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!!&摘要'!目的!分析 D 个伴心血管异常的先天性晶状体脱位 "7"4#家系基因型与临床表型之间的关

联(!方法!纳入 CB+- 年 d 月至 CB+d 年 0 月中山大学中山眼科中心收治的 D 个 7"4家系共 +D 例家系成员%

进行详细相关临床检查和记录%包括裂隙灯显微镜检查扩瞳前后晶状体情况%心脏超声检查评价心血管系统

情况%以及 k射线成像评价研究对象骨骼系统系统受累程度( 采集 +D 例参与者外周静脉血%提取基因组
?W:( 同期纳入 +BB 名无血缘关系的汉族人群作为对照组( 利用靶向外显子捕获测序技术筛查 L\G? 基因

突变%回顾各位点既往文献%并分析可能的基因型U表型关联(!结果!D 例先证者均为先天性晶状体脱位患

者合并心血管异常%均携带 L\G? 基因突变%其中 F 例携带错义突变 "21C-F+esZ)21CDdDesZ)21+/007sZ)

21FC/B7se#%+ 例为新发剪切位点突变"21C++FE+es7#( D 个突变均预测为导致蛋白质结构的改变(!结论!

L\G? 基因具高度临床异质性%早期发现眼部表型并结合基因筛查对心血管异常风险的诊断具重要意义(!
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!!先天性晶状体脱位"23*J(*%8$&(283O%$&(*8%9%7"4#
是一种眼部结缔组织常染色体显性遗传性疾病%是因
晶状体悬韧带先天发育异常造成部分或全部缺损)离
断%导致晶状体偏离正常解剖位置的疾病%常双眼发
病

++, ( 除眼部异常表现外%患者也可伴全身异常%如
因 [$HI$* 综合征)高胱氨酸尿症)Y(%&&E[$H2K(9$*%综
合征)"K&(H9?$*&39综合征等造成主动脉扩增)二尖瓣
脱垂等心血管异常%鸡胸)漏斗胸等骨骼系统异常及生
长发育障碍

+C, ( 7"4临床表型复杂%不同家系发病年
龄)临床表现)疾病严重程度等方面差异很大%部分患
者表现为单纯晶状体脱位%不伴或仅伴轻微全身症
状

+0, *部分患者合并轻度心血管病变但暂不危及生
命*部分患者则表现为严重的心血管病变且存在猝死
风险( 此外%7"4患者具有遗传异质性%现已发现与
L\G?) O'L\) 5,58O6 家族) :\6) :2K?T5?) F5HC)
KO\FJ 和 6̂HJ 等多个 7"4相关基因 +F, ( 众多 7"4
相关基因中%L\G? 基因突变最为常见%发病率为 />
+BB BBB%且突变率高达 ,Bb +D, ( 研究表明%与心血管
异常密切相关的 L\G? 基因突变在 7"4患者中约占
/0b +/, ( 至 CB+F 年 d 月%在 L\G? 国际突变基因库
"i*%L(H9$&[=8$8%3* ?$8$N$9(% i[?# 录入的 0 BFF 个
?W:样本中%已经发现了+ dF-个突变位点( 研究发
现%晶状体脱位大部分是由于半胱氨酸区域的错义突
变引起

+-, *CF V0C 号外显子上的突变可引起新生儿型
或其他症状严重的 [$HI$* 综合征%这类患者普遍发病
年龄较小%心血管症状严重%脊柱侧凸%寿命较短 +d, (
目前%大多数研究都是基于国外其他人种的小样本研
究%中国关于 7"4基因型U临床表型关联的研究较为
缺乏%且仅针对 + 个家系或散发病例( 有研究把
L\G?)5,58O6?S)5,58O6KU)O'L\_J 和 :\6 作为候
选基因%对 FB 例中国 7"4患者行 5$*J(H测序%发现大
部分患者 " 0F>FB # 出现 L\G? 基因突变%符合经典
[$HI$* 综合征诊断%该比例远远高于欧美人群 +,, ( 有
研究把 L\G? 作为候选基因%对 C 个家系共 +D 例患者
进行 5$*J(H测序%发现其中 + 个家系 L\G? 基因 d 号
外显子上发生无义突变%可引起严重的心血管系统及
骨骼系统病变%主动脉扩张程度与年龄相关 ++B, ( 有研
究发现一家系 L\G? 基因发生终止突变%可导致严重
的心血管及骨骼病变%且年龄较轻 +++, ( 国内外已开展
针对 7"4的基因筛查研究%但缺乏详尽的针对基因型
与临床表型之间关联性的分析与探讨( 本研究中对 D
个心血管异常的 7"4家系基因筛查结果及其临床特
征进行关联性分析%以期为该疾病的治疗及预后预测
提供研究基础(

