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引言



• 先天性脊柱侧凸（Congenital Scoliosis，CS）是一种严重
的脊柱畸形，对患者生活质量产生严重影响。TBX6基因是与
CS发生密切相关的重要基因之一，对其临床表型及致病机制
的研究有助于深入了解CS的发病机理，为疾病的预防和治疗
提供理论依据。

研究背景和意义



目前，国内外学者已经对TBX6基因在脊柱发育和CS发生中的作用进行了一系列研究，发现TBX6基因突变可导致

脊柱发育异常和CS的发生。同时，一些研究还探讨了TBX6基因与其他相关基因或信号通路之间的相互作用，揭

示了其在CS发病中的复杂调控网络。

国内外研究现状

随着基因组学、转录组学和蛋白质组学等高通量测序技术的发展和应用，未来对TBX6基因在CS中的研究将更加

深入和全面。通过深入研究TBX6基因的突变类型、表达调控和互作网络等方面，有望揭示CS发病的分子机制和

个体差异，为疾病的精准诊断和治疗提供新的思路和方法。

发展趋势

国内外研究现状及发展趋势



研究目的
本研究旨在通过对TBX6相关性先天性脊柱侧凸患者的临床表型进行详细分析，并结合分子生物学技

术探讨TBX6基因的突变类型和表达调控机制，以期深入了解TBX6基因在CS发病中的作用和机制。

研究意义
本研究的结果将为TBX6相关性先天性脊柱侧凸的发病机制提供新的见解和认识，有助于完善CS的分

子遗传学理论体系。同时，通过对TBX6基因功能和调控机制的研究，有望为CS的预防、诊断和治疗

提供新的思路和方法，具有重要的科学意义和应用价值。

研究目的和意义
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TBX6基因与先天性脊柱侧凸的
关系
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TBX6基因定位

TBX6基因位于人类基因组中的特定位点，编码一种具

有转录因子活性的蛋白质。

TBX6蛋白结构

TBX6蛋白包含特定的结构域，这些结构域对于其与

DNA结合和转录调控至关重要。

TBX6的生物学功能

TBX6在胚胎发育过程中发挥关键作用，参与调控多个

器官系统的发育和形成，包括脊柱的发育。

TBX6基因的结构和功能



    

TBX6基因突变与先天性脊柱侧凸的关系

突变类型

研究发现，TBX6基因的多种突变类型

与先天性脊柱侧凸相关，包括点突变、

插入或缺失等。

突变导致的功能异常

这些突变导致TBX6蛋白的结构或功能

异常，进而影响其对下游靶基因的调

控，最终导致脊柱发育异常。

遗传模式

TBX6基因突变遵循特定的遗传模式，

如常染色体显性遗传或隐性遗传，这

取决于具体的突变类型和家族遗传背

景。
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表达模式

在先天性脊柱侧凸患者中，TBX6基因的表达模式发生改
变，可能表现为表达量的增加或减少，或者表达时空的异
常。

调控机制

TBX6基因的表达受到复杂的调控网络的控制，包括其他
转录因子、表观遗传修饰以及环境因素等。这些调控因素
通过影响TBX6基因的转录、翻译或蛋白质稳定性来调控
其功能。

下游靶基因和信号通路

TBX6蛋白通过调控下游靶基因的表达来影响脊柱的发育。
这些靶基因可能涉及细胞增殖、分化、迁移和凋亡等过程，
从而影响脊柱的形态和结构。同时，TBX6还可能参与调
控与脊柱发育相关的信号通路，如Wnt、BMP等。

TBX6基因在先天性脊柱侧凸中的表达及调控机制
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先天性脊柱侧凸的临床表型分
析



根据病变部位和形态，先天性脊

柱侧凸可分为胸椎侧凸、腰椎侧

凸、胸腰椎联合侧凸等类型。

分类

患者常表现为脊柱向一侧弯曲，

双肩不等高，严重者可有胸廓畸

形、呼吸困难、下肢不等长等症

状。

临床表现

先天性脊柱侧凸的分类和临床表现



正位X线片可见脊柱向一侧弯曲，
侧位片可见椎体旋转和椎间隙狭

窄。

X线表现
CT可更清晰地显示脊柱畸形的细
节，如椎体形态异常、椎弓根间距
增宽等。

CT表现

MRI可评估脊髓受压程度和神经根
受累情况，有助于制定治疗方案。

MRI表现

先天性脊柱侧凸的影像学表现
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