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摘　　要

以人 DNA 为模板, 经 PCR 扩增后, 用聚丙烯酰胺凝胶电泳分离扩增片段, 再经高灵敏度

银染着色, 对中国陕西汉族、广东汉族、宁夏回族、辽宁满族、四川彝族、西藏藏族、广西壮

族、广西瑶族、新疆维吾尔族、湖南土家族等 10 个人群 535 名个体的 Y 染色体上微卫星位点

DYS19 的遗传多态性进行了研究。结果表明: 中国人群中以等位基因C ( 194bp) 为主要等位基

因, 基因频率范围在 0. 25—0. 61; 等位基因 B ( 190bp)、D ( 198bp) 次之, 基因频率范围分别

为 0. 08—0. 36、0. 06—0. 42; 而等位基因 A ( 186bp) 和 E ( 202bp) 频率较低, 频率范围分别

为 0—0. 07 和 0—0. 38。在壮族中还检测出了一名携带 F ( 206bp) 等位基因的个体。中国人群

DYS19 等位基因的分布与蒙古人种群体以 C 型为主的结果相一致。 2成对比较表明瑶族、藏族

与大多数其它中国民族间 DYS19 表型分布存在差异 ( P< 0. 05) 或显著性差异 ( P< 0. 01)。中

国人群 DYS19的基因频率至今在文献中尚未见报道。
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1　前　　言

微卫星 ( M icro satell ites) 也称短串联重复序列 ( ST Rs) , 是一类广泛存在于基因组中

以 1—6bp为重复单位的串联重复序列, 重复次数可达 100次 ( T autz, 1993; L it t et al. ,

1989)。

微卫星 DNA 以其在基因组中广泛分布、高度的多态性以及快捷简单的检测方法而在

遗传图谱的构建中占有重要地位, 成为继 RFLP、RAPD、小卫星 DNA 之后的新一代分子

标记。在人类基因组中它们大多表现出高度多态性, 并可运用PCR的方法加以检测( W eber

et al . , 1989)。DYS19是存在于 Y 染色体短臂上一个以 GAT A 为重复单位的微卫星

( Roew er et al . 1992)。它的 5种常见的等位基因为 A 型 ( 186bp) , B 型 ( 190bp) , C 型

( 194bp) , D型 ( 198bp) , E 型 ( 202bp) , 依次相差一个 GAT A 单位, 此外, 还发现了Z 型

( 182bp) , F 型 ( 206bp) , BCE 和 “无”这 4种变异型。其中 BCE 代表一个体携带有B、C、

E 3种变异型而一般个体仅带一种变异型。“无”代表因引物配对区域碱基突变而致使 PCR

扩增成阴性 ( Santos et al . , 1996)。由于该多态位点的限雄遗传特性, 它能提供有关人类



父系祖先的线索, 在人类进化研究上有重要意义 ( Hammer and Horai, 1995)。DYS19位

点在法医学、亲子鉴定、民族间的亲缘关系等方面也有十分重要的意义。

2　材料与方法

本文研究的中国 10个人群的血液样本采血地点和人数见表 1。每个群体随机抽取 50

名左右相互之间无直接亲属关系、3代以内均为居住在当地的该民族的男性健康人。献血者

多是该民族的大、中学校学生、回族献血者为工人。DNA 样品从人外周血液中或部分从该

民族永生细胞株提取, 方法见Sambrook et al . ( 1989)。PCR扩增目标片段, 一对引物由美

国斯坦福大学L. L . Cavalli-Sforza 教授赠送。引物序列为: Y27H39. 1　5'-CT A CT G AGT

TT C T GT TAT AT G-3' Y27H39. 2　5'-ATC GCA T GT AGT GAG GAC-A -3'。PCR在

25 l 体系中进行 (含 PCR Buffer 2. 5 l ( 100mM Tr is-HCl pH8. 8, 15mM M gCl2 , 500mM

KCl) , 模板DNA100ng , Taq DNA 聚合酶 1单位, 引物各 10 M , 每种 dNTP 250 M。30

表 1　采样地点和群体

Sampling place and ethnic groups

民　族

Ethnic groups

人　数

Number tested

地　点

Sampl ing place

经　纬　度

Long itu de an d lat itude

维吾尔族

U ygur
61

新疆维吾尔自治区乌鲁木齐市

Urumqi City, Xinjiang Uygur Autonomous Region
( 87. 6E, 43. 8N)

