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摘　　要

对畲族血浆组特异性成分 ( Gc)、红细胞磷酸葡萄糖变位酶1 ( PGM1)、酸性磷酸酶

( AcP1 )、6-磷酸葡萄糖酸脱氢酶 ( 6-PGD)、腺苷脱氨酶 ( ADA )、腺苷酸激酶 ( AK1) 的遗传

多态性进行了研究。Gc与 PGM1是用薄层聚丙烯酰胺凝胶等电聚焦分析的, A cP1、6-PGD、ADA

及 AK1是用淀粉凝胶电泳分析的。各基因座的基因频率分别为 Gc* 1F 0. 4722、Gc* 1S 0. 2421、

Gc* 2 0. 2738; PGM1* 1A 0. 5357、PGM 1* 1B 0. 1627、PGM1* 2A 0. 1587、PGM 1* 2B 0. 1429;

AcP *
1 A 0. 1825、AcP1

* B 0. 8175; 6-PGD* A 0. 9683、6-PGD * B 0. 0278; ADA * 1 0. 9881、ADA *

2 0. 0119; AK1* 1 1. 0000。畲族 Gc、PGM1、AcP1、6-PGD 和 ADA 基因为多态, 而 AK1基因

为单态。发现1例带有6-PGD* R和3例带有 Gc* 1A2变异等位基因的个体, 其中 Gc* 1A2基因频

率为0. 0119, 达到多态水平。
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遗传多态性在人类学、群体遗传学、医学和法医学等都有重要意义。在人类的遗传多态

性研究中, 黄种人的资料较少。从80年代至今, 中国科学院遗传研究所已研究了中国30多个

汉族和少数民族人群的几十个基因的遗传多态性。目前, 缺少畲族红细胞酶和血浆蛋白多态

性的资料。

畲族是人数较多的少数民族, 人口总数有630 378人 (据1990年全国第四次人口普查)。

畲族主要分布于福建和浙江两省的交界地带, 和汉族的村落交错杂居, 形成 “大杂居, 小

聚居”状况。畲族在物质生活、精神文化生活、风俗习惯和 瓠图腾崇拜特别是本族同姓远



婚等方面都有自己的特点 (施联朱, 1986)。这些因素使畲族和其他民族人群之间形成相对

隔离, 为研究畲族遗传多态性提供了有利条件。

本文报道了畲族血浆组特异性成分 ( Gr oup-specific component , Gc) 和红细胞磷酸葡

萄糖变位酶1 ( Phosphog lucomutase, PGM 1, E. C. 2. 7. 5. 1)、酸性磷酸酶 ( Acid phos-

phatase, AcP 1, E. C. 3. 1. 3. 2)、6-磷酸葡萄糖酸脱氢酶 ( 6-Phosphog luconate dehydro ge-

nase, 6-PGD E . C. 1. 1. 1. 44)、腺苷脱氨酶 ( Adenosine deam inase, ADA , E. C. 3. 5. 4. 4)、

