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·临床论著· 

IFNγ rs2430561 位点在云南傣族 
和哈尼族人群中的遗传多态性  

高建梅  左荣霞  王金丽  董虹  严新民 

【摘要】 目的  分析云南省西双版纳地区傣族和哈尼族人群 INFγ rs2430561 位点基因多态性的分布情

况。方法  运用基质辅助激光解析电离飞行时间质谱技术检测傣族和哈尼族人群 IFNγ rs2430561 位点基因

型及等位基因频率。结果 （1）傣族与哈尼族人群 IFNγ rs2430561 位点 AA/TA/TT 基因型频率分别为

0.060/0.380/0.560 和 0.000/0.310/0.690，A/T 等位基因频率分别为 0.250/0.750 和 0.155/0.845，两民族基因型

和等位基因分布频率显著不同，差异有统计学意义(χ2 分别为 8.128 和 5.588，P 值分别为 0.014 和 0.025)。
结论  IFNγ rs2430561 多态性位点基因型和等位基因分布频率具有民族、种族差异。 
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【Abstract】 Objection  To investigate the distribution of IFNγ gene in rs2430561 polymorphism between 
Dai and Hani minority population in Xishuangbanna district ,Yunnan province. Methods  Matrix-Assisted Laser 
Desorption/Ionization Time of Flight Mass Spectrometry was used to study the genotypes and allele frequencies 
distributions of IFNγ gene in rs2430561 polymorphism in Dai and Hani minority population. Results  The 
genotype and allele frequencies of rs2430561 polymorphisms had statistical difference between Dai and Hani 
minority population (χ2=8.128 and 5.588, P=0.014 and 0.025). Conclusion  The genotypes and allele frequencies 
distribution of IFNγ gene in rs2430561 polymorphism is different in different national and ethnic populations. 
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 不同人群具有不同的遗传背景，人类基因多态性

造成了不同人群对疾病易感性的差异。 γ干扰素

（interferon- gamma, IFNγ）是由活化的T细胞和NK细胞

分泌的一类具有抗病毒、抗肿瘤、抑制细胞生长分化

和调节免疫等多种生物学功能的糖蛋白，在机体免疫

反应中具有极其重要的地位。其内含子区域rs2430561
位点的多态性可影响IFNγ的表达水平，与多种疾病的

发生、发展和预后密切相关。本文以运用基质辅助激

光解析电离飞行时间质谱技术（matrix- assisted laser 
desorption/ionization time of flight mass spectrometry，
MALDI-TOF-MS）检测了西双版纳地区傣族和哈尼族

人群rs2430561 位点的基因型和等位基因分布频率，为

 

DOI: 10. 3877/cma. j. issn. 1674-0785. 2013. 14. 051 
 基金项目：云南省卫生科技计划项目资助（2010NS004，2012WS072）；

云南省应用基础研究计划-昆医联合专项资助（2012FB097） 
作者单位：650032  昆明，云南省第一人民医院 昆明理工大学附属医

院 临床基础医学研究所 云南省临床分子生物学研究中心 
通讯作者：严新民，Email: yxmin08@163.com 

 

寻找疾病易感基因提供了群体遗传学数据。  

对象与方法 

1. 研究对象：经云南省第一人民医院伦理委员会

批准，在知情同意的原则下，采集云南省西双版纳地

区健康、纯系且无亲缘关系傣族、哈尼族人群血样 200
份，其中傣族 100 例（男 24 例，女 76 例），年龄

（29.0±15.7）岁；哈尼族 100 例（男 27 例，女 73 例），

年龄（32.0±16.0）岁。所有观察人员均静脉抽取

EDTA-K2 抗凝静脉血 3 ml，充分混匀后-20 ℃保存备

用。 

2. MALDI-TOF-MS技术检测 IFNγ rs2430561位点

多态性：全血标本用全血基因组提取试剂盒（百泰克

DP1801）提取基因组 DNA 作为模板。首先进行 PCR
扩增，引物序列为：P1：5'-ACGTTGGATGGATAGTT 
CCAAACATGTGCG-3'；P2：5'-ACGTTGGATGCAGA 
CATTCACAATTGATT-3'，扩增体系为引物浓度 
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表 1  不同国家人群 IFNγ rs2430561 位点基因型与等位基因频率比较 

人群 例数 
基因型[例，(%)]  等位基因[频数，(%)] 

AA TA TT χ2 值 P 值  A T χ2 值 P 值 

傣族 100 6(6.0) 38(38.0) 56(56.0) 
8.128 0.014  

50(25.0) 150(75.0) 
5.588 0.025 

哈尼族 100 0(0.0) 31(31.0) 69(69.0) 31(15.5) 169(84.5) 

