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中国人群染色体 Q带多态性
’

—
汉族和黎族人群的比较

周宪庭 汤火顺 许碧珍 肖桂芳 傅维宁
( 中 国 科 学 院 遗 传 研 究 所) ( 美国中康涅狄格州州立大学生物系)

摘 要

应用染色体 Q带显带法
,

比较 1 00 个汉族和 5 0 个海南岛黎族人群的染色体多态

性
.

发现这两个民族 Q 荧光变异带数基本一致
,

但第 21 对染色体 2 1p ll 区有显著性

差异
.

黎族人群的 Y 染色体相对长度大于汉族
.

统计分析表明各染色体上 荧光变异

带分布符合 H a r dy一
e i n b e r g 法 NI]

.

一 己万
.

吉、 J

二
二二

人类近端着丝点染色体的短臂
、

随体和Y 染色体长臂的异染色质区以及某些染色体着丝

点的荧光区 (富 A T 区 ) 常显示遗传的多态性 (或称异态性 H et eor m or p hi sm )
,

可 因种族
、

民族

或性别的不同而不 同
Ll,2 ,

.

这种可变区似乎含有重复序列的 D N A (某种随体 D N A )
,

它们可

能没有转录活性
,

也不转译成蛋白质
,

因此可能没有表型效应叭

不同的种族或民族
,

由于突变
,

长期的生殖隔离和自然选择
,

形成各自不同的遗传背景
.

群

体遗传多态性的研究可能会有助于阐明种族和民族的起源和遗传差异
.

处于我国最南端的海

南岛黎族是我国民族大家庭的一个成员
.

她的人口 约 39 万 ( 19 5 7 年 )
,

主要分布于海南岛中

南部 4[J
.

关于黎族的起源有几种意见 : 有人认为黎族是由秦汉以前 (公元前 1 00 年前 ) 骆越的

一支从两广大陆陆续迁到海南岛 ; 有人认为黎族的起源与我国东南沿海一带有密切 的 关 系
.

二千多年来
,

由于历史和地理的原因
,

黎族人很少和汉族人通婚
,

形成 自然的群体隔离
.

本文

研究了 50 例黎族人群的染色体 Q带多态性
,

并与 1 00 例汉族的 Q带研究结果进行比较
,

以期

探明不 同民族间染色体多态性的差异
.

二
、

材 料 和 方 法

1
.

取材 培养所用血液材料
,

黎族大部分取自海南岛万宁县和陵水县黎族农民
,

少部分

取自中央民族学院黎族学员
.

汉族血源大部分取自实验室汉族工作人员
,

少部分取自北京西

郊农村汉族农民
.

所有个体核型皆属正常
.

本文 l夕80 年 9 月 2 3 日收到
,

19 81 年 8 月 15 日收到修改稿
.

.
李锦霞

、

李立容
、

崔梅影
、

徐玖瑾参加部分工作
.
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2 .培养和制片 每个个体取血2 毫升
,

用半微量全血法培养
.

培基为 R p M I 1 6 4 0 和小牛

血清 ( 4
: 1 )

,

加适量 P H A ( iG b co )
。

于培养的第三天加秋水仙硷
,

使细胞分裂停止于中期
.

细

胞 经 0
.

0 75 MK CI 低渗处理
.

甲醇 : 冰醋酸 ( 3 :
l) 固定

.

火焰干燥法制片
.

3
.

Q FQ 显带法 l) 标本制成后三天至一月内进行 Q带显带
.

制片经小火温热 ( 60 ℃ )
,

置

于通风柜中
,

黑暗下用 0
.

00 5多 奎叮因氮芥 ( QM ) (西德 S E R v A 厂产 )
,

染色 30 分钟
.

.0 0 7M

磷酸缓冲液 ( p H .6 s) 分色
、

同一缓冲液封固
.

尽量吸去盖片和载片间的水层
.

用 H OB 20 0

荧光显微镜 ( eZ iss J e n。
) 激发滤光片 BG

1 2 ,

阻挡滤光片 G 2 47 下观察和照相
.

胶卷为 K od ak

户。 ot m ic 一X 或 K
oda

k 24 1 5 。

每人照 5一 10 张相
.

