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抑癌基因 ＰＴＥＮ单核苷酸多态性与鼻咽癌的相关性
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摘要：　目的　探讨抑癌基因ＰＴＥＮ单核苷酸多态性与佳木斯地区汉族人群鼻咽癌的关系。方法　选取２００８年
９月至２０１８年１月佳木斯大学第一附属医院收治的１３２例鼻咽癌患者（鼻咽癌组）和７３例体检健康者（对照组）的血
样，提取全基因组ＤＮＡ，采用限制性片段长度多态性分析技术检测 ｒｓ５３２６７８和 ｒｓ７０１８４８的多态性，分析抑癌基因
ＰＴＥＮ单核苷酸多态性与鼻咽癌的关系。结果　２组受试者ｒｓ５３２６７８和 ｒｓ７０１８４８位点的基因型及等位基因频率分布
均符合ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ遗传平衡定律（Ｐ＞０．０５）。对照组受试者ＰＴＥＮ基因ｒｓ５３２６７８位点的ＣＣ、ＣＴ、ＴＴ基因型频率
分别为０．６３０、０．３４２、０．０２７，Ｃ、Ｔ等位基因频率分别为０．８０１、０．１９８；鼻咽癌组患者 ＰＴＥＮ基因 ｒｓ５３２６７８位点的 ＣＣ、
ＣＴ、ＴＴ基因型频率分别为 ０．７１６、０．２６５、０．０１５，Ｃ、Ｔ等位基因频率分别为 ０．８５２、０．１４７；２组受试者 ＰＴＥＮ基因
ｒｓ５３２６７８位点的基因型和等位基因频率分布比较差异均无统计学意义（Ｐ＞０．０５）。对照组受试者 ＰＴＥＮ基因
ｒｓ７０１８４８位点的ＣＣ、ＣＴ、ＴＴ基因型频率分别为０．６５７、０．３４２、０．０００，Ｃ、Ｔ等位基因频率分别为０．８２８、０．１７１；鼻咽癌组
患者ＰＴＥＮ基因ｒｓ７０１８４８位点的ＣＣ、ＣＴ、ＴＴ基因型频率分别为０．４２４、０．５００、０．０７５，Ｃ、Ｔ等位基因频率分别为０．６７４、
０．３２５；鼻咽癌组ｒｓ７０１８４８位点ＣＴ、ＴＴ基因型频率和Ｔ等位基因频率显著高于对照组（Ｐ＜０．０５），ＣＣ基因型频率和Ｃ
等位基因频率显著低于对照组（Ｐ＜０．０５）。ＰＴＥＮ基因 ｒｓ７０１８４８位点 ＣＴ＋ＴＴ基因型个体罹患鼻咽癌的风险较高
（Ｐ＜０．０５，ＯＲ＝２．６０６，９５％可信区间下限为１．４３９，上限为４．７２０）。携带ＣＴ＋ＴＴ基因型个体的鼻咽癌发病风险是携
带ＣＣ型个体的２．６０６倍。结论　抑癌基因ＰＴＥＮｒｓ５３２６７８位点多态性与鼻咽癌易感性无关；ｒｓ７０１８４８位点多态性与
鼻咽癌易感性相关，携带ＣＴ＋ＴＴ基因型的个体具有较高的鼻咽癌发病风险。
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ｍａｉｎｔｈｅｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｗｉｔｈＣＴ＋ＴＴｇｅｎｏｔｙｐｅｗａｓ２．６０６ｔｉｍｅｓａｓｍｕｃｈａｓｔｈｅｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｃａｒｒｙｉｎｇＣＣｇｅｎｏｔｙｐｅ．Ｃｏｎｃｌｕｓｉｏｎ　
Ｔｈｅｒｓ５３２６７８ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｏｆＰＴＥＮｇｅｎｅｉｓｎｏｔａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｔｈｅｓｕｓｃｅｐｔｉｂｉｌｉｔｙｔｏｎａｓｏｐｈａｒｙｎｇｅａｌｃａｒｃｉｎｏｍａ．Ｔｈｅｐｏｌｙｍｏｒ
ｐｈｉｓｍｏｆｒｓ７０１８４８ｌｏｃｕｓｉｓａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｔｈｅｓｕｓｃｅｐｔｉｂｉｌｉｔｙｔｏｎａｓｏｐｈａｒｙｎｇｅａｌｃａｒｃｉｎｏｍａ．ＴｈｅｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｃａｒｒｙｉｎｇＣＴ＋ＴＴ
ｇｅｎｏｔｙｐｅｈａｓｈｉｇｈｅｒｒｉｓｋｆｏｒｎａｓｏｐｈａｒｙｎｇｅａｌｃａｒｃｉｎｏｍａ．

