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中国人群家族性高胆固醇血症LDLR基因突变研究进展 
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首都医科大学附属北京安贞医院, 北京市心肺血管疾病研究所, 北京 100029 

摘要: 家族性高胆固醇血症(Familial hypercholesterolemia, FH)主要是由于低密度脂蛋白受体(Low-density lipo-

protein receptor, LDLR)基因突变导致的单基因显性遗传性疾病。FH 患者 LDLR 基因突变导致细胞膜表面 LDLR

减少或缺如, 机体代谢胆固醇能力降低, 血浆胆固醇增高并沉积在不同的组织和器官, 常伴有全身黄色瘤和早

发冠心病, 因此 FH 也是最常见的严重代谢性疾病。世界范围内对 LDLR 基因突变的报道总共有 1 741 种, 经整

理我国目前报道的 140 例 FH 指示病例, 包括 108 种 LDLR 基因突变类型。文章对已报道的中国 FH 患者 LDLR

基因突变特点进行系统分析和综述, 旨在为 FH 诊断治疗提供参考依据。 
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Research progression of LDLR mutations in Chinese Familial hyper- 
cholesterolemia 
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Abstract: Familial hypercholesterolemia (FH), one monogenic autosomal dominant disease, mainly results from genetic 

defects in the low-density lipoprotein receptor (LDLR) gene, which leads to the reduction or absence of cell surface LDLR, 

disorder of cholesterol metabolism, and cholesterol deposition in different tissues and organs. FH is a common metabolic 

disease clinically characterized by the presence of xanthomas and premature coronary heart disease. To date, about 1 741 

variants have been identified in gene LDLR, among which 108 variants were identified in Chinese FH patients. To better 

understand the features of LDLR gene mutations and help to FH diagnosis and therapy, this review provides a comprehen-

sive overview of LDLR gene mutations in Chinese FH patients. 
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家族性高胆固醇血症 (Familial hypercholes- 

terolemia, FH, OMIM # 143890)是一种严重的常染色

体显性单基因遗传性疾病。世界范围内 FH 杂合患

者的发病率为 1/500, 成为最常见的代谢性疾病之

一。纯合子患者症状严重, 发病率为 1/1000000, 血

浆低密度脂蛋白胆固醇(Low density lipoprotein cho- 

lestero1, LDL-c)水平大幅度增高, 多部位肌腱黄色

瘤和早发动脉粥样硬化(Atherosclerosis, As), 严重

者青少年时期可发生冠心病甚至心梗死亡。目前已

报道 6 种致病基因可引起 FH, 如: 低密度脂蛋白受

体(Low-density lipoprotein receptor, LDLR), 载脂蛋

白 B100(Apolipoprotein B-100, ApoB100), 枯草溶菌素 
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转化酶 9(Proprotein convertase subtilin/kexin type 9, 

PCSK9)等。LDLR 基因突变是 FH 的主要病理基础, 

在临床确诊的 FH 患者中约 50%可检测到 LDLR 基

因突变, 因此研究 LDLR 基因突变对于深入探讨我

国人群 FH的分子基础具有重要意义。目前为止, 英

国 FH 的 LDLR 突变数据库(http:// www.ucl.ac.uk/ 

ldlr/LOVDv.1.1.0/)报道世界范围内 LDLR 基因突变

有 1 741种。有关我国人群 FH的报道较少, 本文检

索 PubMed、CNKI、VIP及英国 FH的 LDLR突变数

据库, 搜集到 140名中国 FH指示病例并对其 LDLR

基因突变类型特点进行总结。 

1  LDLR基因的生理功能 

1.1  LDLR基因的结构和功能 

LDLR为跨膜蛋白, 广泛分布于肝脏、动脉壁平

滑肌、血管内皮细胞和白细胞, 特异结合含 ApoB100

和载脂蛋白 E(Apolipoprotein E, ApoE)的脂蛋白进

入细胞内进行代谢, 可清除血中 2/3 的 LDL。人类

成熟的 LDLR 由 839 个氨基酸残基组成, 分子量为

93 102 Da, 可分为 5个不同的功能区: (1)半胱氨酸

富集区(Cysteine-rich region), 主要功能是结合配体, 

亦称为配体结合结构域 ( Ligand binding structure 

domain); (2)表皮生长因子前体结构域(EGF precur-

sor structure domain), 大约由 400个氨基酸残基组成, 

其结构与 EGF前体有 33%的同源, 有 5个重复序列; 

