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摘要(译)

本发明涉及天然存在的生长激素突变;用于检测它们的方法及其在筛选患
者生长激素不规则性或用于产生适于治疗这种不规则性的变体蛋白质中
的用途。在一个方面，公开了一种检测GH1变异的检测方法，该检测方
法有效地作为个体GH功能障碍的指标，该检测方法包括以下步骤：
（a）获得包含人的核苷酸序列的测试样品来自个体的GH1基因; （b）将
从测试样品中获得的序列与已知为人GH1基因的序列进行比较，其中测
试样品序列和标准序列之间的差异表明存在变异（下文称为GH1的变
体） &#39;）有效地作为GH1功能障碍的指标，其特征在于测试样品是
从个体获得的，其中一种或两种：表现出子宫内生长迟缓（IUGR），定
义为通过已知的标准方法诊断的足够的胎儿高度速度。艺术;和/或小于胎
龄（SGA），定义为通过本领域已知的标准方法诊断的生殖年龄的不足
（小）胎儿体型（体重和/或长度）。
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