85资料与方法

8185一般资料
纳入 CB+- 年 d 月至 CB+d 年 0 月于中山大学中山

眼科中心收治的 7"4家系 D 例先证者及其所有家系
成员%共 +D 人( 同期纳入 +BB 名无血缘关系的汉族人
群作为对照组"图 +#( 对照组成员均经过详细病史询
问)体格检查及相关辅助检查排除 7"4及其他结缔组
织相关疾病( 本研究遵循赫尔辛基宣言%所有参与者
均签署知情同意书(
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图 85< 例先证者家系图!:M+ 号家系!\MC 号家系!7M0 号家系!
?MF 号家系!"MD 号家系!注M!M先证者*"M正常男性*#M正常女
性*$M患病男性*%M患病女性*vM已进行临床评估*v>vM野生型位
点*v>[M突变位点

!

所有研究对象均详细询问病史及进行体格检查(
使用裂隙灯显微镜检查扩瞳前后晶状体情况%记录眼
别)眼压)脱位方向及程度和屈光度等( 使用心脏超声
评价心血管系统情况%如主动脉及升主动脉直径"f值
是否大于 C#)心脏瓣膜情况"有无脱垂)返流)关闭不
全等#)其他心脏异常"动脉瘤)肺动脉扩张等#( 使用
k射线成像评价研究对象骨骼系统系统受累程度%如
鸡胸)漏斗胸)掌指关节等(
8195方法
819185?W:提取!采集 D 例先证者)其他家系成员
及 +BB 名对照者外周血各 C #&""?Z:抗凝#%在中山
大学中山眼科中心临床基因检测实验室利用全血

?W:抽提试剂盒 "l%$J(* A*21%e(H#$*8R3* [?#抽提
所有血样 ?W:( 使用 W$*3MH3O 测定基因组 ?W:浓度
及质量(
819195靶向外显子捕获测序5采用靶向外显子捕获
测序对 D 例先证者基因组 ?W:进行测序%使用
W%#N&(e(*";32K(#的 5(G7$O "f4%NH$H'5;<D 试剂

!F/C! 中华实验眼科杂志 CB+, 年 F 月第 0- 卷第 F 期!7K%* "̂6O @OK8K$&#3&%:OH%&CB+,%<3&10-%W31F

Q2xvdWRWZXJzaW9uLQo?



