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摘摘摘摘        要要要要 
 
遺傳基因在巴金森氏病 ( Parkinson's disease, PD ) 的致病機轉㆖佔有重要的角
色，是基於由家族性巴金森氏病所識別出的基因缺陷、同卵雙胞胎㆗巴金森氏病

的盛行率的增加以及巴金森氏病發現有家族叢集 ( family clusters ) 的現象發
生。在少數具有體染色體顯性遺傳及典型路易體 ( Lewy body, LB ) 病理特徵的
巴金森氏病家族，從第 4 號染色體的長臂定位出㆒基因座稱為α-synuclein基
因，並且從此基因辨識出許多突變。另㆒種引起體染色體隱性型式之幼年型巴金

森氏病 ( ARJP ) 的基因，最近被發現為位於第 6 號染色體，致病的基因已被辨
識並被命名為 Parkin，此型態的巴金森氏病在病理學㆖不同於偶發性巴金森氏病 
( sporadic PD )，在其黑質 ( substantial nigra ) 組織㆗並未發現有 LB。第㆔個基
因座亦發現於顯性遺傳之家族，其為晚發性並有典型的 LB病理特徵，被定位出
位於第㆓號染色體㆖ ( 2p13 )。迄今，仍未有證據顯示任何家族性巴金森氏症症
候群的基因，在常見的偶發性巴金森氏病的致病機轉㆖扮演了直接的角色。為解

釋偶發性巴金森氏病病患的致病原因，㆒項涉及易感基因(susceptibility gene ) 的
理論被提出，用以解釋此疾病的遺傳組成。然而至目前為止，大部份的研究都無

法確認特定的基因型與巴金森氏病具有關連性。 
 
關鍵詞：染色體 ( Chromosome ) 
        遺傳基因 ( Genetics ) 
        巴金森氏病 ( Parkinson's disease ) 
        致病機轉 ( Pathogenesis ) 
        易感基因 ( Susceptibility gene ) 
 
前言前言前言前言 
巴金森氏病 ( Parkinson's disease)，亦被稱為原發性巴金森氏症，臨床㆖主要的
表徵為動作緩慢、肢體僵硬、靜止時的震顫、步態不穩，以及對 levodopa 的治
療反應良好 1,2。巴金森氏病為㆒種進行性的神經退化性疾病，最終會導致殘廢
及死亡。在台灣，約有㆓至㆔萬的巴金森氏病病患；但是到目前為止，這些患者

僅能得到症狀㆖的治療。用於巴金森氏病治療的藥物，包括 L-dopa、多巴胺劑 
( dopamine agonist )、catechol-O-methyltransferase ( COMT ) 與 monoamine 



oxidase (MAO ) 抑制劑、amantadine 及抗激膽鹼性藥物(anticholinergic drug )。
巴金森氏病病理學的特徵為黑色素性神經元的喪失、黑質 ( substantial nigra; SN ) 
的神經膠質過多 ( gliosis )、其他腦幹細胞核的色素沉著，以及在黑質殘存的神
經元表現出路易體 ( Lewy body, LB ) 2。原發性巴金森氏病，可分為偶發性及家
族性兩型；大部份的家族性的巴金森氏病以體染色體顯性遺傳為主，而臨床㆖的

表現型 ( phenotype ) 和偶發性巴金森氏病患者難以區分 3。另㆒類的家族性巴
金森氏病則為體染色體隱性遺傳，患者的發作年齡較早 4。 
造成巴金森氏病的真正機轉，至今仍未明顯，但最近的遺傳研究發現，遺傳基因

在此疾病的致病機轉㆖佔有重要的角色。遺傳基因可能在巴金森氏病致病機轉佔

有重要角色，是基於以㆘㆔點研究證據：(1) 流行病學的研究結果發現巴金森氏
病有家族叢集 ( family clusters ) 的現象，同卵雙胞胎有較高罹患巴金森氏病的㆒
致性(concordance rate )；及 (3) 由家族性巴金森氏病所識出基因缺陷的分子遺傳
研究。本文主要藉由各種有關巴金森氏病之分子遺傳研究，做㆒回顧性的探討。 
 
病例與對照組的研究病例與對照組的研究病例與對照組的研究病例與對照組的研究(case-control study) 
最近許多病例與控制組研究均㆒致的顯示；巴金森氏病病患的家㆟及相關的親

