
第 卷 第  期

! ∀ ∀ 年 # 月

人 类 学 学 报 ∃ % &
。

∋

( ) ∗ ( ( + ∗ , − % . % /叱0)人 10+ 2) ( ( 3 4
5 ,

+ %
5

 

∀ ∀

十个民族转铁蛋白遗传多态性的研究
6

主晓明 张贵寅 于世辉
7哈尔滨医科大学医学遗传研究室

, 哈尔滨 , 8 9 :

徐 玖 瑾
7中国科学院遗传研究所

, 北京 ; :

关镇词 转铁蛋白 <遗传多态性 < 等电聚焦 <人类遗传学

内 容 提 要

应用超薄层聚丙烯肤胺凝胶等电聚焦方法
,

检测了我国十个民族共 ; = 9 ; 人的转铁蛋 白遗

传多态性
。 ∗ > 6

?& 基因频率依次为鄂温克族
5

≅ =≅
,

鄂伦春族 。
5

≅ Α 9 ≅ ,

维吾尔族
5

≅ Α Α = ,

蒙

古族
5

≅ Α   ,

达斡尔族
5

≅ Α
,

≅ ,

西安汉族
5

≅ ; = ,

满族
5

≅ ∀ = ,

朝鲜族
5

≅  9 ,

藏族
5

≅ ∀ 9 ,

回族
5

≅ ≅ ≅ ,

哈尔滨汉族 。
5

≅ , 9
。

∗ >6 ? Β 基因频率顺序基本上与 ∗ >6 Χ& 相反
。
在蒙古族

、

西安汉族及满族中检出罕见变异型
。

∗ >Δ Χ Ε 2Δ Χ Ε 2 纯合型及 ∗ >Φ Δ )Ε 2 和 ∗ >Φ ? 0。

血清转铁蛋白 7∗
!
ΓΗ

#>)! ! 2Η
,

∗ >: 是 夕
Ι

血清蛋 白组分中的一种糖蛋 白
,

在 肝 脏中

合成
,

而后进入血浆
,

具有把从肠道吸收的铁和血红蛋 白分解后的铁转运到特殊的需铁

细胞及贮藏部位的作用
。

动物妊娠期
,

∗ > 还有运输铁到胎盘进而供应胎儿的功 能 7ϑ0
Κ

) ΛΧ Ε) ! 。! Γ Μ
5 ,

∀ 9 8 :
。

1Ν 2Λ Ε2 )# 7 ∀ , ≅ : 用淀粉凝胶电泳首次发现 ∗ > 遗传变异型以来
,

随着方法学的 不断

改进
,

特别是等电聚焦技 术的应用
,

∗ > 的遗传多态性 已被广泛研究
。

目前为止
,

世界范

围内已有 Α ≅ 个国家和地区 ; ≅ 个群体做了 ∗ > 检测 7Ο
Γ Ν Π % Η ) Λ Γ &

· ,

∀ 8≅ < ∗ ) Η Θ Γ Η ) Η

) Λ Γ &
5 ,

∀ 8 ∀ < Ρ Γ ! Λ2Η ) Μ 一ΣΓ ! ! ) Λ Γ ) Λ Γ &
5 ,

∀ 8 8 < Ο % 3 Τ Γ Λ2# % ! Γ &
5 ,

∀ 8 ≅ < Υ 2! 2 ) Λ Γ &
5 ,

∀ 8 = :
,

已检出的 ∗ >? 亚型共有  种
,

∗ >Φ 和 ∗ >Δ 亚型则有 ; 多种7牛克毅等
,

∀8 9 :
。

虽

然 ∗ > 变异型很多
,

但在所有的人群中只有 ∗ >? 0 和 ∗ 王? Β是常见表型
,

其它变异型多为

罕见
。

由于 ∗ > 表型分布以及基因频率有着地区和种族的差异 7ς Γ& Λ ) ! 。, 。
5 ,

∀ 8 :
,

因此 ∗ > 做为一种遗传标记
,

对于人类学
、

群体遗传学研究是一项有意义的指标
。

国内对于 ∗ > 多态性的研究
,

除谭明等7 ∀ 8 8 :对成都地区汉族做过检测外
,

至今尚

未见其它报道
。

为此
,

我们对我国十个民族进行 ∗ > 检测
,

以积累我国一些民族 ∗ > 亚型

的资料
。

6 国家自然科学基金资助课题
。



王晓明等 Ι 十个民族转铁蛋白遗传多态性的研究

一
、

材 料 和 方法

血清标本 ; = 9 ; 人的血清标本采 自我国十个民族的十一个群体
