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#摘要$

!

目的
!

研究江苏省地区汉族男性无关个体的
56

个
b

染色体上的短串联重复序列"

b;27R

$基因

座遗传多态性!并进行群体遗传分析%方法
!

采集江苏省
"!#

名健康汉族男性无关个体的血液标本!通过应用

X9L03X=0K

'

b56

系统对
56

个
b;27R

基因座进行分型%采用
KLM

值对
!F

个江苏汉族人群中的人群差异!以

及江苏汉族人群与其他
!J

个东亚人群之间的遗传关系进行评估!并采用邻位相连树和多维标度图进行可视化

分析%结果
!

共观察到
"!5

例不同的单倍型!包含
"FJ

例单独的单倍型和
P

例出现
5

次的单倍型%单倍型多样

性达
FN"""""

!鉴别能力和匹配概率分别为
FN""E#

和
FNFF!!

%基因多样性程度的取值范围中最小为
Tb2P6J

"

FN6"P5

$!最大为
Tb26JE(

,

H

"

FN"#F$

$%江苏各地级市邻接树中的
!F

个江苏汉族人群并不符合地理分布!且

江苏汉族人群与东亚各邻近地区人群之间的遗传差异较大%结论
!

56

个
b;27R

基因座在江苏汉族人群中呈

高度多态性%
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人类
b

染色体属于性染色体#其遗传标记几乎不

发生回复突变#其序列结构特征能稳定地由父亲传给

儿子#呈父系遗传&因此#在法医学个体识别)亲子鉴

定)混合斑中男性成分的检测)种族起源)群体进化和

民族迁移等方面都具有独特的应用价值&在
b

染色

体各种标记中#短串联重复序列!
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#

27R<

"由于具有高多态性和高突变能力而被广

泛使用#且
b;27R<

可进行多重扩增&目前为止#

b;

27R

单倍型参考数据库!

bDRT

"已经获得大规模的

b;27R

数据#以便为法医提供可靠的
b;27R

单倍型

频率!

8**

A

<

'++

>

831N93

-

"&在公安机关#

b;27R

单倍

型分析用于追踪潜在家系中的男性嫌疑犯#通过相同

或高度相似的
b;27R

单倍型提供犯罪证据,

!;5

-

&江

苏省位于人群流动较大的长三角区域#是中国
56

个

省份中人群最密集的地区#其复杂的文化背景和极其

密集的人群亟需最新的
b;TBW

分型技术为法医学亲

缘排查提供信息#分析江苏汉族和世界各地其他人群

的基因血缘关系&为了研究江苏汉族人群
b;27R

的

生物地理分布#笔者通过
X9L03X=0K

'

b56

系统对
!6

个地级市
"!#

名男性进行分型#分析江苏人群内部的

分化#并与
!J

个东亚人群对比&

!

!

资料与方法

!N!

!

一般资料
!

共
"!#

名健康汉族男性在知情同意

的情况下提供血液标本#其中常州
5F$

例)徐州
!P$

例)宿迁
!!!

例)无锡
"J

例)连云港
$!

例)盐城
#5

例)

淮安
EE

例)苏州
P$

例)南京
P!

例)南通
6"

例)镇江

!$

例)扬州
!P

例)泰州
$

例&均来自江苏汉族人群且

为无关个体#至少三代居住在当地&采用
480=0K;!FF

法提取基因组
TBW

&

!N"

!

方法

!N"N!

!

27R<

基因分型
!

试剂盒采用
X9L03X=0K

'

b56

系统!美国
X39,0

-

(

公司"&在美国
7803,9

Q.<8032I.0)*.?.I

公司
"$FF

型
X4R

扩增仪上进行多

重
X4R

#在
W\+6!6F_ZTBW

遗传分析仪上对扩增产

物进行毛细电泳检测#并使用
C0)0/(

AA

03+T;_

软件

进行基因型分析&

!N"N"

!

质量控制
!

本实验室的
b;27R

基因分型能

力通过
bDRT

对于
b;27R

单倍型质量检测&本文

群体登记号为
bWFFP5E#

!

8**

A

<

'++

>

831N93

-

"&经

bDRT

修正后#在遗传距离!

KLM

"分析中去除了无效

值)中间等位基因和基因拷贝数变异&根据国际法医

遗传学会!

+2QC

"推荐)

24DB:+T:R

,

6

-提供的
TBW

多态性建议进行&

!N#

!

统计学处理
!

使用
W3=0

c

'.)6NF

的直接计数法

对
b;27R

基因座等位基因频率和单倍型进行统计

后#根据
B0.<

的方法计算基因多样性!

CT

"

,

P

-

&计算

法医学参数'单倍型多样性!

DT

")识别能力!

T4

"和

匹配概率!