腺苷酸激酶 ( Adenylate kinase, AKI, E. C. 2. 7. 4. 3) 的多态性。

1　材料和方法

1. 1　调查对象

接受调查者共126人, 其中福建省宁德地区民族中学学生88人, 福建省顺昌县井垅小学

学生38人。受试者身体健康, 三代内均为畲族并居住在该地区, 相互之间无亲缘关系。

1. 2　红细胞裂解液的制备

取5ml静脉血, 用EDTA 抗凝。采血后48小时内, 分离血浆和红细胞, 红细胞用生理盐

水洗涤3遍。红细胞和血浆储存于- 20℃冰箱中待用。

1. 3　Gc表型分析

参照Kim 等 ( 1981) 的方法, 采用薄层聚丙烯酰胺凝胶等电聚焦 ( PAG-IEF) 技术, 电

泳结束后用抗 Gc血清 ( Biotest 产品) 在醋酸纤维素薄膜上进行免疫固定和染色。

1. 4　PGM1表型分析

采用薄层 PAG-IEF 技术, 制备薄层凝胶和聚焦参照Oya 等 ( 1987) 的方法。电泳结束

后按Spencer 等 ( 1964) 的方法染色。

1. 5　AcP1和6-PGD表型分析

按照 Goedde 等 ( 1984) 的方法, AcP1和6-PGD 表型分析用淀粉凝胶电泳和特异酶染色

显色。

1. 6　ADA和 AK1表型分析

参照 Spencer 等 ( 1968) 的淀粉凝胶电泳法, 电泳结束后, 沿水平方向将凝胶横切成上

下两块, 其中一块按 Spencer 等 ( 1968) 的方法染色 ADA, 另一块按 Fildes等的方法染色

AK1 ( Fildes and Har ris, 1966)。

2　结　　果

各遗传标记的表型观察数与期望数经卡方检验, P 值均大于0. 05,表明畲族人群中这些

标记的多态分布均符合 Hardy-Weinberg 平衡定律。

2. 1　组特异性成分 (表1)

在畲族人群中观察到Gc 1F-1F、1S-1S、2-2、1F-1S、2-1F 和2-1S 等六种常见表型和

3个变异型 (图1)。3例变异型都是1A 的双带变异体, 一例有1条1S 带, 另2例有1条1F 带。3

例变异型都有1条比1F 泳动快的带型 (图1)。
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表1　畲族人群 Gc表型分布和基因频率

表　型 观察数 表型频率 ( % ) 期望数 基因频率

2- 1F 40 31. 75 32. 58 1F= 0. 4722

1F- 1F 27 21. 43 28. 09 1S= 0. 2421

1F- 1S 23 18. 25 28. 81 2= 0. 2738

2- 1S 19 15. 08 6. 70 V = 0. 0119

1S- 1S 9 7. 14 7. 39

2- 2 5 3. 97 9. 45 X 2= 6. 82

1F- V * 2 1. 59 1. 42

1S- V 1 0. 79 0. 73

2- V 0 0. 00 0. 83 P> 0. 250

合　计 126 100. 00 125. 99

　　V * 　为变异型

图1　Gc的表型图谱

从左到右依次为　Gc 1F-1S、1F-1S、2-2、1F-V、2-1F、1S-1V、1F-1S、

1F-1S、1S-1S、2-2、1F-1S、2-1F、1F-1S、1F-1S、1F-1V、1F-1S、1F-1S

2. 2　磷酸葡萄糖变位酶1 (表2)

在畲族人群中观察到 PGM1　1A1A、1A1B、1A2A、1A2B、1B2A、1B2B、2A 2A、2A2B

和2B2B 等9种常见表型, 未发现 PGM1 1B1B表型, 也未发现变异型。

表2　畲族人群 PGM1表型分布和基因频率

表　型 观察数 表型频率 ( % ) 期望数 基因频率

1A1A 32 25. 40 36. 15 1A = 0. 5357

1A1B 26 20. 63 21. 96 1B= 0. 1627

1A2A 25 19. 84 21. 42 2A = 0. 1587

1A2B 20 15. 87 19. 29 2B= 0. 1429

1B2A 8 6. 34 6. 51

1B2B 7 5. 56 5. 86 X 2= 7. 47

2A2B 3 2. 38 5. 71

2B2B 3 2. 38 2. 57 P> 0. 250

2A2A 2 1. 59 3. 17

1B1B 0 0. 00 3. 33

合计 126 100. 00 125. 97
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2. 3　酸性磷酸酶 (表3)