,

详见表
。

离心后

收集的血清放在 一 ≅ ℃ 冰箱中贮存
,

备用
。

仪器及主要试剂 应用美国 Φ0 Ω 一− ( Δ 公司和瑞典 /Ο Φ 公司的多功能电泳 系统
。

两性载体 电解质是 / Ο Φ 公司的 ( Ν . Ε % &2Η) Ξ, 1
一≅ 和 Ξ, Α 一9

。
∗ > 抗血清采用卫生

部上海生物制品研究所产品
。

方法 应用超薄层聚丙烯肤胺凝胶等电聚焦电泳 7Ψ /Ξ( Υ 0ϑ :
。

7&: 胶板制备 胶浓度 = 并
,

交联度  外
。

两性 电 解 质 ( Ν . Ε% &2Η) Ξ , 1
一 ≅ 与

Ξ, Α 一9 按  Ι ; 混合
,

终浓度为 ;
5

9多
,

胶板大小是 ;  = Ζ Ζ
5

; Ν Ν
%

[ 个民族血样例数及来源

民族 ∴ 藏族
西安

汉族
回族

表

满族 蒙古族 朝鲜族
维吾
尔族

哈尔滨
汉族

达斡尔
族

鄂温
克族

鄂伦
春族

例数

供血

地点

∀ 8

西藏

拉萨市

∀ =

陕西

西安扶
风县

8  

宁夏

同心县

; =

辽宁

山由岩县

内蒙

呼和浩
特市

; 9

吉林

延吉市

8 ;

新疆

乌鲁木
齐市

≅

黑龙江

哈尔滨
市

;

内蒙

莫力达
瓦旗

;

内蒙

≅ =

内蒙

海拉尔
鄂温克
自治旗

阿里河

邵伦春
自治旗

北纬

东经

;∀
。

≅  Α
5

 

∀

 ≅

=
。

∀

Α
。

 

; 
5

 

Α
5

8

5

9

Α  

; ∀
5

=
。

Α  
。

8

8 ≅
。

9

Α =
。

≅

; 9
。

≅

今8
。

=

; Α
。

=

Α ∀
5

;

∀
。

≅

=
5

=

; 
。

9

7; : 血清预处理 用 5 = 外硫酸亚铁钱 7含 ?弼
一

:溶液
Ι Α 稀释血清标本

,

室温振荡

小时
,

而后置于 Α℃ 冰箱过夜
,

待测
。

7 : 聚焦电泳 阳极液为
5

Α Ρ /
一
Υ &3

,

阴极液为 0Ρ + % ,
,

循环 水 温 9
5

=℃
,

电压 = ∃
,

电流 Ν (
,

功率 ]
,

共电泳  小时  分钟
。

7Α : 电泳后处理 固定后的胶板在
5

务考马斯亮兰 − 一; = 中染色
。

7= : 免疫固定 在醋酸纤维素薄膜上涂以稀释的 ∗ > 抗血清
,

待 ; 分钟稍干后
,

将

其覆盖于凝胶表面
,

而后胶板置于  ≅℃ 恒温温箱内  分钟
,

取下薄膜用生理盐水漂洗
,

后用
5

多考马斯亮兰 − 一 ; = 染色
。

5 5 5 5 5 曰5 5 口 5 5 5 曰5 5 5 5 5 5 5 5 5曰 5 5 5

?斗; ? &一; ?&
一

Α

图 0⊥ ϑ 电泳常见 ∗> ? 亚型示意图

Δ 2Γ 4 ! Γ Ν % > ) % Ν Ν % Η ∗ >? # 3 Π Λ _. ) # Γ > Λ ) ! 0⊥ ϑ ) &)) Λ ! % . Ε % ! ) #2Ι

79 : 判型 按图 & 进行常见 ∗ >? 亚型判型
。
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二
、

结 果

用 Ψ /Ξ( Υ 0ϑ 检测十一个群体共 ; , 9 ; 人血清的 ∗ > 多态性
。

∗ > 表型分布如 表 ; 。

表 ; [ 个民族∗ >表型分布

民 族 ∗ >? 0 ∗ >? 0? Β ∗ 天? Β ΛΕ ) ! #
合 计

Η臼Η,人  !

