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摘要: 应用Y-filer TM试剂盒及基因分型技术, 检测 152 份福建畲族无关男性个体 17 个 Y-STR 基因座的多态

性分布, 计算等位基因频率及单倍型多样性, 并结合已公开发表的其他 11 个群体相应基因座的单倍型资料, 分

析福建畲族群体遗传距离和聚类关系。福建畲族 DYS385a/b 基因座检出 50 种单倍型, 其余 15 个 Y-STR 基

因座分别检出 3~11 个等位基因, 基因多样性GD值在 0.4037(DYS391)～0.9725(DYS385a/b); 观察到 DYS19 和 

DYS390 基因座双等位基因和 DYS385a/b 基因座三等位基因, 以及 DYS448 等部分基因座出现的“off-ladder”

等位基因现象。17 个Y-STR 基因座共同构成的单倍型 144 种, 其中 138 种单倍型出现 1 次, 5 种出现 2 次, 1

种出现 4 次, 累计GD值为 0.9990。从遗传距离分析发现, 福建畲族与浙江汉族之间的遗传距离最近(0.0042), 与

青海藏族(0.2378)之间的遗传距离相对较远。福建畲族最靠近由台湾群体、浙江汉族、南方汉族等典型南方汉

族群体聚成的分支区域。结果表明该 17 个Y-STR 基因座在福建畲族群体中具有丰富的遗传多态性, 对建立Y

染色体STR数据库, 研究群体遗传学和进行法医学应用有重要意义。 

关键词:  Y 染色体; 短串联重复序列; 单倍型; 遗传距离; 福建畲族 

Polymorphism of 17 Y-STR loci in She ethnic population in Fujian 
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Abstract:  To investigate the genetic polymorphisms of 17 Y-chromosomal short tandem repeats(Y-STR) loci in She 
ethnic population from Fujian province, and to evaluate their forensic application values and genetic relationship with  
other 11 populations, 152 unrelated male individuals of She ethnic population in Fujian were used to determine the distribu-
tion of allele frequencies and haplotypes by using Y-filerTM System. Cluster analysis and phylogenic trees were applied to 

show the genetic distance among the populations. As a result, 50 haplotypes were found in DYS385a/b loci, and 3～11 al-
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leles were found in the rest 15 Y-STR loci. The GD value was from 0.4037(DYS391) to 0. 9725(DYS385a/b). This study has 
also revealed “off-ladder” alleles at several Y-loci, namely DYS448, DYS393, DYS458 and DYS635, and several occur-
rences of duplications at the DYS385a/b, DYS19 and DYS390 loci. One hundred and forty-four haplotypes were found in 
17 Y-STR loci, of which 138 were unique, 5 were found in 2 individuals, 1 was found in 4 individuals, and the observed 
haplotypes diversity value was 0.9990. Comparing with 11 populations, the genetic distance between She ethnic and Han 
population in Zhejiang was the smallest (0.0042), while it was the largest between She ethnic and Tibet ethnic population 
(0.2380). Cluster analysis and phylogenetic tree both demonstrated that genetic distance between She ethnic and several 
south Han populations is closer than between She ethnic and non-Han populations. Multiplex detection of the 17 Y-STR 
loci revealed a highly polymorphic genetic distribution, which would be very powerful for establishing a Y-STR database, 
for population genetics and forensic practice. 

Keywords: Y-chromosome; short tandem repeats; haplotype; genetic distance; She ethnic population in Fujian  

Y染色体短串联重复序列(Short tandem repeats, 
Y-STR)除拟常染色体区域外, 在减数分裂过程中不
发生重组, 呈稳定的单倍型父系遗传特点。因此, 选
择多个 Y-STR 构建合适的单倍型, 探讨单倍型在
不同人群中的分布规律, 在人类的起源进化、群体
划分、种族民族差异和法医学领域具有极其重要的

意义[1~5]。畲族是福建省特有的少数民族群体, 迄今
有关他们 Y-STR 基因座的研究尚未见报道, 本文
选择包含 17 个 Y-STR 基因座的 Y-filerTM 试剂盒

