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我国四种民族维生素 8 受体基因

多态性分布的研究

张红红 陶国枢 高宇红 刘建伟 吴青 牟小芬 胡亚卓 陈瑞英 冷兴文

摘要：目的 维生素 8 受体（98:）基因与骨密度和骨量密切相关。但是它在不同人群和种族中的分

布仍有差异。本研究旨在分析中国汉族、维吾尔族、哈萨克族和蒙古族维生素 8 受体基因多态性分

布。方法 应用聚合酶链反应限制性片长度多态性技术，分别对我国 #;< 名汉族、#== 名维吾尔族、>’
名哈萨克族和 ##= 名蒙古族健康绝经后妇女的 98: 基因型进行分型，并计算其基因频率分布。结果

汉族、维吾尔族、哈萨克族和蒙古族绝经后妇女 ?? 基因型频率分别为 <"@&A、><@>;A、’%@#A 和

&"A，上述四种民族 BB 基因型频率分别为 "A、C@#A、>@’&A和 C@C>A，汉族与维吾尔族、哈萨克族和

蒙古族之间 98: 基因型频率分布比较，差异有非常显著性（! D "@""#），哈萨克族与欧美人种比较，

98: 基因型相差不显著。结论 我国汉族与维吾尔族、哈萨克族和蒙古族之间 98: 基因型多态性具

有种族差异性，这种种族差异性与骨质疏松的相关性有待于进一步研究。
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维生素 8 受体（L+5*)+/ 8 IH7HM54I，98:）基因多

态性由位于 #= 号染色体（#=1#’U#C）的等位基因控

制，#<<C 年，澳大利亚学者 $4II+J4/ 等［#］研究报告，

98: 基因在内切酶 BJ) Y、!M* Y、F*1 Y 作用下，呈限

制性内切酶片段长度多态性，并且与骨密度（?4/H
)+/HI*, GH/J+5N，B$8）密切相关，而 B$8 水平的变化

对骨质疏松起着重要作用，以后各国学者对 98: 基

因多态性与 B$8、骨质疏松相关性进行广泛研究，

结论有一定争议。

98:基因多态性分布具有种族差异性。为探

讨我国不同种族之间 98: 基因多态性分布规律，本

研究 采 用 聚 合 酶 链 反 应 限 制 性 片 段 长 度 多 态 性

（ M4,N)HI*JH 7.*+/ IH*75+4/UIHJ5I+75+LH KI*0)H/5 ,H/05.
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!"#$%"&!’()%，*+,-,./*）技术，分析了 012 名汉族、

033 名维吾尔族、45 名哈萨克族和 003 名蒙古族健

康绝经后妇女的 67, 基因型，这为进一步观察不同

种族 67, 基因多态性与 897 和骨质疏松相关性的

研究提供依据。

! 材料和方法

!"! 对象

研究对象分为汉族组、维吾尔族组、哈萨克族组

和蒙古族组。汉族组为我院体检人员 012 例，平均

年龄 :;<1; 岁；维吾尔族组 033 例，平均年龄 :4<=2
岁；哈萨克族组 45 例，平均年龄 ::<5: 岁；蒙古族族

组 003 例，平均年龄 :1<=5 岁。所有对象均为绝经 5
个月以上的健康妇女，相互之间无血缘关系，并且均

未应用过影响骨代谢的药物。

!"# 研究方法

!"#"! 7>? 提取：取全血 3 %#，经典法［3］提取基因

组 7>?。

!"#"# *+, 扩 增 67, 基 因：引 物 按 参 考 文 献 设

计［5］。序 列 为 *&(%@& 0，:A-B??++??B?+C?+??-
BC?++B+BC+?BCB?-5A；*&(%@& 3，:A-CBB+BB+?B-
+BB?CBC?+BC+CB+-5A。反应体系为 :D!#，其中含