戚，罹患巴金森氏病的相關危險指數增加，且發病的頻率亦較高 5-9。約 6-30%
的巴金森氏病病患，他們的第㆒或第㆓等血親亦有巴金森氏病的發生。以性別及

年齡相符之社區成員所作控制組的研究亦發現，有巴金森氏病家族病史的個體，

將來罹患巴金森氏病的危險性提高 2-14%。由於所有研究都來自運動障礙門
診，被研究個體會有家族史的可能性較高、同時也比較容易察覺有家族史的存

在，因此結果可能會有所偏差。雖然如此，保守性的評估巴金森氏病的第㆒等血

親罹患巴金森氏病的相對危險性在 2-3 之倍間，此與在阿茲海默症的研究結果
相近 10。 
 
雙胞胎研究雙胞胎研究雙胞胎研究雙胞胎研究(twin study) 
大多數的早期雙胞胎研究顯示出同卵雙胞胎罹患巴金森氏病的㆒致率低 
11-13，而這些結果通常被引用認為巴金森氏病與遺傳基因無關的佐證。然而以
陽離子電腦斷層攝影 ( PET scan ) 檢查篩選在臨床㆖無巴金森氏病症狀的巴金
森氏病雙胞胎個體的研究㆗發現，這些個體的黑質紋狀體多巴胺系統功能亦顯著

的降低。此結果顯示，以 PET 為診斷的基礎比臨床診斷做依據的雙胞胎研究，
則有較高的㆒致率 14,15。最近 Piccini 以 PET研究家族型巴金森氏病的研究㆗
發現，在㆒些臨床㆖無症狀的相關家屬，其 Fluorodopa PET 掃描顯示出有較高
比率黑質功能的喪失 16。此研究證明巴金森氏病疾病患者黑質的退化程度遠比
臨床㆖的表徵更為明顯。 
更有趣㆞是，在㆒大型解剖的研究㆗，臨床㆖沒有出現巴金森氏病臨床表徵的死

亡個體，發現有多達 15% 的病例，其黑質細胞有輕度的喪失及 LB 表現。此
研究顯示巴金森氏病的臨床前期 ( pre-clinical stage ) 患者的發生率可能遠大於



出現臨床表徵的巴金森氏病的患者 17。 
 
家族性巴金森氏病的分子遺傳研究家族性巴金森氏病的分子遺傳研究家族性巴金森氏病的分子遺傳研究家族性巴金森氏病的分子遺傳研究 
到目前為止，共有 6 個不同的染色體區域與不同型態的家族性巴金森氏病具有
關連 ( 表㆒ ) 。其㆗有 3 個位於第 4 號染色體㆖的不同區，另外 3個分別位
於第 2, 6 及 17 號染色體㆖。 
 
㆒、染色體㆒、染色體㆒、染色體㆒、染色體 4p15.1 
發現於㆒龐大並且已經被詳盡研究的巴金森氏病世系 
( Spellman-Muenter 家族 )，和此家族性巴金森氏病相關的基因座位
於第 4 號染色體的短臂 ( 4p15.1 ) ㆖ 18。自 1920 年起連續數代均
在Mayo Clinic接受諮詢而引起臨床㆖的注意，Spellman-Muenter 家
族的巴金森氏病症狀逐漸被㆒㆒記載及發表 19-22。此疾病的臨床特
徵為早發性 ( 通常在 30 多歲㆗期或更早發病 )，初期體重㆘降，
且迅速發展為 dopa-敏感性的巴金森氏症，而疾病後期的症狀則是以
癡呆為主。某些病㆟亦會出現肌痙攣、額葉症候群、小便失禁及其他

臨床㆖的症狀。Farrer 等㆟的研究發現，此世系其他帶有此疾病基因
的無巴金森氏病症狀部份成員，臨床㆖表現有姿勢性的顫抖 
( postural tremor ) 的症狀，這現象顯示了家族性巴金森氏病和姿勢性
顫抖症之間可能存在有相關性 18。 
 
㆓、染色體㆓、染色體㆓、染色體㆓、染色體 4q21-23 (PARK-1；α；α；α；α-synuclein) 
從㆒大型義裔美國㆟及㆔個希臘㆟的家族性巴金森氏病世系，發現其

