
HEREDITAS (Beijing)  2008年 3月, 30(3): 352―358  
ISSN 0253-9772    www.chinagene.cn  研究报告 

                           

收稿日期: 2007−09−15; 修回日期: 2007−12−18  
基金项目: 国家自然科学基金资助项目(编号：30200284, 30600278, 30772359)和教育部新世纪优秀人才支持计划 [Supported by the National Natural 

Science Foundation of China (No. 30200284, 30600278, 30772359) and Program for New Century Excellent Talents in University] 
作者简介: 顾朝辉(1982−), 男, 河南人, 博士生, 研究方向：男科学、泌尿系肿瘤。Tel: 13437108099; E-mail: zgwhgch@163.com 
通讯作者: 童强松 (1974−), 男, 湖北人, 副教授, 副主任医师, 医学博士, 研究方向：小儿泌尿系发育及其调控。Tel: 027-63776478; E-mail: 

qs_tong@hotmail.com  

DOI: 10.3724/SP.J.1005.2008.00352 

小鼠睾丸特异表达基因 TSEG-1的克隆及序列分析 
顾朝辉1, 童强松1, 曾甫清1, 刘媛1, 王智宇1, 郑丽端2, 蔡嘉斌1, 蒋国松1  

1. 华中科技大学同济医学院附属协和医院外科, 武汉 430022;  
2. 华中科技大学同济医学院附属协和医院病理科, 武汉 430022  

摘要: 从表达序列标签(expressed sequence tags, ESTs)数据库 ZooDDD 中获得小鼠正常睾丸表达的 EST, 通过

dbEST 数据库检索出与其高度同源的 EST 序列, 构建 EST 叠加群(contigs), Biolign 软件拼接, GeneScan 软件预

测 contigs 对应的基因组序列中的外显子、内含子; 针对开放阅读框设计引物序列, 采用 RT-PCR 从小鼠睾丸组

织中克隆新基因的 cDNA, 分析该基因在小鼠各脏器中的 mRNA 表达, 并对测序结果进行生物信息学分析。结

果表明: 在小鼠 X 染色体的 1 668~2 011 kb 间克隆出一新基因 TSEG-1, 全长为 510 bp, 开放阅读框为 336 bp, 

编码 111 氨基酸, 分子量 12.84258 kDa, 等电点 11.4000。RT-PCR 证实该基因开放阅读框正确, 在小鼠睾丸组

织中特异性表达, 且与小鼠其他 cDNA 无同源性, 获得 GenBank 登录号 EU079024。功能区分析发现 TSEG-1

蛋白可能为一种跨膜蛋白, 跨膜区位于第 41~61 氨基酸残基。TSEG-1 基因与人类睾丸特异性组蛋白 2α变异体

基因有较高同源性, 在 TSEG-1 基因 5′-端非编码侧翼预测发现存在 1 个启动子区域, 范围为 680 bp。 TSEG-1

蛋白可能有 4 个抗原性位点, 2 个特异性蛋白激酶的磷酸化位点, 其亚细胞定位可能位于线粒体。小鼠睾丸特异

性基因 TSEG-1 的克隆为进一步研究其生物学功能和表达调控奠定了基础。 
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Abstract: The expressed sequence tags (ESTs) of normal mouse testis were obtained from online EST database ZooDDD. 

Their highly homologous EST sequences were found through the dbEST database to construct contigs, and spliced by the 

biomedical software Biolign. The corresponding exons and introns within genome sequences were predicted by software 