盒%捕获 L\G? 基因编码区域的序列%扩增构建文库
"h:T:#( 通过 A&&=#%*$[%9(G LC 试剂盒 "0BB 7'2&(9
T"#在 A&&=#%*$[%9(G 平台进行测序%平均测序深度不
低于 +BB 测序原始数据 "I$98$G 格式 #( 采用 58H$*M
We5 软件的 ;=* 432$&;($&%J*#(*8;(2$&%NH$8(\$9(
l=$&%8%(9程序进行序列对比%采用 5WT程序发现单核
苷酸变异和插入缺失变异( 采用 ?(8(28%3* 5WT"II(28
:*$&'9%9程序对比 MNW5"TLCN0 进行变异筛选及注
释%并同基因注释数据库";(Q9(G e(*(9#进行对比(
8191:5L\G? 基因致病突变筛选!选择 D 例先证者
靶向捕获外显子组测序数据中的 L\G? 基因全部变
异%按以下步骤筛选$"+#排除大规模人群变异数据库
中"+BBBJ(*3#(%"6:7#人群变异频率&B_B+ 的变异*
"C#排除不影响剪接的非编码区变异和同义变异*
"0#排除经预测不支持致病性的错义变异%使用 , 种
生物信息分析软件进行变异改变功能预测+ 5AQZ{OH(M
" MNW5QT#) T3&'OK(*C { X?A< { OH(M " MNW5QT#)
T3&'OK(*C { X<:; { OH(M " MNW5QT#) 4;Z{ OH(M
" MNW5QT#) [=8$8%3*Z$98(H { OH(M " MNW5QT#)
[=8$8%3*:99(993H{ OH(M " MNW5QT#) Q:ZX[[ { OH(M
"MNW5QT#)[(8$5<[{OH(M " MNW5QT#和 [(8$4;{OH(M
"MNW5QT#,( 使用 OK'&3T和 e";Tvv{;5 进行变异的
保守性分析$, 种软件中 0 种或以上软件预测 M$#$J(
或 OH3N$N&'M$#$J(或 C 种保守性分析软件均认为变
异保守的错义变异将作为候选致病变异( 对于以上筛
选后保留的可疑致病变异进一步进行验证以及家系共

分离分析( 此外%针对剪切位点突变%使用 W(8J(*(C)
\?eT和 :55T软件对剪切位点突变进行分析%验证是
否影响剪切(
8191;5共分离验证及功能预测5通过 T7;和 5$*J(H
测序%将获得的序列与 Q\W+ 参考基因序列 "W[{
BBB+0d#进行比较以证实突变( 对其家系成员 ?W:进
行共分离验证( 利用 5R%99E#3M(&软件对产生的异常
蛋白进行结构预测(
8191<5基因型U表型关联研究!利用 i[?基因突变
数据库"K88O$>>RRR1=#M1N(#和人类基因突变数据库
Xe[?等及文献搜索%查找既往致病基因突变相关文
献%将本研究结果与既往研究进行基因型与表型关联
分析(

95结果

9185先证者临床表型
所有先证者皆为 7"4患者%其中 + 号先证者合并

肺动脉扩增%曾行漏斗胸矫正术%有家族史%其母有晶

状体脱位)高度近视)鸡胸等临床表现%无明显心血管
异常( C 号和 F 号先证者合并二尖瓣脱垂%0 号先证者
合并主动脉扩增及二尖瓣脱垂( D 号先证者合并主动
脉扩增%有家族史%其女有晶状体脱位%无心血管及骨
骼等合并症状"表 +#(

表 85< 例先证者临床表现

先证

者

年龄

"岁#
身高

"2##

眼部表现

视力
眼压

"##XJ#
晶状体

脱位方向

高度

近视

心血管

系统

骨骼

系统

+
!

F
!

+Bd
!

右眼

!
B_C
!

U
!

颞上

!
无

!
肺动脉扩增)
右房增大

鸡胸

!

左眼

!
数指>
+B 2#

U
!

颞上

!
无

!
三尖瓣及肺动

脉返流"轻度#

C
!

d
!

+FB
!

右眼

!
B_B0
!

+/_B
!

鼻上

!
有

!
二尖 瓣 脱 垂

"轻度#
鸡胸

!

左眼

!
B_C
!

+,_0
!

鼻上

!
有

!
二尖 瓣 闭 合

不全"轻度#
0
!
!

-
!
!

+F0
!
!

右眼

!
!

B_Bd
!
!

+F_B
!
!

颞侧

!
!

有

!
!

主动脉扩增)
二尖 瓣 脱 垂

"轻度#

无

!
!

左眼

!
B_BF
!

+F_B
!

颞侧

!
有

!
二尖 瓣 闭 合

不全"轻度#

F
!

+d
!

+-/
!

右眼

!
B_B0
!

+,_B
!

鼻侧

!
有

!
二尖 瓣 前 叶

脱垂"轻度#
瘦高

!

左眼

!
B_BF
!

