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摘要: 为研究中国甘肃裕固族人群 X 染色体 STR 基因座的遗传多态性及其在群体遗传学中的应用, 采用 PCR

扩增, 变性聚丙烯酰胺凝胶电泳结合银染显带技术, 检测 120 名(女 55, 男 65)裕固族无关个体 9 个 X-STR 基因

座(DXS7130、DXS7132、DXS6804、DXS7423、DXS7424、DXS6789、DXS6799、DXS8378 和 HPRTB)的等位基

因频率及基因型分布, 以及存在连锁的 X-STR基因座的单体型多态性; 同时, 利用 X-STR构建系统发生树和进

行聚类分析, 分析裕固族与我国其他民族的群体遗传关系。结果发现, DXS7130、DXS7132、DXS6804、DXS7423、

DXS7424、DXS6789、DXS6799、DXS8378 和 HPRTB 基因座分别检出 8、6、6、5、6、7、6、4、6 个等位基因

和 16、14、13、6、13、20、11、6、12 种基因型, 9 个 X-STR 基因座女性的基因型频率分布均符合 Hardy-Weinberg

平衡(P>0.05)。由 DXS7130 和 DXS8378 基因座组成的单体型共检出 15 种, 由 DXS6789、DXS6799、DXS7424

和 DXS6804 基因座组成的单体型共检出 55 种, 单体型多样性分别为 0.8212 和 0.9947。群体遗传多态性指标显

示上述 9 个 X-STR 基因座均具有较高多态性, 在法医学个体识别、亲权鉴定及群体遗传学研究中有重要应用价

值。对裕固族与我国其他民族群体遗传关系的研究结果显示, 裕固族与蒙古族及同处西北的汉族、藏族关系较

近, 而与回族、维族关系较远, 提示裕固族是一个在起源上与蒙古族、汉族以及藏族关系密切的民族群体。 

关键词: X 染色体; 短串联重复序列; 单体型; 遗传多态性; 聚类分析; 中国裕固族 

Genetic polymorphisms of X-STR loci in Chinese Yugur 
ethnic group and its application 
CHEN Yan-Jiong1, CHEN Feng2, XIN Na3, ZHANG Hong-Bo2, ZHENG Hai-Bo2,   
YU Bing2, LI Sheng-Bin2, CHEN Teng2 
1. Department of Immunology and Pathogenic Biology, Xi’an Jiaotong University School of Medicine, Xi’an 710061, China; 
2. Department of Forensic Medicine, Xi’an Jiaotong University School of Medicine, Xi’an 710061, China;   
3. Clinical Laboratory, Affiliated Hospital of Xi’an Medical College, Xi’an 710077, China 

Abstract: To study the genetic polymorphism of nine short tandem repeats (STRs) loci (DXS7130, DXS7132, DXS6804, 
DXS7423, DXS7424, DXS6789, DXS6799, DXS8378, and HPRTB) on X chromosome in Chinese Yugur ethnic group. The 
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allele and genotype frequency of nine X-STR loci among 120 unrelated individuals (55 female, 65 male) from Yugur ethnic 
group were analyzed using PCR and followed by polyacrylamide gel electrophoresis and silver staining. The numbers of 
alleles in the nine X-STR loci were 8, 6, 6, 5, 6, 7, 6, 4, and 6, respectively; the numbers of genotypes in the nine loci were 
16, 14, 13, 6, 13, 20, 11, 6, and 12, respectively. The genotype frequencies in females were in accordance with 
Hardy-Weinberg equilibrium (P>0.05). The nine X-STR loci were relatively abundant in polymorphic information for indi-
vidual identification, paternity testing and population genetics. A total of 15 haplotypes were detected in DXS7130 and 
DXS8378 loci, and 55 haplotypes were detected in DXS6789, DXS6799, DXS7424, and DXS6804 loci. The haplotype diver-
sity reached 0.8212 and 0.9947, respectively. Phylogeny tree and cluster analysis based on X-STR allele frequencies in 
genesis showed that Yugur ethnic group share a close relationship with Mongolian ethnic group and Chinese Han, Tibetan 
population and far from Hui and Uygur ethnic group, who dwell in the northwest of China. 