GeneScan. According to the open reading frame, the primers were designed. RT-PCR was applied in the cloning of novel 
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gene from mouse testis and analyzing its expression pattern in various mouse tissues. The bioinformatics analysis on the 

sequencing results of TSEG-1 was conducted. Results indicated that a novel gene TSEG-1 was cloned from 1 668−2 011 kb 

of mouse X chromosome, with full-length sequence of 510 bp. The open reading frame (ORF) is 336 bp in length and en-

codes a deduced amino acid sequence of 111 residues. The molecular weight of TSEG-1 protein is 12.84258 kDa, and its pI 

is 11.4000. RT-PCR demonstrated the correctness of its ORF. TSEG-1 was distinctively expressed in testis, but not in other 

tissues of mouse. No obvious homology with other mouse cDNA was found for TSEG-1. The GenBank accession number 

EU079024 was achieved. It was predicted that TSEG-1 is a kind of transmembrane protein, and the transmembrane domain 

is from 41 amino acid residue to 61 amino acid residue. Blastn analysis revealed its high homology to human testis-specific 

gene H2AX. Computational prediction of the 5'-untranslated region of TSEG-1 gene revealed a 680 bp-length promoter 

region. There are four antigen binding sites and two phosphorylation sites of specific protein kinase in TSEG-1 protein, with  

subcellular localization in mitochondria. The cloning of mouse testis specific gene TSEG-1 laid a foundation for subsequent 

research of its biological function and expression regulation. 

Keywords: mouse; testis; expressed sequence tags; TSEG-1; bioinformatics   

世界卫生组织资料显示, 西方国家有 5%~8%的
育龄夫妇可能有不育问题, 发展中国家的某些地区
可高达 30%, 我国男性不育的发生率呈逐年增高趋
势[1]。近年来, 研究初步表明遗传缺陷是导致男性不
育的重要原因, 而精原细胞的发育受多种基因的调
控, 克隆与精原细胞发育相关的基因已成为当前的
研究热点[2]。在探索精原细胞发育分子机制的过程中, 
已有不少重要基因如睾丸特异性RNA结合蛋白
(RBM)、NYD-SP6 和雄激素受体 (AR)等被相继克   
隆[3]。然而已知基因间、已知基因与未知基因在精原

细胞发育过程中的调控机制仍不清楚。因此, 克隆新
的睾丸发育、精原细胞发育相关基因既可为阐明精

原细胞的分化机制提供理论基础, 又能为在基因水
平上探索精子生成障碍的发生机制提供实验依据。     

如何寻找未知功能的新基因、克隆不同时空差

异表达和疾病相关的新基因是人类后基因组时代亟

待解决的问题。目前, 基于表达序列标签(expressed 
sequence tags, ESTs)的电子克隆(in silicon cloning)
已成为发现未知基因的重要手段[4]。本研究基于EST
电子克隆的原理, 检索并下载睾丸组织特异性EST
序列的同源性EST序列簇, 通过序列拼接、BLAST
同源性比较、GeneScan预测等生物信息学方法, 并
结合RT-PCR技术 , 从正常小鼠睾丸中发现了一个
睾丸特异性表达基因TSEG-1, 并对其核酸和蛋白质
的特性进行了初步分析, 旨在为进一步探讨TSEG-1
基因的生物学功能奠定基础。 

1  材料和方法 

1.1  材料    

成年昆明小鼠, 体重 25~35 g, 由华中科技大学
同济医学院动物中心提供。TRI reagent RNA抽提试
剂购自美国MRC(Molecular Research Center)公司 ; 
RevertAidTM First Strand cDNA Synthesis和PCR试剂
盒购自 Fermentas公司 ; PCR扩增引物由上海
Invitrogen公司合成 ; DNA MarkerⅠ (600 bp)购自
Tiangen生物技术公司; PCR产物的回收试剂盒购自
Omega公司。 