(3)含 O-连接糖链结构域(O-linked sugars structure 

domain), 位于膜外, 由 58个氨基酸残基组成; (4)跨

膜结构域( Memberrance spanning structure domain), 

由 22 个 氨 基 酸 残 基 组 成 ; (5)胞 浆 结 构 域

(Cytoplasmic structure domain), 位于受体的 C末端, 

深埋于胞浆中。 

LDLR基因位于第 19 号染色体短臂(Ch19pl3.1- 

13.3), 全长 45 kb, 由 18个外显子和 17个内含子组

成, 编码含有 839个氨基酸的前体蛋白。LDLR基因

外显子区域可与LDLR蛋白 7个结构域相对应: (1)启

动子翻译信号区域; (2)外显子 1 编码的 5端序列及

信号肽; (3)外显子 2~6编码LDLR配体结合域; (4)外

显子 7~14 编码EGF前体结构域; (5)外显子 15 编码

LDLR O-连接糖链结构域; (6)外显子 16、17编码跨

膜结构域; (7)外显子 17、18编码的胞浆区[1]。 

1.2  LDLR基因突变的分类 

由于LDLR对于胆固醇代谢至关重要 , 以致该

基因任何部位出现突变均可致病。目前已从FH患者

中发现LDLR基因突变 1 741种, 其中大部分是单个

或几个碱基发生异常。以LDLR蛋白合成与功能为基

础突变可划分为 5型[2]: 1型突变为不表达等位基因, 

包括启动子序列突变、无义突变、移码突变、剪接

突变, 这类突变导致细胞不表达LDLR; 2 型突变为

转运缺陷型等位基因, 主要发生在配体结合域和表

皮生长因子前体结构域, 虽然能合成受体, 但从内

质网向高尔基体的转运障碍, 堆积在内质网中最终

被降解; 3型突变为结合缺陷型等位基因, 本型较常

见, 特点为突变基因编码的异常受体蛋白可以到达

细胞表面 , 但丧失了结合LDL的功能 , 这类突变同

样发生在配体结合域和表皮生长因子前体结构域; 4

型突变为内移缺陷型等位基因, 本型罕见, 发生在

胞浆区域或是跨膜域 , 由于编码NPVY序列的密码

子发生突变而致 , 特点为受体能与LDL结合 , 但不

能将其转运至细胞表面并聚集于被覆陷窝; 5型突变

为再循环缺陷型等位基因 , 受体能够结合LDL, 也

能内移进入细胞 , 但在溶酶体内不能与LDL分离 , 

受体与配体被同时降解 , 导致LDLR不能够再循环

到细胞表面, 这类突变多发生在表皮生长因子前体

结构域[3,4]。 

2  国外FH患者LDLR基因突变的研究 

根据英国 FH的 LDLR突变数据库(LDLR@www. 

ucl.ac.uk/ldlr/LOVDv.1.1.0/)报道, 截至 2010年 11月

18日, 国内外共报道 1 741种 LDLR基因突变, 其中

碱基置换 1 280 种, 插入突变 75 种, 缺失突变 337

种, 复制突变 64种, 插入和缺失突变 15种, 置换突

变 2 种。大约 2/3 为点突变或小片段缺失和插入突

变, 1/3为 DNA大片段重排。1 741种突变中 1 122

种突变仅见一次报道。 

在LDLR全部 18个外显子中, 第 4外显子(E4)发

生突变例数最多, 一方面由于E4 在染色体上的跨度

最大所含碱基最多, 另一方面可能与选择偏倚有关, 

即在FH筛查中, 这些突变具有更高的外显率, 临床

表现血脂增高明显[2]。第 2~6 号外显子编码LDLR的

结合区, 包括 7 个不完整的重复序列, 每个序列有 
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40 个氨基酸。E4 编码重复序列 5, 这一区域在通过

ApoB结合LDL的过程中和通过ApoE结合VLDL的过

程中必不可少。Neff等[5]通过对瑞士FH家族的研究发

现相对于其他区域这一区域突变临床表型更明显 , 

在一个瑞士家庭观察到E4 的缺失导致LDLR的缺失, 

患者伴有极高胆固醇血症和早发冠心病。 

3  中国FH患者LDLR基因突变类型 

根据 http://www.ucl.ac.uk/fh-old/网站报道 , 目

前中国包括香港地区记录的突变共有 36种, 其报道

日期均在 2000年及其之前, 2000年后报道的 LDLR

基因突变尤其是近几年新发现的突变并没有收录其

中。在中国生物医学文献数据库(CBM)中以“家族性

高胆固醇血症”和“基因突变”为关键词搜索并筛选

有关中国人 LDLR基因突变的文章 31篇, 在 PubMed

数据库以‘Familial Hypercholesterolemia’和‘Chinese’

