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摘要: 对中国 26个人群中 Y 染色体小卫星位点MYS2 的分布进行了研究,结果显示: MYS2* 4 是常见的等

位基因类型,MYS2* 3 在中国不同人群中分布差异很大( 0� 32�4% ) ;并对该位点在不同人群中分布的频率

进行了AMOVA分析, 结果为:不分组、南方人群和北方人群的遗传学差异分别为 7�76%、8�11%和 1�42%。

南北方人群间、东北和西北人群间的差异分别为 4�34%和 1�57%。结论: MYS2 是研究中国人群遗传结构

有价值的多态位点,中国不同人群之间存在一定的遗传学差异, 中国南方人群间的遗传学差异较大, 再次

证实了中国人群的南北差异。
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人类Y染色体多态性在人类遗传学研究中具有重要的意义, 而且得到了广泛的应

用
[ 1]
。MYS2( minisatellite Y 2, DYS440)是最近发现的人类 Y染色体上的第二个小卫星多态

性位点
[ 2]
。它由长度为 99 � 110bp的3或 4重复单位组成,位于 DBY基因上游大约 1kb 处。

常见的等位基因类型是 4个重复单位。在大猩猩和黑猩猩中的重复单位为 2。该位点的进

化速率较慢,因而在人类进化研究中成为又一个有价值的多态性位点。

本研究检测了中国各地区的 26个人群中的多态性位点的分布, 以研究该位点在中国人

群中的分布特征和其在人类进化中的作用。

1 � 材料和方法

1�1 � 样品的采集和基因组 DNA的制备

共采集了覆盖全中国的 26个不同的人群,共计 868份的男性个体血样。这些个体之间

无亲缘关系,三代是同一民族。采样地详见表 1。所有血液样本均用 ACD抗凝, - 70  保存

直至提取基因组 DNA。按常规的苯酚氯仿法提取基因组 DNA。



表 1 � 样品采集情况表

26 populations sampled in the current study

人 � 群

Population

人 � 数

Sample size

采样地点

Sampling place

经纬度

Locat ion

语系和语族

Language Family

汉族(Han) 21 内蒙古海拉尔市 51�0, 126�0 阿尔泰语系- 蒙古语族

35 黑龙江哈尔滨 45�7, 126�6 阿尔泰语系- 蒙古语族

30 甘肃兰州 36�0, 103�7 阿尔泰语系- 蒙古语族

32 新疆伊宁 43�3, 80�5 阿尔泰语系- 蒙古语族

35 四川成都 30�6, 104�1 阿尔泰语系- 蒙古语族

35 广州梅县 24�3, 116�1 阿尔泰语系- 蒙古语族

蒙古(Mongol) 45 内蒙古海拉尔市 51�0, 126�0 阿尔泰语系- 蒙古语族

满族(Manchu) 35 辽宁岫岩 40�2, 123�2 阿尔泰语系- 满语语系

朝鲜族(Korean) 27 吉林延吉 42�0, 121�4 未定

达斡尔族(Daur) 31 内蒙古莫力达瓦旗 48�0, 118�6 阿尔泰语系- 蒙古语族

赫哲族(Hezhe) 45 黑龙江街津口 46�7, 132�5 阿尔泰语系满- 通古斯语族

鄂温克( Ewenki) 27 内蒙古莫力达瓦旗 48�0, 118�6 阿尔泰语系- 蒙古语族

鄂伦春(Oroqen) 31 内蒙古阿里河 53�0, 131�0 阿尔泰语系满- 通古斯语族

回族 ( Hui) 35 宁夏同心 36�9, 105�9 阿拉伯语系

维吾尔(Uygur) 39 新疆伊宁 43�3, 80�5 阿尔泰语系- 突厥语族

维吾尔(Uygur) 31 新疆乌鲁木齐 43�8, 88�6 阿尔泰语系- 突厥语族

锡伯族( Xibo) 42 新疆察布查尔 43�3, 80�5 阿尔泰语系满- 通古斯语族

哈萨克(Kazark) 17 新疆伊宁 43�3, 80�5 阿尔泰语系- 突厥语族

畲族(She) 34 福建罗源 26�4, 119�5 阿尔泰语系- 汉藏语系

瑶族(Yao) 35 广西巴马 24�1, 107�2 阿尔泰语系- 汉藏语系

35 广东连南 24�7, 112�2 阿尔泰语系- 汉藏语系

黎族 ( Li ) 34 海南通什 18�7, 109�5 阿尔泰语系- 汉藏语系

布依族 ( Buyi) 35 贵州镇宁 26�0, 105�7 阿尔泰语系- 汉藏语系

哈尼族 ( Hani ) 34 云南元江 23�5, 101�9 阿尔泰语系- 汉藏语系

羌族 ( Qiang) 33 四川毛温 31�6, 103�8 阿尔泰语系- 汉藏语系

藏族 ( Tibetan) 35 西藏拉萨 29�6, 91�1 阿尔泰语系- 汉藏语系

1�2 � MYS2的 PCR扩增

PCR扩增用 DNA 热循环仪 ( GENE 2000) , 上游引物 P1 序列为: 5! CTGGCTTTGGG�

GACGTAGTA 3!,下游引物 P2 序列为: 5! CTGCGCTTTATGAGCATACG !; 12�5�l反应体系中含