Keywords: X-chromosome; short tandem repeats; haplotype; genetic polymorphism; cluster analysis; Chinese Yugur 
ethnic group   

基因组的遗传多态性差异往往具有群体的特征

性, 使得同一人群具有某些共同的或相近的遗传表型, 
因此开展特定群体的基因组多态性研究, 将加深对该
人群的遗传组成和特点的了解, 为疾病防治、药物研
发等提供分子水平的可靠依据。虽然国际单体型计划

(The international HapMap project, HapMap)[1]已在亚非

欧 3个代表人群中绘制完成了数百万个多态性基因座
的多态性图谱, 还发现大量的DNA序列的拷贝数多
态、插入缺失多态、染色体重排多态和倒位多态等, 但
是, 由于样本数有限, 这一结果无法系统地认识中国
人群遗传多态的特征, 有关中国人群的基因组多态特
征研究只能由我们自己去完成。 

作为我国较为偏远的西部省份, 甘肃自古就是多
民族聚居地区, 境内共居住着 44个少数民族, 且各族
群之间相对隔离, 历史背景和地理环境特殊, 是进行
人类基因组多样性研究的理想地区。由于该地区有关

民族群体遗传结构的资料相对缺乏, 因此对研究中华
民族群体起源、人群遗传差异、法医学个体识别、民

族特有疾病谱等带来不利的影响, 有鉴于此, 本文在
既往对甘肃地区特有少数民族之一的裕固族群体常染

色体上 9 个STR基因座多态性研究的基础上[2], 对裕
固族X染色体上的 9 个STR基因座的遗传多态性及其
应用进行研究, 旨在发展适合我国人群的分子遗传标
记, 丰富我国群体遗传结构数据库, 为进一步的中国
人群基因组多态性与功能研究奠定基础。 

1  材料和方法 

1.1  DNA血样 

在甘肃省肃南裕固族自治县随机采集 120名(女

55, 男 65)裕固族健康无关个体血样, 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。采样时, 抽取外周静脉血 2 mL, 
EDTA抗凝, −80℃保存。 

1.2  DNA提取 

Chelex-100[3]法提取DNA。 

1.3  PCR扩增 

引物由北京奥科生物有限公司合成。PCR 反应
体系为 12 μL, 其中包含 1×PCR buffer(50 mmol/L 
KCl, 10 mmol/L Tris-HCl, pH 9.0), 1.5 mmol/L 
MgCl2, 0.2 mmol/L dNTP, 引物的浓度均为 0.4 
μmol/L, 50～100 ng DNA, 和 1 U Taq DNA聚合酶
(由天为时代公司提供)。反应在 PE公司 9700型 PCR
反应仪中进行。引物序列及 PCR扩增参数见表 1。 

1.4  PCR扩增产物分型 

采用 6%变性聚丙烯酰胺凝胶(Acr︰Bis=19︰1, 
变性剂为尿素)垂直电泳分离PCR产物。预电泳 1h, 
加样前 95℃变性PCR产物 10 min, 采用自制的等位
基因标准Ladder[4]间隔上样 , 上样后恒功率 40 W, 
电泳 2～3 h。停泳后将凝胶置于 10%乙酸中固定, 1%
硝酸银溶液染色, 3%无水碳酸钠溶液显色, 10%乙酸
停显。待凝胶室温晾干后, 在观片灯下根据等位基
因分型标准Ladder对各个样本进行分型。 

1.5  数据统计分析 

直接计数法观察各基因座的等位基因频率和基

因型频率, 采用 SPSS13.0计算裕固族群体的杂合度
(Heterozygosity, H), 女性个体识别力(Discrimination  
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表 1  9 个 X-STR 基因座引物序列及扩增条件 
Table 1  Primer sequences and PCR conditions of 9 X-STR loci 

基因座 
Loci 

引物序列 
Primer’s sequence(5′→3′) 

扩增条件 
PCR conditions 

   

DXS7130 Forward: CTGCAAGCCATTTGGAATAT 
Reverse: TCCTAGGACTGGGAAAGGAC 

94℃ 45 s  57℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

   

 DXS7132 Forward: AGCCCATTTTCATAATAAATCC 
Reverse: AATCAGTGCTTTCTGTACTATTGG 

94℃ 45 s  56℃ 45 s  72℃ 60 s 
32cycles 

DXS6804 Forward: CCCAGATATTTTGACCACCA 
Reverse: GGCATGTGGTTGCTATAACC 

94℃ 45 s  62℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

   

DXS8378 Forward: CACAGGAGGTTTGACCTGTT 
Reverse: AACTGAGATGGTGCCACTGA 

94℃ 30 s  61℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

   

