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摘要(译)

RH血型抗原来自两个基因RHD和RHCE，它们位于染色体位置1p34.1-
1p36。在白人中，具有整个RHD基因缺失的“cde”单倍型以约40％的频率
发生。两个RH基因的相对位置和RHD缺失的位置以前是未知的。使用保
存在核苷酸序列数据库中的RHD-和RHCE相关核苷酸序列以及PCR和核
苷酸测序开发RH基因座的模型。两个RH基因的开放阅读框具有相反的
方向。基因的3&#39;末端彼此面对，并被含有SMP1基因的约30,000个
碱基对（bp）分开。 RHD基因侧翼有两个DNA片段，称为恒河猴
（Rhesus box），长度约为9,000bp，同源性为98.6％，方向相同。恒
河猴包含RHD缺失，发生在一段1,463 bp的同一性中。设计了用于特异
性检测RHD缺失的PCR-SSP和PCR-RFLP。 RH基因位点的分子结构解
释产生RHD / RHCE杂合等位基因和RHD缺失的机制。现在可以特异性
检测RHD阴性基因型。 RHD PCR的效用受到D阴性中可能罕见的RHD
阳性等位基因的不完全了解的限制。通过PCR-SSP检查1068个血清学上
RhD阴性样品中RHD特异性核苷酸序列的存在。 48个样本为阳性，然后
分配到特定的PCR模式或不同的RHD等位基因。鉴定了7种PCR模式，其中3种未在前面描述过，4种新的RHD等位基因由于无义或
剪接突变而呈RhD阴性。另外三种新的单倍型代表D el 表型。三个样品被错误标记为弱D或部分D.当前RHD PCR方法的灵敏度超
过常规血清学。由于导致白色假阳性RHD PCR的D阴性等位基因的分子背景比预期更加异质，测试特异性的改善将关键取决于检测
RhD阴性RHD阳性等位基因。
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