/X

"&多拷贝基因座
Tb26JE(

+

H

常被用

来分 析 组 合 单 倍 型&减 去
Tb26J"

#

后#得 到

Tb26J"

$

的等位基因&所计算的
R27

数值指小组

内随机选择的等位基因相对于整个组的相似度#并使

用
bDRT

推荐的多维标度图和
/0

-

(#NF

对邻接树

进行可视化&基于
KLM

值矩阵#采用
/W22

程序包

!

8**

A

<

'++

I3()N3;

A

39

O

0I*N93

-

+

L0H

+

A

(IM(
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0<

+

/W22

+

.)10KN8*,=

"绘制
/T2

插图并获取初始值&

"

!

结
!!

果

"N!

!

单倍型和法医学参数
!

共发现
"!5

例不同的单

倍型#包括
"FJ

例!

""N#V

"单独的单倍型和
P

例

!

FNPV

"重复出现
5

次的单倍型&此外#在
Tb2PPJ

和
Tb2PE#

中观察到
5

个无效等位基因&另外#还发

现
6

个微变异#即
Tb2PEJ

的
!#N!

)

Tb26JE

的
!#N5

)

Tb2PPJ

的
!"N5

#都已在
bDRT

数据库中获得验证&

等位基因数目最少为
Tb2P6$

的
E

个#最多为

Tb2PEJ

的
!6

个#而且在
Tb26JE(

+

H

观察到
$#

个不

同的 等 位 基 因 组 合#除 了
Tb26"!

)

Tb2P6J

和

Tb2P6$

#所有基因座的
CT

值都高于
FNE

&

Tb26JE

的
CT

值最高为
FN"#F$

#因为该位点是由
$#

个不同

等位基因组成的多拷贝基因座!表
!

"(最低的位于

Tb2P6J

为
FN6"P5

#因为该基因座上等位基因
!F

的

等位基因频率在所有基因座中最高#为
FN$E66

&

表
!

!!

江苏汉族人群多拷贝
Tb26JE

位点单倍型的频率

!!!

分布及法医学参数&
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连锁不平衡分析
!
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个
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的连

PFP5

重庆医学
5F!J

年
#

月第
P$

卷第
!J

期



锁不平衡分析见图
!

&在
5E6

个成对比较中#

566

个

显示出连锁不平衡!黑边红色区域"状态#占
"5N!V

&

图
!

!!

江苏汉族
56

个
b;27R

的连锁不平衡分析

"N#

!

人群内差异
!

江苏省
!F

个地级市的成对
KLM

遗传距离和显著性差异见表
5

&镇江)扬州)泰州汉族

人群因样本量小#无法反映其地区综合的遗传背景特

征而被排除&这
!F

个地区之间几乎没有差异&遗传

距离最小的是徐州汉族与南通汉族!

KLMlFNFFFF

#

!lFN!PP!

"#连云港汉族与南通汉族的遗传距离最

大!

KLMlFNF5"5

#

!lFNFPE!

"&另外#徐州汉族和

无锡汉族!

KLMlFNF!F!

#

!lFNFFFF

"#盐城汉族和

无锡汉族!

KLMlFNF!E6

#

!lFNF6#F

"#连云港汉族

和无锡汉族!

KLMlFNF!5J

#

!lFNF6#F

"#盐城和南

通汉族!

KLMlFNF5#"

#

!lFNF!JF

"比较#差异均有

统计学意义!

!

"

FNFE

"&经
\9)?0339).

校正#只有无

锡汉族和徐州汉族之间仍有明显差异!

!lFNFFF"

"&

江苏
!F

个地级市的最佳邻接树#见图
5

&分枝长度之

和!

LR1

"为
FNF!E##65J

&邻接树中的
!F

个江苏汉

族人群并不符合地理分布&这一系统的重建显示了

淮安和无锡汉族)南通和宿迁汉族之间的密切关系#

南京与盐城汉族联系最紧密#其次是与连云港汉族)

再次是与苏州汉族&为进一步验证#绘制多维标度

图#其初始值达到
FNFFJ5P

#表明结构重建水平为完

美!图
6

"#受到认可&盐城汉族和连云港汉族#南通汉

族和无锡汉族之间的遗传关系与邻接树类似&此外#

无锡)苏州)常州)南京汉族分散在多维标度图中&

表
5

!!