+d_B
!

鼻侧

!
有

!
二尖 瓣 闭 合

不全"轻度#
细长指

!

D
!

0F
!

+dC
!

右眼

!
B_BD
!

d_-
!

脱向

前房

有

!
主动 脉 瓣 置

换术后

瘦 高)
蜘蛛指

左眼

!
B_C
!

++_B
!

颞侧

!
有

! !
拇 指 征

"v#

!注$+ ##XJ̀ B_+00 ST$

9195基因突变检测
对上述 D 个家系进行靶向外显子测序%目标序列

深度达 CB 倍以上的区域超过 ,Db%初筛数据量大于
+dB [( 由于研究对象具明确表型%测序结果皆无次要
突变( 根据 :7[e判读变异致病性%排除其他基因变
异%无其他可疑突变( D 例先证者皆存在 L\G? 基因
突变"图 C#%其中 + 号和 D 号先证者有家族史%对其家
族成员进行该位点检测%发现 + 号先证者母亲具相同
突变%而 D 号先证者之女检出相同突变(
91:5氨基酸改变致病性检测

本研究中的 D 个氨基酸改变%根据 i[?)Xe[?
和 "<5 数据库等既往文献搜索及 5AQZ)T3&'TK(*EC 等
在线功能预测网站进行蛋白致病性检验%除 0 号先证
者外%皆显示这些突变位点损害严重%且对蛋白质功能
具有严重影响( 5R%99E#3M&(M 蛋白模型预测也提示这
F 个突变位点会导致蛋白结构改变( 0 号先证者在第
+- 号外显子及内含子剪切位点 21C++FE+es7有突变%
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A DCB E
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图 95< 例先证者 W"#$ 基因突变测序图!:$+ 号先证者!\$C 号先证者!7$0 号先证者!?$F 号先证者!"$D 号先证者
!

此突变位于转化生长因 子E#" 8H$*9I3H#%*JJH3R8K
I$28(HE#%ZeQE##结合蛋白样结构域 d 与表皮生长因子
"(O%M(H#$&JH3R8K I$283H%"eQ#结构域 0/ 之间( 根据
文献++C,提示%该变异为致病突变(
91;5基因型与表型关联分析

利用 Xe[?数据库及 i[?数据库搜索既往文
献%均未发现 + 号先证者所存在的氨基酸改变
O17'9,+FTK(%但利用生物信息分析)线上功能预测此
变异 具 致 病 性% 回 顾 此 位 置 其 他 类 型 的 突 变
"O17'9,+F5(H及 O17'9,+FZ'H#发现皆可导致有心血管
损害的典型 [$HI$* 综合征( C 号先证者 O12'9d/CZ'H
氨基酸改变在 Xe[?数据库中有收录%可导致 [$HI$*
综合征%此外同位置的不同突变类型O17'9d/C:HJ可

导致主动脉扩增)二尖瓣脱垂及晶状体不全脱位等表
型( 回顾既往文献发现%0 号先证者剪切突变位点
21C++FE+es7可导致年龄较小的典型 [$HI$* 综合征%
即心血管)眼部)骨骼系统及皮肤异常( F 号先证者
O1:HJDFD7'9氨基酸改变既往有 +d 篇文献报道%其中
诊断为典型 [$HI$* 综合征者占 0db "->+d#%单纯晶
状体不全脱位者占 CCb"F>+d#%有明确心血管异常者
占 FFb"d>+d#( D 号先证者氨基酸改变O17'9+FCBZHO
会导致 [$HI$* 综合征( 此外%同一位置其他类型变异
也表现为合并有主动脉扩增)二尖瓣脱垂等心血管异
常的 [$HI$* 综合征( 回顾既往文献各位点碱基及氨
基酸改变可能造成各种临床表现"表 C#(

表 95先证者突变位点及既往文献临床表现归纳

先证者 突变位点 氨基酸改变 外显子 结构域
可能发生的临床表现

眼部系统 心血管系统 骨骼系统 皮肤系统及其他
文献

+

!

