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三维斑点追踪成像技术测定左心室功能的临床应用现状
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　　 三维斑点追踪成像技术（３ｄｉｍｅｎｓｉｏｎａｌｓｐｅｃｋｌｅｔｒａｃｋｉｎｇ

ｉｍａｇｉｎｇ，３ＤＳＴＩ）是近年来一种新兴的超声心动图技术，与传

统的二维 Ｍ型超声、组织多普勒成像技术，以及二维斑点追踪

成像技术（２ｄｉｍｅｎｓｉｏｎａｌｓｐｅｃｋｌｅｔｒａｃｋｉｎｇｉｍａｇｉｎｇ，２ＤＳＴＩ）比

较，其具有无角度依赖性、能实时跟踪斑点运动的立体空间位

置等独特的优点。因此，它在评估心肌功能、诊断心脏疾病及

评价治疗效果方面发挥着越来越重要的作用。心脏心肌组织

的运动和功能是在三维空间环境中实现的，通过对其运动轨迹

的三维斑点追踪才能够更准确、客观地反映心脏心肌力学的功

能状态。超声３ＤＳＴＩ同时满足了心脏心肌运动时间和空间

的同步性，可在准确定位心脏三维立体空间结构的基础上获取

心肌运动功能的信息，具有较高的临床应用价值。本文将对

３ＤＳＴＩ的临床应用现状与进展进行综述。

１　３ＤＳＴＩ的成像原理和基本概念

３ＤＳＴＩ的原理是在利用超声成像的过程中，入射超声波

与心肌组织之间发生散射、反射等作用，在图像上形成“斑点”