藏　族

T ibetan
55

西藏藏族自治区拉萨市

Lhasa City, T ibet Autonomous Region
( 91. 1E, 29. 6N)

彝　族

Yi
43

四川省布拖县

Butuo C ounty, Sich uan Province
( 102. 8E, 27. 7N)

回　族

Hui
54

宁夏回族自治区同心县

T on gxin County, Ningxia Hui Au tonom ou s Region
( 105. 9E, 36. 9N)

瑶　族

Yao
66

广西壮族自治区巴马县

Bam a County, Guan gxi Zhu ang Autonomous Region
( 107. 2E, 24. 1N)

北方汉族

Han ( North ern )
44

陕西省麟游县

Linyou County, Sh anx i Province
( 107. 8E, 34. 6N)

壮　族

Zhuan g
45

广西壮族自治区武鸣县

Wuming County, Guan gxi Zhuang Autonomous Region
( 108. 2E, 23. 1N)

土家 族

T ujia
64

湖南省吉首市

Jis hou City, Hunan Province
( 109. 7E, 28. 3N)

南方汉族

Han( Southern)
50

广东省广宁县

Guan gning County, Guan gdong Province
( 112. 4E, 23. 6N)

满　族

Manchu
53

辽宁省岫岩县

Xiuyan County, Liaoning Province
( 123. 2E, 40. 2N)
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次循环 ( 94℃变性 1分钟, 55℃复性 1分钟, 72℃延伸 1分钟)。在每一次 PCR时, 包括以

下对照: a. 只有超纯水 (无模板 DNA) 的阴性对照。b. 用已知能扩增的模板 DNA的阳性

对照。用 1. 5%琼脂糖凝胶电泳检测 PCR扩增产物, 然后, 取 2. 5 l PCR产物在 10%聚丙

烯酰胺凝胶上( 16厘米×0. 4毫米厚) , 150伏恒压电泳 8小时。电泳缓冲液是 TBE ( 0. 18M

Tr is-bo rate, 0. 004M EDT A, pH8. 3)。电泳结束后, 用 Promega 公司Silver Staining Sys-

tem 进行染色, 每一个体表型都经两次确认。

3　结果与讨论

聚丙烯酰胺凝胶电泳后银染着色结果见图 1。

为判定 10个人群、535名个体的 DYS19每一表型, 在每次PAGE凝胶电泳的胶板加

样时, 加上一个已知表型碱基数大小的样本, 用来与DNA Marker 标准条带的位置相比较,

依照这二条标记条带, 确定各人群的待测样品的各种表型。图 5中 PAGE电泳用的 DNA

M ar ker 是 PBR322/ HaeⅢ。图中有本研究所观察到的 5 种表型, 即 A ( 186bp )、B

( 190bp)、C ( 194bp)、D ( 198bp)、E ( 202bp)。

图 1　DYS19 位点 5 种等位基因的 PAGE 电泳图

Five differ ent a lleles o f DYS19 v isualized by silver staining

1. 7 为 DNA 分子量标记, PBR 322/ HaeⅢ, 分子量由小到大分别为 184 bp、192 bp、

213 bp、234 bp、267 bp。2 为 E 等位基因 ( 202 bp) , 3 为 D 等位基因 ( 198 bp) ,

4 为 C 等位基因 ( 194 bp) , 5为 B 等位基因 ( 190 bp) , 6 为 A 等位基因 ( 186 bp)

1, 7: DNA molecular marker PBR 322/ Hae Ⅲ

w ith size: 184bp、192bp、213bp、234bp、267bp.

2: E a llele ( 202bp) , 3: D allele ( 198bp) .

