
表 1　急性白血病患者及正常对照者 P2 X7基因 1513 位点基因型

组别 A/ A A/ C C/ C C等位基因频率 3

患者 n = 24 21 (87 . 5 %) 3 (12 . 5 %) 0 0 . 063

对照 n = 42 26 (61 . 9 %) 15 (35 . 7 %) 1 (2 . 4 %) 0 . 202

　　3 P = 0 . 046
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0　引言

P2X7基因位于 12 号染色体 ,有 13

个外显子 ,其编码产物是一种选择性离

子通道型嘌呤能受体 ,在造血细胞及免

疫细胞中介导 A TP 诱导的细胞凋亡。

发生在 P2X7 基因外显子 13 的单核苷

酸多态性可以导致 P2 X7 受体功能明显

改变 ,其杂合性改变可使 P2X7 受体功

能下降 50 % ,而纯合性改变可使其功能

完全丧失 [1 ]。为探讨 P2X7基因 1513 A

→C多态性在急性白血病中的意义 ,我

们对 24例急性白血病患者及 42 例正常

对照进行了检测及分析。

1　材料与方法

1 . 1 　病例 　急性白血病患者 24 例 ,其

中 AML 15例 ,ALL 9例 ;男 14例 ,女 10

例 ,中位年龄 31岁。正常对照 42 例 ,男

23例 ,女 19例 ,中位年龄 33岁。患者标

本取自骨髓 2 毫升 ,对照者标本取自外

周血 5毫升。

1 . 2　方法

1 . 2 . 1 　DNA 提取 　常规酚/氯仿法提

取基因组 DNA。

1 . 2 . 2　PCR扩增基因组 DNA

引物序列为 :上游引物 5’2ACTC2
CTA GATCCA GGGATA GCC 23’,下游引

物 5’∃ TCACTCTTCGGAAACTCTTT

CC23’。每份样本反应体系为 25μl ,组成

如下 : 10 ×缓冲液 2 . 5μl , 4 ×dN TP

(20mM) 0 . 25μl ,上游引物及下游引物各

0 . 5μM ,MgCl2 (50mM) 0 . 75μl ,Ampli Taq

Gold DNA 聚合酶 ( Applied Biosystem)

1 . 25u , DNA 25ng。PCR条件为 :预变性

95℃5 分钟 ; 变性 94℃ 1 分钟 ,退火

62℃1 分钟 ,延伸 72℃ 1 分钟 ,33 个循

环 ;最后 72℃延伸 10分钟。

1 . 2 . 3　测序

应用BigDye Terminator Sequencing

Kit (ABI ,USA)及 ABI 3100 型 DNA 测

序仪进行双向 DNA测序。

1 . 3　统计学分析　Fisher’s exact test。

2　结果

测序结果见图 1 所示。3 例白血病

患者基因型为 A/ C ,其中 AML 2 例 ,

ALL 1例。患者与正常对照 C等位基因

频率的差异有显著性 ( P = 0 . 046) , 见表

1。

图 1　DNA测序结果 :从上至下分别

为 A/ A、A/ C及 C/ C基因型

3　讨论

P2X7基因的外显子 12 及 13 编码

一个长达 240 个氨基酸的细胞内 C末

端 ,这一结构与其功能密切相关。一般

认为 P2X7 受体可介导细胞凋亡 ,但也

有学者发现该受体同时具有诱导凋亡及

促进增殖两种作用 [1 ,2 ]。Adinolfi 等 [3 ]

报道 P2X7 受体在进展性 CLL (chronic

lymphocytic leukemia , 慢性淋巴细胞白

血病)的表达明显高于惰性 CLL ,提示

P2 X7在高表达时有促进细胞增殖的作

用。Wiley等 [4 ]报道 P2X7 基因 1513A

→C多态性在 CLL 患者中的阳性率是

正常对照的 3 倍 ,提示 C等位基因可能

与 CLL 的发生有密切关系。但 Thun2
berg等 [5 ]发现 CLL 患者该 SNP阳性率

低于正常对照 ,且阳性者的生存期较阴

性者显著延长 ,提示 C等位基因是预后

良好的因素。我们的研究结果显示在这

一组急性白血病患者中 P2X7 基因

1513A→C阳性率明显低于正常对照 ,与

Thunberg的研究结果相似。本研究结

果提示在急性白血病中 P2 X7 受体可能

主要发挥促进细胞增殖作用 ,而 P2 X7

基因 1513A→C多态性可能与急性白血

病的发生呈负相关。
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