(DYS19、DYS389I、DYS389II、DYS390、DYS391、
DYS392、DYS393、DYS437、DYS438、DYS439、
DYS385a/b、DYS448、DYS456、DYS458、DYS635、
Y-GATA-H4), 对 152 份福建畲族无关男性个体血样
进行单倍型调查, 结合最近已发表的国内 11 个群
体的相同基因座研究资料, 运用多种统计学分析方
法为该群体的法医学应用、遗传关系的分析提供基

础数据。 

1  材料和方法 

1.1  研究对象  

152 份福建省福州地区无血缘关系畲族男性个
体血样, 在知情同意的原则下, 每个供血个体均追
溯 3 代以上家族史 , 以确定其民族代表性。5% 
Chelex-100快速提取法提取DNA[6]。 

以获得的青海藏族、南方汉族、浙江汉族、广

西瑶族、广西彝族、广西京族、广西壮族、宁夏回

族、青海撒拉族、山西汉族及台湾群体等 11 个群体

17 个 Y-STR 单倍型(共 1 741 个样本)作为福建畲
族群体遗传距离比较的数据[7~14]。所有文献的样本

采集遵循以下原则：3 代以内均为同一民族的无关
个体, 并世代居住于该地区, 每个地区民族的样本
采集数均大于 90 例。 

1.2  方法 

1.2.1  PCR 扩增及毛细管电泳检测  

采用 Y-filer TM 试剂盒, 扩增使用PE9700 型扩
增仪 , 12.5 μL 扩增体系 , 含Y-filer PCR Reaction 
mix 4.6 μL, 引物 2.5 μL, Ampli Taq GoldTM DNA (5 
U/μL) 0.4 μL, 模板 DNA 溶液 5 μL。PCR 热循环
条件为: 95℃预变性 11 min, 30 个循环中每循环 
94℃变性 1 min, 61℃复性 1 min, 72℃延伸 1 min; 
最后 60℃ 延伸 80 min, 4℃保存。采用 3130 全自
动遗传分析仪进行扩增片段的电泳分离与检测 , 
GeneMapper IDv 3.1 软件分型。 

1.2.2  数据统计分析 

用直接计数法计算各基因座的等位基因与单倍

型检出频率, 基因多样性(Gene diversity, GD)和单倍
型多样性按公式GD = n(1−∑Pi

2)/(n−1) (Pi为等位基

因或单倍型频率, n为样本数)计算。采用Arlequin v 
3.1 软件进行  AMOVA 分析 , 计算遗传距离  Rst 
矩阵; 根据净遗传距离用 PHYLIP 3.62、Treeview 
软件重建相邻连接(Neighbour-joining, NJ)系统发生
树 [15], 用  STATISTICA 7.0 软件进行多维尺度
(Multidimensional scaling, MDS)分析构建民族群体
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二维分布图。 

2  结果与分析 

2.1  福建畲族男性群体 17 个 Y-STR 基因座遗传
多态性 

在 152 份福建畲族无关男性个体血样中 , 
Y-filerTM 试剂盒中的各基因座都得到了有效扩增 , 
且各基因座间扩增产物平衡 , 扩增片段长度均在 
100~340 bp 之间。除 DYS385a/b 基因座检出 50 种
单倍型外, 其余 15 个基因座分别检出 3~11 个等位基
因, 各等位基因频率分布在 0.0066~0.7500 之间, 基
因多样性GD值在 0.4037(DYS391)~0.9725(DYS385a/b)
之间。由 17 个 Y-STR 基因座组成的YH系统单倍
型共检出 144 种(表 1), 其中 138 种单倍型均出现 1 
次, 5 种单倍型出现 2 次, 1 种单倍型出现 4 次, 累
计GD值为 0.9990。 

2.2  福建畲族与国内 11 个群体间的遗传距离及聚
类分析  

应用本文获得的福建畲族群体 DYS19、DYS389I、
DYS389II、DYS390、DYS391、DYS392、DYS393、
DYS437、DYS438、DYS439、DYS385a/b、DYS448、
DYS456、DYS458、DYS635、Y-GATA-H4 单倍型数
据, 计算与国内 11 个群体的遗传距离(表 2)。结果
表明 , 福建畲族与浙江汉族之间的遗传距离最小
(0.0042), 与青海藏族(0.2378)之间的遗传距离相对
最大。福建畲族除与浙江汉族不具有显著的遗传学

