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九个汉族群体和四个少数民族群

体中腺昔酸激酶的遗传多态性

胡交宇 张 志 杜若甫
中国科学院遗传研究所

 

北京 !∀ ∀! ∀! #
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内 容 提 容

用淀粉凝胶电泳及特异的染色方法
,

调查了我国九个汉族和四个少数民族群体的腺普酸激

酶一 ! % & ∋# 的遗传多态性在这十三个群体中 % & ∋ ( ) 频率都远低于 % & ∋ ( !频率
,

未达到 ∀
 

∀!

的多态水平
,

分别为 ∗ 兰州汉族 ∀ ∀ ∀ +
,

郑州汉族 ∀ ∀ ∀ ),
,

呼和浩特汉族 ∀ ∀ ∀)−
,

西安汉族

∀ ∀∀ ).
,

漳州汉族 ∀ ∀∀ )−
,

羌族 ∀ ∀ ∀ )− ∃ 而在广东客家人
、

成都汉族
、

哈尔滨汉族
、

贵阳汉族

以及哈尼族
、

瑶族
、

布依族中均为 ∀
 

在兰州汉族群体中观察到国内第一例 % & ∋ ( )一) 表型
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简称 % & #是一种磷酸转移酶
,

它可逆地催

化腺昔二磷酸 % > ?# 转变为腺背一磷酸% ≅ ?# 和腺营三磷酸% Α ?#
。

% &
) % > ? 石早二二二二二三生 % Α ? Β % ≅ ?

该酶对维持细胞中这三种腺营酸的正常含量及在能量代谢和酶活性调节 中起重要作

用
。

已知在人类基因组中共有三个位点编码 % &
,

其编码产物分别记为 % & ∋ , % & Χ 和

% & ,
。

在人的红细胞中只有 % & ∋ 表达
。

本文 以人的红细胞裂解液为材料调查了 % & ∋ 等

位基因分布情况
 

!Δ Ε Ε 年 Φ: 62 8; 等以人的红细胞裂解液为材料
,

用淀粉凝胶电泳及特异的染色方法
,

观察到 % & ∋ 的多态现象
。

常见 的表型有三种
∗ % & ∋ ( !一 !

、

% & ∋ ( )一 ! 和 % & ∋ ( )一)
。

家系分析表明
,

它们是由 % & ∋ 位点 !
 

的两个共显性等位基 因控制的
,

记为 % & ∋ ( !和

% & ∋ ( )
。 % & ∋ ( !一 6 和 % & ∋ ( )一) 分别是 % & ∋ ( !和 % & ∋ ( ) 的纯合表型

, % & ∋ ( )一 !