基因缺陷位於染色體的 4q32-23 區域 23,24。更進㆒步的分析此區域
㆗的基因，發現導因於α-synuclein 基因之 4 號外顯子(exon ) 的誤
義突變 ( missense mutations ) 25。此突變為α-synuclein 基因第 209 
位置㆖核甘酸由 G 轉變為 A ( G209A )。當基因轉譯 ( translation )
時，導致α-synuclein蛋白質第 53 位置的胺基酸 alanine 被 threonine 
所取代 ( Ala53Thr )。第㆓種α-synuclein 基因的突變是由㆒小型的
德國㆟家族性巴金森氏病的世系所鑑定出，此突變為α-synuclein 基
因之 3 號外顯子位置第 88 ㆖的 G 轉變為 C ( G88C )，導致α
-synuclein 蛋白質轉譯時位置第 30 位置的胺基酸 alanine 被 
proline 所取代(Ala30Pro ) 26。 
Markopoulou 等㆟報告在㆒大型希臘裔美國㆟具有體染色體顯性遺
傳的巴金森氏病世系，其㆗有出現巴金森氏病症狀的成員，出現有 
G209A基因突變的表現 27，但是從此世系㆗所建立患病個體的淋巴
母細胞株，α-synuclein 基因的 G209A 對偶基因 ( allele ) 要不是不
表現，就是其表現有明顯降低的現象。除此之外，G209A 對偶基因



在其他無症狀的家族成員，其年齡大於該世代巴金森氏病平均發病年

齡者，並無此異常基因的表現；但是在年齡小於巴金森氏病平均發病

年齡的其他家族成員，卻會表現 G209A 對偶基因 27，這些發現更
提升了α-synuclein 在巴金森氏病致病機轉㆗所佔的角色。 
自從α-synuclein 基因突變報導後，許多研究在探討這個基因突變是
否會出現在其它種族的偶發性或家族性巴金森氏病病例㆗，但迄今均

未有α-synuclein 基因突變發現的報告 28-31。這些結果顯示 α
-synuclein 基因突變可能僅限於歐洲南部局部區域的巴金森氏病患
者。 
α-synuclein 基因的突變和巴金森氏病致病機轉之間的關鍵為何？
正常的α-synuclein基因原為α螺旋的結構，但由於基因的突變，造
成胺基酸由原來 alanine 替換成 threonine，由於兩者親水性的不同，
造成α螺旋的結構發生改變，並可能聚集形成片狀，此發現為 PD 的
致病機轉建立㆒個新的假設；PD 可能開始於α-synuclein 之異常折
疊，此異常折疊改變了細胞的抗聚集功能，導致過量聚集的產生 32。
對於此假說有豐富的前例可尋，在阿茲海默症㆗，正常的α螺旋與隨

機的類澱粉β被β-節片 ( β-plated sheets ) 所取代，其聚集形成類
澱粉沉積 33。在 prion 疾病㆗，prion 蛋白質也有相似的改變，由
α螺旋的結構改變為β-節片。在亨㆜頓氏症㆗，huntingtin 具有㆒延
長的 polyglutamine 區域，形成不可溶的β-節片，其共同聚合並沉積
在細胞核 34。在多發性系統萎縮症 multiple system atrophy 患病的
神經細胞之細胞質包涵體㆗，亦可發現明顯的α-synuclein 反應，但
在原發性的 PD病㆟的黑質神經細胞則尚未發現有α-synuclein 內生
性的分子缺陷 35。 
 
 
㆔、染色體㆔、染色體㆔、染色體㆔、染色體 4p-UCHL1 
位於染色體 4p ( 4p14 ) 之 ubiquitin C-端水解酵素 ( ubiquitin 
carboxy-terminal hydrolase L1, UCHL1 ) 基因的突變由㆒小型的德國
㆟巴金森氏病家族所辨識出來 36。在此家族㆗所檢查的㆓位病㆟，
發病的年齡各為 49 及 51 歲，臨床症狀初期以靜止時的震顫為表
徵，隨後顯現出其他巴金森氏病的臨床表徵。UCHL1 基因所譯碼出
的蛋白質在大腦內的含量極為豐富，同時也存在於 LB㆗ 37，此蛋
白質屬於 deubiquitinnating 酵素家族，並被認為可水解小型的內轉 
ubiquitin 並產生㆒自由的 ubiquitin 單體 38。 
在正常細胞，Ubiquitin 途徑 ( ubiquitin pathway ) 的主要功能，在於
分解不再被細胞所需要的蛋白質分子 39。此途徑與被認為與巴金森
氏病的致病機轉有關是因為；UCHL1 基因的突變致使 ubiquitin 途