江苏省
!6

个地级市多个汉族人群
KLM

值遗传距离矩阵

人群 常州 淮安 连云港 南京 南通 苏州 泰州 无锡 宿迁 徐州 盐城 扬州 镇江

常州
$

% % % % % % % % % % % %

淮安
%FNFF!$

$

% % % % % % % % % % %

连云港
%FNFF#E %FNF!!J

$

% j % % j % % % % %

南京
%FNFF#5 %FNF!!6 FNFFP#

$

% % % % % % % % %

南通
%FNFFFP %FNFFE$ FNF5"5 FNFF6#

$

% % % % % j % %

苏州
%FNFFP6 %FNFFPE FNFF5E %FNFFJ! %FNFFPP

$

% % % % % % %

泰州
%FNF$5$ %FNF!##%FNF65! %FNF6EJ FNFFE! %FNF5J"

$

% % % % % %

无锡
FNFF6E %FNFF!P FNF!5J %FNFF6E %FNFFP6 %FNFFP5 %FNF!$P

$

% j j % %

宿迁
%FNFFF" %FNFFP6%FNFF5J %FNFF#E FNFFF# %FNFF#F %FNFE$5 FNFF6!

$

% % % %

徐州
%FNFFF5 %FNFFF"%FNFF5! %FNFFE" FNFFFF %FNFF!$ %FNF$FF FNF!F! FNFF5!

$

% % %

盐城
%FNFF$# FNFF"$%FNFF$6 FNFF5F FNF5#" FNFF5E %FNFE6J FNF!E6 %FNFFP! %FNFFEP

$

% %

扬州
%FNF5F# %FNF!!# FNF65P %FNFF5" FNFF"F FNFF$E FNF5E5 FNFF#$ %FNF5FF %FNF5FP FNFPF!

$

%

镇江
%FNF5#$ %FNFF!#%FNF!F! %FNFF"J FNF!P5 FNFF!! %FNFP!6 FNFFFE %FNF!$" %FNF56P%FNF!EF FNF6!!

$

!!

j

'

!

"

FNFE

(

%

'

!

&

FNFE

(对称轴上'对应的
!

值(对称轴下'

KLM

值(

$

'无数据

图
5

!!

江苏
!F

个地级市的最佳邻接树

"N$

!

人群外差异
!

分析江苏汉族人群和其他
!J

个

东亚人群!北京汉族)成都汉族)群马日本人)京族)茨

城日本人)吕宋菲律宾人)菲律宾人)汕头汉族)静冈

日本人)新加坡汉族)新加坡印度人)新加坡马来西亚

人)韩国人)南方汉族)东京日本人)傣族)宣威汉族)

白族"的差异&江苏汉族人群内部的数值均小于

FNFFF6

!

\9)?0339).

校正值的
FNFE

+

!$!

"&江苏汉族

人群与其他
!J

个人群的成对
KLM

值大于江苏汉族

人群内部数值&江苏汉族人群与茨城日本人!

KLMl

FNF6P!

#

!lFNFFFF

")吕宋岛菲律宾人!

KLMl

FNFF"E

#

!lFNFFFF

")汕头汉族!

KLMlFNF"F#

#

!lFNFFFF

")新 加 坡 汉 族 !

KLM lFNFP!F

#

!l

FNFFFF

")新 加 坡 印 度 人 !

KLM lFN!!6#

#

!l

FNFFFF

")新加坡马来西亚人!

KLMlFNF$""

#

!l

FNFFFF

"和韩国人!

KLMlFNF!J5

#

!lFNFFFF

"有明

显差异&剩下
!!

个人群#包括
P

个中国汉族#与江苏

EFP5

重庆医学
5F!J

年
#

月第
P$

卷第
!J

期



汉族人群的遗传距离都很接近&与地理位置一致#新

加坡印度与江苏汉族的遗传距离最大&

图
6

!!

江苏省
!F

个地级市的多维标度图

!!

此外#绘制上述人群的邻接树!图
P

"和多维标度

图!图
E

"#并标注语言的亲缘关系&

!"

个东亚人群的

分支长度测试结果!

2\ZlFNF$!65FJ!

"大于江苏省

!6

个市的结果&系统发育树清楚表明#江苏汉族和傣

族来自同一个节点#其次是宣威汉族和北京汉族#都

属于汉藏语系&源自阿尔泰语系的
E

个人群!群马日

本人)静冈日本人)韩国人)东京日本人和茨城县日本

人"相距较近#与含有江苏汉族的那束相比#位于邻接

树的另一侧&

图
P

!!

江苏汉族和
!"

个东亚人群的邻接树

图
E

!!

江苏汉族和
!"

个东亚人群的多维标记图

!!

如图
E

所示#多维标度图的初始值为
FN!F#$

#具

有良好的可信度&江苏汉族)北京汉族)成都汉族和

新加坡汉族人群聚集在左下象限中&此外#江苏汉族

距群马日本群体)静冈日本群体和东京日本群体较

远#大致符合邻接树的结果&结构重建表明#江苏汉

族与北京汉族!北方汉族"的关系最密切&

#

!

讨
!!

论

!!