有: 1 ∀ Bioline buffer, 200 �M dNTP, 1�5 mM MgCl2 , 引物各1 �M, 0�5 � TaqDNA聚合酶和

5 � 10ng 模板 DNA。扩增条件: 94  预变性 3 min, 30 个循环扩增 ( 94  35s, 64  35s,

72  40s) , 最后 72  延伸 5 min。PCR产物经 2%琼脂糖电泳检验扩增结果。

1�3 � 数据分析
采用Arlequin软件( http:��anthro. unige. ch�arlequin)对该多态位点在不同人群中的分布进

行AMOVA( analysis of molecular variance)分析, 将所研究的人群分为五组: 不分组南北人群

组、南方人群、北方人群(以长江为界)及西北和东北分组(以黄河为界) ,以分析不同地域人

群的遗传结构差异。
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2 � 结 � 果

2�1 � MYS2的 PCR扩增结果

经PCR扩增后,可获得两种等位基因类型,分别是 MYS
*
4和MYS

*
3。PCR片段的大小

为~ 400bp和~ 300bp(图 1)。

图 1 � MYS2 在 2%琼脂糖的检测结果

The argrose gel image of MYS2

M: 100bp DNA Ladder; � 1, 2, 3, 4, 6, 8: MYS* 4; � 5, 7: MYS* 3

2�2 � MYS2在 26个人群中的分布

在所检测的 868个男性个体中, MYS2
*
4是常见的等位基因类型,占 94�6% ( 821�868) ,

在中国的北方人群中频率很高( 82�9% � 100%) ,而MYS2
*
3在中国的北方人群中除回族外

的其他人群中出现的频率较低,而在较多的南方人群中的频率较高,在海南黎族中最高, 高

达32�4%。MYS2的在 26个人群中的分布见表 2。

2�3 � AMOVA分析结果
分别对MYS2在不同人群中分布的频率分别按地域分布分组并进行AMOVA分析,分析

结果见表 3。不分组时不同人群之间的差异为 7�76%, 差异显著。南北方人群中存在

4�34%的差异,且该差异显著,说明南北人群具有一定的遗传学差异。南方不同人群间的差

异为 8�11%,且差异显著, 而北方人群间的差异为 1�42% ,说明南方人群间的差异比北方人

群间的差异大。但以黄河为界将北方人群分为东北人群和西北人群进行分析时, 发现存在

一定的差异,但这种差异不是很显著。

3 � 讨 � 论

越来越多的研究显示: Y染色体多态是法医学、人类遗传学及人类进化等研究中的非常

有价值的研究工具
[ 1]
。这类多态性位点包括突变率较高的微卫星位点和突变率低的双等位

基因。微卫星位点由于突变率较高, 因而对较远的历史事件缺乏分辨力
[ 3 � 4]
。突变率较低

的双等位基因虽然能够代表稳定的谱系关系,但是却常常产生偏倚而低估了人群的多样性。

例如 Sb bin等人所表发的双等位基因在中国北方人群中的变异非常小
[5]
,但以往的研究显

示,这些人群的遗传结构并非如此相近
[6]
。因而,需要一种既在人群中存在一定的变异, 又

不会产生偏倚的 Y染色体多态性标记,而且其突变率应足够低以保证在和其他多态性位点

使用时不产生类同效应( homoplasy)。MYS2就是这样一个Y染色体多态性位点
[ 2]
。
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表 2� MYS2 在中国 26 个人群中的分布

The distribution of MYS2 in 26 Chinese populations

人群 (Population) 人数 ( Sample size) MYS2* 3 MYS2* 4

汉族 (Han)�内蒙古 21 0 21 ( 100%)

汉族 (Han)�黑龙江 35 1 ( 2�9% ) 34 ( 97�1% )

汉族 (Han)�新疆 33 4 (12�1% ) 29 ( 87�9% )

汉族 (Han)�甘肃 30 2 ( 6�7% ) 28 ( 93�4% )

汉族 (Han)�四川 35 6 (17�1% ) 29 ( 82�9% )

汉族 (Han)�广东 35 7 (20�0% ) 28 ( 80�0% )

蒙古 ( Mongol)�内蒙古 45 0 45 ( 100%)

满族 ( Manchu)�辽宁 35 1 ( 2�9% ) 34 ( 97�1% )

朝鲜族 ( Korean)�吉林 27 0 27 ( 100%)

达斡尔族 (Daur)�黑龙江 39 2 ( 5�1% ) 37 ( 94�9% )

赫哲族 (Hezhe)�黑龙江 45 0 45 ( 100%)

鄂温克 ( Ewenki )�内蒙古 26 2 ( 7�7% ) 24 ( 92�3% )

鄂伦春 ( Oroqen)�内蒙古 31 0 31 ( 100%)