回声，每个斑点大小为２０～４０像素，随着心肌的运动，它们的

位置也相应发生变动，通过追踪这些与心肌组织同步运动的斑

点回声，从而获得心肌组织在心动周期中的运动信息。３Ｄ

ＳＴＩ是建立在实时三维超声心动图及斑点追踪显像技术基础

上，从机械力学的角度对心肌组织的收缩及舒张运动进行评价

的一项新技术。３ＤＳＴＩ通过逐帧识别追踪心肌组织的回声斑

点来追踪感兴趣区域心肌组织的运动轨迹，并和第一帧图像中

心肌组织的位置进行比较，计算评估所感兴趣区域心肌组织的

形变［１］。早期的２ＤＳＴＩ是局限于二维平面的回声斑点追踪，

被跟踪的斑点经常会“飞出”二维观察平面，致使其追踪结果与

实际三维空间斑点结构运动的轨迹相关性较低。而３ＤＳＴＩ

是通过采集心脏的实时三维图像，从三维空间上追踪回声斑点

的运动，因此较２ＤＳＴＩ能更准确评价心脏的运动。

２　３ＤＳＴＩ的临床应用

２．１　追踪测量心肌节段的应变能力　３ＤＳＴＩ通过将不同范

围内相邻的斑点在节点处连接起来组成斑点的集合体为求解

节段，可以提供心肌的三维图像，从而在极短时间内实现对心

肌功能的全面评估［２］。多项研究已验证了３ＤＳＴＩ评价左心

室局部心肌收缩功能的价值。在动物实验中，研究者在左心室

心内膜及心外膜的不同部位中植入超声微晶体，分别在基础水

平、药物负荷状态下和阻断冠状动脉血流引发心肌缺血的情况

下验证３ＤＳＴＩ的可靠性，观察到三维斑点追踪所测应变与超

声微晶体所测结果均有较好的相关性，证明３ＤＳＴＩ能够敏感

检测药物负荷和心肌缺血所致局部心肌功能的改变［３］。三维

斑点追踪的可靠性也经过了 ＭＲＩ的验证，有研究报道应用

ＭＲＩ划分出正常志愿者和不同程度心功能不全患者心肌的正

常节段和异常节段，发现在所有的异常心肌节段中三维斑点所

测心肌应变均明显小于正常节段，证实通过三维追踪可以敏感

检测出运动异常的心肌节段。在正常心肌节段中，３ＤＳＴＩ相

较２ＤＳＴＩ呈现出更均一的色彩分布，更能反映正常室壁运动

的一致性；在局部运动异常的心肌节段中，应用３ＤＳＴＩ更易

进行肉眼识别及空间定位，同时利用获得的应变曲线能够更直

观地定量分析正常与异常心肌应变，尤其对于病变轻微的异常

心肌节段运动功能的分析，３ＤＳＴＩ较２ＤＳＴＩ更具有优势。

２．２　分析左心室机械同步性　利用３ＤＳＴＩ可探测到心力衰

竭患者左心室各节段收缩期应变达峰时间差增大，通过参考最

大应变达峰时间等参数定量评价心室收缩的不同步性［４］，为临

床判断是否需要心脏再同步治疗（ＣＲＴ）提供一定的参考作用，

并可用于估测患者ＣＲＴ治疗后的效果
［５６］。Ｔａｎａｋａ等

［４］把三

维斑点追踪左心室１６个心肌节段径向应变的面积追踪达峰时

间标准差（ＡＴＳＤ）和相对室壁达峰时间最大差值作为左心室

不同步指数，发现心力衰竭患者的左心室不同步性较正常对照

组明显增大，通过ＣＲＴ治疗以后左心室心肌运动的同步性有

一定的改善。Ｔｈｅｂａｕｌｔ等
［７］报道，应用三维斑点追踪研究双心

室起搏与右心室起搏对左心室１６个心肌节段不同步性的影

响，观察到双室起搏后左心室面积不同步应变指数（ＡＳＤＩ）从

（１２．２±５．１）％下降到（９．５±４．５）％，且其起搏状态较右心室

起搏明显升高。证明３ＤＳＴＩ可作为量化ＣＲＴ后左心室不同

步的新手段。Ｌｉ等
［８］运用３ＤＳＴＩ比较 ＱＲＳ时间正常的对照

组和ＱＲＳ时间大于１２０ｍｓ的心力衰竭组患者，发现心力衰竭

组纵向位移达峰时间较对照组显著增高［（１１７±５７）ｍｓ狏狊．

（３４±１９）ｍｓ，犘＜０．０１］，同时为临床选择同步化治疗方案提供

了良好的术前参考价值。Ｔａｔｓｕｍｉ等
［６］应用３ＤＳＴＩ研究了１４

例射血分数（ＥＦ）＜３５％、ＱＲＳ间期＝（１７２±３０）ｍｓ的心力衰

竭患者，分析ＣＲＴ前、后三维斑点追踪面积应变的 ＡＳＤＩ变

化，提出 ＡＳＤＩ≥３．８％是预测 ＣＲＴ 最佳指标，敏感度可达

７８％，特异性为１００％，面积的曲线下面积（ＡＵＣ）为０．９３（犘＜

０．０１）。采用３ＤＳＴＩ计算得出的ＡＳＤＩ还可用于预测ＣＲＴ后

的左心室重构，以周向和纵向心肌运动参数作参考对ＣＲＴ患

者进行随访观察。

２．３　评价左心室扭转运动　左心室由内、外层螺旋形心肌和

中层的环形心肌构成，左心室的旋转运动基于这种心肌纤维的

螺旋形构型，由收缩期左室的扭转和舒张期左室的解旋构成。

左心室收缩时期，在心外膜下心肌纤维的作用下，心尖发生逆

时针方向旋转，心底部发生顺时针方向旋转，而心内膜下心肌

纤维则相反，这种反方向的运动导致了左心室的扭转。左心室
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等容舒张期则以解旋运动为主，其扭转时储存的弹性势能快速

