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中国辽宁汉族群体 ;!< 修复基因：

!"##-=$%& <$& >$(? 遗传多态性

祁荣 马业罡 刘大为 孙中芙 郭丽 尹娇杨

【摘要】 目的 研究 ;!< 修复基因 !"##-=$%& <$& >$(? 及其遗传多态性在保护维持基因组整体

性及抗癌发生过程中的重要作用。方法 应用 @?A B AC*@ 方法调查了中国辽宁汉族群体 ;!< 修复基

因：!"##-=$%& <$& >$(? 遗传多态性。结果 !"##-=$%& <$& >$(? 基因型频率：<<D %E>,；<? D %E%&；

??D %E%%，基因型分布符合 F1GH4/IJ25KJGL 遗传平衡定律（% D %E’’）；!"##-=$%& <$& >$(? 等位基因频

率：<D %E>,；? D %E%-。结论 研究结果与前期所报道的其他群体的该等位基因频率分布进行比较，辽

宁汉族群体该 M!@ 频率分布与亚洲大多数群体的频率分布特点相似。

【关键词】 ;!< 修复基因； !"##-=$%& <$& >$(?； 遗传多态性； 中国汉族
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【A0$ B"&?*】 ;!< GJR12G LJ5JO； !"##-=$%& <$& >$(?； VJ5JP2: R"340"GR92O0O； F15 ?925JOJ

;!< 修复基因在保护维持基因组整体性及抗

癌发生过程中起着重要作用，;!< 修复基因的产

物：.A??-=W@;（JX:2O2"5 GJR12G :G"OO :"0R3J0J5P1P2"5
LG"QR -=XJG"HJG01 R2L0J5P"OQ0 :"0R3J0J5P1P2"5 LG"QR ;
切除修复交叉互补 - 组=着色性干皮病互补 ; 组）参

与核苷酸切除修复过程。!"##- <$& >$(? 是由于

</? 颠换（VJ5Y15Z 1::JOO2"5 !"# *+’-$+），导致氨基

酸密码子 ’&( 从赖氨酸变为谷氨酰胺。理论上推

论，!"##- <$& >$(? M!@ 的颠换是影响 !"##- 蛋

白酶功能活性最重要的因素［( [ $］。一些遗传流行病

学研究已经调查了不同群体中这个 M!@ 与不同癌

症发生风险之间的关联［+ [ -$］，但目前关联研究所报

道的结果是十分矛盾的。!"##- <$& >$(? 功能的

意义还没有被阐明。单核苷酸多态性的群体遗传学

信息对于遗传疾病的研究是非常重要的。我们报道

了中国辽宁汉族群体 ;!< 修复基因 !"##- <$&
>$(? 的遗传多态性。

C 材料与方法

(E( 研究群体：外周血样品（5 D (&% 人）来自于中

国辽宁地区无亲缘关系的、健康的汉族人群。所有

被研究个体均知情同意。

(E- 基因分型［+，&］：取 (E&0* 外周血提取基因 组

;!<，使用 @QGJLJ5J ;!< \O"31P2"5 Z2P（VJ5PG1 M4OPJ0O，
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!"##$%&’(")，!*，+ , -）。

多态性的检测应用改进了 ./01023. 的方法。

!"##4 -56 758/（ 9) : 858;8）./0 引 物 是：<’9=%9>
&9"?$9：6@1-A//ABA///A-/ABB//-AA/15@ 和 9$C$9)$
&9"?$9：6@1ABABB-/BAB-/-BAB-B---A15@ D［A%E%1
0% F"’G$HI#’(’JK（L%("%# ）/’D，3G>，/I"#% 合成］。

6M!3 ./0 反 应 液 内 含：8M??’(N3 A9")1O/(，
6M??’(N3 E/(（&O;PQ），8P6??’(N3 !J/(4，每种 >*A.
各 MP4??’(N3，引物各 8PM!?’(N3，$%& L*- 聚合酶