在畲族人群中观察到 AcP 1 AA、AB和 BB 3种常见表型, 未发现 AcP 1 A C、BC和 CC

3种表型, 也未发现变异型。

表3　畲族人群 AcP1表型分布和基因频率

表　型 观察数 表型频率 ( % ) 期望数 基因频率

AA 7 5. 55 4. 20 A= 0. 1825

AB 32 25. 40 37. 59 B= 0. 8175

BB 87 69. 05 84. 21 X 2= 2. 79

合计 126 100. 00 126. 00 P> 0. 050

2. 4　6-磷酸葡萄糖酸脱氢酶

在畲族人群中观察到6-PGD AA 和 AB 两种常见表型和一例变异型 (图2) , 未发现6-

PGD BB 纯合表型。变异型是由变异的等位基因 ( 6-PGD
*
V) 和6-PGD

*
A 基因杂合为6-

PGD AV, V 带比 A 带泳动快 (图2)。

表4　畲族人群6-PGD表型分布和基因频率

表　型 观察数 表型频率 ( % ) 期望数 基因频率

AA 118 93. 65 118. 14 A= 0. 9683

AB 7 5. 56 6. 78 B= 0. 0278

BB 0 0. 00 0. 10 V= 0. 0040

AV * 1 0. 79 0. 98 X 2= 0. 118

BV 0 0. 00 0. 01

合计 126 100. 00 126. 01 P> 0. 975

　　* V 为变异型

图2　6-PGD 表型图谱

从左到右依次为6-PGD* AA、AA、AB、AA、

AA、AA、AA、AA、AA、AR、AB 和 AA

2. 5　腺苷脱氨酶 (表5)

在畲族人群中观察到 ADA 1-1和 ADA 2-1两种常见表型, 未发现 ADA 2-2表型。
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表5　畲族人群 ADA 表型分布和基因频率