1.2  方法     

1.2.1  EST 数据库的分析 

在EST二级数据库ZooDDD (http: // bio301.iis. 
sinica.edu.tw/~ZooDDDNew/main.php)[5]的DB1, DB2
中检索小鼠睾丸组织特异性表达的EST 簇杂交集
(BY076573.1、BY706589.1、BY706899.1、BY707047.1、
BY707115.1、BY707245.1、BY715086.1、CB274190.1), 
采用Biolign软件的Assembly程序对EST片段进行拼接
和校对, 再将该片段在美国国家生物信息中心(NCBI)
的小鼠EST 和nr 数据库中进行BLAST 分析, 构建该
基因的EST重叠群(contig)。将拼接的重叠群与小鼠基
因组进行BLAST (basic local alignment search tool)分
析, 截取同源性较高基因组核酸序列, 采用GeneScan
程序(http: //genes.mit.edu /GENSCAN.html) 预测基因
的外显子、内含子, 确定cDNA序列。 

   

http://dict.cnki.net/dict_result.aspx?r=1&t=full-length&searchword=%e5%85%a8%e9%95%bf
http://dict.cnki.net/dict_result.aspx?r=1&t=molecular+weight&searchword=%e5%88%86%e5%ad%90%e9%87%8f
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10095347
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10709130
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10709440
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10709588
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10709656
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10709786
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=10717627
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=14781354
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1.2.2  含完整编码区 cDNA 的克隆     
采用逆转录聚合酶链反应(RT-PCR)。参照一步

法TRIzol RNA抽提说明书提取小鼠睾丸组织总
RNA。逆转录反应体系: 模板RNA 2 μg、10 mmol/L 
dNTP 1 μL、RNA 酶抑制剂(RNasin) 20 U、Oligo, 
dT18 1 μL、AMV逆转录酶 200 U、5×逆转录酶缓冲
液 5 μL, 终体积为 25 μL, 42℃水浴 30 min。采用
Primer Premier 5.0 软件设计PCR扩增引物序列: 上
游引物  5′-ATGGCCAGGAAAAGGCAAAG-3′, 下
游引物  5′-TCAGTTGTCATCAGGTTC-3′; 同时以
GAPDH(314 bp)作为内参照: 上游引物 5′-GCCAA- 
GGTCATCCATGACAACTTTGG-3′; 下游引物  5′- 
GCCTGCTTCA CCACCTTCTTGATGTC-3′, 由上海
Invitrogen生物技术有限公司合成。采用梯度PCR进
行扩增: 94℃预变性 5 min, 94℃变性 1 min, 50~ 65
℃ 复性 1 min, 72℃延伸 1 min, 35个循环后 72℃再
延伸 10 min。PCR产物经 1.5%琼脂糖凝胶电泳 , 
MGIAS-1000凝胶成像系统扫描拍照并定量。 
1.2.3  DNA 序列分析 

采用柱状离心法回收 PCR产物, 参见说明书进
行。回收产物在 ABI37723 自动测序仪上测序, 由
大连宝生物工程有限公司完成, 与已知重叠群进行
拼接, 用 ExPASy服务器中的 Translate 和 NCBI 中
的 ORF finder 进行阅读框架的识别。利用最新公布
的小鼠基因组工作草图, 确定碱基序列, 进行染色
体定位。 
1.2.4  基因表达分析 

    采用断颈法快速处死成年昆明小鼠, 取大脑、
心脏、肺脏、胃、肝脏、脾脏、小肠、肾脏、膀胱、

前列腺、睾丸、骨骼、肌肉组织, 迅速置于液氮中,  
按照上述方法抽提各组织总 RNA, RT-PCR 检测新
基因在小鼠各脏器中的表达特点。 
1.2.5  序列同源性和功能区的计算机分析 

通过NCBI的Blastn、Blastp程序实现核酸/氨基酸
序列的相似性比较。采用在线分析软件SeqFacts (http: 
//bip.weizmann.ac.il/sqfbin/seqfacts) 对TSEG-1 蛋白质
的等电点、分子量、抗原性位点进行预测 , 通过
ExPASy数据库的生物学预测软件对蛋白质的疏水区
域和跨膜区域进行分析预测。联网至日本大板大学基