⋯
 ∀#气户 !,山 ∃

%几 目产 &∃ ∃佗‘,几,几,人,二
鄂温  

克族 ∋

鄂伦  

春族 ∋

维吾 。

尔族 ∋

菠古  

族 ∋

达斡  

尔族 ∋

西安 。

汉族 ∋

# #(

( )
%

∗ +

∗ ,

, )
。

∗ + −
%

. + #+

∗
。

+ /

, 0

( /
。

∀ ∀ −− −
%

+ ∗

0 .

( ,
。

. (

# ∀ ∗

( ∗
。

/ /

# # )

( )
。

∀ ,

#∀ 斗

( ,
。

, ,

#∀ ,

( ∀
。

/ )

# ∀ #

) 0
。

∀ ,

# ∀ (

( ,
。

∀ ,

∗ )

) ∀
。

+ + −
%

0 −

, ∗

, ∀
。

) .

1 ,

+
。

0 (

#

∀
。

( (

1 ∀

(
。

, (

# . ∗

# ∀ ∀
。

∀ ∀

. ∀

, ∗
。

0 # −
%

. ) / # #

0 0
。

0 0

∗ #

, +
。

) #

+

2
。

∀ 吕

# 0 (

# ∀ ∀
%

∀ ∀

。

(%/#
#)
∗%#.

. )

) ∀
。

0 .

#∀

)
。

. . −
%

0。 / ∀ (

# ∀ ∀
%

∀ ∀

。∋族满
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∋

. .

) /
。

∗ /

#/

(
。

. , −
%

, , / ∀ +

# ∀ ∀
。

∀ #
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∋

+ .

, )
。

, )

/ /

# #
。

# #

#0 .

# ∀ ∀
%

∀ ∀

0 1

) 0
。

∗ ,

∗ (

) ∀
。

0 .

# ,

∗
,

# ∀ −
%

# , # . ,

#∀ ∀
。

∀ ∀

, , ∗

( ∀
。

/ .

/ + .

, ∗
。

∗ (

∗ # ∀

#∀ ∀
。

∀ ∀

 ∋ ∋

滨

族尔族回哈汉

注 −  二观察数
。

3 45 6 纯合型是群体中的主要表型
,

占总体数量的 (∀ 并 以上 7其次是 3 45 6 5 8 表型
,

占

总体数量的 ,∀ 多一朽 多 7 3 45 8 纯合型比较少
,

大约是 / 关一 #∀ 外左右
。

基 因频率分布如

表 , ,

所有群体的 3 49 5 6 基因频率皆大于 ∀
%

∗ ,

最高的是鄂温克族 ∀
%

∗( ∗ # ,

最低的是哈尔滨

汉族 ∀
%

∗ ∀ ( + 。 3 4 9 5 8 基 因频率次之
,

顺序基本上与 3 49 5 6 相反
。

在达斡尔族
、

维吾尔族
、

满族和哈尔滨汉族中检出了 3 49 5 , 7 在蒙古族
、

藏族和哈尔滨汉族 中检 出 了 3 49 5 ) 。

3 4 9 5 , 和 3 4 9 5 ) 的频率都低于 #务
。

3 49 : ;< = 基因在鄂伦春族
、

维吾尔族及藏族中没

有检出
。

满族血样中有 # 例 3 4>5 6 7 蒙古族中有 # 例 3 4> : ; < = 7 3 4: ? <= : ; < = 纯合型在

西安汉族群体中共检出 , 例
。

十一个群体的 3 4 表型分布
,

经 ≅Α 检验
,

均符合 Β ΧΔ Ε Φ
一

Γ ?=  Η ?Δ Ι 法则
。
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三
、

讨 论
翻‘

公压5

从表  和表 Α 可见
,

∗ > 基 因的分布具有明显的人种和地理差异
。

∗ >6 Δ ΧΕ 2 是蒙古

人种特有的标记
。

∗ >6 ? 0 在大洋洲
、

欧洲
、

非洲及美洲的 白色
、

黑色人种中频率比较高

7平均
5

8 8 ∀ :
,

在亚洲蒙古人种中频率比较低7平均
5

≅ :
。

∗ >6 ? Β 的分布与 ∗ > 6 ? 0 相

反
。

从地理位置看
,

美洲黑人和非洲黑人 ∗ > 分布不同
,

美洲黑人的 ∗ >6 ? Β 频率 7
5

:

高
,

而 ∗ >6 Δ 0 频率7
5

=:低 <非洲黑人 ∗ >6 ? Β 频率7
5

 :低
,

而 ∗ >6 Δ & 频率7
5

= :高
。

表  [ 个民族 ∗ > 的签因频率

∗ > 基 因 频 率
民族 例数

? & ? ; ?  ? Α Δ ) Ε 2

鄂温克族

邪伦春族

维吾尔族

蒙 古 族

达斡尔族

西安汉族

满 族

朝 鲜 族

藏 族

回 族

哈尔滨汉族

;

≅ =

8 ;

8 ≅

;

∀ =

; =

; 9

∀ 8

8  

≅

。

≅ = ≅

。

≅斗9 ≅
、

。

≅ Α牛=

。

≅ Α   

。

≅ Α ≅

。

≅ ; =

。

≅ ∀ =

。

≅  9

。

≅ ∀ 9

。

≅ ≅ ≅

。

≅ = 9

。

; 耳8

。

; =   

。

; = ; ≅

。

; ; ≅  

5

; Α Α

。

; = 9 Α

。

; 9

。

; ≅ 9 ≅

。

; 8 ; 8

。

; ≅ 8 ≅

。

; ≅ ; =

。

 8

。

; 8

5

=  
。

; Α

5

∀ =

。

; 

。

; ;

。

∀ ≅

5

;≅

。

斗≅

。

Α ∀
5

;斗

、 ≅ 9

5

Α
。

Α

。

 ≅

。

∀

表 Α 不同人群

∗ > 基 因

亚型甚因频率

率

∗>一频

人 群 例数 − )
无
) ! )Η ) )

? & ? ; ?  ?今 Δ ) Ε 2 ΛΕ ) ! #

汉族7哈尔滨 :

汉族7西安:

汉族7成都:

华人7澳大利亚 :

日 本

澳大利亚土著

比利时

芬 兰

美国黑人

美国白人

非洲黑人

≅

∀ =

Α 9

8

8

 9 9

; ,  

Α ∀

;  ;

∀ = ≅

  ≅

5

≅ =9

5

≅ ; =

5

≅Α 8

5

≅  ≅  

。

≅ Α 9  

5

∀

5

≅ 8 Α

。

≅  8

。

8 Α

。

≅ ≅

。

8 ;

。

;≅ ; ,

。

; =9 Α

。

;  

。

; Α =

。

; Α Α Α

。

 Α

。

; 9

。

∀ ≅

。

。

9

。

 

5

Α
5

Α

。

5

∀

5

;  

。

; 9

5

; ;

。

9  

。

Α

。

  

5

=

5

 

。

9 ; ∀

。

。

 ;

。

=

。

。

&,

本 文

本 文

谭明等
, ∀ 8 =

Ο Γ Ν Π % Ε 君! Γ &
5 ,

∀ 8  

⎯ 3 Γ 污Γ ‘! Γ &
5 ,

∀ 8 ≅

Ο Γ Ν Π % Ε ) Λ Γ &
5 ,

∀ 8  

, % # Λ ) , & , ≅ ∀

∗ ) Η Θ Γ Η ) Η ‘不 Γ &
5 , Ζ 4 # 4

Ο Γ Ν Π % Ε 亡! Γ &
5 ,

∀8 ≅

Ο Γ Ν Π % Ε 君Λ Γ &
5 ,

∀8 ≅

Ο Γ Ν Π % Ε ) ! Γ &
5 ,

∀8 ≅

海外华人与国内各民族的 ∗ > 基因频率没有显著性差异 7Ξ α
5

∀ ∀ :
。

亚洲人 ∗ >6 Χ Β

的频率是 = 多一  Α 多 7Ο
Γ Ν Π % Ε ) Λ Γ &

5 ,

∀ 8 ≅ :
,

我国十个民族的 ∗ >6 ? Β 频率在 ; 多一

; =务 之 0司
。

ς
Γ &Λ ) !