为杂合表型
。

除这两个常见 的等位基 因外
,

后来又 陆续发 现 了 % & ∋ ( ,
、

% & ∋ ( − 和

% & ∋ ( . 等三个罕见变异型等位基 因仔于
1 Γ Γ :; ‘Γ 1 6

 ,

一Δ = Ε ∃ Η 1 2 1 Ι 8 6 1 ϑ
 ,

一Δ = 一∃ Η 1 Κ 68 5 ‘7 1 ϑ
 ,

!Δ Ε = #
。
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材料和方法

!∀ 7 年 8 月至 ! ∀ ! 年 ! 月
,

我们分别对九个汉族群体和四个少数民族群体进行了

调查
2

各人群取样地点如表 1所示
2

各人群受检人相互之间无直系亲缘关系
,

并为三代以

内居住当地的该民族健康人
2

每人取 9: 1静脉血
,

8 川 8 ; < = % # 抗凝
2

血浆与血球分

离后
,

血球用生理盐水洗三遍
,

一>8 ℃冰箱保存
2

电泳检测工作在取样后两个月内完成
2

电泳和染色方法是根据 ?≅1Α Β 9等的方法进行的Χ?≅1Α Β 9 Β Δ Ε +
,

! 7 7Φ
。

表 1 被调查人群及取样地点

∗ 0 ∗4 1Ε Δ≅0 Γ 9 9 Δ4 Α≅Β Α Ε Γ Α ΔΗ Β 9 Ε : ∗ 1≅Γ 5 ∗1Ε ΙΒ 9

人 群

∗ 0 ∗4 1Ε Δ≅0 Γ 9

兰 州 汉

+ Ε Γ ϑ Η 0 4 ∋ Ε Γ

郑 州 汉

Κ Η Β Γ 5 ϑΗ 0 4 ∋ Ε Γ

呼和浩特汉

∋ 4 ΗΗ 0 Δ ∋ Ε Γ

广末客家人

∋ Ε Λ Λ Ε

西 安 汉

Μ ≅
, Ε Γ ∋ Ε Γ

漳 州 汉

Κ Η Ε Γ 5 ϑ Η 0 4 ∋ Ε Γ

成 都 汉

∃ Η Β Γ 5 Α4 ∋ Ε Γ

哈 尔 滨 汉

∋ Ε ΝΟ ≅Γ ∋ Ε Γ

贵 阳 汉

, 4 ≅Π Ε Γ 5 ∋ Ε Γ

羌

Θ ≅Ε Γ 5

瑶

Ρ Ε 0

哈尼

∋ Ε Γ ≅

布依

Σ 0 4 Π Β ≅

取 样 地 点

. Ε: ∗1≅Γ 5 Τ 1ΕΙ Β 9

甘肃省兰州市

+ Ε Γ ϑΗ 0 4 , Ε Γ 9 4 ,

∗ Ν0 Υ ≅Γ Β Β

河南省郑州市

Κ Η Β Γ 5 ϑΗ 0 4 ,

∋ Β Γ Ε Γ ∗ Ν0 Υ ≅Γ Β Β

内蒙古自治区呼和浩特市

∋ 4 ΗΗ 0 Δ
,

−Γ Γ Β Ν ς 0 Γ 5 0 1≅Ε # 4 Δ0 Γ 0 : 0 4 9 ( Β 5 ≅0 Γ

广东省梅州市

ς Β ≅ϑ Η 0 4 ,

, 4 Ε Γ 5 Α 0 Γ 5 ∗Ν 0 Υ≅Γ ΒΒ

陕西省西安市

Μ ≅
, Ε Γ ,

. ΗΕ Ε Γ 3 ≅∗ Ν0 Υ ≅Γ ΒΒ

福建省漳州市

Κ Η Ε Γ 5 ϑ Η 0 4 ,

? 4 ΩΕ Γ ∗ Ν0 Υ ≅Γ Β Β

四川省成都市

∃Η Β Γ 5 Α4 ,

. ≅ΙΗ 4 Ε Γ ∗Ν 0 Υ ≅Γ Β Β

黑龙江省哈尔滨市

∋ Ε ΝΟ ≅Γ
,

∋ Β ≅10 Γ 5ΩΕ Γ 5 ∗Ν 0 Υ≅Γ Β Β

贵州省贵阳市

, 4 ≅ΠΕ Γ 5
,

, 4 讼Η 0 4 ∗Ν 0 Υ ≅Γ Β Β

四少日省茂坟县

ς Ε 0 Ξ Β Γ ∃ 0 4 Γ ΔΠ
,

. ≅ΒΗ 4 Ε Γ ∗ Ν0 Υ ≅Γ Β Β

广西壮族 自治区巴马县

Σ Ε : Ε ∃ 0 4 Γ ΔΠ
,

, 4 Ε Γ 5 3 ≅Κ Η 4 Ε Γ 5 # 4 Δ0 Γ 0 : 0 4 9 ( Β 5 ≅0 Γ

云南省元江县

Ρ 4 Ε Γ ΩΕ Γ 5 ∃ 0 4 Γ ΔΠ
,

Ρ 4 Γ Γ Ε Γ ∗ Ν0 Υ ≅Γ Β Β

贵州省镇宁县

Κ Η Β Γ Γ ≅Γ 5 ∃ 0 4 Γ ΔΠ
,

, 4 ≅ϑΗ 0 4 ∗Ν0 Υ ≅Γ Β Β
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结果与讨论