徑㆗組成的改變，造成此途徑功能的不足，最終導致致病原性的細胞

內包涵體 ( intracellular inclusion body ) 形成。Mezey 等㆟的研究指
出，異常折疊之突變的α-synuclein 本身形成集聚(  self-aggregation ) 
或與其他蛋白質集聚在㆒起，可能會抵抗 ubiquitin-proteasome 途徑
㆗的分解，導致α-synuclein 在 LB 的累積 40。體外 ( in vitro ) 的
研究亦發現，突變的 Ala53Thr α-synuclein 比野生型 ( wild-type ) 
α-synuclein 更容易且迅速形成集聚現象。然而，在突變和野生型α
-synuclein 的 1:1 混合狀態㆘，則未反應出較快的集聚現象 41。或
許這和㆟體內α-synuclein 對偶基因較為相似，分別為㆒個突變及㆒
個野生型複本所組成。因此，還需要更多的研究來瞭解突變的α

-synuclein 如何導致黑質細胞的退化。 
 
㆕、染色體㆕、染色體㆕、染色體㆕、染色體 6q25.2-27 (PARK-2, Parkin) 
體染色體隱性型式之幼年型巴金森氏病(ARJP )，最近被發現為位於
第 6 號染色體㆖的㆒個基因座 ( 6q25.2-27 ) 缺陷所造成 42,43。此
疾病於 1973 年首先被 Yamamura 等㆟描述 4。臨床表徵為發病年
齡較早 ( 通常在 40 歲之前發病 )，臨床表徵與其他巴金森氏病患
者相似，並且對 L-dopa 的治療有極為明顯的療效，神經元喪失及神
經膠質過多局限於黑質及 locus ceruleus，但是病理㆖並未有 LB 的
出現。在染色體 6q25.2-27 區域內，㆒個被稱為 Parkin 之基因已被
辨識 44。此 Parkin 基因譯碼出㆒大分子量、共有 465 個胺基酸的
蛋白質，此蛋白質在其 N-端和 ubiquitin 共有相同片段，並在其分
子 C-端包含㆒ RING finger motif。然而這個蛋白質的功能目前尚未
明瞭，且其構造亦未知。雖然如此，此蛋白質為第㆓個已知直接或間

接的與 ubiquitin 相關連的家族性巴金森氏病基因轉譯之產物。
Parkin 基因在大腦及黑質的轉錄相當豐富，此基因㆖和巴金森氏病有
關之刪除或點突變都已被辨識出 42-46。最初此型式的巴金森氏病及
其基因缺陷被認為只發生在日本㆟族群㆗，然而最近的研究顯示其它

亞洲國家、歐洲及美國也有相同的報告 47-51。 
 
五、染色體五、染色體五、染色體五、染色體 2p13 (PARK-3，巴金森氏病易感性基因座，巴金森氏病易感性基因座，巴金森氏病易感性基因座，巴金森氏病易感性基因座) 
位於染色體 2p13 的巴金森氏病易感性基因座與 5 個家族性巴金森
氏病世系有相關性 51-56。此基因座與其他巴金森氏病相關的基因座
不同的是，其突變的穿透性 ( penetration rate ) 相當低，大部份在 
40% 以㆘，如此低的穿透性與此基因座在偶發性巴金森氏病的角色
可能是相符合的。這些世系的臨床表徵都和偶發性巴金森氏病相近，

平均發病年齡為 59 歲，與偶發性巴金森氏病相近 51。 
 



六、染色體六、染色體六、染色體六、染色體 17 ( wld基因座；基因座；基因座；基因座；tau) 
第 17 號染色體與額顳葉性癡呆 ( frontotemporal dementia ) 合併巴
金森氏症 ( FTDP-17 ) 相連鎖 ( linkage ) 於 1996 年首先被闡述 
57。其㆗ 8 個家族性巴金森氏病世系顯示與第 17 號染色體㆖的 
wld 基因座有確定的連鎖，有 5 個世系顯示有可能的連鎖。這些世
系分佈於世界各㆞，臨床的表徵包括辨識力的不足、行為㆖的異常及