 

 
 

0.1 μmol/L，HotStar Taq 1 U，dNTP 浓度为 0.5 μmol/L，
MgCl2 浓度为 1.625 mmol/L，DNA 模板 10 ng。PCR
反应的条件为 94 ℃ 15 min；94 ℃ 20 s，56 ℃ 30 s，
72 ℃ 1 min，45 个循环；72 ℃延伸 3 min。随后将扩

增后的产物进行 SAP 纯化后进行延伸反应，延伸引物

为 P3：5'- CCCTCTTACAACACAAAATCAAATC-3'，
其中延伸反应引物 0.84 mol/L，iPlex 酶 1 U，反应条件

为 94 ℃ 30 s；94 ℃ 5 s，52 ℃ 5 s，40 个循环；80 ℃ 
5 s，5 个循环；72 ℃延伸 3 min。反应结束后每个延伸

反应产物经树脂纯化后于芯片上点样，MassARRAY 
Analyzer 质谱检测相应位点的基因型。 

3. 统计学分析：采用 SPSS 11.7 统计软件处理，

组间比较采用 χ2 检验，P<0.05 视为有统计学意义。 

结    果 

1. IFNγ rs2430561 位点飞行时间质谱检测：傣族人

群 AA、AT 和 TT 基因型均有检出，而哈尼族人群只

检出 TA 和 TT 基因型。经 χ2 检验所调查的人群基因

型频率分布均符合 Hardy-Weinberg 平衡（P>0.05），

样本具有代表性，结果见图 1。 
2. 不同民族人群 IFNγ rs2430561 位点基因型和等

位基因分布频率比较：傣族与哈尼族人群 IFNγ rs2430561
位点基因型与等位基因分布频率显著不同，哈尼族人

群未检出 AA 基因型，其 TT 基因型和 T 等位基因显著

高于傣族人群，差异有统计学意义，结果见表 1。 

讨    论 

人类 IFNγ 基因定位于 12q24.1，含有 4 个外显子

和 3 个内含子，其中第一内含子 rs2430561 正好位于转

录因子 NF-KappaB 的结合位点，其多态性可影响与转

录因子的结合进而影响 IFNγ 的转录和表达，并与多种

疾病如病毒感染性疾病、肺结核、寄生虫感染和肿瘤

等密切相关。研究表明 TT 为高表达基因型，AA 为低

表达基因型，AT 为中等表达基因型。 
很多疾病的发生、发展和转归存在明显的人群和

地域的差异，这与人群遗传背景密切相关。SNP 作为

第三代遗传标志，对其在不同人群中的分布及其与疾

病的相关性研究有助于我们认识疾病易感性差异的原

因。云南西双版纳是一个多民族杂居的地区，由于地

理环境的特殊、交通的不便以及民族习惯和文化的差

异，民族间极少通婚，因此形成了遗传学上的原生态

隔离种群，是非常好的人群基因结构与疾病认识的地

区。我们的研究以傣族和哈尼族这两个原生态隔离种

群为研究对象，从分子遗传学角度认识了 IFNγ  
rs2430561 位点多态性的分布：发现 rs2430561 位点多

态性在傣族和哈尼族人群中的分布有显著性差异。结

合国内外相关文献与不同国家人群相关报道进行比

较，哈尼族人群未检出 AA 基因型，A 等位基因频率

最低，仅为 15.5%，而 TT 基因型和 T 等位基因频率最

高，分别为 69.9%和 84.5%。同时，傣族和哈尼族人群

rs2430561 位点基因型与等位基因分布频率无论是与

亚洲人群（中国江苏汉族[1]、韩国人[2]、印度人[3]、伊

朗人[4]、土耳其人[5]和巴基斯坦人[6]）、还是欧洲人群

（意大利人[7]、西班牙人[8]和捷克人[9]）、非洲人群（南

非人[10]和马拉维人[11]）及美洲人群（美国人[12]、巴西

人[13]）均显著不同（P 均<0.01）。这些遗传学上的差异

可能是造成不同人群对某些疾病易感性异同的重要原

因。 
总而言之，我们的研究丰富了中国少数民族人群

IFNγ rs2430561 位点的群体遗传学数据，提示 IFNγ 
rs2430561 位点多态性存在种族、民族差异，有助于我

们从基因水平更深刻地理解不同疾病在不同人群中易

感性差异的内在机制，为寻找疾病易感基因提供了群

体遗传背景资料。 
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