为关键词搜索并整理出报道有中国人突变的文章 18

篇, 其中包括中国本地和台湾香港地区的华人。经

整理总结共有 140 例指示病例, 包括 108 种突变类

型(表 1)。 

 
表 1  目前已报道中国人群 LDLR 基因突变的部位、性质及来源 

突变 

部位 
核酸改变 氨基酸改变 突变名称 参考文献 

E1 第 13位碱基 G>A 第18位色氨酸被终止密码子取代 W-18X终止突变 [6~8] 

E2 第 101位碱基 G>C 第 13位半胱氨酸被丝氨酸取代 C13S错义突变 [8] 

E2 第 683位碱基 A>C 第 207位谷氨酸被丙氨酸取代 E207A错义突变 [9] 

E2 第 77位碱基缺失 GA 第 5位移码 缺失突变 [10] 

E3 第 268位碱基 G>A 第 69位天冬氨酸被天冬酰胺取代 D69N错义突变 [6、10~12] 

E3-5 第 3至第 5外显子缺失 缺失 209个氨基酸（44~252） 大片段缺失突变 [6] 

E4 第 344位碱基 G>A 第 94位精氨酸被组氨酸取代 R94H错义突变 [6] 

E4 第 632位碱基缺失 ACT 第 190位组氨酸, 191位丝氨酸被脯氨酸取代 H, S190-191P错义整码 [7] 

E4 第 682位碱基 G>T 第 207位谷氨酸被终止密码子取代 E207X终止突变 [7] 

E4 第 344位碱基 G>A 第 94位精氨酸被组氨酸取代 R94H错义突变 [10、11] 

E4 第 516位碱基 C>G 第 151位天冬氨酸被谷氨酸取代 D151E错义突变 [11] 

E4 第 590位碱基 G>A 第 176位半胱氨酸被酪氨酸取代 C176Y错义突变 [11] 

E4 第 599位碱基 T>G 第 179位苯丙氨酸被半胱氨酸取代 F179C错义突变 [11] 

E4 第 510位碱基缺失 C 第 150位移码 移码突变 [11] 

E4 第 562位碱基缺失 T 第 167位移码 移码突变 [11] 

E4 第 656位碱基缺失 GCCCCG 第 198位移码 移码突变 [11] 

E4 第 364位碱基 A>T 第 101位异亮氨酸被苯丙氨酸取代 I101F错义突变 [12] 

E4 第 571位碱基 C>T 第 170位谷氨酰胺被终止密码子取代 Q170X终止突变 [12] 

E4 第 385位碱基 G>T 第 108位天冬氨酸被酪氨酸取代 D108Y错义突变 [13] 

E4 第 444位碱基 T>A 第 127位半胱氨酸被色氨酸取代 C127W错义突变 [14] 

E4 第 428位碱基 G>T 第 122位半胱氨酸被苏氨酸取代 C122T错义突变 [15] 

E4 第 429位碱基 C>A 第 122位半胱氨酸被酪氨酸取代 C122Y错义突变 [16] 

E4 第 550位碱基 T>C 第 163位半胱氨酸被精氨酸取代 C163R错义突变 [17] 

E4 第 682位碱基 G>A 第 207位谷氨酸被赖氨酸取代 E207K错义突变 [6、8、12、17]

E4 第 558位碱基 G>A 第 165位色氨酸被终止密码子取代 W165X终止突变 [18] 

E4 第 386位碱基 A>G 第 129位天冬氨酸被甘氨酸取代 D129G错义突变 [19] 

E4 第 685位碱基缺失 A 第 208位移码 移码突变 [19] 

E4 第 664位碱基 T>C 第 201位半胱氨酸被精氨酸取代 C201R错义突变 [20] 

E4 第 683位碱基 A>C 第 207位谷氨酰胺被丙氨酸取代 Q207A错义突变 [21] 

E5 第 809位碱基 G>A 第 249位半胱氨酸被酪氨酸取代 C249Y错义突变 [7、8] 

