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摘　　要

Y 染色体除拟常染色体区外, 其它区域均缺乏重组, 因而可保留其祖先历史上所发生的突

变事件。作为研究父系遗传的工具, Y 染色体多态具有独特的作用。中国传统上姓氏由父亲传

给子女, 遵循父系传递。本实验应用 Y 染色体的 4 个微卫星标记 (即D YS19、D YS390、D YS391

和 YCA 2) , 对 50 例北京汉族王姓男性DNA 样本进行了多态性分析, 并与本实验室对 50 例汉

族男性随机样本应用前 3 个位点检测的结果相比较, 结果表明: 北京汉族王姓男性携带的 Y 染

色体单体型与对照无差异。王姓有复杂的多起源可能可以解释这一结果。
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Y 染色体多态作为研究父系遗传的重要工具, 正越来越多地受到人们的重视 (M ath ias

et a l. , 1994)。本文选择 50 例汉族王姓男性DNA 样本, 应用 4 个微卫星位点, D YS19、

D YS390、D YS391 和 YCA II进行Y 染色体多态的检测。其目的在于通过研究中国大姓之一

王姓的不同个体的单体型之间的关系, 初步探究姓氏的起源与发展, 为深入研究中华民族

的遗传构成积累资料。同时希望建立起一个研究父系遗传的方法, 为今后更广泛地应用Y

染色体DNA 多态进行群体研究及个体识别等提供方法学依据。

1　材料与方法

111　分析对象

取 50 例汉族王姓男性血样, 无血缘关系, 由协和医院血库提供, 每例取外周血 5 毫升。

112　方法

11211　DNA 抽提　分别用酚2氯仿法和饱和盐析法提取DNA。

11212　PCR

(1) 引物序列如下 (Job ling et a l. , 1995) , 由上海生工公司合成。

D YS19 　 (H ) 5’2CTA CT GA GT T TCT GT TA TA GT 23

　 (L ) 5’2A T GGCA T GTA GT GA GGA CA 23’



D YS390　　 (H ) 5’2TA TA T T T TA CA CA T T T T T GGGCC23’

　 (L ) 5’2T GA CA GTAAAA T GAA CA CA T T GC23’

D YS391　　 (H ) 5’2CTA T TCA T TCAA TCA TA CA CCCA 23’

　 (L ) 5’2GA T TCT T T GT GGT GGGTCT G23’

YCA II　　 (H ) 5’2TA TA T TAAA TA GAA GTA GT GA 23’

　 (L ) 5’2TA TCGA T GTAA T GT TA TA T TA 23’

(2) 反应体系构成　25 微升反应体系中含基因组DNA 502100ng, 100uM dN T P, 215u l

10xT aq DNA 聚合酶缓冲液 (不含M g2+ ) , 115mM M gCL 2, 引物除D YS391 外,

各为 012uM (D YS391 为 014uM )。

(3) 反应条件　95℃变性 5 分钟后, 加入 1U T aqDNA 聚合酶, 然后

D YS19 : 94℃ 30 秒, 55℃30 秒, 72℃90 秒, 30 个循环后, 70℃10 分钟。

D YS390: 94℃ 30 秒, 55℃30 秒, 72℃60 秒, 30 个循环后, 72℃10 分钟。

D YS391: 94℃ 30 秒, 55℃30 秒, 72℃60 秒, 30 个循环后, 70℃10 分钟。

YCA II　: 94℃ 30 秒, 53℃60 秒, 72℃60 秒, 10 个循环后, 将退火温度改为 51℃,

30 个循环后, 72℃10 分钟。

11213　多重 PCR

(1) 反应体系构成: 25uL 反应体系中, 含基因组DNA 502100ng, 200uM dN T P, 215uL

10xT aqDNA 聚合酶缓冲液 (不含M g2+ ) , 115mM M gCL 2, 引物 (D YS19、D YS390

和D YS391) 各 75ng。

(2) 反应条件: 95℃变性 5 分钟, 加入 2U T aqDNA 聚合酶, 然后 94℃30 秒, 53℃30

秒, 72℃90 秒, 30 个循环后, 70℃10 分钟。

113　变性聚丙烯酰胺凝胶电泳 (黄尚志等, 1995)