分析 5 个核型
.

用匈牙利 oF ert BH O 型

放大纸
,

每细胞放大 4一 6 英寸照片二张
.

4
.

变异带 ( V a均阴 t b胡d ) 荧光强度标准和测定方法 染色体 QF Q 荧光变异带 (简

称 Q 变异带 ) 可以分为 5 级
.

按 巴黎国际定命体系 (见表 1)
: 染色体无荧光或几乎无荧光为

1 级 ;弱荧光 (相当于 lP 末端 )为 2 级 ; 中强荧光 (相当于 g p的两个主带 )为 3 级 ;强荧光 (相 当

于 13 q 的远半部分 )为 4 级 ;特强荧光 (相当于 Y q 远端 )为 , 级
.

凡荧光强度为 4 级以上者
,

计作Q 变异带 ;荧光强度为 1一 3 级者
,

不计数
.

为了减少观察误差
,

整个分析和比较过程由同

一人完成
.

表 1 染色体变异带荧光强度和长度测定标准

强 度 }
长 度

1无 (无或几乎无荧光 )

2 弱 (如 I p 末端 )

3 中强 (如 g q 两个主带 )

斗强 (如 13 q 远半部分 )

5 特强 (如 Yq 的远端 )

l 极少续 0
.

2 5火 1 8 p

2小 > 0
.

2 5 一 0
.

5丫 1 8 P

3 中> 0
.

5 一 0
.

7 5苏 1 8 P

斗大 > 0
.

7 5 一 1
.

0冰 1 8 p

5 极大 > l
`

0丫 1 8 P

5
.

变异带的长度和测定方法 荧光变异带长度
,

按 aY m ad 。
的测定方法图 (以 1 8P 为标

准 )
,

亦分为 5 级 (表 1)
.

记录荧光变异带的荧光强度和长度的方法如文献 [ 6 ]
.

如 QF Q 15 指

此变异带 1级长度
,

5 级强度
.

Y 染色体长臂长度测定方法
,

同文献 〔6 ]
.

用三个指标 : ( 1) Y q /

2 1 ;q ( 2 ) Y q 12 / Y q ll ; ( 3 )按 iL n 的标准 7I] Y 强荧光区 / Y 弱荧光区 (弱荧光区包括弱荧光的长

臂和短臂 )
.

按此标准 Y 染色体的长度可分为大 :Y Y 染色体强荧光区大于弱荧光区 ; 中 :Y Y

染色体强荧光区 ~ 弱区 ; 小 :Y Y 染色体强荧光区小于弱
、

区 ; 极少 :Y Y 染色体强荧光区 ~

三 弱区
·

3

三
、

结 果

人类七对常染色体和 Y 染色体
,

十三个区带为可变荧光区
,

即 3 C , 4 lP l
,

13 lP l , 13 1P 3 ,

1 4 P l l , 1 4 P 13 , 1 5 p l l
,

1 5 p l 3 , Z l p l l , 2 l p 13 , 2 2 p l l , 2 2 P 1 3 和 Y q
.

根据表 i 所列的标

准分析和计数汉族和黎族人群染色
.

体 Q变异带数
.

100 个汉族人共有 36 3 个 Q 变异带
,

平均

每人有 3
.

6 3 ( .s D
一

1
,

9 9 ) 变异带 ; 50 个黎族人共有 1 54 个变异带
,

平均每人有 3
.

0 8 s(
.

D一
1

.

90 )
.

汉族人平均 Q变异带数高于黎族人
,

但两者间无显著性差异
’

( p > 0
,

0匀
.

1) Q FQ 指用奎叮因作荧光 Q 带
.
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染色体 3一 4汉族人和黎族人第 3染色体的着丝 点区 (C 3)皆有频繁的 Q变异带
.

其

中汉族人 3c 变异带的频率为9 3多 (每 100 条染色体上变异带数
,

以百分率表示 )
.

黎族人 3c

变异带频率为 38 外
.

汉族人和黎族人间 3 c 变异带数无显著性差异 ( p > 0
.

0 5 ) (表 劝
.