21C-F+esZ

!

O17,+FQ

!

C0

!

2N"eQE&%S(z+B

!

晶状体脱位

!
主动脉扩 增)
二尖瓣脱垂

蜘蛛指)细长指)高腭弯)高个)
关节活动过度)扁平足

显著萎缩纹

!
++C,
!

C
!

21CDdDes:
!

O17d/Cg
!

C+
!

X'NH%M M3#$%*C
!

晶状体脱位

!
主动脉扩 增)
二尖瓣脱垂

蜘蛛指)细长指)高腭弯)高个)
关节活动过度

显著萎缩 纹)
自发性气胸

++0,
!

0 21C++FE+es7 U U dE2'9zBC 新发突变"相同位点既往文献报道为经典 [$HI$* 综合征表型# ++F,

F
!
!

21+/007sZ
!
!

O1;DFD7
!
!

+0
!
!

2N"eQE&%S(zBF
!
!

晶状体脱位)高
度近视)青光眼)
虹膜离断

主动脉扩 增)
二尖瓣脱垂

!

蜘蛛指)胸部畸形)关节受限)
长骨过度生长)脊柱侧凸
!

显著萎缩纹

!
!

+/%+FU+/,
!
!

D
!
!

21FC/B7se
!
!

O17+FCBY
!
!

0F
!
!

2N"eQE&%S(zCB
!
!

单纯性晶状体脱

位

!

主动脉扩 增)
二尖瓣返 流)
三尖瓣脱垂

蜘蛛指)细长指)关节活动过
度)脊柱侧凸
!

特殊面容

!
!

++-U+d,
!
!

:5讨论

:185L\G? 基因结构与功能
L\G? 基因"[A[$+0F-,-#位于常染色体 +DGC+1%

长 C0B SN%2?W:长度为 +B SN%其中包括 /D 个外显子%
L\G? 基因负责编码的原纤维蛋白E+%是一种以表皮生
长因子样"(O%M(H#$&JH3R8K I$283HE&%S(%"7eE&%S(#结构
域为主的蛋白%其 F- 个 "7e样结构域中有 F0 个钙结
合同义序列%与原纤维结合的钙对于蛋白质的结构稳
定及功能非常重要%是弹性和非弹性组织中的主要骨

架成分%赋予眼系统中的晶状体悬韧带)沿着皮肤和肾
脏等组织的基底区结构的完整性

++,, ( 在血管)肺部和
皮肤的弹性组织中%原纤维蛋白作为原弹性蛋白的
支架

+CB, (

研究显示%在心脏)皮肤及晶状体悬韧带等组织
中%原纤维蛋白皆为主要组成结构%当 L\G? 基因突变
为与蛋白水解酶识别序列%导致原纤维蛋白前体水解
受阻%将会影响微纤维聚合 +C+, ( L\G? 基因经错义突
变替换碱基后%多肽链中的氨基酸序列也发生了改变%
产生异常蛋白并丧失原有的功能%这些异常蛋白也会
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使蛋白水解酶敏感性增加%细胞外基质微纤维结构发
生裂解%结缔组织产生异常改变 +-, ( 无义突变的
L\G? 基因所形成的异常 #;W:因结构不稳定%通常
会很快被降解%未被降解的 #;W:也会因为缺失了大
部分的原纤维蛋白E+ 结构域而改变了原纤维蛋白E+
的折叠及功能

+CC, ( 目前%已知 [$HI$* 综合征是 L\G?
基因突变引起的细胞外微纤维结缔组织失调%导致细
胞外基质的结构完整性丧失%进而损害心脏收缩与弹
性张力的协调