Ｋｅｙｗｏｒｄｓ：　ｎａｓｏｐｈａｒｙｎｇｅａｌｃａｒｃｉｎｏｍａ；ＰＴＥＮｇｅｎｅ；ｓｉｎｇｌｅｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｓ；ｐｒｅｄｉｓｐｏｓｉｎｇｇｅｎｅｓ

　　鼻咽癌是我国高发肿瘤之一，其发病原因包括
病毒感染、化学致癌物质及遗传易感因素等。目前

认为，鼻咽癌是一种多基因遗传病，涉及多个基因之

间及基因与环境之间的交互作用。已有研究表明，

与鼻咽癌有关的基因变异影响着其易感性［１］。人

类基因多态性在某些疾病中发挥着重要作用，单核

苷酸多态性（ｓｉｎｇｌｅｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｓ，ＳＮＰ）
是人类可遗传的变异中最常见的一种，是近年来肿

瘤研究热点之一。抑癌基因ＰＴＥＮ异常与鼻咽癌有
关［２３］，ＰＴＥＮ是一种具有磷酸酶活性的抑癌基因，
能够通过促进细胞周期或加速细胞凋亡参与细胞生

长调节，在肿瘤细胞浸润、血管形成及肿瘤转移过程

中起一定抑制作用，与肿瘤的发生、发展有着密切的

关系［４６］。目前，有关ＰＴＥＮ基因ＳＮＰ与鼻咽癌发生
和发展的研究较少。本研究采用限制性片段长度多

态性分析（ｐｏｌｙｍｅｒａｓｅｃｈａｉｎｒｅａｃｔｉｏｎｒｅｓｔｒｉｃｔｉｏｎｆｒａｇ
ｍｅｎｔｌｅｎｇｔｈｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｓ，ＰＣＲＲＦＬＰ）技术和 ＤＮＡ
测序法检测佳木斯地区汉族鼻咽癌患者和健康者的

ＰＴＥＮ基因ｒｓ５３２６７８和ｒｓ７０１８４８位点的基因型和等
位基因频率，探讨 ＰＴＥＮ基因 ＳＮＰ与鼻咽癌易感性
的关系，为鼻咽癌的预防、诊断和治疗提供可能的分

子基础。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２００８年９月至２０１８年１月
佳木斯大学第一附属医院耳鼻咽喉科收治的汉族鼻

咽癌患者１３２例（鼻咽癌组），男７８例，年龄４５～８１
（５９．７１±７．１６）岁；女５４例，年龄２３～８９（５６．７２±
１３００）岁。所有鼻咽癌患者经病理组织切片首次

确诊为鼻咽低分化鳞癌，且未接受任何治疗。另选

择同期体检健康者７３例作为对照组，其中男４０例，
年龄４２～９０（６６．２８±１２．７２）岁；女３３例，年龄４３～
８２（６１７０±９．９６）岁，２组受试者的年龄及性别构成
比较差异无统计学意义（Ｐ＞０．０５），具有可比性。
收集２组受试者晨起空腹静脉血样３．０ｍＬ，乙二胺
四乙酸抗凝，－２０℃保存，待提取 ＤＮＡ。本研究通
过医院医学伦理委员会批准，所有受试者签订知情

同意书。

１．２　主要试剂与仪器　全血基因组提取试剂盒
（美国ＴｈｅｒｍｏＦｉｓｈｅｒＳｃｉｅｎｔｉｆｉｃ公司），ＴａｑＤＮＡ聚合
酶、内切酶 ＢｐｉⅠ、内切酶 ＨａｅⅢ（宝生物工程大连
有限公司），ＰｏｗｅｒＴａｑＰＣＲＭａｓｔｅｒＭｉｘ（上海申能博
彩生物有限公司）；电泳仪（北京六一仪器厂），凝胶

