
 

研究明确耳聋致病“元凶”的分子机理
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浙江大学遗传学研究所管敏鑫教授和陈烨研究员的一项研究以全面视角阐明耳聋致病基因mtu1(
线粒体转移核糖核酸硫化酶1)的分子致病机制，为遗传性聋病的防治提供了新的科学依据和治疗
手段。该研究结果日前在线发表于国际权威学术期刊《核酸研究》。

研究团队利用基因编辑技术首次构建了mtu1基因缺陷的斑马鱼模型，从生化、细胞等多层次全
面探究了基因缺陷的影响，确定了mtu1基因缺陷破坏了听力所需的能量发电厂，从而导致遗传
性耳聋。

管敏鑫表示，mtu1是分布在线粒体内的一种高度保守的转运核糖核酸修饰酶。核糖核酸是存在
于生物细胞中的遗传信息载体，转运核糖核酸能够携带氨基酸合成蛋白质。 研究人员表示，修
饰就是一种标记，线粒体合成蛋白质时能够通过这些标记，更加清楚识别需要的转运核糖核酸。

研究团队实验发现，mtu1基因突变后，有3种转运核糖核酸无法准确识别相关信息，从而无法合
成蛋白质，引发线粒体这个产能发电厂供电不足。线粒体功能障碍会进而导致听觉器官发育缺陷
，包括耳石减小和前庭器官中毛细胞的数量和密度的减少等，最终导致听觉功能障碍。

研究人员表示，该项研究揭示了基因缺陷导致聋病发生的机理，该机制为研究基因治疗遗传性聋
病奠定了坚实的理论基础。(来源：新华社 朱涵)
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