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摘要：利用复合 -’+ 扩增、变性聚丙烯酰胺凝胶电泳和银染方法对 !;$ 名中国朝鲜族人群 : 个 <=1(+ 基

因座研究发现，在 ><1?$:!、><;@AB 和 /&(&:$C%@ 中分别检出 @ 个、; 个和 $% 个等位基因；基因频率分别

分布在 %5 %%; D %5 :BB、%5 %$A D %5 BA% 和 %5 %%A D %5 :$? 之间；分别检出 $"、$? 和 !$ 种基因型，女性个体基因

型频率分布均符合 *EFGH=I7JK87FL 平衡（! M %5 %A）；观测杂合度分别为 %5 ?%;，%5 ?B:，%5 ??!；多态信息含量

分别为 %5 ?$%，%5 ?:%，%5 ;?%；女性个人识别力分别为 %5 @"@，%5 "$$，%5 @A?；男性个人识别力分别为 %5 ?;;，

%5 @%!，%5 ?:B；联体单倍型多样性大于 %5 "@@。结果表明，: 个基因座均具有较高的杂合度、多态信息量和个

人识别力，是较理想的遗传标记系统，在研究中国朝鲜族起源和与其他民族之间的亲缘关系等方面具有较

高的应用价值，并且对中国朝鲜族群体的亲子鉴定和个人识别提供宝贵的基础资料。

关键词：朝鲜族；短串联重复序列；><1?$:!；><;@AB；/&(&:$C%@

中图法分类号：N"@?# # # 文献标识码：&# # # 文章编号：$%%%=:$":（!%$%）%$=%%"A=%A

收稿日期：!%%@=%B=$$；# 定稿日期：!%%@=$%=%;

基金项目：国家自然科学基金（:%;;%!%$）

作者简介：张永吉（$"?$=），男，延边大学基础医学院副教授，医学博士，主要从事法医物证学研究。C=OEJ4：PQEKLHRS

H8T9 7GT9 UK

短串联重复序列（1Q3FV VEKG7O F7W7EV，1(+）通常由长度为 ! D ; 个 8W 的核心序列串联
重复而成，广泛存在于人类 >)& 编码区及非编码区，具有高度遗传多态性［$］，并遵循孟德
尔遗传规律。对中国朝鲜族常染色体和 X 染色体 1(+ 的研究已经很多，但对 < 染色体 1(+
的多态性资料比较少。然而 < 染色体 1(+ 遗传多态性对法医学个人识别、亲权鉴定和民族
遗传学研究也起很重要的作用，如父=女关系确定、缺少双亲的姐妹之间关系确定和单倍型
的研究等

［!］。为了观察中国朝鲜族群体遗传多态性，我们选择了吉林延边地区的朝鲜族个

体。延边朝鲜族自治州是朝鲜族群体从朝鲜半岛迁入到中国之后所形成的主要聚集地。我们

应用复合扩增技术对这一群体 ><1?$:!、><1;@AB 和 /&(&:$C%@ 基因座多态性进行了调查，
获得其遗传多态性资料，为民族遗传学研究、法医学个人识别及亲子鉴定应用奠定基础。

$# 对象与方法

%1 %2 研究对象
采集中国吉林延边地区朝鲜族 !;$ 名（女性 $%$ 名，男性 $;% 名）随机个体血样（知情

同意），用 ’Q747Y=$%% 方法提取 >)&［:］，Z !%[冰冻保存。
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!" #$ 方法
$% "% $! 遗传标记 ! &’()$*"（+&,：-./-0/）、&’(-./1（+&,：*.-#$0）和 +232*$40.（+&,：
-.1).*）基因座引物序列参照数据库（5556 7896 :;7）。引物由韩国 +<=:><?@ 公司合成。
$% "% "! ABC 反应 ! ABC 反应体系为 "0，含 $ D反应缓冲液，$/EE:F G H I7BF"，* 个基因座的
引物各 0% /!E:F G H，0% "/EE:F G H 8J3A，&J2 $0—*0=7。采用 2,K "100 型 ABC 仪，循环参数
为：#/L *EM=/#1L *0N<?，-$L *0N<?，)"L $EM= 共 *0 循环/)"L $0EM=/保存 1L。
$% "% *! 变性凝胶电泳 ! 采用 /O 聚丙烯酰胺、)E:F G H 尿素凝胶垂直电泳（ (2P*"，
,M:E<>;Q）。预热 "0 分钟，上样后恒功率 /$R，电泳 "@。停泳后，硝酸固定，27JS* 染色，