因组信息研究中心数据库 (http://psort.hgc.jp/)对蛋白
质序列进行亚细胞定位分析。运用丹麦科技大学在线

分析程序NetPhos 2.0 Server和NetPhos 1.0 Server (http: 
// www.cbs.dtu.dk/services/)预测磷酸化位点。采用
Genomatix (http: //www.genomatix.de)的分析软件

Gene2promoter进行启动子预测。 

1.3  统计学方法 

采用 t检验, 数据用均数士标准差(X士 S )表示, 
运用 SPSS 10.0统计学软件进行数据分析。 

2  结 果 

2.1  TSEG-1基因 cDNA全序列的克隆及验证 

以ZooDDD数据库中DB1、DB2 的小鼠睾丸组织
特异性表达的EST 簇杂交集为模板进行杂交, 得到了
BX634402.1、CN832581.1、CN832782.1、CN835097.1、
CN838816.1、CN841421.1、CJ042329.1、AA065475.1、
AA144729.1共 9 个具有高度相似性的EST, 并将其组
装成EST重叠群。经基因组BLAST  分析和GeneScan
程序预测, 得到全长为 510 bp的基因序列, 开放阅读
框为 336 bp, 由单一外显子构成。根据 开放阅读框, 
设计PCR引物 , 以小鼠睾丸cDNA为模板进行梯度
PCR扩增, 得到的扩增产物为 336 bp(图 1), 双向测序
结果(图 2)与电子克隆序列完全一致, 获得GenBank登
陆号: EU079024。 

 

图 1  梯度 RT-PCR 从小鼠睾丸组织中扩增 TSEG-1 基

因的 cDNA 序列 (336 bp)  
M: DNA Marker 600 bp; 1: 49.6℃; 2: 50.9℃; 3: 52.3℃; 4: 53.8℃; 5: 
55.2℃; 6: 56.6℃; 7: 58.1℃; 8: 59.4℃。 
Fig. 1  Cloning of TSEG-1 cDNA (336 bp) from mouse testis 
by gradient RT-PCR 
M: DNA Marker 600 bp; 1: 49.6℃; 2: 50.9℃; 3: 52.3℃; 4: 53.8℃; 5: 
55.2℃; 6: 56.6℃; 7: 58.1℃; 8: 59.4℃. 
 

2.2  TSEG-1阅读框的证实及其在小鼠多种组织中的
表达 

用 ExPASy 服务器中的 Translate 和 NCBI 中
的 ORF finder 进行阅读框架的识别 ,  结果表明
RT-PCR技术克隆了 TSEG-1基因全长 cDNA。抽提
小鼠大脑、心脏、肺脏、胃、肝脏、脾脏、小肠、肾

脏、膀胱、前列腺、睾丸、骨骼、肌肉组织 RNA 进
行 RT-PCR, 发现仅在睾丸组织中存在一个 336 bp 的
特异性产物, 而其他组织中未见表达(图 3), 同时看
家基因 GAPDH 在各组织中均有表达。将在睾丸组
织中特异表达片段测序, 测序结果与克隆结果完全一
致。以 TSEG-1 基因的 cDNA 序列检索 Unigene 数据
库, 获得编号为 Mn.23887 的 Unigene, 电子表达谱

http://psort/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=16597248
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=20323507
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=20323571
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=20324432
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=20325793
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=20326715
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=27118742
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=7184797
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/UniGene/seq.cgi?ORG=Mm&SID=7216789
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图 2  TSEG-1 基因的 cDNA 序列和编码的氨基酸序列  
TSEG-1基因全长 510 bp, 开放阅读框为 336 bp, 编码 111个氨基酸, 分子量 12.84258 kDa, 等电点 11.4000。 
Fig. 2  cDNA and amino acid sequences of TSEG-1 gene 
The full length of TSEG-1 gene is 510 bp. The open reading frame is 336 bp, encoding 111 amino acid residues. The theoretical molecular weight is  
12.84258 kDa, and the theoretical pI is 11.4000. 