DXS7424 Forward: CTGCTTGAGTCCAGGAATTCAA 
Reverse: GAACACGCACATTTGAGAACATA 

94℃ 45 s  57℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

   

DXS7423 Forward: TAGCTTAGCGCCTGGCACATA 
Reverse: GTCTTCCTGTCATCTCCCAAC 

94℃ 45 s  56℃ 45 s  72℃ 60 s 
32 cycles 

   

DXS6789 Forward: TTGGTACTTAATAAACCCTCTTTT 
Reverse: CTAGAGGGACAGAACCAATAGG 

94℃ 45 s  58℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

   

DXS6799 Forward: ATGAATTCAGAATTATCCTCATACC 
Reverse: GAACCAACCTGCTTTTCTGA 

94℃ 45 s  62℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

   

HPRTB Forward: ATGCCACAGATAATACACATCCCC 
Reverse: CTCTCCAGAATAGTTAGATGTAGG 

94℃ 30 s  61℃ 45 s  72℃ 60 s 
30 cycles 

 
power of female, PDF), 男性个体识别力(Discrimina- 
tion power of male, PDM), 多态信息量(Polymorphism 
information content, PIC), 非父排除率 (Probability 
exclusion, PE)和单体型多样性(Haplotype diversity, 
HD)=(n/n－1)(1－∑Pi2)[Pi为第i个单体型频率, n为
样本数]等遗传多态性指标。采用χ2检验对女性基因

型频率进行Hardy-Weinberg平衡吻合度检验和不同
群体间遗传差异的比较。用Phylip3.65统计不同群体
之间的Nei氏遗传距离 [5], 并根据该遗传距离用
MEGA 4.0 软件构建系统发生树(UPGMA法), 同时
用SPSS13.0进行聚类分析。 

2  结果与分析 

2.1  等位基因频率分布 

120名裕固族无关个体中, DXS7130、DXS7132、
DXS6804、DXS7423、DXS7424、DXS6789、DXS6799、
DXS8378 和 HPRTB等 9 个 X-STR基因座分别检出
8、6、6、5、6、7、6、4 和 6 个等位基因, 等位基
因频率分布见表 2。  

2.2  基因型频率分布 

55名裕固族女性样本中, DXS7130、DXS7132、
DXS6804、DXS7423、DXS7424、DXS6789、DXS6799、
DXS8378 和 HPRTB等 9 个 X-STR基因座分别检出
16、14、13、6、13、20、11、6和 12种基因型, 基

因型分布见表 3。经χ2检验, 各基因座基因型分布均
符合 Hardy-Weinberg平衡定律(P>0.05)。 

2.3  群体多态性指标  

裕固族 9个 X-STR基因座的群体遗传多态性指
标计算结果见表 4, 包括杂合度(H)、多态信息量
(PIC)、女性平均个体识别力(PDF)、男性平均个体
识别力(PDM)、三联体非父排除率(PE)和二联体非父
排除率(PE)。 

2.4  单体型统计分析 

裕固族男性样本由DXS7130和DXS8378基因座
组成的单体型共检出 15种, 由 DXS6789、DXS6799、
DXS7424和DXS6804基因座组成的单体型共检出 55
种, 单体型多样性分别为 0.8212 和 0.9947(表 5 和 
表 6)。 

2.5  遗传差异的比较 

将裕固族 9 个X-STR基因座的等位基因分布与
已经发表的西安汉族、蒙古族、藏族、珞巴族、鄂

温克族、阿昌族等[6~11]人群的遗传差异进行比较, χ2

检验结果见表 7(P＝0.05)。结果显示, 同一遗传标记
在不同群体之间等位基因分布的差异有统计学意义, 
特别是一些多态性较高的基因座, 如DXS6789 基因
座, 在西安汉族, 蒙古族等不同群体中等位基因的
分布明显不同。 
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表 2  甘肃裕固族 9 个 X-STR 基因座等位基因频率 
Table 2  Allele frequencies of nine X-STR in Gansu Yugur ethnic group 

等位基因 DXS7130 
                            

DXS7132 
                               

DXS6804 
                              

DXS8378 
                               

DXS6799 
                              

Allele 女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 
8 − − − − 0.0273 0.0462 0.0091 − 0.0091 − 
9 − − − − − − − − 0.0273 0.0615 