4: C allele ( 194bp) , 5: B allele ( 190bp) , 6: A allele ( 186bp)
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　　表 2是中国 10个人群 DYS19各人群表型分布及等位基因的频率。可以看出:

在中国 10个人群中检出了 DYS19的 6种表型, 即A、B、C、D、E、F。在 10个人群

中都检出了 B、C、D 3种表型, 在南方汉族及瑶族中没有检出 A 型, 在回族、藏族中没有

检出E 型, 在壮族中发现了一例 F 型。

表 2　DYS19 等位基因频率在不同人群中的分布

DYS19 Allele frequencies distribution in dif ferent populations

群　体

Populat ion

人数

No.

A

186bp

B

190bp

C

194bp

D

198bp

E

202bp

其它

oth er

文　献

Reference

彝族( Yi ) 43 3( 0. 07) 15( 0. 35) 16( 0. 37) 8( 0. 19) 1( 0. 02)

回族( Hui) 54 2( 0. 04) 16( 0. 29) 26( 0. 48) 10( 0. 19)

藏族( Tibetan ) 55 4( 0. 07) 11( 0. 20) 33( 0. 60) 7( 0. 13)

土家族( Tujia) 64 3( 0. 05) 9( 0. 14) 39( 0. 61) 9( 0. 14) 4( 0. 06) 　　　本文

满族( Man ) 53 3( 0. 06) 12( 0. 23) 20( 0. 38) 14( 0. 26) 4( 0. 07)

北方汉族(Han N. ) 44 2( 0. 05) 8( 0. 18) 18( 0. 41) 11( 0. 25) 5( 0. 11)

南方汉族(Han S. ) 50 13( 0. 26) 17( 0. 34) 12( 0. 24) 8( 0. 16)

维吾尔族(U ygur) 61 2( 0. 03) 22( 0. 36) 15( 0. 25) 20( 0. 33) 2( 0. 03)

壮族( Zhu ang ) 45 1( 0. 02) 5( 0. 11) 17( 0. 38) 19( 0. 42) 2( 0. 04) F1( 0. 02)

瑶族( Yao) 66 5( 0. 08) 32( 0. 48) 4( 0. 06) 25( 0. 38)

蒙古( Mongolia) 48 1( 0. 02) 16( 0. 33) 14( 0. 29) 13( 0. 27) 2( 0. 04) F2( 0. 04) S an tos 等, 1996

朝鲜( Korea) 33 8( 0. 24) 15( 0. 45) 7( 0. 21) 3( 0. 09) Gomolk a等, 1994

日本( Jap an) 136 10( 0. 07) 4( 0. 03) 66( 0. 49) 33( 0. 24) 22( 0. 16) F1( 0) Hammer 等, 1995

泰国( Thai) 42 3( 0. 07) 29( 0. 69) 6( 0. 14) 4( 0. 10) Gomolk a等, 1994

英国( UK) 41 2( 0. 05) 33( 0. 80) 4( 0. 10) 1( 0. 02) 1( 0. 02) S an tos 等, 1996

德国( Germany) 306 21( 0. 07) 136( 0. 44) 74( 0. 24) 59( 0. 19) 16( 0. 05) M uller 等, 1994

斯洛伐克(S lovakia) 81 4( 0. 05) 17( 0. 21) 16( 0. 20) 27( 0. 33) 17( 0. 21) M uller 等, 1994

巴西( Br azil ) 252 41( 0. 16) 135( 0. 54) 59( 0. 23) 14( 0. 06) 2( 0. 01) BCE1( 0) S an tos 等, 1993

