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一种基因变异与两种血液病的恶化有关

  文章来源：新华网 蓝建中 甘璐 发布时间：2013-07-09 【字号： 小  中  大 】 

日本研究人员最新发现，骨髓增生异常综合征和幼年型粒－单核细胞白血病这两种血液疾病的恶化都与基因

SETBP1发生变异有关。这一发现有助于提早制定治疗方案，比如在发现基因出现变异的阶段就进行骨髓移植。 

骨髓增生异常综合征是造血干细胞增殖分化异常所导致的一种血液疾病，患者会出现贫血、免疫力低下等症

状。随着病情恶化，可能向死亡率较高的急性骨髓性白血病转化。而幼年型粒－单核细胞白血病是一种罕见的克隆

性造血干细胞增生异常性疾病，多发生在幼年期。  

日本京都大学、名古屋大学和东京大学等机构的研究人员，对上述两种疾病患者的基因进行分析后发现，在骨

髓增生异常综合征恶化，并转化为急性骨髓性白血病后，约17％的患者体内控制细胞增殖的SETBP1基因出现变异。

研究小组认为，造血干细胞中的SETBP1基因出现变异是令骨髓增生异常综合征发展成白血病的导火索。  

而幼年型粒－单核细胞白血病患者体内的SETBP1基因出现变异，会导致患者生存率降低。研究小组推测，这一

基因可能与造血干细胞的增殖有关。  

研究小组带头人、京都大学教授小川诚司指出：“如果定期进行血液检查，监视基因变异的时机，就能提早制

定治疗方案，比如进行化疗或骨髓移植等。”  

这一研究成果的论文刊登在8日的《自然·遗传学》杂志网络版上。 
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