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!!&摘!要'!目的!了解云南普洱地区佤族和汉族的维生素]受体!T]1#基因多态性分布情况"为进一步
研究该地区T]1基因多态性与各种疾病的关系打下基础&方法!以云南普洱地区的汉族和佤族健康人为研
究对象"采集口腔黏膜上皮脱落细胞"抽提基因组]U2"使用S:-9@C测序方法检测T]12A:!)J:K!)M6B
!位点的基因多态性"分析基因型和等位基因分布频率"并与已报道的其他民族的数据进行比较&结果!入组
对象的基因多态性分布均符合 L:C;4._@+-8@C9遗传平衡定律"各基因型之间不存在连锁不平衡&佤族组研究
对象的基因型频率.T]12A:!位点II)I2)22基因型频率分别为'#("d)#)("d)0("d"I)2等位基因频
率分别为0#(/d)/%($d*T]1M6B!位点JJ)JI)II基因型频率分别为/$("d)!0("d)/'("d"J)I等位
基因频率分别为'#("d)!0("d*T]1J:K!位点JJ)JI)II基因型频率分别为)!("d)'("d)""J)I等位
基因频率分别为)$("d)/("d&汉族组研究对象的基因型频率.T]12A:!位点II)I2)22的基因型频率
分别为''("d)#$("d)0("d"I)2等位基因频率分别为0!("d)/%("d*T]1M6B!位点JJ)JI)II基因
型频率分别为/$("d)!0("d)/'("d"J)I等位基因频率分别为'&('d)!$('d*T]1J:K!位点JJ)JI)

II基因型频率分别为)&("d)$("d)&("d"J)I等位基因频率分别为)'("d)'("d&结论!普洱地区汉族
与佤族人群T]1基因 2A:!)M6B\)J:K!位点的多态性分布与其他地区及民族有所区别"具有地域及民族
特异性&

&关键词'!佤族*!维生素]受体*!基因多态性*!汉族*!基因型频率
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!!维生素 ]与人体内的维生素 ]受体(T]1)结
合$发挥重要的生物学功能$如调节骨代谢+&,%促进生
长分化+/,等$T]1基因多态性与儿童生长发育+#,及

肿瘤+!,%骨质疏松+'.0,%糖尿病+$.),等各种疾病的关系$
一直是研究者关注的热点*根据既往研究结果$T]1
基因多态性在不同的民族%种族%地区间有不同的分
布频率*

了解T]1基因多态性的遗传分布特点$有助于
进一步为各地区临床及科研提供更精准的依据*本
研究分析了普洱地区汉族和佤族的T]1基因多态性
分布特点$为后续相关疾病的调查及分析提供遗传
数据*

;!资料与方法

;(;!一般资料!分别收集普洱地区佤族和汉族健康
人的口腔黏膜上皮细胞$将其分为佤族组及汉族组$
进行T]1基因多态性分析*本研究经本院医学伦理
委员会批准*

;(;(;!佤族组!来自本院生殖遗传中心体检的佤族
人群及普洱市西盟佤族自治县的佤族人群$根据知情
同意原则$共收集了))名佤族健康人的口腔黏膜细
胞$年龄分布为#%%'岁*

;(;(<!汉族组!来自本院生殖遗传中心体检的汉族
人群$根据知情同意原则$共收集了&""名汉族健康
人的口腔黏膜细胞$年龄分布为&%%$岁*

;(<!仪器与试剂!通用基因组]U2提取试剂盒(日
本J:[:1:公司$货号!)0%')/聚合酶链反应(YI1)

预混试剂(日本 J:[:1:公司$货号!1""!2)/23\
N@C+>+基因扩增仪(美国J?@C76公司)/台式高速离
心机(德国PAA@-;6CE公司)/水平电泳仪(北京六一
生物科技有限公司)*

