
色体长臂有无男性决定因子，目前尚有争议，但

一般认为Y染色体长臂远端由异染色质构成，

该区域无男性化作用。Biihle c [41报道一例身体

健康，智力完全正常的男性及其两个儿子经染

色体检查均发现Y染色体长臂缺失 【del(Y)

(ql2:)1。本文父子二人的Y染色体经CBG显

带证实，整个深染区完全丢失，其断裂点位于

Ygll"6：一12:。可见具有小Y染色体的男性，

若缺失的部分仅局限于异染色质（Yg12)，全部

常染色质未发生结构异常者，均有正常生精和

生育能力。有作者〔i7推测，精子发生因子可能

位于 Yql l "2。所以影响男性决定因子不可能

在Y染色体的异染色质区域，而存在于Y染色

体的常染色质区域。至于本文患者一侧攀丸未

降，一侧V -丸发育欠佳，可能一与患者患隐寨症-A

丸位于腹腔有关，而不是由于 del（Y的 所致。

2. del(Yq）的遗传通径 当受精卵原始

核型为XY型时，受精卵早期卵裂时，Y染色体

发生了一次断裂和丢失，造成了 del(Yq)，其遗

传通径只能由父亲传至儿子，即完全由Y染色

体传递。就Y连锁基因来说，精子分两类：一

类为X精子（带有X染色体），另一类为Y精子

（带有Y染色体），父亲具有全部Y连锁基因，X

精子却不可能载有任何Y连锁基因，因而两者

通径系数必然为零，而由父亲至Y精子到儿子

的通径系数必然为 1，因为三者都是相同的单

倍体〔3]。本文父子Y染色体长臂缺失的形态，大

小以及断裂点的位置，和Yunis (19 79 ) "，所描述

的人类高分辨染色体G显带模式图比较，两人

完全相似，断裂点在 Ygll"6一12:（图2)，其来

源进一步证明父子遗传通径系数为1的论断。

父 子 正常

叠一
Yunis

‘1979）

图 2 父子Y染色体长臂缺失 （G带, C带）

与正常人Y染色体的比较
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中国汉族人群红细胞ADA 6-PGD
同工酶多态性的研究

孙志贤 姜国芝 党进军
（军事医学科学院二所，北京）

腺昔脱氨酶 (Adenosine deaminase，以下简

称 ADA）和6一磷酸葡萄糖酸脱氢酶 (6一pho-

sphogluconate dehydrogenase，以下简称6-PGD)

是两类有重要生物学意义的同工酶。在法医学，

群体遗传学和在为骨髓移植植活提供证据等应

用方面，同红细胞酸性磷酸酶 (EAP),醋酶

D(EsD)、葡萄糖磷酸变位酶 (PGM)、乙二醛

酶 (GLO）等同工酶一样，是重要而有用的遗

Sun Zhi Xian et al.: Investigation of Human Ery-

throcyte ADA, 6-PGD Isozyme Polymorphism in
Chinese Populations (Han)

本文于 1984年 叹月20日收到。

G 显带

C 显带
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传标记［(11。 现将我们完成的中国汉族人群（北

京）ADA, 6-PGD 的基因频率结果简报如下。

材 料 和 方 法

血样品来源 取自北京地区汉族人群，

随机抽取健康人血样品。红细胞解离液制备方

法同常规。

同工酶遗传表型测定方法 选用巧％混

合淀粉凝胶电泳法(21 ,ADA分型基本与Spencer
等人方法相同〔”。显色反应以腺嘿吟核营为底

物，在 10 ml, 0.05 M磷酸盐缓冲液配制的显色

液中含有：腺嘿岭核普 10 mg,吩嗓甲醋硫酸

盐（PMS) 2 mg、甲基噬哇四哩(MTT) 2 mg,

核昔磷酸化酶 10 Fcl (1 mg/ml)、黄嘿吟氧化酶

10 IA1 (20 mg/ml),, 6-PGD表型测定则按Fildes

方法进行〔习。显色反应以6-磷酸葡萄糖酸钠盐

为底物，10 ml, 0.1 M Tris-HCI (pH 8.0）配制

的显色液中含有：4mg 6-磷酸葡萄糖酸钠盐、

NADP 3mg,吩嚓甲醋硫酸盐 2 mg、甲基噬

哩四哇 (MTT) 2 mg、硫酸镁 5 0 mg,,

结 果 与 讨 论

表1和表2为中国汉族（北京）群体 ADA

基因频率及同其他群体的比较。

结果表明：我国汉族人群ADA'的基因频

表1 中国汉族人（北京）ADA荃因频率

遗传表型 检查数 表型频率 期望值 基因频率

ADA I一1

ADA 2一I

ADA 2一2

123

22

I

0.843

0.150

0.007

122.98

22.03

0.99

ADA' 0.919

ADA' 0.082

总 数 】46 146

EXZ＝0.00014, P＞0.99,

表2 中国人群 ADA 墓因频率与其他群体比较

群 体 检 查 数 ADA' AD A'

中国人（北京）

日本人（名古屋）

菲律宾

意大利（罗马）

英国人（英格兰）

146

586

t00

320

1,353

0.918

0.968

0.880

0.911

0.942

0.092

0.032

0.120

0.089

0.058

32

率数值高于日本群体。个体识别能力（D. P.-

0.267）与意大利等南欧一些群体相近似。
衰3 中国汉族 （北京）6-PGD 基因频率

遗传表型 检查数 表型频率 期望值 基因频率

6-PGDA

6-PGDAC

6-PGDC

130

36

0

0.783

0.217

0

131.96

32.09

1.95

6-PGD" 0.892

6-PGDG 0.108

总 数 166 166

EX'＝ 1。4542 0.5＞ P＞ 0.3

表4 中国人群6-PGD基因频率与其他群体比较

群 体 检查数 6-PGDA 6一PGDA

中国汉人（北京）

中国台湾人

中国维吾尔族（新疆）

泰国人

英格兰人

莫桑比克人

166

117

214

441

4,558

318

0.8920

0.9270

0.9104

0.930

0.979

0.919

0.1080

0.0730

0.0896

0.070

0.021

0.091

表3和表4为中国汉族（北京）群体6-PGD

的基因频率测定值，及其与其他群体比较。
6-PGD0的基因频率略高于赵红、陈良忠

等人〔31测定中国新疆维吾尔族群体的基因频

率，也高于Shih等人【61测定中国台湾群体数值。

个体识别能力 （D. P．二0.34)测定与实际应

用表明：这个酶型对中国汉族群体来说，在上

述应用领域是一个有用的遗传标记。

同工酶谱显示时，选用6-磷酸葡萄糖酸钡

盐代替6-磷酸葡萄糖酸钡盐为底物，同样可以

完成分型测定。

鉴于 ADA 同工酶同重症联合免疫缺陷

病、6-PGD同溶血性贫血等疾病关系密切，进

一步开展有关它们的医学遗传学研究是必要

的。
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