差异外, 与其他 10 个群体之间均具有显著的遗传
学差异(P < 0.05)。基于遗传距离所构建的 MDS 和
系统发生树基本相符, 见图 1、图 2。福建畲族和台
湾群体、浙江汉族和南方汉族聚为一大类; 广西壮
族和广西京族、广西瑶族聚为一大类; 宁夏回族、
青海撒拉族、广西彝族以及青海藏族聚为一大类。 

3  讨 论 

3.1  福建畲族群体17 个Y-STR基因座的遗传多态性 

遗传多态性结果显示 , DYS456、DYS389I、
DYS390、DYS389II、DYS 458、DYS19、DYS393、
DYS391、DYS439、DYS635、DYS392、Y-GATA-H4、
DYS437、DYS438、DYS448基因座分别检出 6、4、

6、9、9、6、5、4、7、9、10、4、3、5、9 个等位
基因; DYS385a/b 基因座检出 50 种单倍型; 等位基
因频率分布在 0.0066～0.7500 之间, 基因多样性在
0.4037(DYS391)～ 0.9725(DYS385a/b)之间 , 除了
DYS391、DYS437 和 DYS438, 其余基因座的 GD 值
均大于 0.5。17 个 Y-STR 基因座共同构成 144 种
单倍型, 单倍型多样性为 0.9990, 系统鉴定能力达
到 94.74%, 在福建畲族群体中具有较好的遗传多态
性, 适合法医学应用。 

按照福建畲族群体 DYS19、DYS389I、DYS389II、
DYS390、DYS391、DYS392、DYS393、DYS385a/b、
DYS438、DYS439、DYS437、DYS448、DYS456、
DYS458、DYS635、Y-GATA-H4单倍型数据, 在包含
766个群体的 101 055 个单倍型数据库(www.yhrd.org) 
(最新更新日期 02/17/2012)中检索。8.33 %(12 种)
的福建畲族单倍型全部和亚洲群体发生共享 ; 而
91.67 %(132 种)的单倍型为零共享, 是具有福建畲
族特征性的单倍型群。 

在本研究过程中还观察到 2 例双等位基因：单
倍型H41 的 DYS19 基因座(16/18), 单倍型H51 的 
DYS390  基因座(25/26); 1 例三等位基因：单倍型
H130 的 DYS385a/b 基因座(12/13/17); 此外, 有部
分样本在个别基因座上出现超出标准等位基因阶梯

现象 , 如  DYS458 分别检出等位基因 13 和 21, 
DYS635 分别检出等位基因 18 和 19, DYS393 检出
等位基因 17, DYS448 检出等位基因 16, 对此吴微
微等也有报道[9,16~19]。结果显示 Y-STR 基因座的多
态性分布具有显著的种族、地域差异, 建立本地区
本民族的等位基因频率分布资料是法医学应用的前

提与基础。 

3.2  福建畲族与其他群体遗传关系的分析 

畲族是我国具有悠久历史的少数民族, 主要分
布在福建、浙江、广东、江西、安徽等省丘陵山区。

2000 年全国人口普查时, 全国畲族有 73 万人。畲
族自称“山哈”。对于畲族族源, 学术界尚未定论, 但
普遍认为唐代闽、粤、赣三省交界地为畲族先民的

主要活动区域。畲族与汉族人民由于长期交错杂居, 
在政治、经济、文化上都有密切联系, 畲族的生产
生活水平与当地汉族日渐接近。只是在语言、生活

习俗和宗教信仰上, 还保留有本民族的特点。 
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表 2  12 个群体 Rst 值遗传距离矩阵(对称轴上是对应的 P 值, 对称轴下是 Rst 值) 