10 − − − − − − 0.5727 0.6154 0.0909 0.0923 

11 0.2455 0.1385 − − 0.2364 0.2000 0.3000 0.2000 0.6000 0.6615 

12 0.2000 0.1385 0.0364 0.0923 0.3273 0.2000 0.1182 0.1846 0.1818 0.1538 

13 0.0273 0.0154 0.2182 0.2615 0.3455 0.3692 − − 0.0909 0.0308 

13.3 0.0091 − − − − − − − − − 
14 − − 0.2909 0.4462 0.0364 0.1692 − − − − 

14.3 0.0545 0.0769 − − − − − − − − 
15 − − 0.3727 0.1385 0.0273 0.0154 − − − − 

15.3 0.4091 0.5846 − − − − − − − − 
16 − − 0.0636 0.0462 − − − − − − 

16.3 0.0364 0.0308 − − − − − − − − 
17 − − 0.0182 0.0154 − − − − − − 

17.3 0.0182 0.0154 − − − − − − − − 

等位基因 DXS7423 
                                

DXS7424 
                              

DXS6789 
                               

HPRTB 
                                 

  

Allele 女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 

女性 

Female 

男性 

Male 

  

12 − − − − − − 0.1182 0.1077   

13 0.0091 − − − − − 0.2455 0.3385   

14 0.2636 0.2923 0.0818 0.0615 − − 0.4091 0.3231   

15 0.6909 0.6462 0.0909 0.0923 − − 0.1909 0.2308   

16 0.0273 0.0615 0.3455 0.3385 − − 0.0273 −   

17 0.0091 − 0.4091 0.3231 − − 0.0091 −   

18 − − 0.0727 0.1692 0.1545 0.0462 − −   

19 − − − 0.0154 0.1636 0.2308 − −   

20 − − − − 0.0455 0.0308 − −   

21 − − − − 0.0273 0.1077 − −   

22 − − − − 0.2455 0.2769 − −   

23 − − − − 0.2545 0.2000 − −   

24 − − − − 0.1091 0.1077 − −   

 
2.6  群体间遗传距离及聚类分析 

利用 6 个 X-STR 基因座(DXS7423, DXS8378, 
DXS7132, DXS6789, DXS6799和 DXS6804), 计算裕
固族(Yugur)、西安汉族(Xi’an Han)、宁夏回族(Hui)、
西藏藏族(Tibetan)、新疆维吾尔族(Uygur)、蒙古族
(Mongolian)、鄂温克族(Ewenki)、鄂伦春族(Oroqen) 

和达斡尔族(Daur)等[6~14]9 个中国群体之间的Nei氏
遗传距离, 结果见表 8, 其中西安汉族、宁夏回族、
西藏藏族、新疆维吾尔族、蒙古族、鄂温克族、鄂

伦春族和达斡尔族的数据均来自于本实验室。基于

Nei氏遗传距离所构建的系统发生树和聚类分析结
果见图 1、图 2。
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表 3  9 个 X-STR 基因座在裕固族女性中基因型的分布 
Table 3  Genotypes of nine X-STR loci in female Yugur group 

DXS7130 
                                     

DXS7132 
                                    

DXS6804 
                                    

DXS7424 
                                    

DXS6789 
                                    

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

11−11 4 12−14 3 8−8 1 14−14 1 18−18 3 
11−12 5 12−15 1 8−13 1 14−16 1 18−19 3 
11−13 1 13−13 5 11−11 4 14−17 5 18−20 1 
11−15.3 11 13−14 5 11−12 11 14−18 1 18−21 1 
11−16.3 1 13−15 8 11−13 6 15−15 1 18−22 2 
11−17.3 1 13−16 1 11−15 1 15−16 4 18−23 3 
12−12 3 14−14 6 12−12 7 15−17 4 18−24 1 
12−13 1 14−15 10 12−13 10 16−16 8 19−19 2 
12−15.3 10 14−16 1 12−14 1 16−17 15 19−20 2 
13.3−15.3 1 14−17 1 13−13 9 16−18 2 19−21 1 
13−14.3 1 15−15 10 13−14 2 17−17 9 19−22 5 
14.3−15.3 5 15−16 1 13−15 1 17−18 3 19−23 3 
15.3−15.3 8 15−17 1 14−15 1 18−18 1 20−20 1 
15.3−16.3 1 16−16 2     21−22 1 
15.3−17.3 1       22−22 2 
16.3−16.3 1       22−23 10 
        22−24 5 
        23−23 5 
        23−24 2 
        24−24 2 
合计 16       55 
Total 

14             55 13            55 13         55 20           55 

P=0.3432 P=0.0919 P=0.0694 P=0.4145 P=0.0642 
DXS7423 

                                   

DXS8378 
                                   

DXS6799 
                                 

HPRTB 
                                      

 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

基因型 
Genotype 

数量
No. 