JQ"BS* 显色，乙酸停显
［1］。

$% "% 1! 等位基因标记物的制备 ! 利用琼脂糖凝胶回收试剂盒（TK2UVM?W +<F 4X>;Q?>M:= YM>）
回收不同长度纯合子 ABC 产物，并以测序结果按重复单位重复次数命名等位基因。
$% "% /! 数据处理 ! 通过 A:5<; (>Q>N (:Z>5Q;< 软件进行数据统计分析，得出各基因座的等位
基因及基因型频率、各基因座的观察杂合度（ @<><;:[\7:NM>\ :9N<;]<8，^:）、个体识别力
（_:5<; :Z 8MN?;MEM=Q>M:=，A&）、多态性信息含量（ _:F\E:;_@MNE M=Z:;EQ>M:= ?:=><=>，AKB），非
父排除率（_:5<; :Z <X?FVNM:=，A4）；按文献［/］对群体数据作 ^Q;8\PR<M=9<;7 平衡吻合度检验
（!P]QFV<），男性个体识别力或单倍型多样性（ +<=< :; @Q_F:>\_< 8M]<;NM>\）按文献［-］，用
2;F<UVM= "% 000 统计软件计算等位基因及群体之间的差异性［)］。

"! 结果与讨论

#" !$ 结果
吉林延边地区朝鲜族 * 个 ’ 染色体 (3C 基因座基因频率分布及群体遗传学指标见表

$。$-0 名男性 * 个 ’ 染色体 (3C 单倍型频率和多样性见表 "。
#" #$ 讨论
为了利用基因多态性的法医学个人识别、亲子鉴定和民族遗传学研究，对多态性较高的

基因位点提前做好群体调查工作，了解等位基因数目及频率分布是一项奠基工作，特别是

对于建立各个民族的基因数据库尤为重要。近年来，由于 ’ 染色体的特殊遗传方式，’P(3C
逐渐受到了法医物证研究者的重视

［"］，而对中国朝鲜族群体 ’P(3C 的研究尚未报道。因
此，作者选择延边朝鲜族自治州的朝鲜族个体为研究对象，利用复合扩增的方法，对

&’()$*"、&’(-./1 和 +232*$40. 基因座多态性进行了研究。结果发现，&’()$*"、
&’(-./1 和 +232*$40. 基因座的基因型分布均符合 ^Q;8\PR<M=9<;7 平衡定律；男、女之间
的等位基因频率没有差异（各 ! 值为 0% )##.0 ‘ 0% 0"--，0% .))*/ ‘ 0% 0$$0，0% .$#$/ ‘
0% 0$/0）；* 个基因座累计个人识别力高于 0% ##.；杂合性高于 0% )0-（该值大于 0% ) 有意
义）
［.］；多态信息含量高于 0% -)0（该值大于 0% / 有高度可提供信息性）［#］。说明本研究中的

* 个基因座具有遗传稳定性和较高的识别能力，适合该群体的亲权鉴定、法医学个人识别和
遗传学研究。在男性基因组中只有一个 ’ 染色体，所以 ’P(3C 以单倍型的形式存在，并只
遗传给女儿

［$0］。所以实际应用中应使用单倍型的分布频率来分析检测结果。本研究中以

$-0 名男性个体作为研究对象，调查了 * 个 ’P(3C 所组成的单倍型种类和频率。结果发现，
共 #$ 种单倍型，其中 -$ 种单倍型仅出现一次（-)O），单倍型多样性大于 0% #..，显示较高
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1 1 1 1 表 !" # 个 $ 染色体 %&’ 基因座的等位基因分布频率和群体统计数据

&()* !" +,,-,- ./-01-234-5 (26 57(745743(, 8(,1-5 .9/ # $:%&’ ,934 9. ;9/-(2 -7<243 =/91> 42 ?<42(

等位基因

-22323
"#$%!&’ "#$()*+ ,-.-&!/0)

男 4523 女 634523 男 4523 女 634523 男 4523 女 634523
% — 07 00* — — — —

) 07 0!& 07 00* — — — —

8 07 0!8 07 0!0 07 0*0 07 0(8 — —

!0 07 08+ 07 0(+ 07 0*0 07 0!* 07 ’&! 07 ’!)
!! 07 ’!& 07 !8) 07 ’!8 07 ’’& 07 +&! 07 +*0
!’ 07 &++ 07 &+% 07 ’*( 07 ’%’ 07 !0( 07 !+8
!& 07 ’++ 07 ’8’ 07 ’(8 07 &!% 07 0)) 07 0)+
!+ 07 0%* 07 0*8 07 !0( 07 0%8 07 !00 07 0)+
!* 07 00( 07 0’* 07 0&! 07 0!* 07 0++ 07 0!*
!( 07 00( 07 00* 07 00( — — —