等 7 ∀ 8  ,

转 引自 Ο Γ Ν Π % Ε ) Λ Γ &
5

,

∀ 8 ≅ : 注意到
,

印度和欧洲人群

体中 ∗ >6 Χ Β 基 因频率变化具有从北到南逐步降低的分布
。 Ο Γ Ν Π% Ε 等7 ∀ 8 ≅ :也发现这
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种趋势
。

从欧洲到非洲
,
∗ > 6 ? Β 基因频率从北向南逐步降低

,

在 非洲南部达最低值7
5

劝
。

在亚洲
,

印度次大陆 ∗ >6 ? Β 频率最高7
5

; 一
5

 Α :
,

向东到东亚一直保持这个水平
。

从

东南亚开始下降
,

进一步向太平洋南部移动
,

在澳大利亚土著居民7
5

 :
、

美拉尼西亚人

和密克罗尼西亚人7
5

Α 一
5

= :达到最低水平
。

我国十个民族中
,

∗>
6 ? Β 频率在东北地

区比较高7最高值
5

; ≅ 9 ≅
、

最低值
5

;9 :
,

中南地区的频率相对低7最高值
5

; = 9 Α
、

最低

值
5

; ; ≅  :
,

华北地区变化范围比较大7最高值
5

; ≅ 8 ≅
、

最低值 。
5

; Α 8:
。

总的来说
,

这些群

体的 ∗ >6 ? Β 水平高
,

与东亚保持一致
。

∗ >6 ? Β 频率相对低的民族
,

∗ >6 Δ ΧΕ 2 频率相对

高
。

从东北到中南 ∗ > 6 ?Β 频率有逐步下降的变化
Ι
哈尔滨7

5

; ≅ ; = :一延吉 7。
5

; ≅ 9 ≅ :一怕

岩7
5

; 9 :一西安7
5

; = 9 Α :一成都 7
‘

;  :
。 ∗ > 6 Δ ΧΕ 2 是蒙古人种的一个标记

,

广泛分

布在东西人群及美国印第安 人 中 7Ο
ΓΝ 石% Ε 君 , Γ &

5 ,

∀ ∀ 夕:
。

关于 ∗ >6 Δ ) Ε2
,

ς
Γ &Λ) Ι

等

7 ∀ 8  ,

转引 自谭明等
, ∀ 8 =: 曾提 出地理选择假说

,

认为 ∗ >Δ ΧΕ 2 型较适应热带气候
,

其

频率 随纬度降低而增高
。

但在我国已检出 ∗ >6 Δ % Ε2 的民族中
,

这种变化不明显
。

值得注

意的是
,

鄂温克民族处于高纬度地区
,

但它的 ∗ >6 Δ ΧΕ 2 频率反而很高7
5

 8 :
,

其原因有

待进一步探讨
。

∗ >6 ? 在欧洲 白人和美国白人中的频率较高7Α 并一 ≅外:
,

亚洲印第安人的频率略低

7&多一 Α 外:
,

在东亚
、

某些太平洋地区群体散发存在 7Ο
Γ Ν Π%Ε ΧΛ Γ&

5 ,

∀ 8 ≅ :
,

我 们的结

果 Ι 在维吾尔族
、

达斡尔族
、

满族和哈尔滨汉族中检出 夕例 含 ∗ > 6 ? 的 杂 合 型
。

与

Ο Γ Ν Π % Ε 等 7 ∀ 8 ≅:的结论相附
。

∗尹? Α 在美洲大陆群体 中的频率较高
,

在美国阿帕切人和美洲黑脚印第安人中其频

率高达 8 务
。

在 Ο Γ Ν Π% Ε 等7 ∀ 8 ≅ :综述的世界 ;; 个群体中
,

东亚及东南亚的群 体中

没有检出 ∗ > 6 ? Α 变异型
。

这很可能与检测方法的灵敏与否有关
。

一般的 0⊥ ϑ 技术分

辨不出 ? & 和 ? Α ,

必须用高分辨的 0⊥ ϑ 。

本文方法中
,

血清预先用硫酸亚铁钱处理
,

胶

厚度由
5

= Ν Ν 改进为
5

; Ν Ν 厚
。

应用这种高分辨的 0⊥ ϑ 技术在蒙古族
、

藏族和哈尔

滨汉族中检出了 ∗ >6 ? Α ,

重复实验结果一致
。

说明亚洲确实存在 ∗ > 6 ? Α 基因
。

7 ∀ ∀ 年 9 月 ; ≅ 日收稿:
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