基因型 
Genotype 

数量 
No. 

 
 

13−14 1 8−11 1 8−11 1 12−12 1   
14−14 6 10−10 17 9−11 2 12−14 8   
14−15 16 11−11 21 9−12 1 12−15 3   
15−15 28 10−12 8 10−11 8 13−13 4   
15−16 3 11−11 3 10−13 2 13−14 14   
15−17 1 11−12 5 11−11 20 13−15 4   

    11−12 10 13−17 1   
    11−13 5 14−14 8   
    12−12 4 14−15 6   
    12−13 1 14−16 1   
    13−13 1 15−15 3   
      15−16 2   

合计  6       55 
Total 

   6         55    11        55     12        55 
 

P=0.2417 P=0.5774 P=0.4378 P=0.1624  
 
表 4  甘肃裕固族群体 9 个 X-STR 基因座群体遗传多态性指标 
Table 4  Polymorphic parameters of nine X-STR loci in Gansu Yugur ethnic group 

基因座 Loci H PIC PDF PDM PE (trios) PE (diad) 

DXS7130 0.7269  0.6856  0.8841  0.6125  0.6559  0.5120  
DXS7132 0.7232  0.6753  0.8755  0.7025  0.6895  0.5492  
DXS6804 0.7148  0.6623  0.8662  0.7527  0.6928  0.5529  
DXS7423 0.4523  0.3849  0.6326  0.4932  0.3983  0.2642  
DXS7424 0.6930  0.6412  0.8539  0.7399  0.6673  0.5254  
DXS6789 0.8096  0.7826  0.9368  0.8038  0.7880  0.6670  
DXS6799 0.5896  0.5520  0.7940  0.5255  0.5328  0.3838  
DXS8378 0.5680  0.4972  0.7426  0.5472  0.4992  0.3531  
HPRTB 0.7211  0.6765  0.8776  0.7162  0.6756  0.5330  
Combined  0.999879  >0.999999 0.999955  0.999894  0.997871  
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表 5  裕固族男性 DXS7130 和 DXS8378 两个基因座单体型频率(n=65) 
Table 5  Haplotype frequencies of the loci DXS7130 and DXS8378 in males of Yugur ethnic group (n=65) 

数量 
No. 

单体型 
Haplotype 

频率 
Frequency 

数量 
No. 

单体型 
Haplotype 

频率 
Frequency 

1 11/10 0.0769 9 14.3/11 0.0154 
2 11/11 0.0308 10 15.3/10 0.3846 

3 11/12 0.0308 11 15.3/11 0.1231 

4 12/10 0.0923 12 15.3/12 0.0769 

5 12/11 0.0154 13 16.3/11 0.0154 

6 12/12 0.0308 14 16.3/12 0.0154 

7 13/12 0.0154 15 17.3/12 0.0154 

8 14.3/10 0.0615    

HD: 单体型多样性=0.8212。 
HD: Haplotype diversity=0.8212. 
 
表 6  裕固族男性 DXS6789、DXS6799、DXS7424 和 DXS6804 等 4 个基因座单体型频率(n=65) 
Table 6  Haplotype frequencies of the loci DXS6789, DXS6799, DXS7424, and DXS6804 in males of Yugur ethnic group (n=65) 

数量 
No. 

单体型 
Haplotype 

频率 
Frequency 

数量 
No. 

单体型 
Haplotype 

频率 
Frequency 

1 18/11/15/13 0.0154 29 22/11/15/13 0.0154 
2 18/11/17/12 0.0154 30 22/11/16/12 0.0308 
3 18/12/14/14 0.0154 31 22/11/16/13 0.0308 
4 19/10/17/11 0.0154 32 22/11/16/14 0.0154 
5 19/10/17/14 0.0154 33 22/11/17/11 0.0154 
6 19/11/15/8 0.0154 34 22/11/17/13 0.0154 
7 19/11/16/11 0.0154 35 22/11/19/13 0.0154 
8 19/11/16/12 0.0308 36 22/12/16/12 0.0154 
9 19/11/16/14 0.0154 37 22/12/16/13 0.0308 