杂合度（9） 07 %0( 07 %+& 07 %%’

多态信息量（:;<） 07 %!0 07 %&0 07 (%0

个人识别力（:"） 07 %(( 07 )8) 07 )0’ 07 8!! 07 %&+ 07 )*%
:/ 07 +() 07 +8% 07 *+8
! 值 07 0(0 07 8(& 07 %8*

1 1 9：=3>3?@ABC@DE>E3D，:;<：F@2B4@?F=EG EH6@?45>E@H G@H>3H>D，:"：F@I3? @6 JEDG?E4EH5>E@H，:/：F@I3? @6 3KG2LDE@H，"：

95?JBMN3EHO3?C 3PLE2EO?EL4

表 @" 中国延边地区朝鲜族 A$%B!#@、A$%CDEF 和 G+&+#!HID 基因座单倍型分布频率

&()* @" J(>,97K>- (26 648-/547K .9/ A$%B!#@、A$%CDEF (26 G+&+#!HID %&’ ,934

9. ;9/-(2 -7<243 =/91> 42 ?<42(

类型

Q
单倍型

95F2@>BF3
频率

R?3PL3HGB
类型

Q
单倍型

95F2@>BF3
频率

R?3PL3HGB
类型

Q
单倍型

95F2@>BF3
频率

R?3PL3HGB

! 8 S !0 S !0 07 0’* &’ !’ S ) S !& 07 00( (& !& S !’ S !0 07 00(
’ 8 S !’ S !’ 07 00( && !’ S 8 S !! 07 0!& (+ !& S !’ S !* 07 0!&
& 8 S !+ S !* 07 00( &+ !’ S !0 S !’ 07 00( (* !& S !’ S !& 07 00(
+ !0 S ) S !! 07 0’* &* !’ S !! S !! 07 0’* (( !& S !& S !! 07 0!8
* !0 S 8 S !! 07 0’* &( !’ S !! S !’ 07 00( (% !& S !& S !0 07 00(
( !0 S !0 S !’ 07 0&! &% !’ S !! S !+ 07 00( () !& S !& S !& 07 00(
% !0 S !! S !0 07 00( &) !’ S !! S !0 07 00( (8 !& S !& S !+ 07 00(
) !0 S !! S !! 07 00( &8 !’ S !! S !& 07 0!8 %0 !& S !& S !’ 07 0!8
8 !0 S !’ S !! 07 0’* +0 !’ S !’ S !! 07 00( %! !& S !+ S !’ 07 00(
!0 !0 S !’ S !+ 07 0!8 +! !’ S !’ S !’ 07 00( %’ !& S !+ S !& 07 00(
!! !0 S !& S !0 07 00( +’ !’ S !’ S !0 07 00( %& !& S !+ S !0 07 00(
!’ !0 S !& S !& 07 0!8 +& !’ S !’ S !* 07 00( %+ !& S !+ S !! 07 00(
!& !0 S !+ S !! 07 0’* ++ !’ S !& S !0 07 0!& %* !& S !+ S !+ 07 00(
!+ !0 S !+ S !* 07 0!& +* !’ S !& S !! 07 00( %( !& S !* S !! 07 00(
!* !0 S !* S !! 07 0&! +( !’ S !& S !* 07 0!& %% !& S !* S !0 07 00(
!( !! S 8 S !+ 07 00( +% !’ S !& S !’ 07 00( %) !& S !( S !! 07 00(
!% !! S 8 S !! 07 0!& +) !’ S !& S !+ 07 00( %8 !+ S 8 S !0 07 00(
!) !! S !0 S !! 07 0!& +8 !’ S !+ S !’ 07 0!& )0 !+ S !! S !0 07 00(
!8 !! S !! S !! 07 00( *0 !’ S !+ S !! 07 00( )! !+ S !! S !+ 07 00(
’0 !! S !! S !& 07 00( *! !’ S !* S !! 07 00( )’ !+ S !! S !! 07 00(
’! !! S !! S !+ 07 00( *’ !& S 8 S !0 07 0!& )& !+ S !’ S !! 07 00(
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续表 !
类型