6% 变性聚丙烯酰胺胶, 取 PCR 产物 5u l, 变性后恒压 600 伏电泳 1- 2 小时, 银染显色。

114　杂合度计算

依据公式　H et= 1- 2 P i2, 其中 n 为等位基因数, P i 为第 i 个等位基因的频率。

2　结　果

211　DY S19、DY S390、DY S391 的基因频率

表 1　DY S19, DY S390, DY S391 3 个位点等位基因情况

Information of A lleles of DY S19, DY S390 and DY S391 loc i

王　　姓 对　　照

位点 等位基因数目 等位基因长度 杂合度 等位基因数目 等位基因长度 杂合度

D YS19 5 1862202 016576 6 1862206 01672　

D YS390 5 2092225 016336 4 2092221 016712

D YS391 5 2742290 015024 4 2782290 015736

　　注: 对照为本实验室韩瑞刚所做
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表 2　DY S19 等位基因频率

A llele frequency of DY S19 locus

王　　姓 对　　照

等位基因 大小 (bp) 例数 频率 大小 (bp) 例数 频率

A 186 3 0106 186 3 0106

B 190 11 0122 190 3 0106

C 194 25 0150 194 26 0152

D 198 10 0120 198 6 0112

E 202 1 0102 202 9 0118

F 206 0 0100 206 3 0106

表 3　DY S390 等位基因频率

A llele frequency of DY S390 locus

王　　姓 对　　照

等位基因 大小 (bp) 例数 频率 大小 (bp) 例数 频率

A 209 1 0102 209 2 0104

B 213 17 0134 213 21 0142

C 217 24 0148 217 16 0132

D 221 7 0114 221 11 0122

E 225 1 0102 225 0 0100

表 4　DY S391 等位基因频率

A llele frequency of DY S391 locus

王　　姓 对　　照

等位基因 大小 (bp) 例数 频率 大小 (bp) 例数 频率

A 274 1 0102 274 0 0100

B 278 3 0106 278 2 0104

C 282 33 0166 282 27 0154

D 286 12 0124 286 18 0136

E 290 1 0102 290 3 0106

212　YCA II单体型

共检测到 YCA II 16 种单体型。

表 5　YCA II单体型频率

Haplotype frequency of YCA II locus

单体型 例数 频率 单体型 例数 频率

a1b 2 1 0102 a3b6 4 0108

a2b2 1 0102 a3b7 3 0106

a2b3 1 0102 a4b5 1 0102

a2b4 6 0112 a4b6 3 0106

a2b5 3 0106 a5b5 5 0110

a2b6 3 0106 a5b6 3 0106

a3b4 2 0104 a5b8 1 0102

a3b5 11 0122 a6b6 2 0104

213　DY S19+ DY S390+ DY S391 单体型

王姓组共有 21 种D YS19+ D YS390+ D YS391 单体型, 而对照组有 25 种。
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表 6　DY S19+ DY S390+ DY S391 单体型频率

Haplotypes frequency of DY S19+ DY S390+ DY S391

王　　姓 对　　照
单体型 D YS19 D YS390 D YS391 例数 频率 单体型 D YS19 D YS390 D YS391 例数 频率

1 1 3 2 2 0104 1 1 2 3 2 0104
2 1 4 1 1 0102 2 1 3 2 1 0102
3 2 2 3 3 0106 3 2 2 4 1 0102
4 2 3 3 4 0108 4 2 4 3 2 0104
5 2 3 4 2 0104 5 3 1 4 1 0102
6 2 4 3 1 0102 6 3 2 3 6 0112
7 2 5 2 1 0102 7 3 2 4 4 0108
8 3 1 3 1 0102 8 3 2 5 1 0102
9 3 2 3 8 0116 9 3 3 3 5 0110