表　型 观察数 表型频率 ( % ) 期望数 基因频率

1-1 123 97. 62 123. 02 ADA * 1= 0. 9881

2-1 3 2. 38 2. 96 ADA * 2= 0. 0119

2-2 0 0. 00 0. 02 X 2= 0. 021

合计 126 100. 00 126. 00 P> 0. 750

2. 6腺苷酸激酶

在畲族人群中只观察到AK1 1-1纯合表型,未发现AK 1 2-1、AK 1 2-2等表型和变异型。

AK1* 1基因频率为1. 0000。

3　讨　　论

在畲族人群中未发现6-PGD BB、ADA 2-2和 PGM1 1B 1B 等常见表型, 这主要是由于

畲族6-PGD
*
B 和ADA

* 2等位基因频率较低, 形成纯合子的机会较小; 调查的例数较少, 不

足以检出6-PGD BB 和 ADA 2-2等表型。这种现象在中国其他人群中也有发现, 尤其是

ADA 2-2表型较少见 (赵红等, 1987a; 徐玖瑾等, 1989; 张志等, 1990)。没有 AK1 2-1和

AK1 2-2等表型说明畲族 AK1* 2等位基因非常罕见, 甚至不存在。这种现象在中国绝大多

数人群中比较广泛存在 (赵红等, 1987b; 胡交宇等, 1993; 徐玖瑾等, 1987b)。在畲族人

群中检出3个 Gc变异型和1个6-PGD变异型 (表1、3)。3个Gc变异型是Gc* 1F 或1S和变异

基因形成的杂合体。3个变异体都是1A 的双带变异体 (图1) , 与Omo to 等 ( 1978) 报道的 CJ

相似。C
J1979年已由国际会议命名为1A2 ( Constans等, 1979)。因缺乏标准血清对照, 只能

参照文献的图谱初步鉴定畲族 Gc变异基因为 Gc
* 1A2。在白、土家、苗和彝族各发现1个

1A2基因 (徐玖瑾等, 1987a)。1例6-PGD 变异型中, 变异的等位基因和6-PGD
*
A 形成杂合

子。变异型有一条带为 A 带, 变异带靠近阳极比 A 带泳动更快, 初步鉴定变异的等位基因

可能为6-PGD
*
R (图2)。6-PGD

*
R等位基因在我国是比较罕见的, 只在彝族检出1例 (徐玖

瑾等, 1989)。6-PGD
*
R在黑人中有相当高的频率, 在美国黑人中约为0. 01, 在南美某些黑

人群体可高达0. 02。

畲族 Gc、PGM1、A cP1、6-PGD、ADA 和 AK1各基因座的基因频率 (表1, 2, 3, 4,

5) 均符合 Har dy-Weinberg 平衡定律 ( P> 0. 050) , 说明我们取样和分析方法可靠, 而且不

存在人群混合的情况和对这些基因的强有力的选择因素。

畲族 Gc、PGM1、AcP1、6-PGD和 ADA 各基因座基因频率在0. 0119—0. 9881范围, 因

此这些基因都具有多态性。这与其它15个人群相似。畲族 AK1* 1基因频率为1. 0000, 因此

AK1是单态。除了维吾尔和蒙古族外, 中国其他民族 AK1也是单态。维吾尔族 AK 1
*
2基因

频率较高, 这和该民族具有一定的高加索人种血统有关。Gc
*
1A2基因在绝大多数人群是罕

见基因, 而畲族Gc* 1A2基因频率为0. 0119, 达到多态水平, 这是比较特殊的。表6所示, 中

国各人群中 AcP
*
1 B 基因频率 ( 0. 5814—0. 8175) 均高于 AcP1

*
A 基因频率 ( 0. 1875—

0. 4187) , 畲族 AcP
*
1 B 基因频率 ( 0. 8175) 为最高值; 6-PGD

*
A 基因频率 ( 0. 7764—

0. 9851 ) 均高于6-PGD * B 基因频率 ( 0. 0149—0. 2236) , 畲族 6-PGD* A 基因频率
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( 0. 9683) 仅次于瑶族的最高值; ADA
*
2基因频率 ( 0. 0119—0. 0654) , 畲族 ADA基因频

