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关节软骨位于关节的表面，是一种薄层透明软

骨，其功能是减少运动时关节面之间的摩擦，改善关

节的应力分布[1]。关节软骨组织没有神经和血管分

布，自我修复能力有限，通常认为软骨一旦遭受损伤，

是不可再生的[2]。关节的位置不同，其功能也有所不

同：下肢关节（髋关节、膝关节、踝关节）的主要功能是

支撑身体负重，称为负重关节，而上肢关节（肩关节、

肘关节、腕关节）以行使功能为主，称为非负重关节。

本研究团队通过长期临床与影像学观察发现，

负重关节与非负重关节的关节软骨形态、厚度等表

型具有一定差异，经检索国内外文献，尚无关于负重

关节与非负重关节软骨差异的相关研究报道。为探

究负重关节软骨与非负重关节软骨的基因表达差

异，我们选取膝关节与肩关节的软骨进行了转录组

测序并比较，现报告如下：

资料与方法

本研究取新鲜的尸体正常关节软骨进行研究，

肩关节软骨8例，膝关节软骨16例。将所取关节软

骨进行基因测序，并将分析其差异。

结 果

转录组分析后发现，肩关节软骨中外显子可占到

50.47%，在膝关节软骨中外显子可占到54.48%。（图1）
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【摘要】 关节软骨覆盖于关节表面，具有较好的润滑性能且富有弹性,在吸收负重载荷的过程中起

到重要作用。本团队收集了新鲜尸体的膝、肩关节软骨并进行转录组测序，发现负重关节与非负重关节

软骨之间的基因表达存在差异。
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【Abstract】 Articular cartilage is a layer of dense connective tissue that covers the surface of the joint. It has

excellent lubricating properties and elasticity. It plays an important role in absorbing load distribution and alleviat-

ing joint shock. Our team collected the knee and shoulder articular cartilage of fresh cadavers and performed gene

sequencing, and found that there were differences in the expression of articular cartilage in different parts.
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为了评估组间差异及组内样本重复情况，我们

对所有样本的基因表达值进行主成分分析，如下图

所示。（图2）

利用独立的关节软骨样本，进行差异基因聚类分

析，发现肩关节与膝关节基因表达有明显不同。（图3）

讨 论

关节软骨主要由软骨外基质及软骨细胞组成。

关节软骨发育成熟后，由于其具备良好的弹性及润

滑性能，在关节运动中发挥极其重要的作用。关节

软骨处在一个由多方向压应力共同作用的复杂力学

环境中，机械应力对软骨细胞的生物学行为表达具

有重要作用[3]。由于负重关节与非负重关节功能不

同，负重关节的关节软骨除了具有减小关节摩擦的

功能，还承担着缓冲负重压力的功能。因此，随着年

龄的增长，下肢负重关节骨关节炎的发病率明显高

于上肢非负重关节。

本次研究发现膝、肩关节软骨的外显子所占比

例并不相同，同时根据主成分分析与聚类分析，发现

肩关节与膝关节软骨的基因表达存在明显差异。研

究结果从基因层面证实负重关节软骨与非负重关节

软骨的差异，这种差异可能与软骨所承受的压力有

关。同时，在其中寻找差异基因并进行纠正有可能

为软骨疾病的治疗寻找到新的方向。差异基因的诱

发也是一热点问题，这其中包括了压力、运动、炎症

等等；关节软骨基因的相关信号通路在维持软骨的

生理和功能特性方面起重要作用。通过基因层面检

测分析，并结合与之相应的细胞信号通路，可为软骨

的深入研究找到新的方向。本团队正在开展系统深

入研究，以进一步验证相关差异基因的作用。
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注：“K”表示膝关节软骨；“S”表示肩关节软骨

图 1 不同类别基因序列在膝、肩关节软骨基因组中所占比例

图 2 膝、肩关节软骨转录组测序主成分分析结果显示两组

间存在明显差异
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图 3 膝、肩关节软骨差异基因聚类分析
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