 

图 3  RT-PCR 检测 TSEG-1 基因在小鼠多组织中的表达 
A: TSEG-1基因阅读框在小鼠不同组织中 RT-PCR 扩增产物; B: 看家基因 GAPDH在小鼠不同组织中 RT-PCR 扩增产物。 1: 脑; 2: 心; 3: 肺; 4: 
肝脏; 5; 脾脏; 6: 胃; 7: 肠; 8: 肾脏; 9: 膀胱; 10: 前列腺; 11: 睾丸; 12: 骨骼; 13: 肌肉; M: DNA Marker 600 bp。 
Fig. 3  Detection of TSEG-1 expression in mouse tissues by RT-PCR 
A: RT-PCR product of TSEG-1 in mouse tissues; B: RT-PCR products of GAPDH in mouse tissues. 1: Brain; 2: Heart; 3: Lung; 4: Liver; 5: Spleen; 6: 
Stomach; 7: Intestine; 8: Kidney; 9:Bladder; 10:Prostate; 11: Testis; 12: Skeleton ; 13:Muscle; M: DNA Marker 600 bp. 
 

分析显示: 该基因仅在小鼠睾丸组织中有表达, 验
证了本实验结果。 

2.3  TSEG-1基因结构和同源性比较 

将 TSEG-1 基因 cDNA 序列与小鼠基因组草图
(www.ncbi.nlm.nih.gov/mouse genome blast/)进行相
似性比较, 发现该基因包含于小鼠第 2 染色体上的
2qA3带, 分布于 17 918 165~17 918 500 kb碱基区域
内。TSEG-1基因与大鼠组蛋白变异体 2α基因有 86%
同源性, 与人类睾丸特异性组蛋白 2α变异体基因有
59%同源性, 后二者分别位于 X 染色体 25 565~25 
665 kb和 36 598~36 698 kb之间。 

2.4  TSEG-1编码蛋白的生物信息学分析 

Blastp 程序证实 TSEG-1 蛋白氨基酸序列与大鼠
组蛋白变异体 2α蛋白 53%同源, 与人类睾丸特异性组
蛋白变异体 2α蛋白 50%同源。通过 SeqFacts 程序预
测小鼠TSEG-1蛋白理论等电点 pI为 11.4000, 相对分
子量MW为 12.84258 kDa。TSEG-1蛋白有 4个抗原
性位点, 分别位于第 77∼88 氨基酸之间, 第 40∼70 氨
基酸之间, 第 19∼31 氨基酸之间, 第 91∼96 氨基酸之

间(图 4)。利用 ExPASy的 ProtScale、TMpred软件, 分
别对 TSEG-1 蛋白进行疏水性分析和跨膜区分析, 显
示该基因表达的蛋白在第 43位氨基酸、第 63位氨基
酸属于疏水区, 富含疏水性氨基酸(图 5)。NetPhos 2.0 
Server预测 TSEG-1编码蛋白有以下基序: 5个丝氨酸
磷酸化位点(位于氨基酸残基 16、26、38、42和 101), 

 
图 4  SeqFacts 软件对 TSEG-1 蛋白的抗原性位点分析 
第 19 至 31 氨基酸残基、第 40 至 70 氨基酸残基、第 77 至 88 氨基
酸残基、第 91至 96氨基酸残基为抗原性位点。 
Fig. 4  Prediction of antigenic sites of TSEG-1 protein via 
SeqFacts program 
The antigenic sites are located at amino acid residues 19−31, 40−70, 
77−88 and 91−96, respectively. 
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图 5  ProtScale 软件对 TSEG-1 蛋白的疏水性分析 
第 43位、第 63位氨基酸属于疏水区, 富含疏水性氨基酸。 

Fig. 5  The hydrophobic cluster analysis of TSEG-1 protein 
via ProtScale program 
Hydrophobic domains are located at amino acid residues 43 and 63, 
which are rich in hydrophobic amino acids. 
 