率 ( 0. 0119) 为最低值。张志等 ( 1990) 认为中国的南方人群ADA
* 2基因频率均较低, 在

0. 042以下, 北方或起源于北方的民族, 其 ADA * 2基因频率在0. 042—0. 08之间。畲族

ADA * 2基因频率为0. 0119, 显然是典型的南方民族。PGM1* 1A 基因频率 ( 0. 4275—

0. 6905) 高于1B基因频率 ( 0. 0762—0. 1900)、2A 基因频率 ( 0. 1325—0. 2606) 和2B基因

频率 ( 0. 0452—0. 1675)。Gc
*
1F 基因频率 ( 0. 3592—0. 4950) 高于 Gc

*
1S 基因频率

( 0. 2421—0. 3470) , 也高于 Gc
* 2基因频率 ( 0. 2050—0. 3342)。

从各基因座的基因频率来看, 畲族 Gc、PGM1、AcP 1、6-PGD、ADA 和 AK1的遗传

多态性强弱程度从强到弱的顺序是 Gc、PGM1、AcP 1、6-PGD、ADA、AK1 (单态) , 中

国其他人群也有类似结果。Gc 和 PGM1基因座在畲族和在其他民族都显示出很强的多态

性, 是研究遗传多态性的良好指标, 也是研究人种起源、亲缘关系和法医学鉴定等比较合

适的指标。AcP1、6-PGD和 ADA 基因座具有较强的多态性, 用这3个基因座研究遗传多态

性也有一定的意义。

16个民族间 PGM1、AcP1、6-PGD、ADA、AK1等各基因座基因频率 (表6) 成对卡方

检验结果表明: 畲和彝、藏、满、哈尼、蒙古、朝鲜族、苗和土家、彝、藏、满、瑶、哈

尼、蒙古、朝鲜族, 瑶和侗、土家、彝、藏、满、哈尼、布依、蒙古、朝鲜族, 彝和侗、回、

白、满、布依、蒙古、朝鲜、维吾尔族, 满和侗、回、白、维吾尔族, 哈尼和回、布依、壮、

维吾尔族, 蒙古和侗、回、白、壮、维吾尔族, 朝鲜和侗、回、白、布依、壮、维吾尔族,

藏和回、布依、维吾尔族, 布依和白族, 共54对民族间PGM1基因频率有高度显著性 ( p<

0. 01) 或显著性 ( p< 0. 05) 差异; 除了哈尼族外维吾尔族和其他14个民族, 哈尼和畲、侗、

回、白、土家、苗、彝、藏、满、瑶、蒙古、朝鲜族, 布依和畲、侗、回、白、彝、藏、满、

朝鲜族, 壮和畲、白、彝、藏、满、朝鲜族, 总共40对民族间 AcP1基因频率有高度显著性

( p< 0. 01) 或显著性 ( p< 0. 05) 差异; 藏族和所有15个民族, 除了畲族外瑶族和其他14个

民族, 畲和土家、彝、满、蒙古、朝鲜、维吾尔族, 蒙古和回、白、苗、布依、壮族, 布

依和朝鲜族, 满和回、布依族, 共42对民族间6-PGD基因频率有高度显著性 ( p< 0. 01) 或

显著性 ( p< 0. 05) 差异; 畲和回、白、彝、藏、布依、维吾尔族, 瑶和回、白、彝、布依、

维吾尔族, 哈尼和回、白、彝、藏、满、布依、蒙古、朝鲜、维吾尔族, 共20对民族间 ADA

基因 频率有高度显著性 ( p< 0. 01) 或显著性 ( p< 0. 05) 差异; 除了蒙古族外, 维吾尔族

和其他14个民族间 AK1基因频率有高度显著性 ( p< 0. 01) 或显著性 ( p< 0. 05) 差异; 这

5个基因座其余各民族间成对比较均无显著性差异 ( p> 0. 05)。7个民族 Gc基因座基因频率

民族间成对卡方检验, 只有土家和布依 ( p< 0. 01) 及彝族 ( p< 0. 05) 间有高度显著性或

显著性差异, 其余各民族间成对比较均无显著性差异 ( p> 0. 05)。

中国人群 Gc、PGM1、AcP1、6-PGD、ADA、AK1各基因座基因频率民族间有高度显

著性或显著性差异的对子数百分率分别为9. 5%, 45. 0% , 33. 3% , 35. 0%, 16. 7% , 11. 7%。

可以看出, 中国人群 Gc、PGM1、AcP1、6-PGD、ADA、AK1各基因座差异程度由强到弱

的顺序是 PGM1、6-PGD、AcP1、ADA、AK1和 Gc。中国各人群间 Gc差异程度较低可能是

由于分析的人群数较少, 也可能是 Gc 差异程度在中国人群中本身就较低。AK1基因座在中

国人群间的差异主要是由于维吾尔族的基因频率的特殊性造成的。PGM1、AcP1、6-PGD等

基因是研究中国人群遗传差异的较好指标。
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GENETIC POLYMORPHISM OF Gc, PGM1, AcP1, 6-PGD,

ADA AND AK1 IN SHE ETHNIC GROUP IN CHINA

Zhuo Xiaofu　Guo Yongjiang　Dai Gengsun
( Dep ar tment of L aboratory Med icine, Fuj ian Medical Univ ersi ty, Fuz hou　350004)

Yin Xuenian

( Dep artment of I mmunology , Ji lin Med ical Coll eg e, Ji lin　132001)

Xu Jiujin　Du Ruofu

( I nst itute of Genet ics, Chine se A cademy of S ciences, Be ij ing　100101)

Abstract

The genentic polymorphism of Gc and PGM 1 was studied with thin lay er poly-

acry am ide gel isoelect ric focusing ( PAG-IEF) and that of AcP 1, 6-PGD, ADA, and AK 1

w ith starch gel electr ophor esis combined with specif ic staining in She ethnic group in Fu-

jian Prov ince. Their g ene f requencies obtained ar e: Gc
* 1F 0. 4722, Gc

* 1S 0. 2421, Gc
* 2

0. 2738; PGM 1* 1A 0. 5357, PGM 1* 1B 0. 1627, PGM 1* 2A 0. 1587, PGM 1* 2B 0. 1429;

AcP 1
* A 0. 1825, AcP1

* B 0. 8175; 6-PGD * A 0. 9683, 6-PGD * B 0. 0278; ADA * 1 0. 9881,

ADA
*
2 0. 0119; and AK1

*
1 1. 0000. T here is monomorphism in locus of AK1 in She

populat ion. T hr ee cases w ith rare variant allele ( Gc
* 1A2) w er e found in Gc w ith a f re-

quency of 0. 0119, and one case w ith 6-PGD* R in 6-PGD.

Key words　Po lymo rphism , She ethnic gr oup, Acid phosphatase, 6-Phosphogluconate

dehydrogenase, Adeno sine deam inase, Adenylate kinase, Group-specific

component

·270·　 　 人　　类　　学　　学　　报 16 卷