释放，使舒张期心室内及心房心室间的压力差增加而形成抽吸

作用，从而引起左心室早期血液的快速充盈。ＵｒｂａｎｏＭｏｒａｌ

等［９］运用３ＤＳＴＩ检查评估肥厚型心肌病的左心室扭转，观察

到肥厚型心肌病患者左心室扭转峰值（１６．５±４．７）°较对照组

（１２．０±３．９）°显著增加（犘＜０．０１）。利用３ＤＳＴＩ评价肥厚型

心肌病心肌扭转有助于检测与了解心肌的收缩和舒张特性。

Ａｎｄｒａｄｅ等
［１０］采用３ＤＳＴＩ和２ＤＳＴＩ分析测量健康志愿者中

左心室的扭转角度，结果得出利用２ＤＳＴＩ测量的收缩期峰值

扭转角度大于３ＤＳＴＩ测量值，但二者收缩期扭转角度达峰时

间无明显差异。Ｚｈｏｕ等
［１１］将新鲜的猪心固定于一个旋转模

型上，此模型可人为进行速度调控，心尖部固定、心底部则可以

旋转，分别于０°、１５°、２０°、２５°４个角度采集心脏三维空间运动

图像，利用３ＤＳＴＩ分析左心室心尖部、中间部、基底部３个水

平上的旋转，观察到随着心脏整体扭转角度的增加，左心室心

尖部扭转角度的增加值小于基底部和中间部扭转角度的增加

值，且３个水平的整体旋转角度与心脏的整体扭转具有良好的

相关性（狉为０．８２～０．９３）。以上数据表明，３ＤＳＴＩ测量心肌

扭转及旋转角度时具有更佳的可行性和更广泛的临床实用性。

２．４　评价心力衰竭患者的左心室功能　覃小娟等
［１２］应用３Ｄ

ＳＴＩ在线分析慢性心力衰竭（ＣＨＦ）患者左心室整体收缩期纵

向、径向、环向应变的特征，分别采集２９例ＣＨＦ患者和３４例

健康志愿者的标准心尖四腔切面左心室全容积图像并储存，发

现ＣＨＦ患者左心室ＥＦ（ＬＶＥＦ）、左心室整体纵向收缩期峰值

应变（ＬＶＧＬＳ）、左心室整体环向收缩期峰值应变（ＬＶＧＣＳ）、左

心室整体径向收缩期峰值（ＬＶＧＲＳ）较对照组减低（犘＜０．０５），

ＬＶＧＬＳ、ＬＶＧＣＳ、ＬＶＧＲＳ、ＬＶＥＦ相关性较好（狉为０．８２～

０．８５，犘＜０．０１），ＣＨＦ患者左心室整体功能明显减低，提示

３ＤＳＴＩ可客观地评价左心室整体收缩功能，是评价左心室功

能的一个新手段。Ｍａｆｆｅｓｓａｎｔｉ等
［１３］分别采用３ＤＳＴＩ和２Ｄ

ＳＴＩ观察分析了３２例心力衰竭患者，结果显示二者指标没有

很好的相关性（狉为０．１６～０．７６），３ＤＳＴＩ较２ＤＳＴＩ能更敏感

的地检测出异常心肌节段，且具有较小的测量偏倚。临床研究

还证明３ＤＳＴＩ较２ＤＳＴＩ受心脏形变的影响较小，周围组织

牵拉对心肌运动速度影响也更小。另外，随着技术的发展，这

两种测量方法的差异及精准性必会得到更全面深入的探索与

研究，新技术在临床上的实用价值也会大大增加。

２．５　评价高血压患者左心室整体收缩功能　高血压是临床上

一种常见心血管疾病，大部分高血压患者虽然室壁发生肥厚性

改变，甚至发展至充血性心力衰竭阶段，其ＬＶＥＦ仍正常。常

规超声虽然可发现早期左心室舒张功能异常，但很难检出早期

收缩功能异常。近年来组织多普勒应变和应变率成像技术在

评估心室功能方面有广泛的应用［１４］，但因其自身的角度依赖

性并不能完全准确反映心脏心肌的形变。２ＤＳＴＩ虽然可以用

于评价心脏功能［５］，但是它依赖二维灰阶图像，尚不能准确反

映心脏复杂的三维空间运动。３ＤＳＴＩ以三维全容积成像为基

础，克服了２ＤＳＴＩ的局限性，能较真实反映心肌的三维空间

运动，研究证实了该技术是一种简单、重复性高的技术，也是潜

在的定量分析心肌形变的工具［１５１６］。应用３ＤＳＴＩ研究左心

室几何构型正常的原发性高血压，结果得出高血压早期左心室

心肌整体三维形变能力降低的结论，３ＤＳＴＩ可发现高血压患

者早期心功能的变化［１７］。

２．６　跟踪分析经皮主动脉瓣植入术（ＰＡＶＲ）后左心室的功能

　ＰＡＶＲ是近年来出现的有效治疗主动脉瓣狭窄的新技术，

对患者的预后能够明显改善，增加患者的生存率，目前其仅适

用于严重主动脉瓣狭窄不能进行外科瓣膜置换的老年患者。

重度主动脉瓣狭窄（ａｏｒｔｉｃｓｔｅｎｏｓｉｓ，ＡＳ）时，由于左心室后负荷

长期慢性过度的增加，导致心肌逐渐肥厚，左心室的收缩和舒

张功能也随之减低。但当ＥＦ在正常范围时，常规超声心动图

检查对心脏功能不全的评估可能会降低。因此，在 ＡＳ患者

ＥＦ尚正常时，准确评价左心室功能对于选择ＰＡＶＲ的最佳时

间和术后左心室功能恢复的评价有重要临床意义。为了更好

地了解ＰＡＶＲ后左心室变形的能力，Ｓｃｈｕｅｌｅｒ等
［１８］对４８例患