1个酪氨酸磷酸化位点(位于氨基酸残基 37), 1个苏氨
酸磷酸化位点(位于氨基酸残基 71), 见图 6; NetPhos 
1.0 Server预测特异性蛋白激酶的磷酸化位点: PKA位
于氨基酸残基 42位(0.84), PKC位于氨基酸残基 71位    

(0.84), 图 7。预测该蛋白含有一个跨膜区, 位于第 41~ 
61位氨基酸, 跨膜区螺旋的长度约 17到 35氨基酸(图
8), 经 PSORT WWW Server分析可能位于线粒体。 

 
 

图 6   NetPhos 2.0 Server 软件对 TSEG-1 蛋白的磷酸

化位点分析 
5个丝氨酸(serine) 磷酸化位点, 1个酪氨酸(threonine)磷酸化位点, 1
个苏氨酸(tyrosine)磷酸化位点。 
Fig. 6  Prediction of phosphorylation sites of TSEG-1 pro-
tein via NetPhos 2.0 Server program 
The numbers of phosphorylation sites of serine,threonine and tyrosine 
are 5, 1 and 1, respectively.  

 
图 7  NetPhos 1.0 Server 软件对 TSEG-1 蛋白特异性蛋白激酶磷酸化位点分析 
PKA位于氨基酸残基 42位(0.84), PKC位于氨基酸残基 71位(0.84)。 
Fig.7  Prediction of kinase specific phosphorylation sites of TSEG-1 protein via NetPhos 1.0 Server program  
The kinase specific phosphorylation sites of PKA and PKC are located at amino acid residues 42 and 71,respectively. 

 

图 8  TSEG-1 蛋白的跨膜区分析 
预测显示 TSEG-1的跨膜区位于第 41至第 61氨基酸序列, 亚细胞定位于线粒体的可能性为 60.9%。 
Fig. 8  Prediation of transmembrane domains of TSEG-1 protein 
The transmembrane helices of TSEG-1 are located between 41 and 61 amino acid residue, and its subcellular localization may be in mito-
chondria (60.9% possibility). 
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2.5  TSEG-1基因启动子位点分析 

   将 TSEG-1 基因编码序列前 5 000 bp 基因组序
列输入 Genomatix (www.genomatix.de)的启动子  

分析软件 Gene2promoter 进行检索, 发现存在 1 个
可能性大于 85%的启动子, 区域范围为 680 bp, 见
图 9。 

 

 
 

图 9  TSEG-1 基因启动子预测 
通过启动子分析软件 Gene2promoter进行检索, 发现存在 1个启动子区域, 范围为 680 bp。 

Fig. 9  Promoter prediction of TSEG-1 gene 
One promoter region, 680 bp in length, was predicted for TSEG-1 gene by Gene2promoter program. 
 
3  讨 论  

男性不育的发生率逐年增高越来越受到生殖医

学界的重视, 研究睾丸的发育及其生精过程的发生
机制是寻求男性不育病因的有效手段。然而, 影响
睾丸发育的因素很多 , 其生精过程受多基因的调 
控[6]。由精原细胞分化为成熟的精子是一个极其复

杂的过程, 多种基因在此过程中扮演重要角色。人
类研究表明, 约有 2 000 个不同的基因参与男性生
殖发育及其调节过程, 包括睾丸发育、生殖细胞分
化、减数分裂及精子的发生各个阶段, 参与发育或
调控的基因可位于性染色体 , 也可定位于常染色 
体[7]。因此, 克隆和研究睾丸新基因的功能及其与已
知基因间的相互作用, 已成为进一步揭示男性生精
过程及生精障碍分子机制的关键所在。  