回族 ( Hui)�宁夏 35 3 (17�1% ) 32 ( 82�9% )

维吾尔 (Uygur)�新疆伊宁 39 0 39 ( 100%)

维吾尔 ( Uygur)�新疆乌鲁木齐 31 1 ( 3�2% ) 30 ( 96�8% )

锡伯族 ( Xibe)�新疆 43 3 ( 7�0% ) 40 ( 93�0% )

哈萨克 (Kazark)�新疆 17 0 17 ( 100%)

畲族 ( She)�福建 34 6 (17�6% ) 28 ( 82�4% )

瑶族 ( Yao)�广西 35 1 ( 2�9% ) 34 ( 97�1% )

瑶族 ( Yao)�广东 35 3 ( 8�6% ) 32 ( 91�2% )

黎族 (Li)�海南 34 11 ( 32�4% ) 23 ( 67�6% )

布依族 ( Buyi)�贵州 35 1 ( 2�9% ) 34 ( 97�1% )

哈尼族 (Hani)�云南 34 0 34 ( 100%)

羌族 ( Qiang)�四川 33 5 (15�2% ) 28 ( 84�8% )

藏族 (Tibetan)�西藏 35 0 35 ( 100%)

表 3� MYS2 遗传变异的分配

The apportion of genetic variation

群体内变异 组内群体间变异 组间变异 P 值

不分组 92�24% 7�76% < 0�01

南方组 91�89% 8�11% < 0�01

北方组 98�58% 1�42% 0�11

南�北分组 90�22% 5�44% 4�34% < 0�01

东北�西北分组 97�84 0�59% 1�57% > 0�05
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� � MYS2和以往发现的 Y染色体小卫星MYS1不同
[ 7]
,其重复单位是已知的小卫星中最长

的一个而多样性却很低
[ 2]
。MYS2中的每个重复单位都包含一个回文结构 CCTAGG,亦可形

成发夹结构而维持其结构稳定, MYS2 的 GC 含量介于 MSY1和常染色体小卫星之间, 约为

45% ,其变异主要是通过链内滑动和不等的姐妹染色体互换产生,因而其突变率较低
[ 8]
。以

往的研究推测:最初的很可能只是包含 CCTAGG的一个重复单位, 出现在巨猿分歧的时期,

而后在猩猩从非洲猿中分化出来时发生了复制而成为 2个重复单位。但是在人类MYS2
*
4

的祖先等位基因,而MYS2
*
3是突变的等位基因。如果该位点的重复单位的增加和减少的

机率是相同的话,我们还应该发现另一种等位基因, MYS2
*
5。但事实上并非如此。这可能

是由于该位点位于在 DBY基因上游 1kb的位置
[9]
, 其重复单位的增加可驸影响到 DBY基因

的表达而导致不育, 使其受到选择的原因,这种推测还有待进一步研究。

通过对中国 26个人群该多态位点的检测发现, MYS2
*
3在不同人数中分布差异很大,

说明该位点是分析中国人群遗传结构的一个有价值的多态位点。通过对南方人群、北方人

群分析发现,南方人群的差异大于总的人群间的差异, 说明南方不同人群间的遗传结构差异

较大, 而北方人群间的人群则差异很小。这可能和中国的地理结构有关。中国南方地区山

多,存在很多地理屏障而交通不便,使得人群间的基因交流较少。而中国的北方地区多为平

原,地理屏障较少,另外由于战乱、饥荒及北方地区的少数民族多为游牧民族的原因,使得人

群间的基因流动较多,因而北方地区人群遗传结构相对匀称。以长江为界将这些人群分为

南方人群和北方人群进行分析时, 发现南北方人群存在着一定的遗传学差异,这和以往的研

究结果一致,也是关于南、北蒙古人群的祖先由两条路线从非洲或中东到中国, 并在长江会

合又一佐证
[ 10]
。

总之,MYS2是研究中国人群有用的 Y 染色体多态性位点。利用该位点中国人群的研

究进一步证实了中国人群的南北分界, 为中国人群的遗传结构、不同人群间的相互关系和源

流提供了重要的资料。
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Abstract: The distribution of MYS2 polymorphism in 26 Chinese populations was analyzed by PCR.

And the variations of intra� and between populations were calculated using AMOVA by Arlequin Pack�
age. MYS2

*
4 was the common allele while the incidence of MYS2

*
3 was much different in these pop�

ulations. By AMOVA, 7�76%、8�11% and 1�42% of total variat ion were found among all 26, 10

Southern and 16Northern Chinese populat ions respectively. And 4�34% of total variation was found

between the Southern and Northern groups while 1�57% was found between northeast and northwest

groups. The results showed that MYS2 polymorphism is very useful in analyzing the genetic structure of

Chinese populat ion. Some difference in genetic structure was seen among the different populations and

a geographical distinct ion between South and North was confirmed. The distinct ion between Western

and Eastern populations in the Northern China was also suggested.

Key words: Y chromosome; MYS2; AMOVA; Chinese populations

#68#� � 人 � � 类 � � 学 � � 学 � � 报 22 卷


