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软件进行
CN/

单倍型的分析$方法
!

将
CN/./

和
T

两基因座位的等位基因分型数据进行

格式转换!编辑成
)2=

E

格式输入文件!导入
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软件进行分析计算$结果
!

用
/=47
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软件进行
CN/

单倍型分析!直接得

出各单倍型及等位基因的频率和统计表!分析得出
#(

种
CN/./

等位基因&

&(

种
CN/.T

等位基因和
#!,

种
/.T

单倍型$

结论
!
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软件可用于
CN/

单倍型的计算!该方法具有简便&快速&广谱&可操作性强的特点$
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人类白细胞抗原$

CN/

%位于人第
'

染色体短臂
'

E

!#)&#

#

是目前所知人体多态性最为丰富的基因系统*

CN/

主要参与

抗原提呈#进而激活
0

淋巴细胞#在特异性免疫反应中起重要

的作用*

CN/

的多态性使不同的个体对抗原的反应性和易感

性不同#因此
CN/

多态性与病原体易感'自身清除和疾病的

发展之间的关系成为近几年的研究热点(

#.%

)

*然而#群体中

CN/

不同的基因座位的等位基因还存在连锁不平衡的现象#

从而使得单倍型分析在群体遗传学和疾病基因关联性研究中

日益受到重视(

$

)
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目前常用于单倍型分析的软件有
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41J;7I

和

U92<7

等#但这些软件由于没有成熟的教程常常成为医学工作

者的顺利使用的一个壁垒#尤其是数据输入等环节有特有要

求#使得研究者们无从下手*笔者通过实践应用摸索#利用

/=47
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?;3

软件进行
CN/

单倍型分析#其具有简单'快速'精准

的特点#尤其是更为复杂的多个基因座位的单倍型连锁分析*

本文通过实际操作案例与相关同行分享利用
/=47
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软件在

CN/

单倍型分析中的应用*本文所有数据均基于
/=47

\
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版*

$

!

材料与方法

$)$

!

数据来源
!

以本实验室
('

份血样的
CN/./

'

T

基因座

分型数据为例#对软件的操作过程进行介绍*

$)/

!

方法

$)/)$
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软件的安装
!

首先进行
/=47
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软件的安

装#可以从$
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2389=1)?3;
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7)@9
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"%免费下载*其

次进行两个支持软件安装!

07K8U2:

#用于编辑
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软件

认可的数据形式*

F@D:

#是
F

统计软件包的控制台版本#用于

统计数据的输出#可以从$

988

E
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III)=.

E
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`

7@8)1=
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"%下载*

$)/)/

!

基础数据输入及处理
!

为了便于后续的统计分析#医

学工作者往往将
CN/

各基因座位点的分型结果录入
YK@74

表

格进行整理记录*格式如下表
#

#每个样本上下两个结果分别

表示两个等位基因的型别*进行软件分析必需首先对数据进

行格式转换*第一步#将上述
YK@74

原始数据转换为文本文件

数据#可利用
YK@74

另存为.文本文件/*第二步#打开安装好

的
07K8U2:

软件#编辑
/=47

\
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软件要求格式的输入文件*

包括两个部分#文件说明部分和数据部分#如下图
#

所示*
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文件说明部分操作要点
!

0;847

表示本次分析的名称*

L>H2D

E

47<

指所分析数据的样本数或者人群的个数#必须为

整*

a7318

5E

;@M282

表示数据为单倍型数据#还是基因型数据#

字符.

"

/表示为单倍型数据#而.

#

/表示基因型数据*

a2D78.

;@U92<7

表明配子片段的基因型是否已知#字符.

"

/表示未知#

而.

#

/表示已知*

M2820

5E

7

表示所要分析的数据类型#通常为

ML/

'

FbNU

'

OWRFPH/0

'

H0/LM/FM

和
bFYĉ YLRd

#

同一个文件只能有一种数据类型#本文中的实例为标准的

CN/

分型数据*
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E

2=281=

为基因座分隔符#用于分割

不同基因座的型别数据的符号#可以是除了.

(

/外的任何符

号#也可以没有#默认值为.

ZCW0YHU/RY

/#即为空格*

O;<<.

-

!$+#

-

检验医学与临床
!"#'

年
'

月第
#&

卷第
#&

期
!

N2>O7:R4;3

!

G?4

5

!"#'

!

[14)#&

!

L1)#&

"

基金项目"国家科技重大专项课题资助项目$

!"#!XV#"""%+"!