;(=!方法!采用柱提法提取口腔黏膜细胞样本的基
因组]U2*采用YI1技术对其进行扩增后$将产物
送北京擎科生物科技有限公司昆明分公司$采用

S:-9@测序技术$检测 T]12A:!%J:K!%M6B!位
点的基因多态性*

;(>!统计学处理!经拟合优度!/ 检验$佤族和汉族
组T]12A:!%J:K!%M6B!位点的基因多态性分布
均符合 L:C;4._@+-8@C9遗传平衡定律$A'"("'提
示数据来自同一孟德尔群体$样本具有群体代表性*
经SYSS//("软件分析基因型和等位基因频率$采用
!/ 检验$A$"("'为差异有统计学意义*应用2C<@.
KD+-#('软件$对/组数据各基因型进行连锁不平衡
分析*

<!结!!果

<(;!L:C;4._@+-8@C9平衡分析与连锁不平衡分析

!入组对象的T]12A:!%J:K!%M6B!位点的基因
多态性分布符合遗传平衡定律(A'"("')$见表&%/$
提示汉族组%佤族组均来自同一孟德尔群体$样本具
有群体代表性*应用2C<@KD+-#('软件分别对/组数
据各基因型进行连锁不平衡分析$发现佤族和汉族组

T]12A:!%J:K!%M6B!位点各基因型之间不存在
较强的连锁不平衡关系*

表&!!佤族组T]1各位点基因型 L:C;4._@+-8@C9平衡分析

频数
2A:!

II I2 22
!/ A 频数

M6B!

JJ JI II
!/ A 频数

J:K!

JJ JI II
!/ A

实际频数 '# #) 0 "(""/ "()%/ 实际频数 /$ !) // "(""! "()!) 实际频数 )' ! " "("!/ "($#0

理论频数 '#(") #$($& 0(") 理论频数 /0($! !)(#/ /&($! 理论频数 )'("! #()/ "("!

<(<!基因型和等位基因频率分布情况

<(<(;!佤族组研究对象的基因型频率!T]12A:!
II 基 因 型 '# 例 ('#('d)$I2 基 因 型 #) 例

(#)(!d)$22基因型0例(0(&d)/T]1M6B!JJ
基因型/$例(/$(#d)$JI基因型!)例(!)('d)$II
基因型//例(//(/d)/T]1J:K!JJ基因型)!例
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()%("d)$JI基因型'例(!("d)$II基因型"例*
佤族组研究对象的等位基因频率!T]12A:!I

等位 基 因 &!' 例 (0#(/d)$2 等 位 基 因 '# 例

(/%($d)/T]1M6B!J等位基因&"'例('#("d)$

I等位基因)#例(!0("d)/T]1J:K!J等位基因

&)!例()$("d)$I等位基因!例(/("d)*

<(<(<!汉族组研究对象的基因型频率!T]12A:!
II 基 因 型 '' 例 (''("d)$I2 基 因 型 #$ 例

(#$("d)$22基因型0例(0("d)/T]1M6B!JJ
基因型/$例(/$("d)$JI基因型!0例(!0("d)$II
基因型/'例(/'("d)/T]1J:K!JJ基因型)&例
()&("d)$JI基因型$例($("d)$II基因型&例
(&("d)*

汉族组研究对象的等位基因频率!T]12A:!I
等位 基 因 &!$ 例 (0!("d)$2 等 位 基 因 '/ 例

(/%("d)/T]1M6B!J等位基因&"#例('&('d)$I

等位基因)0例(!$('d)/T]1J:K!J等位基因&)"
例()'("d)$I等位基因&"例('("d)*

<(<(=!汉族组与佤族组基因型频率%等位基因频率
比较!普洱地区的汉族人群与佤族人群T]1基因多
态性位点2A:!%M6B!%J:K!的基因型频率%等位基
因频率比较$差异均无统计学意义(A'"("')$见
表#*

<(<(>!佤族组T]1M6B!基因型频率与其他民族比
较!选取各少数民族研究结果较多的T]1M6B!位
点$将本研究的佤族统计结果与其他研究组的统计结
果进行比较分析$发现普洱地区佤族与大理地区汉
族%阿昌族%豯尼族%蒙古族的基因型频率之间差异均
有统计学意义(A$"("')$见表!*本研究还发现$普
洱地区汉族与大理地区汉族之间$T]1M6B!基因型
频率比较$差异也有统计学意义(A$"("')$见表'*

表/!!汉族组T]1各位点基因型 L:C;4._@+-8@C9平衡分析

频数
2A:!

