“脊髓性肌萎缩症”SMA的基因检测服务
脊髓性肌萎缩症（spinal muscular atrophy,SMA）是以脊髓前角运动神经元退化变性为特征的常染色体隐性遗传病，表现为进行性、对称性肢体近端和躯干肌肉无力、萎缩。其发病率在活产婴儿中为1/6000，人群携带率为1/40。迄今为止SMA的病理生理机制还不十分清楚，尚无有效的治疗方法。
脊髓性肌萎缩症是一种常见的基因遗传病之一，用一般检验不能确诊，基因诊断是目前比较可靠且运用较多的辅助检查方法。
研究发现，90%以上SMA患者有SMN1外显子7和8或仅外显子7的同源缺失，因而SMN1基因缺失检测是检测诊断SMA重要指标之一。SMN基因定量分析可以作为预测疾病严重程度的指标以及基因诊断和检测携带者的补充；健康人了解自身是否携带SMA，对于婚配，生育具有重要意义。
检测技术特点
采用DHPLC（变性高效液相色谱技术）。DHPLC检测基因拷贝数是一种稳定，精确，非凝胶的方法，该技术灵敏度和特异性非常高可以高精度的鉴别单拷贝，双拷贝，三拷贝，因此非常适合SMA的缺失诊断和携带筛查。

案例简介

正常人
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SMN1纯合缺失患儿
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SMN1携带者，SMN1基因只有1个拷贝
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基因检测是如何进行的？

致电融恒环球（北京）基因有限公司，010-62627358，工作人员会为您进行详细的回答。