　　在中国人群中等位基因 C 是主要的等位基因。在 10个人群中, 有 8个人群中的等位基

因 C 的频率都是最高的, 其中藏族、土家族 C等位基因频率分别高达0. 60及 0. 61, 但仍低

于亚洲泰国人中检测到的 C型 0. 69的值。北方汉族、瑶族及回族C 等位基因频率都在 0. 40

以上。这一特点与亚洲人以 C为主的结论相一致。B、D等位基因频率在各人群中居中, B

等位基因频率范围在 0. 08—0. 36, 多数人群在 0. 20左右, 只有新疆维吾尔族 B 等位基因

较高, 为 0. 36。D等位基因频率在人群中的分布为 0. 06—0. 42, 以南方的壮族为最高。A、

E 等位基因频率在人群中较低, 有的人群甚至为 0。比较特殊的是瑶族, 瑶族 E等位基因频

率为 0. 38, 而 C 等位基因频率是 0. 48, 没有发现 A 等位基因, B、D等位基因频率只有

0. 08和 0. 06。

这 10个人群中, 除瑶族和维吾尔族外, 余下 8个人群中基因频率最高的前两个等位基

因都是相邻的两个等位基因如: CB、CD、DC 等, 而瑶族和维吾尔族的却不相邻。瑶族的
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等位基因主要分布在两个相隔的等位基因 C 和E 上。维吾尔族也同瑶族一样, 等位基因的