II I2 22
!/ A 频数

M6B!

JJ JI II
!/ A 频数

J:K!

JJ JI II
!/ A

实际频数 '' #$ 0 "("&% "()"& 实际频数 /$ !0 /' "(#'" "(''! 实际频数 )& $ & /(!)# "(&&!

理论频数 '!(0% #$(!$ %(0% 理论频数 /%('/ !)()% /#('" 理论频数 )"(/' )('" "(/'

表#!!佤族组与汉族组基因型与等位基因分布&'(d)'

基因位点 基因型
汉族组

('g&"")

佤族组

('g)))
!/ A 等位基因

汉族组

('g&"")

佤族组

('g)))
!/ A

2A:! II ''(''(") '#('#(') "("!' "()0$ I &!$(0!(") &!'(0#(/) "("# "($%/

I2 #$(#$(") #)(#)(!) 2 '/(/%(") '#(/%($)

22 0(0(") 0(0(&)

M6B! JJ /$(/$(") /$(/$(#) "(//$ "($)/ J &"#('&(') &"'('#(") "(")# "(0%"

JI !0(!0(") !)(!)(') I )0(!$(') )#(!0(")

II /'(/'(") //(//(/)

J:K! JJ )&()&(") )'()%(") /(!&! "(/)) J &)"()'(") &)!()$(") /(%"# "(&"0

JI $($(") !(!(") I &"('(") !(/(")

II &(&(") "

表!!!佤族与其他民族T]1M6B!基因型分布比较&'(d)'

研究对象 '
基因型频率

JJ JI II
!/ A

普洱地区佤族 )) /$(/$(#) !)(!)(') //(//(/) a a

普洱地区汉族 &"" /$(/$(") !0(!0(") /'(/'(") "(//$ "($)/

昆明地区汉族+&", &"" /%(/%(") '/('/(") //(//(") "(&'$ "()/!

大理地区汉族+&&, $& )(&"(#) !'(''(%) /0(##(#) $(0/! "("&#

大理地区阿昌族+&", &"" !0(!0(") #'(#'(") &$(&$(") 0('!/ "("/#

大理地区白族+&&, $& /&(/'()) !/('&()) &$(//(/) "(&!" "()#/

大理地区基诺族+&/, &"! /%(/'(") '/('"(") /%(/'(") "(#0! "($#"
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续表!!!佤族与其他民族T]1M6B!基因型分布比较&'(d)'

研究对象 '
基因型频率

JJ JI II
!/ A

大理地区傣族+&/, &%0 #%(/&(%) 0'(!!()) '%(##(') !(&%& "(&/'

大理地区豯尼族+&/, /'& #0(&!(0) &""(#)($) &&!(!'(!) &$(#)% $"(""&

大理地区蒙古族+&%, '"% $%(&0(") /%#('/(") &'0(#&(") 0($%0 "("/"

!!注!1表示无此项*

表'!!普洱地区汉族与云南其他地区汉族T]1M6B!
!!!基因型频率比较&'(d)'

研究对象 '
基因型频率

JJ JI II
!/ A

普洱地区汉族&"" /$(/$(") !0(!0(") /'(/'(") a a

昆明地区汉族&"" /%(/%(") '/('/(") //(//(") "('&$ "(00/

大理地区汉族 $& )(&&(&) !'(''(%) /0(##(#) 0()0& "("&)