者［平均年龄（８１．７±５．５）岁］进行了研究，分别于术前和术后

６个月采集二维和三维超声心动图图像，利用ＳＴＩ分析，结果

发现术后患者左心室整体运动、纵向应变能力，以及相关临床

参数均有明显的改善，同时相比之下，３ＤＳＴＩ分析获得的结果

比２ＤＳＴＩ更准确可靠。因此，３ＤＳＴＩ可以跟踪分析ＰＡＶＲ

后左心室的功能，并且较２ＤＳＴＩ更具有优势。

２．７　评估冠状动脉疾病的研究　３ＤＳＴＩ对于接受了冠状动

脉旁路搭桥术的冠心病患者预后的监测也有一定的临床价值。

Ｒｅｎ等
［１９］应用３ＤＳＴＩ追踪测量了冠状动脉旁路搭桥术后６

个月冠心病患者的左心室三维应变数据，发现几乎所有心肌节

段术后收缩期应变及应变率均明显改善，而且与ＬＶＥＦ值的

增高有良好的相关性，另外，三维斑点追踪所获应变对于术后

冠状动脉再狭窄的预测也有较高的准确性。

２．８　有待拓展研究的心血管疾病　大量数据已经证明３Ｄ

ＳＴＩ可用于评价心肌节段功能、心脏的同步化及扭转运动等研

究，且与影像技术方面有着很高的相关性。另外，３ＤＳＴＩ也可

对糖尿病、肺动脉高压、先天性心脏病等疾病状态下心肌的功

能及药物对心肌重构的影响作出评估。亦期待更多的研究者

扩大样本量和研究范围，进行更广的临床实践和统筹分析，使

３ＤＳＴＩ在更广泛的领域得到应用。

３　３ＤＳＴＩ的优点和局限性

多项研究证实，与其他超声检查方法相比，３ＤＳＴＩ在评价

心肌运动功能方面价值性更高，同时，３ＤＳＴＩ也因其安全无辐

射，费用相对低廉，广泛可行等独特的优点，相比于ＣＴ、心血管

磁共振和核医学等其他无创性心脏影像学检查更有优势，并且

可在任何环境中（包括心导管室和手术室）进行［２０］。３ＤＳＴＩ

从三维空间上追踪心肌组织回声斑点的运动，克服了２ＤＳＴＩ

依赖二维灰阶图像的局限性，理论上较２ＤＳＴＩ更能准确地检

测心室壁的运动［１３，２１２２］。Ｍａｆｆｅｓｓａｎｔｉ等
［１３］研究发现，３ＤＳＴＩ

和２ＤＳＴＩ的应变、位移与扭转参数的相关性较差，同时因２Ｄ

ＳＴＩ是局限在二维平面内的斑点追踪，３ＤＳＴＩ较２ＤＳＴＩ更加

精确。Ｓａｉｔｏ等
［１５］利用３ＤＳＴＩ和２ＤＳＴＩ追踪测量健康者１６

节段的纵向、径向及环向应变结果并对其进行比较，结果表明

３ＤＳＴＩ所需时间较２ＤＳＴＩ追踪时间明显减少。因此，认为

３ＤＳＴＩ是一种直接快速、重复性好的评价室壁运动的方法。

有文献报道３ＤＳＴＩ的应变测值在观察者间及观察者内比较

具有较好一致性，３ＤＳＴＩ的组间及组内重复性ＢｌａｎｄＡｌｔｍａｎ

分析结果显示此技术具有较好的重复性，且定量分析结果稳定

可靠，可作为定量评价心肌功能的可靠技术［２３］。但３ＤＳＴＩ作

为一项正在发展中的新技术，仍然存在一些局限性。（１）三维

超声图像的分辨力低于二维图像，有时会因为获得的图像质量

不佳，无法准确识别室壁心内膜与心外膜的边界，影响斑点追

踪和图像分析的准确性。（２）３ＤＳＴＩ的追踪是在一个相对较

低的帧频下进行的，这在不同程度上会影响其追踪的准确

性［２４２５］。（３）３ＤＳＴＩ需要获取至少４个连续且稳定的心动周

期图像，因此对于心律不齐的患者并不适用，例如房颤或者频

发室性期前收缩的患者［８］。
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４　３ＤＳＴＩ的发展前景

３ＤＳＴＩ的出现和发展为准确评价心脏固体力学开辟了全

新的领域。准确的心脏解剖空间定位是３ＤＳＴＩ的特性之一，

也是使其量化分析结果可靠的前提，它作为一种重复性相对可

靠的超声定量分析技术，能客观评价左心室整体及局部心肌功

能，为各种心脏疾病的诊断及疗效评估提供了重要的信息和依

据。因此，该技术在临床上的广泛应用将有助于提高心肌功能

评价的准确性，具有广阔的应用前景和发展空间，为评价心脏

心肌运动提供了一个更为可靠的工具。
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·综　　述·

β细胞素基因多态性与糖尿病的研究进展


袁文丽，李宜铮 综述，邓德耀△审校

（云南省第二人民医院检验科，云南昆明６５００２１）

　　关键词：糖尿病；β细胞素；多态性；胰岛β细胞

ｄｏｉ：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７１８３４８．２０１４．１１．０４２ 文献标识码：Ａ 文章编号：１６７１８３４８（２０１４）１１１３９１０３