在人类群体遗传学中#遗传距离是群体间遗传差

异和遗传分化的重要指标&系统发生树常用来描述

某一群有机体发生或进化关系的拓扑结构#可直观地

描述人种或群体之间的进化关系&本研究对
"!#

名

来自江苏汉族无关个体的健康男性
TBW

样品进行

56

个
b;27R

基因分型&总共发现
"!5

例不同的单倍

型#其中包括
"FJ

例单独的单倍型!

""N#V

"和
P

例重

复出现
5

次的单倍型!

FNPV

"#表明
X9L03X=0K

'

b56

系统中包含的
56

个
b;27R

在江苏汉族人群中具有

高度多态性!

DTlFN"""""E5

"#法医学应用也有极

大的价值!

T4lFN""E#

#

/XlFNFF!!

"&

CT

值最高

为
Tb26JE

的
FN"#F$

#最低值为
Tb2P6J

的
FN6"P5

&

连锁不平衡分析详细地阐述了将这些标记物作为单

倍型分析的必要性&与江苏汉族人群相似#

Tb2P6J

等位基因
!F

的频率在辽宁汉族)广东汉族)湘南韩族

和韩国的相同位点中也最高&然而#其根本原因尚不

清楚#这种遗传现象可能与群体遗传学中的人群瓶颈

有关#从而导致遗传漂移,

#

-

&同样#这也可能是由始

祖效应引起#从新成立的群体角度来看#后代的遗传

多样性严重依赖于早期的大量移民,

$

-

&因此#随机化

可能导致人群中最多数的等位基因不同&除去

Tb26JE

)

Tb2PEJ

的
CT

值最高#因其在单拷贝基因

座中具有最多的等位基因&各种法医学参数的分布

表明#江苏汉族人群遗传多样性较高&

徐州和无锡地理位置相距较远#分别位于江苏省

最北部和最南部#这导致重大遗传分化&来自苏南的

汉族人群与来自苏北的汉族人群关系密切#这证明了

江苏汉族人群的同质性很高&多维标度图的结果与

邻接树重建结果一致&常州)连云港)南通汉族人群

在第
!

)

5

维度上是
6

个异常值#可能原因是这
6

个地

级市均位于江苏省的边缘地区#与邻近省份的人群有

频繁的基因交换&将苏南和苏北汉族人群基因联系

起来#发现苏南吸收了许多来自苏北的流动人口&江

苏省
!F

个地级市汉族人群的遗传特征主要有两个方

面'!

!

"苏南和苏北汉族人口的显著差异(!

5

"现代生

活方式不断影响苏南各族人群的人群结构#另外从基

因流动的角度#江苏汉族人群频繁的交互将其联系到

一起&

在人类起源的研究中#东亚地区一直是研究人类

起源与迁徙过程中的一个重要节点&东亚人群中一

系列的
,*TBW

研究显示#东亚现代人群来源于一个

共同的祖先群体&从亚洲有限数量群体的
,*TBW

多态的研究表明#东亚人群起源于同一祖先,

J;!!

-

&在

东亚人群水平上#只有淮安汉族和南通汉族的人群数

据和相应的遗传背景此前被收集和分析过,

!5

-

#发现江

#FP5

重庆医学
5F!J

年
#

月第
P$

卷第
!J

期



苏汉族人群与全国范围内汉族群体的遗传关系很近&

综合考虑考古学分析)

b

染色体单核苷酸多态性)常

染色体短串联重复序列和常染色体单核苷酸多态性

的分析#中国北方和南方汉族之间存有显著差异,

!6

-

&

考虑到江苏省处于南北方的边缘地带#并且有复杂的

历史人群变动#江苏汉族人群来自南方还是北方仍无

定论&结合邻接树和多维标度图#本研究对江苏汉族

内部和江苏汉族与所引用
!J

个东亚人群的成对
KLM

遗传距离和
!

值进行了分析#客观地说明了江苏汉族

人群的遗传背景&笔者第一次描绘了江苏汉族人群

的内在差异和遗传特征&另外#就东亚层面而言#江

苏汉族人群主要来自北方汉族&

综上所述#本研究通过分型
"!#

例个体
56

个
b;

27R

遗传标记#丰富了江苏汉族的法医学分子数据

库#有利于推动对人群遗传学和分子人类学的认识&

本研究初步阐述了江苏汉族人群的内部和人群间遗

传结构&为了更好地推断江苏汉族的起源和分布#笔

者建议对不同遗传标记进行更多的基因分型&本研

究的局限性在于江苏人群内部的样本量不一致#可能

对结构重建有一定影响&接下来#笔者将从江苏汉族

人群中选出更具代表性的样本#以更全面)更科学地

从法医学角度解释江苏汉族遗传背景与人群交互&
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