 
福建 
畲族 

青海 
藏族 

南方 
汉族 

浙江 
汉族 

广西 
瑶族 

广西 
彝族 

广西 
京族 

广西 
壮族 

宁夏 
回族 

青海 
撒拉族 

台湾 
群体 

山西 
汉族 

福建畲族 0.0000 +  +  —  +  +  +  +  +  +  +  + 

青海藏族 0.2378 0.0000 +  +  +  +  +  +  +  +  +  + 

南方汉族 0.0172 0.2813 0.0000 +  +  +  +  +  +  +  +  + 

浙江汉族 0.0042 0.2587 0.0106 0.0000 +  +  +  +  +  +  +  + 

广西瑶族 0.1593 0.4296 0.1924 0.2085 0.0000 +  +  +  +  +  +  + 

广西彝族 0.1567 0.1644 0.2034 0.1901 0.3815 0.0000 +  +  +  +  +  + 

广西京族 0.0501 0.3147 0.0226 0.0540 0.1467 0.2091 0.0000 +  +  +  +  + 

广西壮族 0.0560 0.2934 0.0459 0.0715 0.1968 0.1385 0.0304 0.0000 +  +  +  + 

宁夏回族 0.0644 0.1042 0.0843 0.0701 0.2639 0.0938 0.1343 0.1130 0.0000 +  +  + 

青海撒拉族 0.0906 0.1134 0.1121 0.1041 0.2721 0.0719 0.1457 0.1142 0.0093 0.0000 +  + 

台湾群体 0.0108 0.2523 0.0149 0.0045 0.2430 0.1671 0.0626 0.0645 0.0655 0.0979 0.0000 + 

山西汉族 0.0192 0.2289 0.0137 0.0152 0.1275 0.1364 0.0324 0.0475 0.0545 0.0714 0.0306 0.0000

注：“+”：P < 0.05;  “−”：P > 0.05。 

 

 
 

图 1  12 个群体 MDS 分析图 
 

遗传距离为表示群体间或物种间遗传差异或遗

传分化的最重要参数。本研究构建的 Rst 遗传距离
矩阵显示, 福建畲族与浙江汉族之间的遗传距离最
近(0.0042), 其次与台湾群体、南方汉族之间的遗传
距离较近(0.0108、0.0172), 与青海藏族之间的遗传
距离相对最远 (0.2378)。基于遗传距离所构建的 
MDS 和系统发生树也说明了相同的结果, 与其他 7 
个少数民族比较, 福建畲族最靠近由台湾群体、浙
江汉族、南方汉族等典型南方汉族群体聚成的分支

区域。其原因可能是在明清时期, 畲族大量迁往汉
族地区并形成了目前的"大分散, 小聚居"分布格局, 
这个时期畲族地区的社会经济生活相对比较安定 , 
畲族的迁移基本上不带军事性质, 而主要是基于畲 

 
 

图 2  12 个群体 NJ 系统发生树 

 
族山地游耕的传统; 福建畲族多迁至广东, 浙江、江
西畲族多迁至福建, 安徽畲族多迁至浙江, 湖南、贵
州畲族多迁至江西; 本研究中的福建畲族群体与这
些地方的汉族人群在大规模、频繁的人口迁移过程

中相互间基因交流较多所致。而其他少数民族与汉

族群体及其他群体间遗传距离差异明显, 可能与其
民族特有的封闭环境、高度聚居、族内通婚及长期

相同的生活环境形成了自己特有的体质特征和遗传

基因。总体上看, 17 个 Y-STR 基因座组成的单倍
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型计算的遗传距离结果与福建畲族群体形成历史较

一致, 说明了 Y 染色体遗传标记在民族群体间遗传
距离和基因漂流的评价中起到一定作用。 

本研究获得了福建畲族群体 DYS19、DYS389I、
DYS389II、DYS390、DYS391、DYS392、DYS393、 
DYS437、DYS438、DYS439、DYS385a/b、DYS448、
DYS456、DYS458、DYS635、Y-GATA-H4 等 17 个
基因座等位基因及单倍型频率数据, 为建立福建畲
族群体分布数据库, 为该地区法医学应用及遗传关
系的分析提供了良好的遗传背景数据。 
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