汉族人和黎族人第 4 染色体短臂 ( 4 P l l) 的荧光变异带有一些差异
,

汉族人 ( 17 铸 ) 稍高

于黎族人 ( 13 多 )
,

但差异不显著
.

表 2 汉族人 ( 10 。人 )和黎族人 ( 50 入 ) Q 带多态性频率的比较
.

一
. . . . . . . . . . . . . . .

谈丈》
~

、
一

邑
族

}
汉 族

…
黎 族

\ 之手 一 }一下一万一万一丁一一下一了一— {一下一了一下一不一不一不一一\
\

!Q F剑Q FQ}Q F创Q FQI Q FQ 厄 。 } , , ` ! (之FQ旧QF }QF侧Q F Q I Q FQ }凸 , l骊衷嫉

兰工一一一二三 {
.

圳二比}引竺骂二二1兰}兰{二{二}骂兰卜二二

二
〕立二二…司刽剑剑川剑土目剑川剑川创立

! p ll 1 6 1 1 2 0 1 12 { 12 1 ! 1 0 5 1 5 2 5 】3 7 ! 6 ! 5 1 5 ! ! , 3 1 , 3
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.

`一唇洲习引习习二目了…川二…二…二1二1习哗

士…州翅习川列刊到梦
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·
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—
}二了 l— }— ,— }

—
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—
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—
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—
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一

一
一

}圳一 }一阵 }一四兰`
2,

阵二土兰一
一

巴1二}月一 }一}圳竺二 2。

}引月一 {一}一 }圳二
: 1

一
一竺洲兰匕上兰一上一二兰匕兰`

一

…二上生
一二土一上且二一

总 计
,

}
’ 63 0I/ 。一汗 3士 .1 9 9

}
`
刊

, J一 .3 此 土 .l9

* x ’ “ 6
.

0 5
, 夕 ( 0

.

0 5
,

2
.

染色体 13 一 15 在所有的荧光变异染色体中
,

染色体 13 ( 13P fl 和 1P 3 ) 有最高频率

的 Q 变异带
,

尤其 lP l 处 ;而染色体 14 和 1 5 ,

变异带频率最低
.

汉族人和黎族人比较
,

此三对

染色体 Q 变异带频率十分接近
.

其中染色体 13 分别为 58
.

5外 和 60 外 ; 染色体 14 分别为 9关

和 8% ;染色体 巧 分别为 10
.

5多 和 11 多
.

三者皆无显著性差异
.

3
.

染色体 21 一22 汉族和黎族染色体 Q带多态性的明显差异
,

表现在第 21 对染色体上
.

汉族人第 21 对染色体上 Q 变异带频率为 2 .7 5外 ; 黎族人为 13 多
.

其中 2 1lP l 带区
,

两者相

差十分显著
.

汉族人为 11
.

5多
,

黎族人为 3多 ( p < 0
.

0 5 )
.

2 IP 13 区差异不显著
.

第 22 对染

色体变异带频率稍有差异 (分别为 20 多 和 1 1多 )
,

但不显著 ( p > 0
.

0 5 )
.

在七对常染色休上
,

荧光变异带的长度大部分为 1一 2 级
,

3 级只占极少
.

没有 发 现 有

4一 5 级长度的变异带
.

4
.

Y 染色体 57 个男性汉族人和 24 个男性黎族人 Y 染色体相对长度测定结果为
: ( l)
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Y q/ Zl q;
.

汉族人为 1
.

7 4 (S
·

D一
0

.

3 3 )
,

黎族人为 1
.

7 5 ( s
.

D
一

0
.

3 ) : ( 2 ) Yq l Z / Yq l l 汉族人

为 1
.

43 s(
·

D
一

.0 3 1 )
,

黎族人为 1
.

47 ( .s D一
.0 28 ) ; ( 3 ) Y 强荧光区 /弱荧光区

:
汉族人有

.17 5外的大 ;Y 74 拓 的中 Y 和 .8 8务 的小 狄 黎族人有 33
.

3拓的大 Y ,

62
·

,多 的中 Y和 .4 2务

的小 Y ,

上述三项指标测定表明
,

黎族人 Y 染色体相对长度大于汉族人
,

但差异尚不显著
.