　　血糖的稳定依赖胰岛β细胞分泌的胰岛素和α细胞分泌

的胰高血糖素的平衡。如果β细胞的数量和（或）功能发生改

变，将对血糖的水平产生明显的影响。各种类型的糖尿病都在

不同程度上有β细胞的功能损伤及数量的削减，因此，β细胞

的生成、发育、分化和凋亡的调节机制成为近年来糖尿病研究

的热点［１４］。若能从源头上解决β细胞的损伤问题，将对糖尿

病的临床治疗开辟新的途径，为预防和治疗糖尿病带来新的希

望。目前的研究发现β细胞素（ｂｅｔａｃｅｌｌｕｌｉｎ，ＢＴＣ）基因在β细

胞的新生和诱导分化上起着重要作用，同时ＢＴＣ基因的多态

性与糖尿病的发生及疾病进展有关。本文对ＢＴＣ基因与糖尿

病近几年的研究进展综述如下。

１　ＢＴＣ的结构和功能

ＢＴＣ是表皮生长因子（ｅｐｉｄｅｒｍａｌｇｒｏｗｔｈｆａｃｔｏｒ，ＥＧＦ）家

族的一个新成员，１９９３年由Ｓｈｉｎｇ从小鼠胰腺β肿瘤细胞中培

养提纯出来。人类ＢＴＣ基因可能定位于４ｑ１３ｑ２１染色体上，

编码为１７８个氨基酸组成的蛋白质，即为ＢＴＣ前体。它包含

的结构域为：１个分泌途径定位的信号肽，１个短的前多肽，１

个短的膜区域，１个疏水的跨膜区域和尾部高度亲水的富含精

氨酸／赖氨酸的胞质结构域。

　　ＢＴＣ对细胞有促有丝分裂和促分化作用，在胰腺发育和

代偿过程中发挥了重要的作用［５９］。动物实验也证实ＢＴＣ不

但可以促进其他类型细胞向胰岛β细胞分化改善糖耐量，而且

可以与ＥＧＦ受体结合发挥抗凋亡的作用
［１０１５］。ＢＴＣ基因的

异常表达将会影响胰岛发育和（或）分化过程中胰岛β细胞的

数量和功能，从而导致糖尿病的发生。ＢＴＣ被认为在β细胞

的分化过程中发挥重要的信号调节作用，它的基因多态性与糖

尿病的发生和疾病进展有一定的关系。

２　ＢＴＣ的信号转导

作为ＥＧＦ家族的一个成员，ＢＴＣ可与４种 ＥＧＦ受体

（ＥｒｂＢ１／ＥＧＦＲ、ＥｒｂＢ２、ＥｒｂＢ３和ＥｒｂＢ４）结合后引起受体的二

聚化作用即形成同型或异型二聚体。二聚化的受体则发生交

联磷酸化，即一个受体使另外一个受体上特定酪氨酸残基磷酸

化。这些磷酸化位点位于ＥｒｂＢ受体的Ｃ末端，其中Ｔｙｒ１０６８

和Ｔｙｒ１１７３是ＢＴＣ与ＥｒｂＢ１结合后发生磷酸化的主要位点，

而 ＢＴＣ 与 ＥｒｂＢ２结合后则主要引起 Ｔｙｒ８７７、Ｔｙｒ１１１２和

Ｔｙｒ１２４８的酪氨酸残基磷酸化。ＥｒｂＢ受体Ｃ末端上特定的酪

氨酸残基磷酸化为具有ＳＨ２结构域或者ＰＴＢ结构域的蛋白

质信号分子如衔接蛋白（如Ｓｈｃ、Ｃｒｋ、Ｇｒｂ２、Ｇｒｂ７等）、激酶（如