成像分析系统（上海培清科技有限公司），ＧＬＩＳＯＮ
微量加样器（美国Ｇｌｉｓｏｎ公司）。
１．３　研究方法
１．３．１　ＳＮＰ位点选择　利用 ＮＣＢＩＧｅｎｅ数据库检
索 ＰＴＥＮ基因。进入 ＨａｐＭａｐ网站（ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．
ｈａｐｍａｐ．ｏｒｇ），选择中文模式，ＨａｐＭａｐ数据下选择
通用基因组浏览器，查询、下载并保存 ｄｕｍｐｅｄ＿ｒｅ
ｇｉｏｎ．ｈｍｐ。运行Ｈａｐｌｏｖｉｅｗ，选择ＴａｇＳＮＰｓ，相关的参
数设为等位基因频率最小频率为０．２、连锁不平衡
的阈值（ｒ２）大于０．８，根据有无合适酶切位点，选择
ＰＴＥＮ的ＴａｇＳＮＰ为ｒｓ５３２６７８和ｒｓ７０１８４８。
１．３．２　ＳＮＰ位点的引物设计　在 ｄｂＳＮＰ数据库中
查得 ｒｓ５３２６７８和 ｒｓ７０１８４８位点的核酸序列，用
Ｐｒｉｍｅｒ５．０软件设计引物，用 Ｏｌｉｇｏ６．０软件进行检
验，引物由生工生物工程（上海）股份有限公司合
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成。ｒｓ５３２６７８的正向引物序列为５′ＣＡＡＧＡＡＡＡＣ
ＣＡＧＴＣＣＡＡＧＴＧＴＧＡＡＧＡ３′，反向引物序列为 ５′
ＡＧＧＧＧＣＡＡＣＡＡＧＡＡＧＣＡＡＡＣＡＴ３′，扩增片段长度
为２２０ｂｐ；ｒｓ７０１８４８的正向引物序列为 ５′ＧＡＡＴ
ＣＧＴＴＴＣＴＡＣＡＴＡＧＴＧＣＴ３′，反向引物序列为 ５′
ＡＡＧＴＣＣＡＧＣＡＣＣＡＧＴＡＡＧＴＴＡ３′，扩增片段长度为
３０３ｂｐ。
１．３．３　基因组ＤＮＡ提取　利用ＢｉｏＴｅＫｅ全血基因
组提取试剂盒提取静脉血样的 ＤＮＡ，按试剂说明书
操作，提取的ＤＮＡ置于－２０℃冰箱保存，备用。
１．３．４　ＰＣＲ扩增　ＰＣＲ反应体系为１５μＬ，包括
２×ＰｏｗｅｒＴａｑＰＣＲＭａｓｔｅｒＭｉｘ８μＬ、正向引物１μＬ、
反向引物１μＬ、模板ＤＮＡ１μＬ，加ｄｄＨ２Ｏ至１５μＬ。
ＰＣＲ反应条件：９４℃预变性５ｍｉｎ；９４℃变性３０ｓ，
６０℃退火３０ｓ，７２℃延伸３０ｓ，共３０个循环；７２℃
终末延伸５ｍｉｎ。琼脂糖凝胶电泳检测ＰＣＲ产物大
小及特异性。

１．３．５　限制性酶切　ｒｓ５３２６７８位点的内切酶为Ｂｐｉ
Ⅰ，ｒｓ７０１８４８位点的内切酶为 ＨａｅⅢ。酶切反应体
系为：ＰＣＲ产物 ５μＬ、１０×ｂｕｆｆｅｒ１μＬ、ＢｐｉⅠ酶
０５μＬ、ｄｄＨ２Ｏ８．５μＬ，总体积为１５μＬ。酶切反应
体系配好振荡混匀后，放置于３７℃水浴箱中酶切
３ｈ，６５℃ 水浴８ｍｉｎ终止酶切。
１．３．６　酶切产物琼脂糖凝胶电泳分型　１５μＬ酶
切产物电泳分型：２０ｇ·Ｌ－１琼脂糖凝胶，电压
１５０Ｖ，电泳４０ｍｉｎ，紫外线凝胶成像分析系统拍照

并进行基因分型。ｒｓ５３２６７８位点发生ＣＴ突变则产
生 ＢｐｉⅠ酶切位点，酶切后 ＣＣ基因型长度为
２２０ｂｐ，ＴＴ基因型为长度 １９９、２１ｂｐ２个片段，ＣＴ
基因型为长度２２０、１９９、２１ｂｐ３个片段。ｒｓ７０１８４８
位点发生ＣＴ突变后产生１个 ＨａｅⅢ酶切位点，酶
切后ＣＣ基因型长度为 ３０３ｂｐ，ＴＴ基因型为长度
２８０、２３ｂｐ２个片段，ＣＴ基因型为长度 ３０３、２８０、
２３ｂｐ３个片段。凝胶电泳过程中，由于 ２１、２３ｂｐ
的片段太短，电泳过程中无法观察到该片段。电泳