10 3 2 4 3 0106 10 3 3 4 3 0106
11 3 3 3 7 0114 11 3 3 5 1 0102
12 3 3 4 4 0108 12 3 4 3 2 0104
13 3 4 3 1 0102 13 3 4 3 1 0102
14 3 4 4 1 0102 14 4 2 3 3 0106
15 4 2 3 2 0104 15 4 3 3 1 0102
16 4 2 5 1 0102 16 4 4 3 1 0102
17 4 3 3 4 0108 17 4 4 5 1 0102
18 4 3 4 1 0102 18 5 2 3 1 0102
19 4 4 3 1 0102 19 5 2 4 3 0106
20 4 4 4 1 0102 20 5 3 3 3 0106
21 5 4 3 1 0102 21 5 3 4 1 0102

22 5 4 4 1 0102
23 6 1 2 1 0102
24 6 3 4 1 0102
25 6 4 3 1 0102

3　讨　　论

311　方法学分析

本文共应用了 4 个微卫星标记: D YS19、D YS390、D YS391 和 YCA II (许丽萍等,

1996 )。采用 PCR 及变性聚丙烯酰胺电泳和银染, 在 50 例样本中, D YS19、D YS390 和

D YS391 3 个位点各得到 5 种等位基因, YCA II 位点得到 16 种单体型。其杂合度分别为

016576、016336、015024 和 018976。前 3 个位点的杂合度较低, 均小于 70% , 其单独提供

的信息量有限。将这 3 个位点结合起来组成单体型, 在所检测的 50 例样本中, 共得到 21 种

单体型, 分辨率大大提高。而 YCA II所检测的单体型的杂合度为 018976, 相对较高, 是一

个比较好的遗传标记物。

312　结果分析

( 1) D YS19　在王姓组中共检测到 5 种等位基因, 其中等位基因C 的频率最高, 为

0150, 其次为B 和D , 频率分别为 0122 和 0120, 而对照组共检测到 6 种等位基因, 频率最

高的亦为C, 频率为 0152, 其次为 E 和D , 频率分别为 0118 和 0112。两组相比较, ς 2=

41059, 而 ς 2
5, 0. 25= 61626, p > 0125, 因此两者无显著差异。

国内外应用此位点也进行了许多研究。1995 年 San to s 等 (1996) 研究发现不同的地域

和种族存在巨大差异, 美洲人几乎均为A , 亚洲人和非洲人中, C 占主导地位。1996 年刘

爱平等 (1996) 对中国湖南地区汉族人, 突尼斯白种人和撒丁岛白种人的研究表明, 中国

汉族人以C (5519% ) 为最多, 撒丁岛白种人以 E (5519% ) 为主, 而突尼斯白种人以A
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(4013% ) 和B (3818% ) 为主。我们的结果显示, 汉族王姓男性与汉族随机的男性样本比

较无明显差异, 以等位基因C 为主, 这与国内外其他的研究结果是一致的。

(2) D YS390 和D YS391 都检测到 5 种等位基因, 均以等位基因C 的频率为最高。与对

照组相比较, 分别为 ς 2= 2142 (ς 2
4, 0125= 51385) 和 ς 2= 2168 (ς 2

4, 0. 25= 51385) , 均p > 0125,

因此两组无显著差异。

(3) YCA II　共检测到 16 种单体型, 其中 a3b5 的比例最高, 占 22% ; 其次为 a2b4 和

a5b5, 分别占 12% 和 10%。刘爱平等 (1996) 应用此位点对中国湖南地区汉族人进行研究

并与其它种族进行比较, 共得到 15 种单体型 (注: 由于其命名方法不详, 故无法直接与本

实验结果相比较)。其中, a4b1、a5b1 和 a3b1 的频率较高, 分别为 01283、01188 和 01188。

白种人 a4b1 的频率最高, 为 0196; 黑种人以 a4b1 和 a4b2 的频率较高, 均为 01444。

(4) 单体型分析　在王姓组中, 共检测到 21 种D YS19+ D YS390+ D YS391 单体型,

323 频率最高, 为 0116; 其次为 333、233 和 433, 频率分别为 0114、0108 和 0108。对照

组中, 共有 25 种单体型, 频率最高的亦为 323, 为 0112; 其次是 333 和 324, 频率分别为

011 和 0108。两组之间虽然单体型的数量和频率略有差别, 但统计学上无显著差异。

以上结果说明, 虽然中国传统上姓氏一般遵循父系传递, 但几千年历史变迁, 这种方

式会因一些特殊的情况而改变, 如入赘、皇帝赐姓、避讳改姓和少数民族采用汉姓等, 因

此姓氏来源极为复杂。王姓为汉族大姓, 袁义达、杜若甫 (1996) 所著《中华姓氏大辞

典》中就指出王姓有 30 种来源。而且此次采血地为北京, 人口流动性大, 受地域的限制小,

因此研究结果中出现较多的等位基因和单体型, 且分布较为分散, 与普通人群差异不大, 是

完全可以理解的。

4　应用前景

Y 染色体多态作为研究父系遗传的重要手段, 有着广阔的应用前景。例如:

(1) 民族和种族的研究　国内外关于这方面已经进行了很多研究。例如: YA P 是一个

较常用的 Y 染色体标记物 (H amm er, 1994; Spu rdle, 1995) , 是一个A lu 在 Yqll 插入的

结果。研究表明在黑猩猩和大猩猩中未发现A lu 插入, 提示这一事件可能发生于人猿分离

之后。1994 年 Spu rdle (1995) 应用 YA P 对非洲、欧洲、亚洲等 23 个人群的分析表明, 非

洲人 YA P (+ ) 的频率最高, 其次为欧洲人, 大多数亚洲人为YA P (- ) , 但一部分日本人

为 YA P (+ ) (H amm er, 1995)。这一多态的分布表明了在分隔的大的地理区域间研究父系

遗传和男性基因流动的可能性。以往应用线粒体DNA 的研究提示人类的起源在非洲, Y 梁

色体的研究可以对这一假说进行验证和补充。对不同人群样本的Y 染色体单体型的研究将

对了解民族起源、基因流动、群体迁徙等有所帮助。

(2) 亲子鉴定　Y 染色体多态可用于亲子鉴定, 特别是在不能得到母亲样本的情况下

更有实用价值。但应多个位点 (最好结合常染色体标记) 综合考虑。

(3) 法庭调查　这里值得一提的是微卫星DNA (D eka et a l. , 1996) , 其种类多, 高度

多态, 操作快速简便, 所需DNA 量少, 来自粗血溶解物或滤纸上的一点血迹就可以进行分

析, 很适于法庭调查, 但在结果判断时同样应该慎重。

总之, Y 染色体多态是进行遗传学研究的重要手段, 本实验只是其在某一方面的应用。
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今后的工作一方面应不断寻找新的多态位点, 另一方面应利用已知的多态位点, 对更大范

围的人群样本进行研究, 为研究民族的构成和人类的起源等积累资料。
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APPL ICATION OF Y -CHROMOSOM E POLYMORPH ISM S

TO STUDY ING THE K INSH IP OF THE M AL ESW ITH FAM ILY

NAM E W ANG FROM HAN NATIONAL ITY

W u D ongy ing　M a S uca n　L iu M ing　Hua ng S ha ngzh i　L iu C hunyun
( Institu te of B asic M ed ica l S cience, T he Ch inese A cad em y of M ed ica l S ciences,B eij ing　100005)

Abstract

Y ch romo som e does no t recom b ine at m eio sis excep t its pesudoau to som al reg ion, so it

keep s a reco rd of its ancesto r’s m u ta t ion s in the h isto ry. A s a m arker fo r the study of

paternal heredity, Y ch romo som e po lymo rph ism s p lay a specia l ro le. U sing fou r Y specif ic

m icro satellite m arkers, w e carried ou t a DNA po lymo rph ism analysis of f if ty un rela ted

m ales random ly p icked up from the H an nat ionality w ith the fam ily nam e W ang. T here

w ere no difference betw een the resu lts above and the resu lt of ano ther study, w h ich u sed

the sam e 3 m arkers (D YS19, D YS390, D YS391) to invest iga te 50 m ales w ith differen t

fam ily nam es random ly cho sen from H an nat ionality. It is concluded that there are no

sign if ican t d ifference betw een hap lo types of the m ales w ith fam ily nam e W ang in Beijing

and tho se of random samp le of m ales from H an nat ionality,w h ich can be exp la ined by the

comp lex o rig in s of fam ily nam e W ang.

Key words　　Y ch romo som e, DNA po lymo rph ism , M icro satellite, Fam ily nam e
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