, 本文对两群正常色视男性的绿色觉基因外显

子5进行了分析 。

1　材料与方法

1.1　对　象　61例 RP 患者均来自中山眼科中心

研究所眼遗传病门诊, ERG检查结果仅 b 波异常,

a波完全正常或大致正常, 所有 RP 患者都符合国

际通用的 RP 诊断标准 。47例非 RP 正常色视来自

本院职工和本校学生 。所有 108 例受检者均为男

性, 且都主诉色觉正常。

1.2　色觉功能测定和基因组 DNA制备　参照文献

[ 3] 进行。即经色盲本初筛色觉功能后, 再经色觉

镜 ( Neitz) 确证;按常规方法抽提血白细胞基因组

DNA。

1.3　绿色觉基因多态分析　绿色觉基因外显子 5

的引物 、 PCR扩增条件和异源双链_SSCP 分析条件

参照文献 [ 3] 进行。简言之, 58 ℃复性进行 PCR

扩增, 在硬度 8% ( 1∶49, 0.5×TBE) 和硬度 6%

( 1∶99, 1×TBE) 两个条件下跑胶, 银染分析 。用

已知序列的绿色觉基因产物作标准, 确定待检个体

绿色觉基因外显子 5的组成。

2　结　果

绿色觉基因外显子 5常见多态位于编码子 283

( A C)
[ 1,2]

, 属编码区内的单核苷酸多态 。将其含A

者称 g 多态, 含 C者称 p多态
[ 3]
。在正常男性, 一

般有1个或 1个以上绿色觉基因 ( g 或 和 p) , 可

以出现 g 、 p和 gp等组合。正常色视者不同人群绿

色觉基因外显子与常见多态的分布见附表 1。就基

因频率而言 ( g 和 p) , 对于所有正常色觉者来说,

g占 76.9%, p占 23.1%。而对这两类不同人群而

言, RP 患者中 g 占 74.6%, p占 25.4%;非 RP 正

常色视者中 g 占 80.0%, p占 20.0%。基因频率 g

与 p之比, 所有正常色视者为 3.3, RP患者为 2.9,

非 RP正常色视者为 4.0。就基因型频率而言 ( g 、

gp和 p) , 对于所有正常色觉者来说, 基因型 g 占

74.1%, 基因型 gp占 12.0%, 基因型 p占 13.9%。

而对这两类不同人群而言, RP 患者中基因型 g 占

70.5%, 基因型 gp占 16.4%, 基因型 p占 13.1%;

非 RP 正常色视者中基因型 g 占 78.7%, 基因型 gp

占6.4%, 基因型 p 占 14.9%。基因型频率 g 、 gp

与 p之比, 所有正常色视者为 5.3 0.9 1, RP 患者

为 5.4 1.3 1, 非 RP正常色视者为 5.3 0.4 1。

3　讨　论

目前关于色觉基因与视网膜色素变性之间关系

的文献不多 。视蛋白包括色觉基因蛋白与视紫红质

蛋白, 它们都是 G 偶联的蛋白 。视紫红质基因突

变, 占视网膜色觉变性常显病例的 30%。视紫红
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表 1　正常色视者绿色觉基因外

显子 5常见多态的分布
1)

Fig.1　The distribution of the common exon 5

polymorphism of green pigment gene in the trichromats

人群 非 RP正常色视 RP患者 所有正常色视者

基
因
型
频
率

g 37( 78.7) 43( 70.5) 80( 74.1)

gp 3( 6.4) 10( 16.4) 13( 12.0)

p 7( 14.9) 8( 13.1) 15( 13.9)

总计 47 61 108

基
因
频
率

g 40( 80.0) 53( 74.6) 93( 76.9)

p 10( 20.0) 18( 25.4) 28( 23.1)

总计 50 71 121

1)括号里为所占的百分比 %

质蛋白是G偶联的关键的转膜蛋白, 启动视锥细胞

中视觉转递的联级放大。色觉视蛋白是视杆细胞中

视觉传导的G偶联的受体
[ 6]
。另外,在一蓝锥单色

视的家系中,发现缺失包含 LCR( locus control region,

基因座位控制区)的 9.5 kb 片段 、红色觉基因启动

子元件及外显子 1, 并伴随着视网膜黄斑萎缩
[ 7]
。

本文的研究结果是在分析红绿色觉异常基因时, 利

用正常色视的 RP 男性患者, 作为人群中正常色视

的相对对照时, 无意中统计出来的 。从绿色觉基因

外显子 5常见多态存在偏差分布这一结果, 表明这

一位于编码区内的单核苷酸多态与视网膜色素变性

可能存在着一定程度上的相关性。对于色觉基因的

研究, 目前尚许多方面有待于进一步确定。如人类

红色觉基因究竟是人们公认的 1 个
[ 1,2]
或还是 1 个

以上
[ 8]

, 正常色觉视中红绿或绿红杂种基因的表

达
[ 9]
。
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Biased Distribution of a Common Polymorphism

of Green Pigment Gene in Different Trichromats
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( Zhongshan Ophthalmic Center, Sun Yat_sen( Zhongshan) University, Guangzhou 510060, China)

Abstract:To understand the distribution of a common exon 5 polymorphism of green pigment gene in trichromats between

the patients with retinitis pigmentosa ( RP) and the normals without RP, the genomic DNA of leukocyte was prepared

from 108 male trichromats.Sixteen_one of them were with RP and 47 were normals.Exon 5 of green pigment gene of

each trichromat was analysed by PCR_heteroduplex_SSCP method.The component of green pigment gene was determined

by comparison with the patterns of known sequence.It was 2.9 in the RP trichromats but 4.0 in the non_RP trichromats

for the gene frequency ( the ratio of g to p) .Moreover, it was 5.4 1.3 1.0 in the RP trichromats but 5.3 0.4 1.0 in the

non_RP trichromats for the genotype frequency ( the ratio of g, gp to p) .There is a biased distribution of the common ex-

on 5 polymorphism of green pigment gene in the two groups of trichromats( RP trichromats and non_RP trichromats) .
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