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基因是遗传的基本结构和功能

单位，是遗传信息的物质基础。基因

位于细胞核的染色体和核外的线粒

体内，是双螺旋结构的去氧核糖核酸

!"#$%。"#$ 由多个核苷酸组成。每

个核苷酸由碱基、磷酸、去氧核糖组

成。碱基有 & 种，即鸟嘌呤 !’ %、腺嘌

呤 !$%、胞嘧啶 ! ( % 和胸腺嘧啶 ! ) %，
它们之间连接的顺序就是碱基序列，

即是遗传密码。它决定着细胞合成

的蛋白质和细胞的各种功能，保持遗

传的特征不变。

如今，人体的全部基因序列，即

*+ , 亿个核苷酸的排列顺序已经搞

清，已绘制出全部基因序列图。这是

通过国际合作对医学科学的划时代

的重大突破。下一步就是要搞清每

个基因的功能。

基因在人体内复制、扩增可以保

持细胞的正常功能，延续其遗传特

性；用人工的方法在体外扩增特定的

基因可以用来发现基因的变异和缺

陷，用来诊断先天性遗传缺陷，即基

因缺陷病。可以用来发现肿瘤，可以

用来扩增微生物的特定基因来快速

诊断微生物感染，可以了解药物作用

在哪些基因位置，实现个体化治疗。

还可以确定个体的基因差异，从而用

来做亲子鉴定或确认罪犯。因此，体

外基因扩增是分子检测技术的一大

突破，它是 -.// 年获得诺贝尔奖的

高新技术。

体外基因扩增试验是怎样实现

的呢0现以最有代表性的试验——— 聚

合酶链反应为例加以说明。

一 、 首 先 要 确 定 需 扩 增 的 靶

"#$，要明确它的核苷酸序列，即

$)’( 的排列顺序，并将它从细胞中

分离提取出来。

二、用加热 ! 12 3 4 .2 3 % 变性

的办法使靶序列的 "#$ 双链解开成

单链。

三、人工合成一对引物，大约 *2
个核苷酸，使它的序列与一段特异的

靶序列互补 !即 $ 5 )6 ’ 5 (%，降温

至 /7 3左右，此引物与单链结合成

互补双链，称为复性，也称退火。

四、在加入的耐热核酸酶的作用

下，于 82 3左右，& 种核苷酸按照靶

"#$ 的序列逐个连接到引物上，如

此形成了与靶 "#$ 完全互补的一条

链，又成为双链。这过程称为延伸。

另一条单链也如此进行，于是原来的

, 条链变成了 & 条。

五、再进行同样的循环，使 & 条

链变成 1 条。如此进行约 *2 个循环，

在理论上可以将靶序列扩增一千万

个，至少也有几百万个。扩增出来的

"#$ 链的长度完全一致，经过电泳

可集中在一个部位，用核酸染料染色

后可用肉眼观察出来，可以判定有无

目的基因及其性质。

体外的基因扩增技术有许多种，

扩增的目的和效率也有不同。聚合酶

链反应是应用最广泛的一种，它是先

进的高新技术，需要一定的条件和技

能才能开展。我国卫生部已经制定了

聚合酶链反应的管理条例，只有经过

考核的实验室和有上岗证的合格人

员才能开展此项检验。

标准位置进行重新拍摄。“加拍”是

要付钱的，而“重拍”如果是院方的

原因则是不应付钱的；且“重拍”因

上述种种原因在国内外都是允许

的。谈远了。当老刘下决心拍气管

体层摄影时却要预约后才能进行

检查。摄影时花了钱不算，还趴在

摄影床上足足有半个小时。大夫倒

是挺负责任，当机架在头上转动时

大夫还让他“大口吸气”、“屏住

气”，就这样反复好几次：拍一张，

大夫去暗室洗一张，等大夫看到片

子后再来拍一张，再去洗⋯⋯就这

样一次次，老刘躺在床上还不敢

动，一把老骨头实可谓“受罪”，可

结果出来却是阴性。现在可不这样

繁琐了，就利用计算机 9 线摄影窗

的动态范围的特点，可一次曝光后

根据需要调制出肋骨、气管、肺的

不同影像特征。

老顾因胸椎疼痛来院拍片，要

是利用传统 9 线摄影，一次成像只

能得到椎体部分，而肺内因摄影需

要条件偏高无法观察。可是利用计

算机 9 线摄影，扩大了影像的动态

范围，发现病人右上肺有一黄豆大

小的占位，诊断为肺癌，实可谓“歪

打正着”。类似的还有：一位颈椎不

适的病人在其他医院进行传统 9
线颈椎拍片时未发现异常，而到了

另一家医院进行计算机 9 线摄影

后，大夫利用窗宽技术发现其项韧

带钙化，为其找到了毛病。一位外

伤患者在放射科进行了胸部 9 线

摄影后，又来到 () 室里进行头颅

() 扫 描 。 人 还 没 有 回 到 急 救 中

心，这时影像科大夫、急诊室大夫

便可分别在各自的阅片室内同时

利用高分辨率显示器观看患者的

胸片及 () 片，大大缩短了照片因

显影、定影、水洗、送片所需要的时

间。这就是计算机 9 线摄影的医学

影像网络。

幽默 儿子：“爸爸，人类为啥要千方百计去登月球0”爸爸：“因为月球上面有个美女叫嫦娥。”

基因的体外扩增试验

! 天津市公安医院教授 王金良

现代检验诊断新技术现代检验诊断新技术 !! 二 十二 十 !%

医
海
拾
贝