$
单倍型

%&’()*+’,
频率

-.,/0,12+
类型

$
单倍型

%&’()*+’,
频率

-.,/0,12+
类型

$
单倍型

%&’()*+’,
频率

-.,/0,12+

"" 33 4 33 4 3" 56 557 89 39 4 # 4 3: 56 557 ;: 3: 4 39 4 39 56 557
"9 33 4 3" 4 33 56 5:: 8: 39 4 # 4 33 56 557 ;8 3: 4 39 4 3: 56 557
": 33 4 3" 4 35 56 53# 88 39 4 35 4 33 56 557 ;7 3: 4 39 4 3" 56 557
"8 33 4 39 4 33 56 557 87 39 4 33 4 39 56 557 ;< 3: 4 39 4 33 56 557
"7 33 4 39 4 39 56 557 8< 39 4 33 4 33 56 557 ;; 3: 4 3: 4 33 56 557
"< 33 4 39 4 38 56 5"8 8; 39 4 33 4 35 56 557 ;# 3: 4 3: 4 38 56 557
"; 33 4 39 4 3" 56 557 8# 39 4 33 4 3" 56 539 #5 38 4 3: 4 33 56 557
"# 33 4 39 4 35 56 539 75 39 4 3" 4 33 56 539 #3 37 4 33 4 3: 56 557
95 33 4 3: 4 39 56 585 73 39 4 3" 4 3: 56 557
93 33 4 38 4 35 56 557 7" 39 4 3" 4 3" 56 5"8

单倍型多样性（ =&’()*+’, >?@,.A?*+）：56 #;;

的识别力，完全可以适用于朝鲜族群体的同父姐妹关系等鉴定。

为了观察群体之间的差异性，本研究群体与中国汉族、西班牙、蒙古和韩国群体之间进

行了比较，结果发现存在着不同程度的差异。例如：在 BCD<39"，香港汉族［33］有 < 个等位基
因，以 3: 等位基因最多见；蒙古族［3"］有 7 个等位基因，以 3: 等位基因最多见；西班牙群
体
［39］
有 # 个等位基因，以 3: 等位基因最多见；韩国群体［3:］有 # 个等位基因，以 3: 等位基因

最多见。对中国朝鲜族的本文调查结果中，共检测到 35 个等位基因，以 3" 等位基因最多
见。在 BCD7;8:，广东汉族［38］有 < 个等位基因，以 35 等位基因最多见。而对中国朝鲜族的
本文调查结果中，共检测到 ; 个等位基因，以 39 等位基因最多见。在 EFGF93H5;，韩国群
体
［3:］
有 # 个等位基因，以 33 等位基因最多见，对中国朝鲜族的本文调查结果，共检测到 7

个等位基因，以 33 等位基因最多见。统计计算结果均显示显著差异性（ ! 值 I 56 555 J
56 555），说明本研究中的 9 个基因位点均具有较强的民族、种族及地区差异性。
总之，BCD<39"、BCD7;8: 和 EFGF93H5; 基因座在中国朝鲜族的分布具有很强的多态

性，不仅从群体水平上能阐明中国朝鲜族 CKDGL 遗传结构及其变化规律，而且丰富了我国
朝鲜族 DGL 遗传资料数据库，为中国朝鲜族群体的亲子鉴定、个人识别和民族遗传学的研
究提供了宝贵的基础资料。
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1233456［ 7］8 $94:59:，!;)%，’&*（’%）：!(!(<!(’’8

［!0］= $>4?@A B，CA2D9>2E F，G:A456 $，!" #$% HI: @J #<K45E:L 12AE:AI J@A J@A:5I49 3MA3@I:I［ 7］8 N5O 7 P:62K F:L，’00&，!!%：

(%<%+8

［!!］= .256 QF，.@ CR8 S@MA #<9TA@1@I@12K $.BI 25L OT:4A 2KK:K: JA:UM:594:I 45 2 VT45:I: 3@3MK2O4@5［ 7］8 S@A:5I49 $94:59:

N5O:A52O4@52K，’00(，!(’：(+<(*8

［!’］= P4M WX，P4 $X8 Y2OO:A5I @J 6:5:O49 3@KZ1@A3T4I1 2O OT: !0 #<9TA@1@I@1: $.B K@94 45 F@56@K 3@3MK2O4@5［ 7］8 S@A:5I49

$94:59: N5O:A52O4@52K，’00(，!*)：%(<%;8

［!&］= -K:A F，"4> Y$，,@1:I N，!" #$8 ,:5:O49 L2O2 @J !0 #<$.BI 45 2 $3254IT 3@3MK2O4@5 I213K:［ 7］8 S@A:5I49 $94:59:

N5O:A52O4@52K，’00%，!%&：!;&<!;(8

［!+］= $T45 $G，RM 7$，Y2AE $Q，!" #$8 ,:5:O49 252KZI4I @J !) #<K45E:L IT@AO O25L:1 A:3:2O 12AE:AI 45 C@A:25 3@3MK2O4@5［ 7］8

S@A:5I49 $94:59: N5O:A52O4@52K，’00*，!+%：&*<+!8
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