10 19/11/17/11 0.0154 38 22/12/18/13 0.0154 
11 19/11/17/13 0.0154 39 22/9/14/11 0.0154 
12 19/11/18/11 0.0154 40 22/9/17/11 0.0154 
13 19/11/18/12 0.0154 41 23/10/16/11 0.0154 
14 19/11/18/13 0.0154 42 23/11/15/12 0.0154 
15 19/12/14/14 0.0154 43 23/11/16/11 0.0154 
16 19/12/16/13 0.0154 44 23/11/16/14 0.0462 
17 19/13/17/13 0.0154 45 23/11/17/11 0.0154 
18 20/11/17/13 0.0154 46 23/11/17/12 0.0154 
19 20/11/18/13 0.0154 47 23/11/18/12 0.0154 
20 21/10/18/12 0.0154 48 23/12/15/14 0.0154 
21 21/11/15/13 0.0154 49 23/12/16/12 0.0154 
22 21/11/16/13 0.0308 50 23/9/17/11 0.0154 
23 21/11/17/15 0.0154 51 23/9/17/13 0.0154 
24 21/12/16/13 0.0154 52 24/11/17/13 0.0154 
25 21/13/17/8 0.0154 53 24/11/17/14 0.0308 
26 22/10/17/12 0.0154 54 24/11/18/11 0.0308 
27 22/10/17/13 0.0154 55 24/11/18/13 0.0308 
28 22/11/14/8 0.0154    

HD: 单体型多样性=0.9947。 
HD: Haplotype diversity=0.9947. 
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表 7  裕固族与其他人群 X-STR 基因座遗传差异比较 
Table 7  The comparison of X-STR heredity with Yugur and other groups 

基因座 
Loci 

西安汉族 
Xi’an Han 

蒙古族 
Mongol 

藏族 
Tibetan 

珞巴族 
Lhoba 

鄂温克族 
Ewenki 

阿昌族 
Achang 

DXS7130 − − 0.103 − − 0 
DXS7132 0.336 0.555 0.198 0 0.081 0.228 
DXS6804 0.016 0.001 0.085 0.153 0 0 
DXS7423 0.515 0.039 0.11 0 0.446 − 
DXS7424 0.76 0 0.073 0.058 0 − 
DXS6789 0 0 0 0 0 − 
DXS6799 0.085 0.047 0.061 0.118 0.01 − 
DXS8378 0.682 0.289 0.546 − 0.017 0.282 
HPRTB 0 0 − 0 0.002 − 

“−”表示目前尚无该基因座的 X-STR群体遗传多态性数据, P<0.05。 
“−” means there is no X-STR population data at present, P<0.05. 
  

表 8  9 个群体的遗传距离 
Table 8  The genetic distance of 9 populations based on 6 X-STR loci 

群体 
Population 

裕固族 
Yugur 

西安汉族 
Xi'an han 

回族 
Hui 

藏族 
Tibetan 

维吾尔族 
Uygur 

蒙古族 
Mongol 

鄂温克族 
Ewenki 

鄂伦春族 
Oroqen 

Xi’an han 0.0531        
Hui 0.2266 0.1027       
Tibetan 0.0746 0.0246 0.1357      
Uygur 0.2283 0.1349 0.0424 0.1578     
Mongol 0.0450 0.0107 0.1387 0.0217 0.1639    
Ewenki 0.0988 0.0242 0.0957 0.0588 0.1091 0.0413   
Oroqen 0.1201 0.0677 0.1663 0.0963 0.2189 0.0716 0.0622  
Daur 0.2033 0.1557 0.2788 0.1776 0.3285 0.1549 0.1564 0.0417 

 

 
 
图 1  9 个群体的系统进化树 
Fig. 1  Phylogeny tree of 9 populations 
 

 
 
图 2  9 个群体的聚类分析结果 
Fig. 2  Clustering results of 9 populations 
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3  讨 论 

短串联重复序列(Short tandem repeat, STR)由于
具有高度多态性, 高信息含量, 检测简便、快捷等优
点, 因此, 在遗传连锁图谱绘制、疾病相关基因定
位、克隆以及群体遗传学、法科学等领域具有重要

应用价值。作为常染色体和Y染色体STR基因座的补
充, X-STR基因座由于其独特的遗传方式不仅在法
医学领域有其独特的应用优势 [14,15], 而且在X连锁
遗传病的基因诊断和基因定位以及人类学研究中具