E5 第 757位碱基 C>T 第 232位精氨酸被色氨酸取代 R232W错义突变 [10] 

E5 第 769位碱基 C>T 第 236位精氨酸被色氨酸取代 R236W错义突变 [11] 

E6 第 828位碱基 C>A 第 255位半胱氨酸被终止密码子取代 C255X终止突变 [11] 

E6 第 826位碱基 T>C 第 255位半胱氨酸被精氨酸取代 C255R错义突变 [22] 

E6 第 297位碱基缺失 A 第 78位移码 移码突变 [23] 

E6-8 第 6到第 8外显子缺失 缺失 123个氨基酸（252~374） 大片段缺失突变 [6] 

E7 第 947位碱基 A>G 第 295位天冬酰胺被丝氨酸取代 N295S错义突变 [11] 
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(续表 1) 

突变 

部位 
核酸改变 氨基酸改变 突变名称 参考文献 

E7 第 1016位碱基 T>C 第 318脯氨酸被亮氨酸位取代 P318L错义突变 [11] 

E7 第 1048位碱基 C>T 第 329位精氨酸被终止密码子取代 R329X终止突变 [11] 

E7 第 986位碱基 G>A 第 308位半胱氨酸被酪氨酸取代 C308Y错义突变 [6、10~12] 

E7 第 850位碱基 T>C 第 263位半胱氨酸被精氨酸取代 C263R错义突变 [24] 

E8 第 1132位碱基 C>T 第 357位谷氨酰胺被终止密码子取代 Q357X终止突变 [10] 

E8 第 1174位碱基插入 T 第 371位移码 移码突变 [12] 

E8 第 1100位碱基 T>A 第 346位亮氨酸被组氨酸取代 L346H错义突变 [22] 

E8 第 1075位碱基 C>T 第 228位谷氨酰胺被终止密码子取代 Q338X终止突变 [25] 

E9 第 1268位碱基 T>C 第 402位异亮氨酸被苏氨酸取代 I402T错义突变 [6] 

E9 第 1216位碱基 C>T 第 385位精氨酸被色氨酸取代 R385W错义突变 [11] 

E9 第 1246位碱基 C>T 第 395位精氨酸被色氨酸取代 R395W错义突变 [11] 

E9 第 1247位碱基 G>T 第 395位精氨酸被亮氨酸取代 R395L错义突变 [11] 

E9 第 1329位碱基 G>A 第 422位色氨酸被终止密码子取代 W422X终止突变 [11] 

E9 第 1291位碱基 G>A 第 410位丙氨酸被苏氨酸取代 A410T错义突变 [6、11] 

E9 第 1277位碱基 T>C 第 405位亮氨酸被脯氨酸取代 L405P错义突变 [12] 

E9 第 1285位碱基 G>A 第 408位缬氨酸被蛋氨酸取代 V408M错义突变 [12] 

E9 第 1241位碱基 T>G 第 393位亮氨酸被精氨酸取代 L393R错义突变 [10、12] 

E9 第 1211位碱基 C>T 第 383位苏氨酸被异亮氨酸取代 T383I错义突变 [16] 

E9 第 1304位碱基 A>G 第 414位谷氨酸被半胱氨酸取代 E414C错义突变 [22] 

E9 第 1329位碱基缺失 G 第 422位移码 移码突变 [22] 

E9 第 1322位碱基 T>C 第 420位异亮氨酸被苏氨酸取代 I420T错义突变 [10、11、26] 

E10 第 1384位碱基 G>A 第 441位缬氨酸被异亮氨酸取代 V441I错义突变 [11] 

E10 第 1432位碱基 G>A 第 457位甘氨酸被精氨酸取代 G457R错义突变 [8、10、11、12]

E10 第 1474位碱基 G>A 第 471位天冬氨酸被天冬酰胺取代 D471N错义突变 [10、11、12] 

E10 第 1544位碱基 A>G 第 494位天冬酰胺被丝氨酸取代 N494S错义突变 [22] 

E10 第 1448位碱基 G>A 第 462位色氨酸被终止密码子取代 W462X终止突变 
[7、17、20、21、

27、28] 

E10 第 1439位碱基 C>T 第 459位丙氨酸被缬氨酸取代 A459V错义突变 [29] 

E10 第 1511位碱基 G>A 第 483位色氨酸被终止密码子取代 W483X终止突变 [30] 