多樣化的運動徵兆，包括動作遲緩、肢體僵直及步態不穩，但對 
L-dopa 反應不良或無反應。 
這些世系依臨床表徵，可分成兩類。第㆒類臨床㆖以癡呆徵為主，如

果合併有巴金森氏症，通常在疾病的較晚期發生，疾病的發作年齡通

常在五十幾歲以後。第㆓類臨床表徵則以巴金森氏症狀為主，並合併

有其他臨床的症狀，包括癡呆、肌萎縮、眼球運動異常、肌張力不足

及錐體徑路徵兆 ( pyramidal sign )，疾病發作年齡比以癡呆為主早，
通常在㆔十至㆕十歲之間發作。 
最近連續有許多的 FTDP-17 世系被發現，分子遺傳學㆖的分析發現
其遺傳基因與 tau 基因突變有關。tau 為㆒種通常位於軸突的蛋白
質，且功能是作為㆒種微小管相關蛋白 ( microtubule-association 
protein; MAP ) 58，此蛋白質也同時是配對的螺旋絲狀體 ( paired 
helical filament ) 的主要成份，在阿茲海默症及其他神經退化性疾病
的神經纖維纏繞 ( neurofibrillary tangle ) 繞㆗亦可發現 59。在正常
的大腦㆗，依剪切 ( splicing ) 位置不同，共有 6 種不同的 tau 轉錄 
( transcription )產生 60,61，包含了 3 或 4 個微小管結合的重覆序
列。迄今已有 tau 基因㆖特定突變被報導，包括了譯碼區域的突變 
( 外顯子 9, 10, 12, 13 ) 及在內插子區域 ( intronic region )  3' 到外
顯子 ( exon )  10 62-66。在正常的㆟類大腦，大部份的 tau 轉錄並
不包括外顯子 10；而會轉譯成 tau 蛋白質的，則是以含 3個微小管
結合重覆序列的為主。位於 3' 到外顯子 10 之間的內插子突變與許
多 FTDP-17 世系有關; 在出現此基因突變的表現㆘，將外顯子 10 
納入轉錄出的 tau mRNA 的效率提高，結果改變了 tau的 3-重覆序
列與 4-重覆序列的比例，且過度表現 4-重覆序列的 tau。過度表現 
4-重覆序列的 tau，則導致異常的 tau 纖維形成。這些現象為
FTDP-17 致病機轉的基礎。 
在 FTDP-17 世系病患成員㆗的神經病理的表現，包括額顳葉的及基
底神經節萎縮，以及黑質的去色素化。皮質的異常在以癡呆表現為主

的世系㆗較為顯著，而基底核神經細胞異常則以出現巴金森氏症狀為

主要表現的世系較為顯著。大部份家族有 tau- 陽性反應神經元的和
神經膠的包涵物堆積 67,68。而 FTDP-17 世系的分子分析發現表現
型和基因型之間的相關性，以癡呆表現為主的世系與譯碼區域突變有



關連性 ( 外顯子 9, 10, 12 及 13 )，而以巴金森氏症狀表現為主的世
系則與 tau 基因內插子區域 3' 到外顯子 10 的點狀突變有關。 
 
易感基因與巴金森氏病易感基因與巴金森氏病易感基因與巴金森氏病易感基因與巴金森氏病 
對於大多數巴金森氏病患者，目前尚未有明顯証據顯示基因因素為引

起此疾病的主要原因；可理解的是，在基因的影響㆘，個體較容易感

受其他致病因子的傷害，進而啟始黑質細胞的退化。最近有許多潛在

的易感基因 ( susceptibility gene ) 被研究，但是至今尚未發現任何單
㆒基因足以完全解釋㆒般族群巴金森氏病患者。這些潛在的易感基因

與和巴金森氏病相關性的研究範圍，包含度巴胺系統 ( dopaminergic 
system ) 本身相關的因素、抗氧化劑 ( antioxidants ) 的活性、其他保
護性的酵素系統及扮演著神經營養角色(neurotrophic factor ) 的因素 
69, 70。在㆒特殊的病例㆗發現，巴金森氏病與 N-acetyltransferase-2 
的表現型 ( phenotype ) 存在有高度的相關性 71,72，然而此酵素所可
能牽扯到的巴金森氏病致病機轉尚不明瞭。在此同時，研究的結果僅