随着功能基因组学研究的深入, 电子克隆已成
为寻找新基因的重要手段之一 [8], 即以数学模型为
核心, 通过计算机和互联网, 寻找同源性EST簇, 构
建包含这些EST的重叠群, 通过序列拼接克隆出 
新基因的全长cDNA, 从而加速对基因组中未知功
能新基因的发现, 已成为功能基因组学和蛋白质组
学研究的新策略 [9]。与传统电子克隆方法不同 [10] , 
本研究在构建EST重叠群后进行了基因组BLAST分
析, 找出对应的基因组序列, 避免了EST的漏测和
误测的缺点, 同时运用GeneScan程序预测基因的外
显子、内含子, 能更清晰地解析基因的开放阅读框。
研究结果表明, 获得的小鼠新基因TSEG-1 全长 510 
bp, 开放阅读框为 336 bp, RT-PCR及测序结果验证
了开放阅读框的准确性, 同时序列分析表明该基因
具有完整基因的各项特征。此外我们发现 ,    
 

TSEG-1 mRNA在小鼠睾丸组织中具有高度特异性, 
这为将来进行睾丸靶向生物治疗性药物的开发提供

了理论依据。通过核酸数据库的序列同源性比较 , 
发现小鼠TSEG-1基因与大鼠组蛋白变异体 2α基 因
[11] 86%同源,  与人类睾丸特异性组蛋白变异体 2α
基因 [12]59%同源 , 但在对果蝇基因组进行检索后 , 
未发现相似性序列, 说明该基因在小鼠、大鼠、人
类中非常保守 , 可能在高等生物进化中起重要作
用。近年来人们发现, 组蛋白变异体 2α蛋白在细胞
周期进程中起重要作用 , 被视为基因组的监视器 , 
它的磷酸化形式又称为 γ−组蛋白变异体 2α, 能募
集一系列DNA损伤修复蛋白和信号分子, 在DNA损
伤识别、损伤信号传导及DNA修复过程中发挥关键
性作用。研究显示: 组蛋白变异体 2α蛋白能使姐妹
染色单体重组效率增加 4倍, 组蛋白变异体 2α基因
缺失型精母细胞在X-Y染色体配对时表现严重缺陷, 
减数分裂配对障碍, 提示性染色体上的组蛋白变异
体 2α基因在生殖发育过程中起重要作用[13, 14]。我们

推测, TSEG-1 可能具有类似组蛋白变异体 2α基因
的生物学功能。利用计算机软件进行TSEG-1的功能
区分析, 发现TSEG-1为一种跨膜蛋白, 提示TSEG-1
可能在细胞信号传导中起一定的作用, 从而介导睾
丸发育和精子的发生。    

目前, 该基因在睾丸发育、精子发生和受精中
的确切功能仍未明确, 需进一步研究 TSEG-1 基因
的基因组结构、时空表达特点、启动子区域和转录

调控因子, 可通过基因转染、反义或 RNA干扰等技
术研究其生物学功能, 为阐明睾丸发育的内在机理
奠定基础。 
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 •遗传咨询• 
 

遗传性乳光牙本质是怎样遗传的？ 
问：我母亲患有乳光牙, 遗传给了我。现在我到了生育年龄, 怎样才能生育正常健康的宝宝？ 

 

答：遗传性乳光牙本质又称遗传性牙本质发育不全 , 俗称大黄牙 , 是一种常见的口腔疾病 , 儿童发病率约为
1/7000。其主要表现为牙本质的钙化异常和缺陷, 牙釉质发育正常, 但易从牙本质表面分离脱落, 使牙本质外露而致牙
冠磨损。患者牙齿萌出时, 其形态大小可正常, 但牙冠呈微黄色半透明, 并逐渐变成乳光色或浅黄色外观。 

本病一般表现为常染色体显性遗传方式, 患者子女患病概率为 1/2。DSPP基因的突变是导致该病的原因。由于牙
齿是在出生后出现, 可以利用产前基因诊断方法判断胎儿是否有致病基因及出生后是否发病。 

 
(中国科学院遗传与发育生物学研究所  李巍) 
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