E11 第 1664位碱基 T>C 第 534位亮氨酸被脯氨酸取代 L534P错义突变 [7] 

E11 第 1691位碱基 A>G 第 543位天冬酰胺被丝氨酸取代 N543S错义突变 [11] 

E11 第 1592位碱基 T>A 第 510位蛋氨酸被赖氨酸取代 M510K错义突变 [21] 

E12 第 1765位碱基 G>A 第 568位天冬氨酸被天冬酰胺取代 D568N错义突变 [11] 

E12 第 1783位碱基 C>T 第 574位精氨酸被色氨酸取代 R574W错义突变 [11] 

E12 第 1807位碱基 A>T 第 582位赖氨酸被终止密码子取代 K582X错义突变 [11] 

E12 第 1779位碱基缺失 C 第 572位移码 移码突变 [12] 

E12 第 1747位碱基 C>T 第 562位组氨酸被酪氨酸取代 H562Y错义突变 [11、26] 

E12 第 1747位碱基 C>T 第 583位组氨酸被酪氨酸取代 H583Y错义突变 [31] 

E13 第 1867位碱基 A>G 第 602位异亮氨酸被缬氨酸取代 I602V错义突变 [6] 

E13 第 1897位碱基 C>T 第 612位精氨酸被半胱氨酸取代 R612C错义突变 [11] 

E13 
第 1851到 1862位碱基缺失
AGTATTTTGGAC 

第 597到 600 位缺失氨基酸 VFWT 缺失突变 [11] 

E13 第 1953、1954位碱基缺失 TA 第 631位移码 移码突变 [11] 

E13 第 1880位碱基 C>T 第 606位丙氨酸被缬氨酸取代 A606V错义突变 [12] 

E13 第 1864位碱基 C>T 第 601位天冬氨酸被天冬酰胺取代 D601N错义突变 [15] 

E13 第 1849位碱基 A>G 第 596位赖氨酸被谷氨酸取代 K596E错义突变 [22] 

E13 第 1877位碱基 A>G 第 605位谷氨酸被缬氨酸取代 E605V错义突变 [22] 

E13 第 1879位碱基 G>A 第 606位丙氨酸被苏氨酸取代 A606T错义突变 
[7、11、12、24、

26、30、32~34]
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(续表 1) 

突变 

部位 
核酸改变 氨基酸改变 突变名称 参考文献 

E13 第 1864位碱基 G>T 第 601位天冬氨酸被酪氨酸取代 D601Y错义突变 [35] 

E14 第 2015位碱基缺失 T 第 651位移码 缺失突变 [7] 

E14 第 2012位碱基缺失 C  第 650位移码 缺失突变 [8] 

E14 
第 2108位碱基 

插入 TGCTGGC 
第 682位移码 插入突变 [10] 

E14 第 2048位碱基 G>A 第 663位丙氨酸被苏氨酸取代 A663T错义突变 [10] 

E14 第 2087位碱基 G>A 第 675位半胱氨酸被酪氨酸取代 C675Y错义突变 [10] 

E14 第 2030位碱基 G>T 第 656位半胱氨酸被苯丙氨酸取代 C656F错义突变 [12] 

E14 第 2021位碱基 A>G 第 653位天冬酰胺被丝氨酸取代 N653S错义突变 [22] 

E14 第 2043位碱基 C>G 第 660位半胱氨酸被色氨酸取代 C660W错义突变 [26] 

E14 第 2054位碱基 C>T 第 664位脯氨酸被亮氨酸取代 P664L错义突变 [12、26、36] 

E15 第 2150位碱基 C>G 第 696位丙氨酸被甘氨酸取代 A696G错义突变 [6] 

E15 第 2215位碱基 C>T 第 718位谷氨酰胺被终止密码子取代 Q718X终止突变 [11] 

E16 第 2389位碱基 G>A 第 776位缬氨酸被蛋氨酸取代 V776M错义突变 [11、12] 

E17 第 2475位碱基缺失 C 第 805位移码 缺失突变 [7] 

E17 第 2400位碱基插入 C 第 779位移码 插入突变 [22] 

P －152位碱基 C>T 不明 －152C>T [10] 

P －44位碱基 C>T 不明 －44 C>T [12] 

Int3 第 313＋1位碱基 G>A 5’端剪接位点缺失 313＋1G>A剪接突变 [10、37] 