结果由３人独立判读，对判读结果不一致者进行重
复实验。

１．４　统计学处理　采用 ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ遗传平衡
验证２组受试者是否为平衡群体，Ｐ＞０．０５说明该
群体为平衡群体。应用ＳＰＳＳ２４．０软件统计基因型
频率和等位基因频率，２组受试者基因型频率及等
位基因频率比较采用χ２检验，采用相对危险度的估
计值比值比（ｏｄｄｓｒａｔｉｏ，ＯＲ）和９５％可信区间（ｃｏｎｆｉ
ｄｅｎｃｅｉｎｔｅｒｖａｌ，ＣＩ）估计多态位点与鼻咽癌的联系强
度，Ｐ＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结果

２．１　ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ遗传平衡检验　结果见表
１。２组受试者 ｒｓ５３２６７８和 ｒｓ７０１８４８位点的基因型
及等位基因频率分布均符合ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ遗传平
衡定律（Ｐ＞０．０５），证实２组受试者均为遗传平衡
群体。

表１　２组受试者ＰＴＥＮ基因ｒｓ５３２６７８和ｒｓ７０１８４８位点的基因型及等位基因频率分布ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ遗传平衡检验
Ｔａｂ．１　ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇｇｅｎｅｔｉｃｅｑｕｉｌｉｂｒｉｕｍｔｅｓｔｏｆｇｅｎｏｔｙｐｅａｎｄａｌｌｅｌｅｆｒｅｑｕｅｎｃｙｄｉｓｔｒｉｂｕｔｉｏｎａｔｒｓ５３２６７８ａｎｄｒｓ７０１８４８ｌｏｃｉ
ｏｆＰＴＥＮｇｅｎｅｉｎｔｈｅｔｗｏｇｒｏｕｐｓ

组别 ｎ
ｒｓ５３２６７８位点

ＣＣ／例 ＣＴ／例 ＴＴ／例
χ２ Ｐ

ｒｓ７０１８４８位点
ＣＣ／例 ＣＴ／例 ＴＴ／例

χ２ Ｐ

对照组 ７３

　　预期数 ４７ ２３ ３
０．５２８ ＞０．０５

５０ ２１ ２
２．０８８ ＞０．０５

　　观察数 ４６ ２５ ２ ４８ ２５ ０

鼻咽癌组 １３２

　　预期数 ９５ ３４ ３
０．４６１ ＞０．０５

６０ ５８ １４
２．５２２ ＞０．０５

　　观察数 ９５ ３５ ２ ５６ ６６ １０

２．２　ＰＴＥＮ基因 ｒｓ５３２６７８和 ｒｓ７０１８４８位点基因型
分析　结果见图１和图２。ｒｓ５３２６７８位点扩增目的
片段大小为２２０ｂｐ，经酶切后有３种基因型，ＣＣ基
因型仅有 ２２０ｂｐ１条带（泳道 ３）；ＴＴ基因型出现
１９９、２１ｂｐ２条带（泳道４），ＣＴ基因型出现２２０、１９９
和２１ｂｐ３条带（泳道１、２）。ｒｓ７０１８４８位点扩增目
的片段大小为３０３ｂｐ，经酶切后出现３种基因型，ＣＣ
基因型仅有３０３ｂｐ１条带（泳道１、２），ＴＴ基因型出

现２８０、２３ｂｐ２条带（泳道４），ＣＴ基因型出现３０３、
２８０和２３ｂｐ３条带（泳道３）。
２．３　２组受试者 ＰＴＥＮ基因 ｒｓ５３２６７８和 ｒｓ７０１８４８
位点基因型及等位基因频率分布比较　结果见表２
和表３。２组受试者 ＰＴＥＮ基因 ｒｓ５３２６７８位点的基
因型和等位基因频率分布比较差异均无统计学意义

（Ｐ＞０．０５）。２组受试者 ＰＴＥＮ基因 ｒｓ７０１８４８位点
的基因型和等位基因频率分布比较差异有统计学意
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义（Ｐ＜０．０５）；鼻咽癌组 ｒｓ７０１８４８位点 ＣＴ、ＴＴ基因
型频率和 Ｔ等位基因频率显著高于对照组（Ｐ＜

