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中国广东汉族人 M%"F? 多态性及其补体单倍型研究
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摘要!目的 探讨广东汉族人 M%%F? 遗传多态性及其构成的补体单倍型频率& 方法 用琼脂糖高压电泳及免疫固定的方

法对广东正常汉族家系 (%% 条染色体作了属于 DNOJ!的 F?%M%O%M%F 的遗传多态性及其构成的补体单倍型检测与分

析& 结果 共发现 (L 个补体单倍型#居前 % 位者为 +L"%+L(%+%"%>%"#其中有 % 个单体型呈高度连锁不平衡& 表型以 F>+
!$%K*%""%M%OL!$%’")("%M%O%!$%"(KK"%M%F"!$%*)L’"%M%F(!$%L*%""最常见& 结论 广东汉族 M%%F? 多态性及其构成

的补体单倍型有自己的遗传背景&

关键词!M%’F?’补体单倍型’主要组织相容性复合体
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33333333主要组织相容性复合体!aDM#人为 DNO"是位

于第 I 号染色体短臂上的一组连锁基因群(()& 其中有

% 个补体成分 M%O%M%F%F?%M" 称为 DNOJ!& 这些基

因紧密连锁# 至今未发现过位点间的交换或重组(")&
OE-1/ 等 (L) 建 议 命 名 为 补 体 单 倍 型!8.@-E.05-1"&
DNOJ!中的 % 个补体成分均表现为复杂的遗传多态

现象#其中以 M%3型别最多!至今报道有 L* 例之多"#
F?3次之!"$ 型"#M" 较少!比较肯定的是 L 型"(")&这些

补体多态现象的检测在人类源流的考察% 法医鉴定%
免疫调控机制的揭示与疾病遗传易感性的探讨等方

面具有重要意义(%#*)& 近年来的研究表明#补体型频率

的 检 测 比 补 体 成 分 单 座 位 频 率 的 检 测 更 能 探 求

DNOJ!与疾病易感性的关系# 在揭示人类源流与法

医鉴定上更为精确#因此受到医学界的广泛关注& 本

研究对广东 "% 个无血缘关系家系的 (%% 条染色体

M%%F? 多态性及补体单倍型进行了分析研究比较&

(33材料与方法

(g(33血浆样本

’" 例份 Uc‘O 抗凝血浆采自广州市某学校 "%
个无血缘关系的学生家系& 经询问#检查无常见的自

身免疫性疾病及家族史#籍贯为广东汉族!绝对广东

血缘"#每家 L 人#含亲子两代& 样本贮!(K3!冰箱保

存&
(g"33M% 多态性的检测

参照 [7=:B 等(I)推荐的两酿法#即采用神经氨酸

酶羧肽酶 "处理血清后进行琼脂糖高压电泳免疫固

定加激光薄层扫描&
(gL33F? 多态性的检测

3333333333333333333333333333333333333333333333333333333333第一军医大学学报jY3>9/<03a9E3a123X:9dH3333333333333333333333333333333333333333333333333333"$$%^"%Q)H($"I* *



表 !""补体成分同种异型和等位基因频率分布

!"#$% &’()*’#+)’,- ,. )/0 1,234020-) 1,23,-0-)
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D !C @A!CB>
EC( C ?! @A?!>>

F G@ @AG?5!
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H$ ! @A@!@C

EC< B F @A@F!F
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! FC @AFBC?
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表 ?888补体单倍型频率及其连锁不平衡分布

!"#$8 &’()*’#+)’,- ,. )/0 1,234,)530 .*07+0-1’0( "-6 4’-9":0
6’(07+’4’#*’"
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""""""""=F? F! @AF??5 !!!@A@C6> !!!@AF6G5 !!@A!?6B

""""""""=F! F! @AF??5 @A!@?F @A!FF6 @AG6BG

""""""""=C? !C @A!CB> @A@FC> @A!@G> @AF??>

""""""""DC? C @A@C!6 @A@??G @A!?6> @A!G5@

""""""""=FB F @A@F!? @A@!!G !!!@A@!!> @A55!B

""""""""DF? F @A@F!? !!!@A@F!5 !!!@A@6F! !!@AB@BB

""""""""=?? F @A@F!? @A@!@! @A@?@B @A@C5?

""""""""DC! ? @A@@?> @A@@5B @A!FCB @A@G@6

""""""""DF! ! @A@!@C !!!@A@?G? !!!@A@FG6 !!@AG?FC

""""""""=?O"56 ! @A@!@C @A@@5G @A@?@! @AC>?B

""""""""=CO"56 ! @A@!@C @A@@6B @A@!65 @AF>C6

""""""""=@? ! @A@!@C @A@@B! @A@@B! !A@@@@

""""""""D?? ! @A@!@C @A@@6> @A@F55 @A!G@C
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""""""""采用琼脂糖高压电泳用抗 ! 因子血清免