分布不同于其余 8个人群的 “钟形”分布, 而呈 “M”形分布, 只是表现得不如瑶族明显。

瑶族的另一个特点是 E 等位基因频率在这 10个人群中是最高的, 占 0. 38, 就是在世

界上, 这一频率之高也是罕见的。这些特点似乎提示瑶族(这里特指巴马县的瑶族样本) , 可

能包含两个不同的群体分支。维吾尔族被认为有部分高加索人的血源。西欧高加索人

DYS19是以等位基因B 为主要等位基因的。维吾尔族 B型占大多数和它的“M”型分布, 也

支持维吾尔族含有部分高加索人的血缘。

经
2
检验发现: 藏族除了与彝族、回族、土家族外, 与其他 6个人群都有显著差异或

极显著差异 ( P< 0. 05或 P< 0. 01) , 瑶族与其它 9个人群有极显著的差异 ( P< 0. 01)。北

方汉族和南方汉族之间无明显差异 ( P> 0. 05)。

世界范围内 DYS19微卫星位点的多态分布呈现出较强的人群特异性, 西欧人以 B型

( 190bp) 为主, 亚洲人基本以C 型 ( 194bp) 为主, 而美洲的印第安人以 A 型为主, 非洲

人也以 C 型为主。英国人、荷兰人、德国人、意大利人和巴西白人都以 B型为主。其中巴

西白人源自从 16世纪起迁到巴西的葡萄牙人和一部分意大利人。这些国家的居民都与欧洲

古代民族中的凯尔特人、日耳曼人有关。因此有理由认为古代日耳曼民族和凯尔特人是以

B型为主, 另外据Santachiara-Benerecet t i et al . ( 1995) 报道, 西班牙的巴斯克人 B型也很

高。巴斯克人是比利牛斯山西部地区最古老的土著居民。看来在早期人类的大迁移中占据

西欧、北欧这一带的人群可能是以 B型为主的。而且越是地处大陆边缘地带和岛屿等地的

人群越容易保存该人群的主要等位基因, 比如地处岛国的英国人的B 型占 80%, 地处大陆

边缘的荷兰人B 型占 71% , 而地处中央地带的德国 B型最高也不过为 54% , 南意大利和希

腊人虽然位于地中海一带, 但历史上这一带正是战争频繁发生, 人口融合交流程度大的地

区。所以 B型频率仍低于英国和荷兰。另外从中国的藏族拥有 60%的 C 型, 本州岛日本人

拥有 55%的C 型来看, 似乎也存在这样一种趋势: 在大陆边缘和地理位置相对隔绝的地区

生活的民族较那些地处大陆中央的民族更易保持其群体的等位基因频率。

关于微卫星DNA 的突变率问题, 由于利用其基因歧化可以估计分化时间, 所以一直备

受研究者们关注, 遗憾的是这方面的了解还相当的粗浅, 在一些问题上还没有统一的认识。

比如在核心序列碱基数与突变率的关系上, 有人认为核心序列碱基数越少突变率越低

( Rienzo, 1994) , 有人认为情况正好相反 ( Chakrabor ty , 1997)。

现在的证据似乎暗示 Y 染色体上的微卫星 DNA 突变率偏低。第一, DYS19在世界范

围内的频率分布具有很大的异质性, 美洲印第安人以 A型为主, 西欧的高加索人以 B型为

主, 亚洲人以 C型为主。第二, 各地区不同部落的美洲印第安人绝大多数 ( 78% ) 属于ⅡA

型 ( hⅡ型+ DYS19A 型) ( Santos et al . , 1996)。如果 DYS19以同常染色体上的微卫星

DNA 相同的 10
- 4
—10

- 5
的速度进化, 那么 “始祖效应”( founder effect ) 早就会被稀释掉,

尤其是对于其先民是从距今两万年前后的旧石器时代末期陆续从亚洲大陆迁入美洲大陆的

印第安人而言。所以用DYS19这个位点的基因频率数据来探讨群体的基因流动时可不考虑

基因突变的影响。
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4　小　　结

1. 中国 10个人群Y 染色体微卫星位点 DYS19的等位基因频率, 在世界上均属首次报

道。这些结果为我国人 类群体遗传学研究提供了基本数据, 尤其对探讨我国各民族的源与

流提供了重要资料。

2. DYS19位点在我国人群中具有很强的遗传多态性, 共发现了6种等位基因, 每一等

位基因相差一个 “GATA”重复串联序列, 即 A ( 186bp)、B ( 190bp)、C ( 194bp)、D

( 198bp)、E ( 202bp) 及 F ( 206bp)。DYS19是研究Y 染色体 DNA 多态性十分理想的微卫

星位点。

3. 在我国人群中检出的 6种等位基因以C 等位基因为主, 藏族、土家族 C型频率分别

高达 60%及 61%。与蒙古人种中 DYS19以 C等位基因频率较高的结果相一致。维吾尔族

则以B 型为主, 而南方的壮族则以 D型频率 0. 42为最高。
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A STUDY OF A POLYMORPHIC MICROSATELLITE

LOCUS DYS19 IN CHINESE ETHNIC GROUPS

Bao Weidong　Xu Jiujin　Zhu Shuling　Xu Liping　Du Ruofu

( I nstitute of Genetics, Chines e A cademy of Sciences, B eij ing　100101)

Abstract

The dist ribut ion o f a Y-chromosome specific polymor phic loucs, DYS19, in 535 males

of ten ethnic g roups in China w as studied by using PCR method fol low ed by PAGE and sil-

ver staining . T he ten ethnic gr oups are Han in Shanx i Province, Han in Guangdong

Province, Hui in Ningx ia Hui Autonomous Reg ion, Man in Liaoning Province, U ygur in

Xinjiang U ygur Autonomous Region, Yi in Sichuan Province, T ibetan in Tibet Au-

tonomous Reg ion, Zhuang in Guangx i Zhuang Autonomous Reg ion, Yao in Guangx i

Zhuang Autonomous Region, Tujia in Hunan Province. T he result show s that allele C

( 194bp) , f requency of w hich r anges fr om 0. 25 to 0. 61, is predom inant in Chinese popula-

tions; alleles B ( 190bp) and D ( 198bp) take the second place w ith the frequency rang ing

fr om 0. 08 to 0. 36 and 0. 06 to 0. 42, respectiv ely ; w hile alleles A ( 186bp ) and E

( 202bp) take the last place w ith the f requency ranging f rom 0 to 0. 07 and 0 to 0. 38, re-

spect iv ely . An individual car rying the allele F ( 206bp) w as identif ied in Zhuang . The pair-

w ise comparison w ith
2
test reveals that there ex ists dif ference ( P< 0. 05) or signif icant

dif ference ( P< 0. 01) in DYS19 phenotype distr ibution between Yao、T ibetan and most

other Chinese populat ions. T he allele frequency o f DYS19 in Chinese ethnic groups has

not been repo rted so far.

Key words　　Chinese populat ions, Y-chromosome, M icro satell ite DNA, DYS19,

Polymorphism
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