００５），ＣＣ基因型频率和 Ｃ等位基因频率显著低于
对照组（Ｐ＜０．０５）。

Ｍ：ＤＮＡＭａｒｋｅｒ；１、２：突变杂合子ＣＴ；３：野生型纯合子 ＣＣ；４：突变纯

合子ＴＴ。

图１　ＰＴＥＮ基因ｒｓ５３２６７８位点电泳结果
Ｆｉｇ．１　Ｅｌｅｃｔｒｏｐｈｏｒｅｔｉｃｒｅｓｕｌｔｓｏｆｒｓ５３２６７８ｌｏｃｕｓｏｆＰＴＥＮ
ｇｅｎｅ

Ｍ：ＤＮＡＭａｒｋｅｒ；１、２：野生型纯合子ＣＣ；３：突变杂合子 ＣＴ；４：突变纯

合子ＴＴ。

图２　ＰＴＥＮ基因ｒｓ７０１８４８位点电泳结果
Ｆｉｇ．２　Ｅｌｅｃｔｒｏｐｈｏｒｅｔｉｃｒｅｓｕｌｔｓｏｆｒｓ７０１８４８ｌｏｃｕｓｏｆＰＴＥＮ
ｇｅｎｅ

表２　２组受试者ｒｓ５３２６７８位点基因型及等位基因频率分布比较
Ｔａｂ．２　Ｃｏｍｐａｒｉｓｏｎｏｆｇｅｎｏｔｙｐｅａｎｄａｌｌｅｌｅｆｒｅｑｕｅｎｃｉｅｓｏｆｒｓ５３２６７８ｌｏｃｕｓｂｅｔｗｅｅｎｔｈｅｔｗｏｇｒｏｕｐｓ

组别 ｎ
基因型

ＣＣ／例（％） ＣＴ／例（％） ＴＴ／例（％）
等位基因

Ｃ／例（％） Ｔ／例（％）
对照组 ７３ ４６（０．６３０） ２５（０．３４２） ２（０．０２７） １１７（０．８０１） ２９（０．１９８）
鼻咽癌组 １３２ ９５（０．７１６） ３５（０．２６５） ２（０．０１５） ２２５（０．８５２） ３９（０．１４７）

χ２ １．７５６ １．３５７ ０．００６ １．７６１ １．７６１
Ｐ ０．１８５ ０．２４４ ０．９３６ ０．１８５ ０．１８５

表３　２组受试者ｒｓ７０１８４８位点基因型及等位基因频率分布比较
Ｔａｂ．３　Ｃｏｍｐａｒｉｓｏｎｏｆｇｅｎｏｔｙｐｅａｎｄａｌｌｅｌｅｆｒｅｑｕｅｎｃｉｅｓｏｆｒｓ７０１８４８ｌｏｃｕｓｂｅｔｗｅｅｎｔｈｅｔｗｏｇｒｏｕｐｓ

组别 ｎ
基因型

ＣＣ／例（％） ＣＴ／例（％） ＴＴ／例（％）
等位基因

Ｃ／例（％） Ｔ／例（％）
对照组 ７３ ４８（０．６５７） ２５（０．３４２） ０（０．０００） １２１（０．８２８） ２５（０．１７１）
鼻咽癌组 １３２ ５６（０．４２４） ６６（０．５００） １０（０．０７５） １７８（０．６７４） ８６（０．３２５）

χ２ １０．２３５ ４．７２６ ４．２９６ １１．３６９ １１．３６９
Ｐ ０．００１ ０．０３０ ０．０３８ ０．００１ ０．００１

２．４　ＰＴＥＮ基因ｒｓ７０１８４８位点基因型与鼻咽癌发
病风险的关系　结果见表４。ＰＴＥＮ基因 ｒｓ７０１８４８
位点 ＣＴ＋ＴＴ基因型个体罹患鼻咽癌的风险较高
（Ｐ＜０．０５，ＯＲ＝２．６０６，９５％ＣＩ下限为１．４３９，上限
为４．７２０）。携带ＣＴ＋ＴＴ基因型个体的鼻咽癌发病
风险是携带ＣＣ型个体的２．６０６倍。
表４　ＰＴＥＮ基因 ｒｓ７０１８４８位点基因型与鼻咽癌发病风险