+CB, ( 研究发现%[$HI$* 综合征患者心室
舒张期舒张功能异常和收缩期收缩功能受损可以通过

细胞外基质重塑和原纤维蛋白E+ 缺陷环境导致异常
的 ZeQE#生物学途径来解释 +C0, (
:195突变位置与表型间的关联

本研究中针对 D 例合并有心血管异常的先天性晶
状体家系先证者进行 L\G? 靶向外显子测序%发现 +
个未被报道的蛋白变异 O17'9,+FTK(可导致肺动脉扩
增( 0 个错义突变位点皆位于钙离子结合 "eQE&%S(结
构%皆造成了蛋白质结构的改变%其中 + 号及 D 号先证
者变异蛋白分别位于2N"eQE&%S(+B 及 2N"eQE&%S(CB 中
的二硫键 7+ 及 70 位置%运用蛋白结构预测软件
5R%99E#3M&(模拟这 C 个突变蛋白%证实此突变影响蛋
白质的高级结构( 研究表明%利用二硫键还原剂提取
组织会导致微纤维的超维结构丧失%因此认为二硫键
对稳定微纤维有重要影响

+CF, (
此外%除了主要的钙离子结合 "eQE&%S(结构%及

其穿过的转化生长因子样蛋白结构域%在这 C 个结构
域中有与其相似的杂交结构域" K'NH%M M3#$%*%K'N#%
也就是 C 号先证者突变所在结构域( K'N 含 + 个保守
的二硫键%参与稳定半胱氨酸分子间结构%且被认为与
微纤维早期组成有关( 研究表明%K'N 在微纤维完整
型中起作用%并参与其他细胞外基质蛋白的相互作
用

++-%CD, ( 本研究先证者所在的 K'NC 结构域%类似球
形且与 Z\结构域相似% 与相邻结构 2N"eQ, 及
2N"eQ+B 具广泛相互作用( 目前%研究发现 K'NC 的
7E末端部分半胱氨酸间距与 2N"eQ结构域类似( K'N
中 7/ 和 7- 之间的非结构化环在张力作用下具有缓
冲作用%可稳定受到高张力作用的原纤维蛋白 +C/, ( 回
顾 i[?数据库其他 d/C 号蛋白变异的报道%C>0 患者
诊断为典型 [$HI$* 综合征( 此外%数据库已录入的所
有患者中%0D>d- 例患者记录为典型 [$HI$* 综合征%明
确记录合并有心血管异常的患者有 +->d-%单纯脱位
患者 0>d-%可推论此结构域的结构变异与心血管组织
有重要关系(
:1:5突变类型与表型间的关联

目前%Xe[?数据库中收录的 L\G? 基因突变共
+ /0B个 " K88O$>>RRR1KJ#M12I1$21=S>$2>J(*(1OKO-
J(*(̀ Q\W+#%其中 /F_+-b是错义突变"+ BF/个#%另
外 0D_dCb是截断突变"C+B 个无义突变%C,B 个缺失
突变%d0 个插入突变%+d0 个改变剪切的突变#%截断
突变可导致年龄较小的严重性血管异常表型( 研究发
现%中国患病人群中具有剪切位点突变患者发生心血
管异常事件发生率显著高于错义突变或非半胱氨酸突

变患者
+C-, ( \$=MK=%* 等 +Cd,

发现缺失突变及剪接突变

也更容易引起严重心血管事件%剪切位点突变可能导
致年龄较小发病人群中的心血管异常事件( 剪切突变
对 L\G? 基因的影响尚未有明确解释%多数研究为对
个别剪切突变位点导致的外显子及内含子改变进行解

释%如内含子 ++ 突变 21+F/dvDes:造成了外显子的
移码改变%可导致主动脉事件 +C,, (

本研究中所发现的剪切位点突变 21C++FE+es7
位于 dE半胱氨酸 C 结构域( 该结构域通常含 d 个保守
的半胱氨酸残基%可能在 C 个蛋白质间相互作用中产
生重要影响( 研究表明%此类结构域变异可扰乱蛋白
结构正常组装%导致原纤维蛋白及微纤维结构变得松
散

+CD, ( L\G? 基因中有多个 dE半胱氨酸 C 结构域%除
了外显子 F+ 编码的的 dE半胱氨酸 D 结构域具有[:55
表型%其余皆具有典型或新生儿型 [$HI$* 综合征表
型