有重要意义[16]。 
由于同一遗传标记在不同人群中的多态分布情 

况可能存在差异, 所以任何一个遗传多态性标记在 
应用之前, 必须获得群体遗传学的有关资料, 了解 
等位基因数目以及频率分布的情况 [2]。本研究所选 
的 9个 X-STR基因座, 覆盖了 X染色体的长臂和短 
臂, 分别属于 4 个不同的连锁群, 除 DXS7424 为三 
核苷酸重复外, 其余均为四核苷酸重复, PCR 扩增 
结果稳定, 分型时不易出现影子带, 同时待测样本 
与实验室自制的等位基因分型标准物同步电泳, 保 
证了实验结果的准确可靠。经检测, 在裕固族群体 
中, 9个 X-STR基因座共检出 54个等位基因, 等位 
基因频率分布在 0.0091~0.6909之间, 其中DXS8378 
基因座 4 个, DXS7423 基因座 5 个, DXS7132、 
DXS6804、DXS6799、DXS7424、HPRTB 各 6 个,  
DXS6789 基因座 7 个, DXS7130 观察到 8 个等位基 
因。经χ2检验, 9 个 X-STR 基因座在裕固族群体的 
基因型分布均符合 H ar dy-Weinberg 平衡定律 
(P>0.05)。 

遗传标记的多态性程度及其应用价值可用杂合

度(H)、多态信息量(PIC)、个体识别力(DP)和非父
排除率(PE)等指标来衡量。杂合度能客观反映出群
体的遗传变异情况, 平均杂合度越大, 表明群体内
的遗传变异越大。多态信息量能反映出某一个遗传

标记所包含或所能提供的遗传信息容量, PIC>0.5时, 
表明该遗传标记具备高度的可提供遗传信息性 , 
0.5>PIC>0.25 时, 表明该遗传标记能比较合理地提
供遗传信息, 而当 PIC<0.25 时, 表明该遗传标记可
提供遗传信息性较差。个体识别力则反应了该遗传

标记在法医学个体识别中的能力, 一般当 DP>0.8, 
PE>0.5 时, 则属于高度多态性标记, 具有较高应用
价值。本研究结果显示, 在 120 名裕固族无关个体
的 9个 X-STR基因座中, DXS7423和 DXS8378基因

座杂合度(分别为 0.4523和 0.5680),多态信息量(分别
为 0.3849和 0.4972),个体识别力(女性分别为 0.6326
和 0.7426, 男性分别为 0.4932和 0.5472)较低, 但均
符合较高遗传多态性要求。其余各基因座的 H 在
0.5896~0.8096 之间, PIC 范围在 0.5520～0.7826 之
间 , 女性 DP 值在 0.7940～ 0.9368 之间 , 其中
DXS6789 基因座各项多态性指标均最高。这表明在
裕固族群体的 9个 X-STR基因座中, 除 DXS7423和
DXS8378 的多态性相对较低外, 其余均属于高度多
态性遗传标记, 且 9 个 X-STR 基因座联合应用 PIC
为 0.999879, PDF大于 0.999999, PDM为 0.999955, 
三联体 PE值为 0.999894, 二联体 PE值为 0.997871, 
完全可以满足法医学应用和群体遗传学等研究的要

求。同时, 裕固族 X-STR 的法医学评估参数表明, 
本研究所检测的 9 个 X-STR 基因座的 PDF均大于

PDM, 表明 X-STR 在应用时, 女性较男性能提供更
多的遗传信息。 

研究发现, 位于同一染色体上物理距离小于 10 
Mb的标记多存在连锁关系, 即位于同一染色体上的
基因座之间往往具有连锁关系[17]。以往的研究也表

明, X染色体特异的STR基因座在男性的基因组中呈
单体型形式存在, 并以单体型遗传给女儿而不遗传
给儿子[18]。X染色体从p22 到q28 的STR基因座, 可
以划分为 4 个连锁群。本文所选的 9 个X-STR基因
座分别属于 4个连锁群, DXS7130和DXS8378属于第
一连锁群; DXS7132、DXS7424、DXS6789、DXS6799
和DXS6804 属于第二连锁群; HPRTB属于第三连锁
群; DXS7423属于第四连锁群。基因组作图信息显示
DXS7130 和DXS8378 存在紧密连锁, 它们在X染色
体上的位置(距Xp端粒的距离)分别为 4.15 Mb和
8.78 Mb[18]。DXS6789(103.56 cM)、DXS6799(107.42 
cM)、DXS7424(104.9~121 cM)和DXS6804(109.48 cM)
之间也存在确切的连锁关   系[15]。对于存在连锁