4+［A%E%0% F"’G$HI#’(’JK（L%("%#）/’D，3G>，/I"#%］及基

因组 L*- 6M R 4MM#J。./0 循环条件：开始变性温

度：7ST 8?"#，7QT 5M)，SMT 5M)，U4T 8?"#，5M H"91
H($)，最后延伸：U4T 4?"#。

4M!3 限制性内切酶反应液内含：8M!3 ./0 产物

及 8+ .)G"限制性内切酶（*$= V#J(%#> F"’(%W)，F$C1
$9(K，!-）。按说明要求操作：S6T 孵育 8P6I。4X琼

脂糖（,&%"#")I 进口分装N上海生工）分离。+Y. 凝胶

成 像 仪（BL,1;MMM +Y.，+ , -）成 像。 !"##4
-56 758/：./0 引物设计扩增目的片段为 54QW&，.)G
"限制性内切酶切点在 -，而不是在 /，5 种基因型

分别 根 据 以 下 片 段 判 断：--：44QW&，8MMW&；-/：

44QW&，86;W&，8MMW&，SSW&；及 //：86;W&，8MMW&，SSW&。

8P5 统 计 学 方 法：群 体 基 因 频 率 分 布 的 O%9>K1
Z$"#W$9J 遗传平衡检验：OZV 软件（IGG&：NN("#[%J$D
9’H[$<$(($9D $>\N’GGN("#[\G"( D IG?）。中国辽宁汉族群体

与前期所报道的其他群体之间的等位基因频率分布

的比 较：卡 方 检 验（!
4 G$)G）。 ,.,, 软 件（Y$9)"’#

88P6，+ , -）完成。

! 结果

86M 个 L*- 样品被用于基因分型。但 6 个 ./0
反应失败。

!"##4 -56 758/ 的基因型频率分布符合 O%91
>K1Z$"#W$9J 遗传平衡定律（’ ] MPUU）（见表 8）。

中国辽宁汉族群体与前期所报道的其他群体之

间等位基因频率分布的比较见表 4。

表 8 中国辽宁汉族群体基因型和基因频率分布
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表 4 中国辽宁汉族群体与前期所报道的其他群体之间等位基因频率分布比较
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! 讨论

前期研究结果表明，在欧洲及北美洲 !"##!
"#$ %#&’ ’ 变异等位基因频率是常见的：大约 $()
的个体携带有 "’ 基因型；大约 &() * &$)的个体

是 ’’ 基因型。美国黑种人中：大约 $+,)的个体是

’’ 基因型。而在亚洲，携带有 ’’ 基因型的个体是

很少见的［!,］。

在本研究中，没有观察到 !"##! "#$ %#&’ ’’
基因型的个体（见表 &），辽宁汉族群体无该 -./ ’’
基因型的个体；!"##! "#$ %#&’ ’ 变异等位基因频

率是 (+(!，这是目前报道的所有群体中该 -./ 最低

的次要等位基因频率，与欧洲及北美洲所报道的高

加索群体（(+## * (+0&）、非西班牙白人群体（(+#,）

及美国黑人群体（(+!$）的研究结果有极显著的差异

（$ 1 (+((&）（见 表 !）。与 日 本 群 体 的 研 究 结 果

（(+($）一致（$ 2 (+(33），与中国北京（(+(%）、中国湖

北（(+(3）汉族群体、中国台湾群体（(+(3），以及韩国

群体（(+(,）的结果相似；但明显不同于中国江苏汉

族群体（(+0(），这个群体的该 -./ 基因频率分布符

合于欧洲及北美洲群体的特点（见表 !），值得进一

步研究探讨。

遗 传 流 行 病 学 研 究 已 经 调 查 了 !"##!
"#$ %#&’多态性与癌症的关联并且揭示了 ’ 变异等

位基因与不同癌症之间的关联［0，% * &#，&3，!!，!#］。前期已

报道了丹麦及美国高加索群体中 !"##! "#$ %#&’
-./ 与增加基底细胞癌的发生风险相关联［, * 4］。在

中国 辽 宁 汉 族 群 体 中 有 统 计 学 意 义 低 的 !"##!
"#$ %#&’ ’ 变异等位基因频率提示不同种族间可

能存在不同的与癌症发生风险相关的遗传学标记。

在中国群体中进行更多的该方面研究，对于确定这

个单核苷酸多态性的分布特点是十分有价值的。
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