疫固定技术后加激光薄层扫描!6"#
!AC""补体型的分析

将检得的各个体的 <:$EC($EC< 的表型经

家系分析推出其补体型#
!AB""EC!<:!补体单倍型命名

EC 的命名参照第 C 届国际补体遗传专题

讨论会 EC 别型的共同命名法进行!G"#<: 的命名

参照VL&::"!5>6 年提出的命名法进行!>"#补体型

的排列顺序为<:W"EC(WEC<%用缩写形式表达如

<D=WEC(WEC<%缩写成 =F!# 静息基因 HX 缩写

为&@’#
!A6""统计学处理

等位基因频率和补体型频率用直接计数

法计出%使用 "? 检验验证各座位等位基因是否

符合 YL2S+WU-R1-29 平衡!5"#补体型各等位基因

之间的 连 锁 不 平 衡 分 析 根 据 JL&’’-*"!5G> 年

建立的 J=V 法进行# 当 JZ@ 或 J[@%J’Z@A?B%
并所检测的补体型数不少于 F 个时%分别表示有正向

或负向连锁不平衡#

?""结果

?A!""表型分布

通 过 "? 检 验 <:$EC 表 型 的 分 布 均 符 合 YL2S+W"
U-R1-29 遗传平衡律#
?A?""<:!EC 表型及其基因频率

所测本组家系 C> 例 <:$EC($EC< 位点的等位基

因 频 率 为 (<D= 型 )@A>BC?*$EC(F )@AG?5!*$EC(C

)@A?!>>*$EC<?)@ABFG*$EC<!)@AFBC?*最常见)表 !*#

?AF""获得的补体单倍型

本组 ?C 个正常家系 56 条无血缘关系染色体共

获 得 !F 个 补 体 单 倍 型 )表 ?*# 频 率 依 次 为 (=F?

)@AF??5*$=F!)@AF??5*$=C?)@A!CB>*$DC?)@A@C!6*# C 个

单体型呈高度连锁不平衡% 其中 F 个正向连锁%! 个

负向连锁#
?AC""本组资料与陈氏报告的比较

本 研 究 报 告 的 广 东 汉 族 EC$<: 及 补 体 单 倍 型

的频率与陈仁馨等!!@"报告的比较结果分别如下(<D=
)@A>BC?\@A5@C>*$<DD )@A!CB>\@A@5B?*$EC(C )@A?!>>\"
@AF>!@*$EC(F$)@AG?5!\@ABFBG*$EC<?)@AB5FG\@ACG6?*$
EC<! )@AFBC?\@AC6CF*$=F! )@AF??5\@A??6?*$=F? )@AF??5\"
@A?!CF*$=C?)@A!CB>\@A?!CF*# 二组中 <D=$EC(C$EC(F$
EC<?$EC<!$=F!$=F?$=C? 均依次排列居前位#

F""讨论

广东汉族的 <D=$EC(F 基因频率与国内报告 的

汉)不包括广东*$维$壮$苗$瑶 B 个民族比较均在首

位%EC(C 频 率 明 显 高 于 其 他 民 族 和 地 区%EC<?$EC<!

平居前位+ 而上述 B 个民族的频率则以 EC<! 为绝对

优势%EC<? 频率与广东汉族差异显著!5"# 说明广东汉

族有自己的遗传背景# 相关研究亦表明% 不同种族

Y#( 频率分布不同% 而同一种族的不同民族则基本

相似%但有若干基因频率的差异%这些差异对探索人

类的起源和人群的迁移与进化有重要的意义%可用于

人类学或疾病相关的研究!!@"#
大陆中国人的补体单倍型家系调查湖北$广东和

河南洛阳有报道 !?%!!]!F"# 本研究居前 F 位的均为 =F!$
=F?$=C?%与文献!!!"报道基本一致# 湖北首位亦为 =F!

)@AFG>!*%=F?)@A@B>*居 第 B 位 %=C?)@A@!?*居 第 5 位
!?"# 此结果可能说明两地汉族人的差异# 陈仁馨等!!@"

认为是实验室的方法有异似乎不妥#因研究与湖北汉
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族的 !"!#$ 检测均为同一实验室"
资料分析表明#我国汉人的补体型与美!德!日人

比较接近#均以 %&’ 居首位#而与南非黑人则差异较

大" 这说明 %&’ 在黄!白人种中是一个保守性很强的

优势单倍型$’"%"
根据 ( 值计算的广东地区 ’& 个补体单倍型#连

锁不平衡的共 ) 个" 其中 & 个正向连锁#’ 个负向连

锁#与陈仁馨等 $’*%报告的 + 个相比差异较大#可能是

后者报告中含有 ,& 个单体型数的连锁不平衡$’’%" 本

研究与陈仁馨等 $’*%报告均可供为广东地区补体单倍

型的参考资料"
本研究 !)-./ 检出率仅为 *0*’*)#!)1 则未检

出" 与陈仁馨等$’*%资料接近#与另一报告则差异极显

著&!)-./2*0’*3*’!)1./2*0*445($’4%" 这说明结论性

数据尚需在统一方法下大面积调查"
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