从我们所调查的这五个汉族群体和 四个少数民族群体中
,

除观察到 # Ζ − [ 一 和

# Ζ − [ 一 表型外
,

还在兰州汉族群体中观察到 例 # Ζ −
[ 一 型

,

这是在中国各人群

中观察到的第一例 # Ζ − [
, 表型

2

没有其它罕见变异型发现
2

这十三个群体的表型及基因频率如表 所示
2

从表中可认看出
,

在这十三个群体中
,

# Ζ −
[

的频率远低于 # Ζ −
[

1 的频率
,

均未达到 82 8 的多态水平
。

表 九个汉族群体和四个少数民族群体 # Ζ − 的表型分布及其因频率

% Η Β Α ≅9 ΔΝ ≅Ο 4 Δ≅0 Γ 0 ∴ # Ζ 盆∗Η Β Γ 0 ΔΠΤ Β9 Ε Γ Α 邵Γ Β ∴Ν Β ] 4 Β Γ Β ≅Β 9 ≅Γ ∗0 ∗4 1Ε Δ≅0 Γ 9 9Δ4 Α ≅Β Α

人人 群群 调查人数数 表 型 分 布布 基 因 频 率率

∗∗∗ 0 ∗ 4 1Ε Δ≅0 Γ 999 & )
2

0 ∴∴∴ ∗ΗΒ Γ 0 ΔΠΤ Β Α ≅9ΔΝ≅Ο 4 Δ≅0 ΓΓΓ , ΒΓ Β

∴ΝΒ ] 4 ΒΓΙ ≅Β 999

ΔΔΔΔΔΒ 9ΔΒ Β ......................................................... ####### Ζ − [ −一 人Ζ 1 [ 一 111 # Ζ − [ 一 # Ζ − [ 111 # Ζ −
[

兰兰州汉 + Ε Γ ϑ Η 0 4 ∋ Ε ΓΓΓ 8 !!! 8 777 111 8
2

! !8⊥⊥⊥ 8
2

8 8 ! 777

郑郑州汉 ϑ Η ΒΓ 5 ϑ Η 0 4 ∋ Ε ΓΓΓ 888 !!! 111 888 8
2

! ! > >>> 8
2

8 8    

呼呼和浩特汉 ∋ 4 ΗΗ 0 Δ ∋ Ε ΓΓΓ 8 ∀∀∀ 8 >>> 888 8
2

! ! > 777 8 8 8 ⊥⊥⊥

广广东客家人 ∋ Ε Λ Λ ΕΕΕ 8 888 8 888 888 888
2

8 8 8 888 888

西西安汉 Μ ≅
‘Ε Γ ∋ Ε ΓΓΓ ! !!! ! ∀∀∀ 111 888 8

2

! ! > 666 8
2

8 8 666

漳漳州汉 ϑ ΗΕ Γ 5 ϑ Η 0 4 ∋ Ε ΓΓΓ 8 ∀∀∀ 8 >>> 111 888 8
2

! ! > 777 8
一

8 8 ⊥⊥⊥

成成都汉 Β Η ΒΓ 5 Α 4 ∋ Ε ΓΓΓ 8    8    888 888
2

8 8 8 888 888

哈哈尔宾汉 ∋ Ε Ν ΟΩΓ ∋ Ε ΓΓΓ !⊥⊥⊥ ! ⊥⊥⊥ 888 888
2

8 8 8 888 888

贵贵阳汉 , 4 ≅Π ΕΓ 5 ∋ Ε ΓΓΓ 8 ⊥⊥⊥ 8 ⊥⊥⊥ 888 888
2

8 8 8 888 888
一一一一一

羌羌 Θ≅Ε Γ 555 888 8
2

! ! > 777 8 8 8 ⊥⊥⊥

哈哈尼 _⎯Ε Γ ≅≅≅ 888 888 。 ⋯⋯⋯ ””
2

8 8 8 888 888

瑶瑶 Ρ Ε 000 888 888 888 888
2

8 8ΧΜΦΦΦ 888

布布依 Σ 0 4 ΠΒ≅≅≅ 一 一〕〕 888 888
2

8 8 8 888 888

从已报道的有关中国人群的 # Ζ −多态资料来看
,

维吾尔族和蒙古族 #Ζ − [
的值超

过了 82 0 1Χ维吾尔族为 8
2

8  6 8
,

蒙古族为 82 8 6>Φ
,

而其它人群的这一频率均低于 8
2

8 Χ回

族 8
2

8 8  
,

白族 8
2

8 8 6
,

藏族 8
2

8 8 6
,

满族 8
2

8 8 7
,

侗族
、

土家族
、

苗族
、

彝族
、

壮

族
、

朝鲜族均为 8Φ Χ赵红等
,

! ∀ >α 徐玖瑾等
,

! ∀> Φ
2

在亚洲大多数蒙古人种人群中
,

# Ζ − [

的值也都未超过 82 8
。

因此
,

在蒙古人种人群中
,

# Ζ −基本上呈单态分布
。

维

吾尔族 中 # Ζ −
[

频率较高
,

当系高加索人种基因溶人的结果
。

有资料表明
,

在黑人人

群中
,

# Ζ − 基本上也是单态分布
,

而在高加索人种人群中
,

# Ζ −
[

的值在 8
2

8  8一 82 8“

之阳⎯Χ(
0 ΠΙ Η0 4 Α Η 4 ΝΠ Β Δ Ε 1

2 ,

! ∀ ∀ Φ
,

# Ζ −呈多态分布
。
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