+0B, ( 本研究患者年龄较小%已出现典型心血管)眼
部及骨骼系统异常%可推论此突变位点对 L\G? 蛋白
结构具重要影响(

先天性晶状体脱位的心血管合并症是可防可控

的%眼科可能作为首诊科室%对于存在心血管病变风险
患者应结合临床表型及基因筛查%进行早期预测和干
预%以提高患者生活质量%甚至挽救患者生命( 本研究
中对 D 个 L\G? 突变位点进行文献回顾%并对基因与
表型间的关联进行分析%以明确 L\G? 基因与表型间
的关系提供理论依据( 本研究的不足之处为收录样本
量仍较小%患者随访时间较短%对于基因与表型的关联
分析需继续扩大研究样本量%以完善中国人群突变频
谱%进一步了解其发病机制(
利益冲突!本研究所有作者均声明不存在任何利益冲突
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8K([$HI$* 9'*MH3#(=9%*JK%JKE8KH3=JKO=8#%2H3$HH$'EN$9(M #=8$8%3*$&
$*$&'9%93II%NH%&&%*E+ J(*(+ ,̂1:# ^7$HM%3&% CB++% +Bd " +C # j
+dB+U+dB-1

+0B,[2JH3H' %̂73&(Ye1:&8(H*$8%L(9O&%2%*J3I(63* 0- 3IQ\W+ M(&(8(9
O$H83I$* 3(%JK8E2'98(%*(. M3#$%* H(9=&8%*J%* 8K([$HI$* 9'*MH3#(
+ ,̂17&%* e(*(8%+,,,%DD"C# j++dU+C+1

"收稿日期$CB+dU+BUC+!修回日期$CB+,UBCU+,#

"本文编辑$杜娟#

读者!作者!编者

本刊对统计学方法的要求

!!研究论文如有量化测试指标时须有统计学分析的内容%分析并在方法部分提供统计学方法的描述%反应变量为单变量时请提

供测量指标数据资料的性质"如定量数据资料及定性数据资料的表达方式#)多个样本定量数据资料正态分布检验的名称及方差齐

性检验的名称)实"试#验设计方法及与之相匹配的统计学设计方法"如配对设计)成组设计)交叉设计)析因设计)正交设计等#)与

统计设计相应的统计方法名称"如 /检验)方差分析#以及检验标准( 选择方差分析统计设计时%应根据单因素或多因素设计选择

正确的方法%不宜简单套用单因素方差分析( 反应变量为双变量时%应根据实"试#验设计正确选择简单直线相关分析)回归分析或

其他方法%不宜简单套用直线相关分析( 统计学的检验标准请提供为双侧检验或单侧性检验( 论文结果部分的统计学分析内容可

用相应的图表表达(

统计学符号的著录执行 e\>Z00Dd1+4CBB,>A5@0D0FE+ jCBB/5统计学词汇及符号6的有关规定%统计学符号一律采用斜体%如

样本量用 &*样本的算术平均数用英文小写 V*中位数用英文大写 8%标准差用英文小写 ;%样本均数的标准误用英文小写 !V%/检验

用英文小写 /%L检验用英文大写 L%卡方检验用希文小写 "C %相关系数用英文小写 .%确定系数用 _C %自由度用希文小写 #*概率用英

文大写 F*检验水准用 $(

统计结果的解释和表达采用对比组或比较对象之间差异有统计学意义的描述方法%而不用对比组之间具有显著性"或非常显著

性#差异的描述( 论文的统计学分析结果提倡提供统计学量值和 F值的具体数据%如不能提供 F值的具体数据时%必须提供统计学量

值如 "C值)/值)L值等( 当涉及总体参数"如总体均数)总体率等#时%在给出显著性检验结果的同时%请给出 ,Db可信区间":Z#(
"本刊编辑部#

!d/C! 中华实验眼科杂志 CB+, 年 F 月第 0- 卷第 F 期!7K%* "̂6O @OK8K$&#3&%:OH%&CB+,%<3&10-%W31F

Q2xvdWRWZXJzaW9uLQo?