!!注!1表示无此项*

=!讨!!论
由于维生素]在人体中发挥多种生物学功能$其

与各种疾病的发病机制也存在重要的关系$所以

T]1基因多态性一直是学者研究的热点*近期谭璐
等+&#,研究发现$T]1基因多态性位点与难治性肾病
的发生密切相关*韦琴等+&!,发现$T]1基因多态性
与代谢综合征的遗传易感性也关系密切*另外有研
究发现$海口地区儿童 T]1基因多态性与骨密度异
常的发生密切相关+&',$而宁夏地区老年女性原发性骨
质疏松症患者与T]1基因多态性也具有相关性+&%,*
还有研究发现$新疆地区汉族%维吾尔族及哈萨克族
孕妇发生子痫前期可能与T]1M6B!位点基因型相
关+&0,$而李健等+&$,也研究发现M6B!位点多态性与
溃疡性结肠炎发生风险相关*

作者查阅文献$综合近年来的 T]1基因多态性
研究结论发现$其不仅与各种疾病的发生关系密切$
而且在不同地区%不同民族间也存在着各种差异*另
外$少数民族与汉族的 T]1基因多态性也经常具有
显著的差异$如根据阿丽娅等+&),的研究结果$中国维
吾尔族(乌鲁木齐地区)人群T]1基因多态性的分布
频率$与北京地区汉族人群比较有显著差异(A$
"("')*陈瑞英等+/",研究发现$哈萨克族与汉族人群
之间T]1基因型频率分布比较$差异有显著性意义*
全京花等+/&,报道$延边地区朝鲜族儿童 T]1基因

M6B!多态性分布频率与云南地区阿昌族%甘肃地区
东乡族差异有统计学意义(A$"("')*邢少姬等+//,

分析'"%名内蒙古地区蒙古族人群的T]1M6B!的
基因型和等位基因的分布频率$发现内蒙古地区蒙古
族人群与云南地区汉族%阿昌族人群的 T]1多态性
分布频率比较$差异有统计学意义(A$"("')*

云南普洱地区处于我国的西南边疆$少数民族众

多$遗传资源丰富*研究本地区不同少数民族 T]1
基因多态性$将有助于更好地掌握本地区遗传资源$
为临床研究提供更精准的基因数据*

目前已经发现的T]1基因多态性有/"多种$其
中2A:!%J:K!%M6B!是研究报道相对较多的位
点*本研究首先聚焦于云南地区的佤族群体$为了便
于将研究结果与其他地区或民族进行比对$本研究选
取了已有较多研究报道的2A:!%M6B!%J:K!位点$
通过测序后比对分析$发现普洱地区的汉族与佤族人
群在2A:!%M6B!%J:K!之间没有明显的差异性*
但是$云南不同地区的汉族人群 T]1基因多态性可
能存在差异*根据研究结果显示$普洱地区汉族与昆
明地区汉族人群M6B!位点的基因频率差异不显著$
但普洱地区汉族与大理地区汉族人群M6B!位点的
基因频率差异有统计学意义(A$"("')*这可能与各
地汉族生活环境%生活方式%遗传等多种因素有关*
由于云南各民族人群长期聚居生活$同一个地区的民
族可能通过长期的杂居通婚%进化等逐渐发生了地区
间基因型的重新整合$从而发生了基因频率的差异
化*这可能就导致了同一个民族在不同地区的基因
型之间存在差异*

本研究首次获得了普洱地区佤族T]1基因多态
性位点2A:!%M6B!%J:K!的分布频率$丰富了不同
民族在基因水平上的遗传信息*另外$根据本研究结
果$普洱地区佤族与大理地区阿昌族%豯尼族%蒙古族
人群M6B!位点的基因频率具有明显差异$但与大理
地区白族%基诺族%傣族人群差异不明显*

众多研究表明$T]1基因多态性存在种族和地
域差异$表现出遗传特异性*这提示各少数民族之间
的基因多态性具有多样性$在疾病防治%药物代谢%生
长发育等医学研究领域$要充分考虑并重视基因多态
性所造成的遗传差异$以达到精准防治的目的*
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