4
.

群体中荧光变异带的分布 为 了研 究 各对 染 色 体 荧 光 变 异 带 的 分 布 是 否 遵循

H ar d y一w ie bn er g 法则
.

现把一对同源染色体上有两个变异带的 (以 + + 表示 )或无变异带的 (以

一一表示 )作为纯合 ( H
o
m ol og ou s

)
,

只有一个变异带的似 + 一表示 ) 作为杂合 ( H
e
etr oz yg ou s)

.

表 3 汉族人和黎族人 ( 1” 人 ) 强荧光带的分布

+++ +++ + 一一 N O
.

%%% P *** q * ***

NNN o
.

%%% N o
.

%%%%%%%%%

333 CCC 2 3 1 555 7 1 4夕夕 56 弓丁丁 0
.

3 999 0
.

6 111 > 0
.

0 555

斗斗P 1111 7 斗
.

777 3 3 2 222 1 10 7333 0
.

1 666 0
.

8444 > 9
`

0 555

111 3 P l lll 3 7 2 4
.

夕夕 8 4 5 666 29 1999 0
.

5 333 0
.

斗777 > 0
.

日弓弓

1113 P 1 333 1 0
.

666 1 7 1 1
.

333 13 2 8 888 0
.

0 6 333 0
.

9 444 > 0
.

0 555

lll斗 P l lll 0 一一 1 0 6
.

777 1斗0 9 333 0
.

0 3 333 0
.

9 777 > 0
.

0 333

1114 P 1 333 0 一一 1 5 1 000 1 3 5 9 000 0
.

0 555 0
.

9 555 > 0
.

0 555

111 5 1, 1 111 O 一一 1 1 7
.

333 1 3 9 9 333 0
.

0 3 777 0
.

9 666 > 0
.

0 555

111 5 P 1333 O 一一 2 1 1 444 1 2 9 8 666 0
.

0 777 0
.

9 333 > 0
.

0 333

222 1P l lll O 一一 2 6 1 777 1 2 4 82
.

666 0
.

0 8 777 0
.

9 222 > 0
.

0 555

222 I P 1333 3 222 3 5 2弓
.

333 1 12 7 555 0
.

1 444 0
.

S JJJ > 0
.

0 555

222 2护1 111 1 0
.

666 1 3 8
.

777 1 3 6 9 111 0
.

0 3 333 0
.

9丁丁 > 0
.

0 555

222 2 P L3

111
2 1

.

3

{{{
3 2 2 1 333 1 1 6 7 777 0

.

1 111 0
.

3 999 > 0
.

0亏亏

* P 指有荧光变异带的染色体的 比率
.

、

* * q 指无荧光变异带的染色体的比率
.

**
* 根据 l’2

,
ZP q , q ,

推算得的理论值和观察值的比较结果
.

表 4 男性和女性 Q 带多态性的比较

组 合 二习三…三…三…三1三…困三+ 十
l 斗 9 } 斗 3 } 2 3 1 3 1 0 0 ! 0 0 1 2 1 1 2 2

%( ) !
_

`了 ’ 3

}
, 4

}
`斗 “ I 一 一

1
.

2 0
.

7 } 卜 2 1
.

乎

—
l

一
】一 -一 - ~ 一 - ~

十

(% )

4牛 2 7

多一 39

5斗 咚7

3 3 3 4

1丁 9

1 0 7 1 l

4 1 2 1

2 5 1 5

2了 1 8

1 5 1 3

l7m
ù6,1 j1宁̀知了了t,1

2

一
l

一
l

一(% ) }

加 P 13 上荧光变异带总和
.

;;
6 0 5 0

7 4 7 2

8弓 丁6

5 2 多5

1 4 5 1 2 9

9 0 9 3

1 4 5

, 0

1 2 3

8 9

1 1 9

7 3

1 16

5斗

1 35

8及

,

: i
O J

23邓

* P l l
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分别计算每对染色体纯合和杂合的频率
,

并与 H ar dy一W〔 in 玩gr 预期值比较 (表 3 )
.

结果表昵

每一对染色体上荧光变异带的频率符合 H ar d y一w
e如 be gr 法则

.