Int 5 第 818－1位碱基 G>A 第 273位移码 818－1G>A剪接突变 [18] 

Int11 第 1706－1位碱基 G>T 3’端剪接位点缺失 1706－1G>T剪接突变 [12] 

注: E: 外显子(exon); Int: 内含子(intron); P: 启动子(promoter)。 

 

生在 1~17 外显子, 第 18 外显子突变尚未见报道。 3.1  中国FH患者LDLR基因突变特点 
此外, 内含子 3、5、11以及启动序列的-152位和-44

位的 LDLR基因突变也有报道。与世界范围内 LDLR 由图 1可见, 中国 FH患者 LDLR基因突变均发 
 

 
图 1  中国人群 LDLR 基因突变的染色体区域分布及染色体各区域所对应的蛋白功能区 
注: E: 外显子(exon); Int: 内含子(intron); P: 启动子(promoter)。 
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突变频率一致, 中国人群 E4 发生的突变类型最多, 

与 E4所含碱基最多有关, 不排除选择偏倚。 

3.2  中国FH患者常见的LDLR基因突变 

本文总结了中国FH患者突变频率≥2 次的

LDLR基因突变类型(表 2)。我国相对多见的突变发

生在E13, 其中A606T突变共有 9 例, 1994 年由Sun

等[7]首次发现, 台湾阳明大学[12]、香港大学[26]、武

汉大学[33]、北京大学[34]及本课题组[20]相继报道了相

同突变位点。D69N、E207K、C308Y和G457R突变

各有 4 例报道。第 3 内含子 5端 313+1 位碱基A置

换G的剪接突变已见 2 例报道, 最早由Khoo等[10]在

2000 年发现, 随后本课题组[37]也发现并报道。挪威

FH患者本型突变发生率最高, 2009 年Cameron等[38]

采用患者淋巴细胞永生化细胞株对这一突变进行研

究, Northern blot结果显示第 3内含子 端 313+1位

碱基A置换G的剪接突变导致E3 和Int3 转录时都被

剪切, LDLR内化能力明显降低。 

5

 

表 2  常见的 LDLR 基因突变的发生率* 

突变部位 氨基酸改变 例数 发生率(%)

E3 D69N 4 8.33 

E4 E207K 4 8.33 

E4 R94H 2 4.17 

E5 C249Y 2 4.17 

E7 C308Y 4 8.33 

E9 A410T 2 4.17 

E9 L393R 2 4.17 

E9 I420T 3 6.25 

E10 G457R 4 8.33 

E10 D471N 3 6.25 

E12 H562Y 2 4.17 

E13 A606T 9 18.75 

E14 P664L 3 6.25 

E16 V776M 2 4.17 

Intron3 5剪接突变 2 4.17 

总计  48 100 

*: 发生频率≥2次的突变。 

3.3  中国FH患者LDLR基因各结构域的突变分布

特点 

对 LDLR 染色体各突变区域对应的功能区分析

发现(图 2), EGF前体同源域发生突变例数最多达 80

例。由于编码 EGF 前体结构域的碱基跨度大, 从

7~14 外显子, 导致 EGF 前体结构域发生突变最多, 

这类突变属于 2、3 或 5 型突变。其次配体结合域

44 例, 由于 E4 外显子发生突变最多并位于配体结

合域。配体结合域的突变多为 2型突变。 
 

 
 

图 2  LDLR各结构域对应突变的分布 

4  结语与展望 

自 1992 年美国学者Hobbs HH发现第一例中国

FH患者LDLR基因突变, 目前已在我国FH患者中发

现了 140例指示病例携带LDLR基因 108种突变, 其

中E4 发生突变类型最多, 其次为E13。2003 年人类

基因组计划(Human genome project, HGP)测序工作

完成后, 基因芯片(Gene chip)技术已成为基因功能

分析研究的最重要技术 , 可在更短的时间内完成

LDLR基因突变检测和DNA测序, 有望将来成为FH

基因诊断的有效工具。另外, 随着MLPA技术的广泛

使用, 将有更多的大片段基因插入与缺失将被我们

发现, 为我国LDLR基因突变增添更多突变数据, 从

而为FH的基因诊断提供更多的依据 , 对FH的基因

治疗引发更多的思考。 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Khoo%20KL%22%5BAuthor%5D
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=%22Hobbs%20HH%22%5BAuthor%5D
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