Ｓｒｃ、Ｃｈｋ和ＰＩ３Ｋ）和蛋白酪氨酸磷酸酶（如ＳＨＰ１和ＳＨＰ２）提

供停泊位点。经过细胞质中各种衔接蛋白酶等的级联反应，胞

外信号通过不同的信号通路到达核内并最终通过对蛋白质的

修饰和基因表达的调控来实现ＢＴＣ刺激的生理或病理反应。

ＢＴＣ通过激活（ＥＲＫ）发挥促进胰岛细胞有丝分裂和抗胰

岛细胞凋亡的作用成为近年来研究的热点。与ＥＧＦ作用不同

的是，ＢＴＣ的胰岛细胞保护作用是以 ＥｒｂＢ１／ＥＧＦＲ／Ｇｒｂ２／

ＭＥＫＫ１／ＭＥＫ１信号通路为主导，以 Ｇｒｂ２（Ｓｈｃ）／Ｒａｓ／Ｒａｆ／／

ＭＥＫ通路为辅，而并未改变胰岛细胞周期。Ｈａｍａｍｏｔｏ等
［１１］

还观察到ＢＴＣ和活化素可以诱导ｐ３８有丝分裂原激酶，上调

葡萄糖转运蛋白２，磺脲类受体１和葡萄糖激酶的表达，促进

ＡＲＪ４２细胞向胰岛素分泌细胞分化。Ｏｈ等
［１６］也发现ＢＴＣ可

以结合胰岛β细胞株（ＭＩＮ６细胞）上的 ＥｒｂＢ１和 ＥｒｂＢ２受

体，增加胰岛素受体底物２的表达，促进胰岛β细胞的增殖和

分化。而在血管内皮细胞，ＢＴＣ则激活ＥｒｂＢ２／ＥｒｂＢ３、ＥｒｂＢ２／

ＥｒｂＢ４和ＥｒｂＢ４／ＥｒｂＢ４同型或异型二聚体，通过 ＭＡＰＫ 和

ＰＩ３Ｋ／Ａｋｔ信号通路引起内皮细胞的增殖、迁移和新生血管形

成。在动物实验中，Ｄａｈｌｈｏｆｆ等
［１７］观察到ＢＴＣ过表达明显降

低胰腺炎鼠血清淀粉酶和脂肪酶的水平，并减少组织坏死。这

种保护作用是通过结合ＥｒｂＢ４受体，进而激活应激活化蛋白

激酶来实现的。由于信号通路固有的多样性和复杂性，而且不

同信号通路之间还存在交叉，所以ＢＴＣ与不同的ＥｒｂＢ受体二

聚体的下游效应在不同类型的细胞中，甚至在同一类细胞的不

同条件下都是不同的，这种组合使ＢＴＣ的信号调控研究更加

复杂。

３　ＢＴＣ基因的多态性与糖尿病

３．１　ＢＴＣ基因多态性与１型糖尿病（Ｔ１ＤＭ）　Ｔ１ＤＭ是由于

β细胞的破坏增多或破坏与再生之间的动态平衡被破坏而导

致的胰岛素绝对缺乏，β细胞的发育和再生障碍是其主要发病

原因。ＢＴＣ基因突异可能导致β细胞的减少，在β细胞储备减

少的情况下，β细胞不能够补充在自体免疫攻击中的损失，就

增加了对Ｔ１ＤＭ的易感性。目前的研究观察到ＢＴＣ基因有７

种多态性与Ｔ１ＤＭ相关：５′非翻译区（２３３Ｇ＞Ｃ，２２６Ａ＞Ｇ），

外显 子 １（Ｃｙｓ７Ｇｌｙ），外 显 子 ２（Ｌｅｕ４４Ｐｈｅ），外 显 子 ４
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