5
.

两性间荧光变异带的分布 为了比较两性间的差异
,

分别计数了汉族人和黎族人共 81

个男性和 69 个女性七对染色体上荧光变异带数及分布
.

男性平均变异带数为 3
.

7 5
,

女性为
3

.

1
.

男性稍高于女性
,

但两者无显著性差异
.

此外两性同源染色体上纯合和杂合变异带的分

布
,

也无明显差异 (表 4 )
.

四
、

讨 论

不同种族和人群间染色体多态性的差异已有一些报道
.

本文结果表明汉族人群平均荧光

变异带数高于黎族
,

尤其是第 21 对染色体
,

差异显著
.

可能反映了这两个民族具有某些不同

的遗传背景
.

由于变异和长期隔离
,

可能造成这对染色体上某些随体 D N A ( sa et ill t e一D N A ) 量

的明显差异
.

但就大部分染色体而论
,

汉族人和黎族人间的差别不甚明显
,

有的染色体上变异

带数十分接近
,

意味着汉族人和黎族人可能有共同的起源
.

我们的结果和 L u bs 川 等关于美国

黑人和白人的结果 ( 3C , 4 C , 1 3 P
, 1 35 各组间差异均显著或极显著

,

p < 0
.

01 或 .0 0 0 1) 比

较
,

可 以认为在染 色体多态性的变异方面
,

民族间的差异少于种族间的差异
.

人类 Y 染色体是最具有多态性的染色体之一 很早就发现了种族间 Y 染色体的 显 著 变

异
.

但由于测定 Y 染色体相对长度的指标不同
,

结果间的比较甚为困难
.

据 co h en 8[] 报道
,

日

本人的 Y 染色体显著大于白种人
、

黑人和印度人
.

M at s
un ar 9[] 把太平徉地区居民 Y 染色体分为

三类 : 澳洲土著人 Y 染色体很小 ; 波利尼血人有中等的 ;Y 东方人 (主要为 日本人 )及菲律宾

人有大 Y 染色体
.

本研究表明汉族人和黎族人皆以中等 Y 染色体为主
,

介于 日本人和南太平

洋人之间
,

而黎族人 Y 染色体又比汉族人稍大
.

Y 染色体相对长度的变化 尚未发现有任何临

床意义
.

多态性的染色体变异稳定地存在于每个细胞中
,

并且如同孟德尔显性性状 ( tr alt ) 一样从

亲代传给子代
.

在群体中多态性的分布应遵循 H ar d y一w
e in be gr 法则

.

本研究结果表明
,

每对

染色体上变异带的分布符合这一法则
.

由此可知
,

群体中荧光变异带按孟德尔方式遗传
.

关于两性 间染色体多态性的差异
,

有两种不同的意见
.

据 M ike l sa ar A
.

v
.

N 等报道闭
,

不同性别间荧光变异带的分布有明显的不同
.

他们发现
,

在男性中纯合状态 ( + + )占优势
,

女

性中杂合状态 占优势
.

他们认为
,

造成性别差异的原因
,

在于不同染色体的荧光区有相似的核

昔酸序列
,

导致染色体间异位配对 ( ce
t oP ic aP ir 动 g )

。

但 L in[
, ,
和 M ull er 囚 的结果和本研究结

果都不能证明上述假设
.

从大部分研究来看
,

两性间的差异可能不大
.

目前
,

虽然异染色质和荧光变异带的多态性的生物学意义还不清楚
,

但它在基础和临床研

究中有极为广泛的应用
.

由于荧光变异带是稳定的
、

可遗传的
,

它可以作为遗传标记
,

用于研

究诸如 2 1三体不分离的起源
,

确定减数分裂过程中染色体不分离的时间等理论问题
.

本研究

表明
,

不同个体间荧光变异带数 目和类型极为不 同
,

如果包括荧光强度为 2一 3 级的变异带以

及 c 带变异
,

则相向者极少
.

可以用此来区分羊水胎儿细饱中母体细胞的污染
,

提高染色体疾

病产前诊断的准确性
.

,

本工作得到海南岛农垦第一医院的大力协助
,

谨致谢意
.
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