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代谢综合征患者MEF2A基因突变的研究

张{韦赵玉生王琳刘谟焓

研究发现，代谢综合征可使冠心病和脑卒中的患病率增

加3倍，并导致心血管病死亡率增加5倍，代谢综合征是一

个多因素疾病，影响因素包括环境和基因等方面，如今越来

越多的证据显示代谢综合征的发生与遗传有关。近期的研

究显示，MEF2A常染色体显性突变可导致冠状动脉疾病的

发生，在急性心肌梗死的患者中ⅧF2A的这一突变的发生
机率为1．93％左右。因此，认为可以通过筛查这一突变预测

冠心病的发生。本研究的目的在于观察代谢综合征患者中

是否存在ⅧF2A外显子11中特定位点21bp的缺失，
ME砣A的这一突变是否为代谢综合征易发冠心病和心肌梗

死的遗传学基础。

1资料和方法

在2002—2005年于解放军总医院住院并明确诊断为代

谢综合征的患者164例，其中男性88例，女性76例，平均年

龄(61．2±7．6)岁，非代谢综合征组(对照组)62例，其中男性

34例，女性28例，平均年龄(62．5±8．4)岁。

代谢综合征按2004年中华医学会糖尿病分会诊断标

准，冠心病的诊断标准为陈旧性心肌梗死病史或冠状动脉造

影结果至少有一支血管狭窄>50％。对照组为非代谢综合

征组，OGrIrI、试验阴性，无高脂血症、肥胖、高血压的患者。有

以下疾病的患者未纳入本实验：重症感染、脑卒中、脑梗死、

慢性肾功能衰竭、血液病、肿瘤、甲状腺功能异常、肝脏疾病。

·短篇论著·

抽样测序分析，阳性结果行10％的聚丙烯酰胺电泳，比较各

色带的位置，将有差别的产物测序。

3结果

经测序证实样本中并未发现预期的ME砣A外显子11

中相应部位的缺失突变，也并未在这一位点找到其它突变，

所测PCR产物的DNA序列均能在Genbank中找到相关的模

板，属正常的基因多态性。

4讨论

2003年wang等uo报道，ME砣A基因21bp的缺失突变作

为一种常染色体突变与冠状动脉疾病有关，本研究在实验组

和对照组中均未发现这一突变，分析原因为代谢综合征患者

中可能并不存在ME坨A这一位点的缺失突变，即ME心A这

一突变并不一定是代谢综合征患者易发冠心病的分子基础，

也许代谢综合征患者易发展为冠心病存在其它分子基础，本

试验并没有涉及到。本次实验样本量有限，有待于增大样本

量进一步求证。最近文献报道300例冠心病患者的研究中

并没有发现MEF2A的这一缺失突变心J，而在非冠心病人群

中却筛查到这一突变的存在bJ，这使得冠心病的发生有待于

进一步的研究。

2方法
1

空腹抽取入选患者的肘静脉血，进行PcR反应，行1．2％

的琼脂糖凝胶电泳，观察各产物条带的情况，阴性结果随机 2
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