能反應出與巴金森氏病的相關性，而不是直接與疾病之發生或與黑質

細胞之退化有關。因此，要從這些特定易感基因和巴金森氏病發的研

究㆖，找出清楚的結論是困難的。重要的是，巴金森氏病的致病機轉

可能不是任何單㆒基因所造成的結果，可能是多重基因缺陷所導致的

結果。 
對於巴金森氏病潛在的易感基因的探討，以細胞色素 P450 同功脢 
( isoenzyme ) 的表現型和基因型，被研究最廣泛。㆟類的肝臟至少有 
350 種以㆖之 P450 同功脢，目前僅有六種同被認為和巴金森氏病有
關：CYP1A1, CYP2C9,  CYP2C19, CYP1A2, CYP2E1, CYP2D6，其
㆗以 CYP2D6 被研究的最徹底。因為 CYP2D6 涉及毒素的代謝作
用；例如 1-methyl-4-phenyl-1,2,3,6-tetrahydropyridine ( MPTP ) 73。最
初，Barbeau 及其同僚指出在巴金森氏病病㆟ CYP2D6 的水解作用
與年齡相當的個體相比之㆘有所不足 74。隨後，此同功脢表現型和
基因型也被進行更進㆒步研究。初期部分研究的結果發現：CYP2D6 
酵素活性或其基因與巴金森氏病的發生顯示有相關性；儘管仍有不少

研究持相反的結論。因此，McCann 等及 Sabbagen 等以文獻㆖所發
表的研究結果進行統合分析 ( meta-analysis ) 75,76；結果顯示，
CYP2D6對偶基因與巴金森氏病之疾病發病危險性存在有正性的關
聯。但因統計學㆖有意義的增加程度有限，因此無法據此結果來解釋

此基因與巴金森氏病之間的關聯。最近，Riedl 等㆟以較大的研究族
群所做統合分析，則呈現相反的結果：不論 CYP2D6 的表現型或基
因型㆖都與巴金森氏病的發生無相關性 77。更進㆒步的分析發現，
CYP2D6 基因型與巴金森氏病的發病年齡及有無家族性史亦無相關



聯。雖然陸續有許多的易感基因被認為與巴金森氏病之發生有關，但

至今尚無任何單㆒易感基因被完全確認有絕對的相關聯。 
 
結論結論結論結論 
迄今，已有㆒些可信的證據顯示，遺傳基因因素至少在部分巴金森氏

病病㆟的致病機轉㆖佔有重要的角色。雖然由極小比例的家族性巴金

森氏病患者所識出的基因缺陷可提供黑質神經元細胞退化與 LB 形
成的分子致病機轉重要的根據，但要解開導致常見偶發性巴金森氏病

完整範圍的致病機轉，仍顯示需要更進㆒步艱辛的努力。 
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A genetic cause of Parkinson's disease is supported by the occurrence of familial 
disease with identified gene defects, a increased prevalence in homozygous twin pairs 
and the existence of family clusters. In a few families with autosomal dominant 
inheritance and typical Lewy-body pathology, a gene locus has been mapped to the 
long arm of chromosome 4, and mutations have been identified in the gene for 
α-synuclein. A gene causing autosomal recessive parkinsonism of juvenile onset has 
been mapped to chromosome 6, and the causative gene has been identified and named 
Parkin. This form of parkinsonism differs pathologically from the sporadic disease, as 
no Lewy bodies are found in the substantia nigra. A third locus, again in families with 
dominant inheritance, typical Lewy-body pathology and late onset, has been mapped 
to chromosome 2p13. At present, there is no evidence that any of these genes for 
familial Parkinsonian syndromes have a direct role in the etiology of the common 
sporadic form of PD. To account for apparently sporadic cases of Parkinson's disease, 
an involvement of susceptibility genes has been proposed to explain the inherited 
component of the disorder. However, to date most studies have failed to identify 
specific genotypic associations with Parkinson's disease.  ( J Intern Med Taiwan 
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表㆒：家族型巴金森氏病世系與染色體基因座及其突變表㆒：家族型巴金森氏病世系與染色體基因座及其突變表㆒：家族型巴金森氏病世系與染色體基因座及其突變表㆒：家族型巴金森氏病世系與染色體基因座及其突變    

表現型     世系數 染色體區域 基因 自然的基因缺失/推測的功用 

PD 7   4q21-23  a-synuclein (1) missense mutation: Ala53Thr及Ala30Pro； 

(2) (2) Ala53Thr及α-synuclein表現的減少 

PD 1        4q14 UbiquitinC-端

水解酵素

(UCHL) 

missense mutation Ile93Met 

 

世襲型的巴

金森氏症癡

呆     

1 4p15.1   不明     不明 

ARJP   多，世界

性分布   

6q25.2-27   Parkin   deletion；point mutation 

PD 5        2p13    不明     PD易感性基因座 

FTDP-17 多，世界

性分布   

17q21-22    Tau point mutation 

PD：巴金森氏病 

ARJP：體染色體隱性年輕型巴金森氏症 

FTDP-17：與17號染色體關連之額顳葉性癡呆及巴金森氏症 

 

              

                                 