的基因座, 在实际应用中要以单体型来统计各种概
率, 而不能简单的将各个基因座的概率相乘[19]。本

研究中 , 我们以男性为研究对象 , 分别检测了由
DXS7130 和DXS8378 基因座以及由DXS6789、
DXS6799、DXS7424 和DXS6804 基因座所组成的单
倍性及单体型频率, 结果由DXS7130 和DXS8378 基
因座组成的单体型共检出 15 种 , 由DXS6789、
DXS6799、DXS7424 和DXS6804 基因座组成的单体
型共检出 55 种, 单体型多样性分别为 0.8212 和
0.9947, 表明这两组单体型具有较高的多态性,对法
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医学个人识别及复杂案例的亲权鉴定[20]具有较大的

应用价值。 
将裕固族与国内其他几个人群在相同基因座上

的等位基因频率进行比较的结果显示, 同一遗传标
记在不同群体之间等位基因分布的差异有统计学意

义, 特别是一些多态性较高的基因座, 如 DXS6789
基因座, 在西安汉族, 蒙古族等不同群体中等位基
因的分布明显不同。提示在实际应用中, 应寻求适
合本民族的和本民族特异的 STR基因座进行检测。
我国民族众多, 各民族都有自己的遗传特点, 因此, 
建立本地区群体数据作为相应群体的代表是一项十

分重要的工作。 
中国裕固族主要分布在甘肃省肃南裕固族自治

县和酒泉市黄泥堡裕固族乡。根据 2000年第五次全
国人口普查统计, 人口数为 13 719。裕固族的民族
起源, 目前比较一致的看法是裕固族源自唐代的回
鹘, 即唐代后期回鹘汗国崩溃以后, 西迁回鹘中的
一支[21], 但也有一小部分人认为古代回鹘人并非裕
固族的唯一族源, 古代蒙古人也是裕固族的族源之 
一[22]。裕固族无本民族的文字, 一般通用汉文。按
居住分布的地区, 裕固族使用三种语言, 阿尔泰语
系突厥语族的尧乎尔语, 阿尔泰语系蒙古语族的恩
格尔语和汉语。 

通过运用 6 个X-STR基因座基因频率计算 9 个
民族之间的遗传距离, 结果显示, 裕固族与蒙古族
遗传距离最小, 为 0.0450, 与西安汉族的遗传距离
次之, 为 0.0531, 与藏族的遗传距离为 0.0746; 而与
同处西北的回族、维族遗传距离相对较远, 分别为
0.2266和 0.2283。根据Nei氏遗传距离, 利用不同方
法构建这 9 个民族的系统进化树和聚类分析图, 结
果显示, 裕固族也是首先和蒙古族、西安汉族和藏
族聚为一类 , 提示裕固族是一个在起源上与蒙古
族、汉族、藏族密切相关的群体, 这一点, 和李天雪[23]

认为的, 在“潜民族”时期, 裕固族是和部分蒙古人
互相融合, 并吸收了一些藏、汉族成分而形成的观
点一致。 

Shriver等[24]认为, 对于用STR进行的遗传分析,
如果要降低基因座数目及其样本量对计算遗传距离

及聚类分析带来的影响, 增加多态性基因座数目的
作用要较增加样本数量的作用要大得多。本研究比

较了X染色体单个STR基因座的 9 个民族聚类分析
结果与联合应用 6 个X染色体STR的聚类分析结果
后发现, 利用单一基因座的遗传标记与联合应用多

个基因座的遗传标记聚类分析结果有较大差异, 但
是根据X-STR基因座DXS7423 和DXS7132 聚类分析
结果与联合应用 6 个X-STR的聚类分析结果一致, 
这就说明, 不但遗传标记的数量会影响结果的准确
性, 遗传标记的选择也会影响遗传距离估算的准确
度和精确度 ,应用单一遗传标记所构建的系统发生
树去反应人类迁移所产生的巨大变化是不科学的。

因此, 我们今后的努力的方向是, 开发出一大批线
粒体DNA、常染色体、X和Y染色体遗传标记, 从中
选择高度多态的遗传标记, 利用现有的遗传资料并
从中筛选出适合于群体遗传分析的遗传标记, 然后
联合应用这些遗传标记通过科学的计算方法, 更加
准确、更加精确的反应我国乃至世界各民族的遗传

关系。 
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