0D E 扩增缓冲液；F>C*) 各 3DD!%"#G/；*&(%@& 0，3 各

D<:!%"#G/；模板 7>? 5!#（约 3DD HI），置热循环仪

（J&(K"% L>+）中 2:M预变性 1 %(H，再加 CNO 7>? 聚

合酶 3 P，按下列程序循环 5: 次，即 2:M变性 0 %(H，

1DM退火 0 %(H，13M延伸 3 %(H，最后于 13M再延伸

1 %(H。取产物 :!# 经 0Q 琼脂糖凝胶电泳，J8 染

色，紫外灯下观察扩增是否成功。

!"#"$ 扩增产物的限制性酶切：*+, 扩增产物 0D!#
（约 D<5!I）直接用 3<: P 8)%# 酶切，4:M，过夜。反

应终止后，产物经 0<:Q琼脂糖凝胶电泳，J8 染色

=D %(H，以 7>? 片段长度标准物为参考，紫外检测仪

下观 察 结 果 并 照 像。67, 基 因 判 定 参 照 文 献 方

法［0］，即缺乏相应酶切位点为 88 型（0;:D R!）、8R 型

（0;:D、03DD、4:D R!）为杂合子、RR 型（03DD、4:D R!）则

代表存在相应酶切位点的等位基因，见图 0。

!"#"% 897 测定：采用美国 /SHN& 公司 7*T-/ 型双

能 T 线吸收仪（7JT?）检测 897。

!"#"& 统计学处理：采用基因计数法计算各组的基

因型和等位基因频率。应用 U*UU 0D<D 软件做统计

学处理。各组基因型和等位基因频率之间的比较用

!@N&)"H"
3 检验。

图 ! 67, 基因 8)% 0 酶切图谱

# 结果

#"! 汉族与维吾尔族、哈萨克族和蒙古族 67, 基

因型和等位基因频率分布：按 VN&F$-W@(HR@&I 遗传

平衡定律计算，结果见表 0。

汉族 RR、8R 基因型频率分布分别为 2D<:Q、

2<:Q，未见 88 型。维族 RR、8R、88 基因型频率分

布分别为 42<41Q、34<35Q、=<0Q。哈萨克族 RR、

8R、88 基因型频率分布分别为 5;<0Q、::<:4Q 和

4<5:Q。蒙古族 RR、8R、88 基因型频率分布分别为

:DQ、=:<:=Q和 =<=4Q。汉族与维吾尔族、哈萨克

族和蒙古族之间 67, 基因型频率分布比较，差异非

常显著性（! X D<DD0）。

表 ! 四民族 67, 基因型和等位基因频率比较

组别

B&"S!

例数

（ "）

基因型（Q）!

B@H"Y$!@（Q）

等位基因（Q）Z

?##@#@（Q）

RR 8R 88 R 8

VNH（汉族） 012 2D<: 2<: D =<1: 2:<3:

P$IS&（维族）! 033 42<41 34<35 =<0 01<30 ;3<12

[N\N]（哈族）! 45 5;<0 ::<:4 4<5: 5=<05 4:<;;

9"HI"#"(F（蒙族）! 003 :D =:<:= =<=4 31<35 13<11

注："
3 ^ ;4<404，! ! X D<DD0，"

3 ^ ;D<=5;，Z ! X D<DD0

#"# 不同人群中 67, 基因型频率分布：汉族、维

族、哈萨克族和蒙古族 67, 基因组与不同国家的人

种比较见表 3。

表 3 显示，汉族的 67, 基因型频率分布与美

国、澳大利亚、法国和日本比较，差异有非常显著性

意义（! X D<DD0）。
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表 ! 不同人群 !"# 基因型频率分布（$）

组别

%&’()

例数

（ !）

基因型

%*+’,-)*（$）

.. /. //

作者及文献

#*0*&*+1*

23+（汉族） 456 6789 689 7 :&*;*+, ;,(<-（本文）

=->3&（维族） 4?? @68@5 ?@8?A B84 :&*;*+, ;,(<-（本文）

C3D3E（哈族） @A AF84 9989@ @8A9 :&*;*+, ;,(<-（本文）

G’+>’H’I<（蒙族） 44? 97 B989B B8B@ :&*;*+, ;,(<-（本文）

=JK! F9 ?F 99 45 2(;,L-*& 等［B］

K(;,&3HI3! ?BB ?F 97 ?? G’&&I;’+ 等［4］

M&3+1*! 4F6 A? 94 45 %3&+*&’ 等［9］

N3)3+! BFF 5584 ?489 48B O’EI,3 等［@］

C’&*3 57 F985 4?86 48B PIL 等［A］

注：与汉族比较 ! " Q 78774

" 讨论

国外研究资料显示，健康人群中，美国、澳大利

亚、法国以 /. 基因型最多，其次为 .. 型，// 型占

45$ R ??$，G’&&I;’+ 等研究认为，@7 岁以上健康妇

女，59$的 // 基因型的 /G" 低于骨折阈，骨质疏松

的患者，// 基因型表现极为活跃。

就人种学来说，汉族、蒙族和日本、韩国属于蒙

古人种，哈萨克族、维族和欧美国家同属高加索人

种。本研究首先获得了中国汉族、维族、蒙族和哈萨

克族 !"# 基因多态性的分布频率，结果显示汉族、

维族和蒙族均以 .. 基因型最多，分别为 6789$、

@68@5$和 97$，这与韩国、日本接近，汉族未检测出

// 基因型。哈萨克族与欧美人种比较，!"# 基因型

相差不显著，与汉族、韩国和日本相差显著。

不同民族 !"# 基因多态性分布可能与人群所

处的生活习惯和地理环境等密切相关［5，F］。

我们研究不同民族基因多态性分布将有助于探

讨骨质疏松的遗传机制和对其诊断、治疗均具有一

定的指导意义。
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国际会议通知

?77@ 年 9 月 ?? R ?B 日，国际骨折修复协会（\JM#）将在澳大利亚南部阿德莱德举办第 47 次国际会议。

该会议将与亚太骨科协会髋关节分会第 9 次会议（2I) K:_K 7@）同时同地联合举行。

\JM# 欢迎来自全球的骨科及创伤专业的内、外科医生和科学工作者与会。会议涵盖骨折固定、骨质疏

松、生物材料与制剂、微创手术、新技术及预后评价等领域。2I) K:_K 面向亚太地区所有的骨科医生、培训

中的外科医生以及科学工作者，领域涵盖关节炎、关节置换、翻修手术、骨折、截骨、关节镜和包括计算机辅助

手术、骨替代物在内的各种新技术。

\JM#XK:_K 联合会议真诚邀请所有上述和相关领域人员投稿和与会，参与演讲或展板交流。欢迎投稿

和报名，详情请浏览 YYYV I;0&7@ V ’&> V 3( 和 YYYV ^I)3)’37@ V ’&> V 3(
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