估计

Ｔａｂ．４　Ｅｓｔｉｍａｔｉｏｎｏｆｔｈｅｇｅｎｏｔｙｐｅａｔｒｓ７０１８４８ｌｏｃｕｓａｎｄ

ｏｎｓｅｔｒｉｓｋｏｆｎａｓｏｐｈａｒｙｎｇｅａｌｃａｒｃｉｎｏｍａ

基因型 Ｂ ＳＥ Ｗａｌｄ Ｐ ＯＲ
９５％ＣＩ

下限 上限

ＣＣ －０．９５８０．３０３ ９．９８６ ０．００２ ０．３８４ ０．２１２ ０．６９５
ＣＴ＋ＴＴ ０．９８５０．３０３ ９．９８６ ０．００２ ２．６０６ １．４３９ ４．７２０

３　讨论

鼻咽癌是指发生于鼻咽腔顶部和侧壁的恶性肿

瘤，发病率居耳鼻咽喉部恶性肿瘤之首，其常见的临

床症状为鼻塞、涕中带血、耳闷、听力下降、复视及头

痛等。鼻咽癌的病因尚不确定，目前认为，鼻咽癌是

一种多基因遗传病，涉及多个基因之间或基因与环

境之间的交互作用［７］。近年来，分子遗传学研究显

示，在鼻咽癌细胞中发现多染色体杂合性缺失区

（１ｐ、９ｐ、９ｑ、１１ｑ、１３ｑ、１４ｑ和１６ｑ），提示鼻咽癌的发
生和发展过程中可能存在多个肿瘤抑癌基因变

异［８］。

ＰＴＥＮ基因是继ｐ５３基因之后第２个被发现在
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人类癌症中存在高频突变的肿瘤抑制基因，其控制

许多生物学进程，包括细胞增殖、迁移和凋亡［９１２］。

ＰＴＥＮ基因位于染色体 １０ｑ２３上，是一种含有
１０５０００个碱基对的抑癌基因，其由９个外显子和８
个内含子组成，编码含有 ４０３个氨基酸的蛋白。
ＢＯＮＮＥＡＵ等［１３］对乳腺癌的ＰＴＥＮ基因突变研究发
现，突变多发生在外显子５、７处，外显子５突变常导
致磷酸酶活性丧失，从而使该基因抑制肿瘤生长的

功能受到影响。李日著等［１４］研究发现，ＰＴＥＮ基因
多态性与食管癌的发病风险密切相关。这些研究提

示ＰＴＥＮ基因可能在很多肿瘤的发生、发展中起着
重要作用。目前，有关 ＰＴＥＮ基因多态性与鼻咽癌
易感性的研究报道较少。

ＳＮＰ是指基因组水平上因单个核苷酸突变引起
的序列改变，在人群中的发生率 ＞１％，其在基因组
中广泛存在，是一种常见的遗传变异类型，也是不同

种族、个体之间差异的遗传物质基础之一，可导致

不同个体之间对恶性肿瘤等复杂疾病的易感性差

异。目前，ＳＮＰ被认为是预测各种肿瘤易感性及预
后的稳定和有效的生物学标志物。吴晓红等［１５］对

ＸＲＣＣ１基因 Ａｒｇ３９９Ｇｌｎ多态性与鼻咽癌易感性进
行了研究，发现 Ａｒｇ３９９Ｇｌｎ基因多态性与鼻咽癌易
感性相关。鉴于 ＰＴＥＮ基因与多种癌症的发生有
关，本研究试图探讨 ＰＴＥＮ基因 ＳＮＰ与鼻咽癌易感
性的关系，结果显示，鼻咽癌患者 ＰＴＥＮ基因
ｒｓ５３２６７８位点的基因型频率和等位基因频率与健康
者比较差异无统计学意义，但鼻咽癌患者 ＰＴＥＮ基
因ｒｓ７０１８４８位点的基因型频率和等位基因频率与
健康者比较差异有统计学意义，鼻咽癌组 ｒｓ７０１８４８
位点ＣＴ、ＴＴ基因型频率和 Ｔ等位基因频率显著高
于对照组；提示 ＰＴＥＮ基因 ｒｓ７０１８４８位点多态性与
鼻咽癌的发生可能存在一定相关性，其中 ＣＴ＋ＴＴ
基因型个体具有较高的发病风险。本研究为解释鼻

咽癌的发生提供了新的遗传学依据，并有望为鼻咽

癌的预防、诊断和治疗提供可能的分子基础。但本

研究所取样本量有限，尚需扩大样本量进一步验证。
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