#

!"#%XV"(&"%.&#'

%*

!!

作者简介!刘悦越#女#助理研究员#主要从事生物制品质量研究*

!

#

!

通讯作者#

Y.D2;4

!

A

?182;

%

3;B:@)1=

A

)@3

*



;3

A

M282

用于表示缺失数据的表示方法#任何字符联合单引号

或双引号均可使用#默认值为.

g

0

g

/*

F7@7<<;J7M28

表示某基因

型数据是否为隐性等位基因#.

"

/表明.否/#而.

#

/表示.是/&

F7@7<<;J7/44747

代表隐性等位基因的表示方法#可以用任何一

串字符联合双引号表示#默认值为.

3?44
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表
#
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CN/

各基因座位点的分型结果录入
YK@74

格式

编号 频数
基因座
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图
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数据编辑格式

$)/)1
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数据部分操作要点
!

数据从第一步保存的文本文件中

可以直接复制粘贴#其中第
#

列表明型别的编号#第
!

列为频

率#后两列为分别
/

'

T

两个基因座的型别数据*需要注意的

是
H2D

E

47H;67

必须与第
!

列频率的总和相等#数据末尾必须以

.

!

/结束*编辑完成后#需要保存为
)2=

E

格式文件*

$)/)2

!

软件分析
!

从
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软件中打开上面处理后预存

的格式为
)2=

E

文件*操作步骤如下!第一步#在.

H788;3

A

<

/项选

择.

C2

E

418

5E

7;3B7=73@7

/调出对话框#界面如下图
!

所示*第

二步#在对话框中勾选.
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@1?38;3

A

/#如果需要统计每个基因座的等位基因型别频数#则

同时勾选.

Y<8;D287244747B=7

\

?73@;7<2824441@;

/*其他选项保

留默认值*第三步#点击对话框右上方的.

H82=8

/键开始统计分

析*结果以
C0ON

文档的格式保存在与数据同根的文件夹

中#名称与数据文件名称一致#并自动在浏览器中弹出*

/

!

结
!!

果

/)$

!
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软件的输出结果
!

根据以上步骤#分析结果显

示本次共得出
#!,

个单倍型*通常医学工作者关心的部分是

各单倍型的频数和相对频率#结果中会自动列出相对频率的结

果*如果在分析是同时勾选了等位基因的频率估算#则在结果

分别显示各基因座的基因型种类和频率*为了更为方便的分

析#可以将结果数据复制到
8K8

文件中#再进行
YK@74

表格格式

转换*

/)/

!

等位基因型别和单倍型结果
!

分析结果显示#

('

份样本

中
CN/./

共有
#(

种型别#

CN/.T

共有
&(

种型别#单倍型

#!,

种*下表
!

为筛选出显示频率
%

$)"*

的
CN/./

'

T

等位

基因和频率
%

#)$*

的单倍型*

图
!
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软件分析界面

表
!

!!

等位基因和单倍型结果

型别 频数$
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% 频率$

*
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讨
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论

CN/

的统计分析方法有很多#包括
H/H

'

C2

E

41J;7I

'

U92<7

'

/=47
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等#但是大部分软件在安装'数据输入'操作分

析等环节需要计算机编程等专业背景#为医学生物学工作者带

来不便*然而
/=47

\

?;3

软件具有免费使用和简便易操作的特

点#对于没有隐性基因的数据#软件采用最大似然原理计算单

倍型的频率#与其他软件或程序基础的统计方法相同(

'.+

)

#但使

用界面友好#优势明显*

本文研究在该群体中共观察到
#(

种
CN/./

型别#

&(

种

-

&$+#

-

检验医学与临床
!"#'

年
'

月第
#&

卷第
#&

期
!

N2>O7:R4;3

!

G?4

5

!"#'

!

[14)#&

!
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CN/.T

型别#呈现丰富的基因多态性*

CN/./

"
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'

/
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'

/

"

!%

'

/

"

&"

'

/

"

&&

'

T

"

#&

'

T

"

%"

'

T

"

#$

'

T

"

$!

'

T

"

$#

'

T

"

%,

和
T

"

&$

的频率高于
$*

#与我国汉族人群的分布相

似(

,.(

)

*

/

和
T

位点在理论上可以组成
+%#

种单倍型#但实际

观察到
#!,

种#呈明显的连锁不平衡*频率最高的三条单倍型

是
/

"

##.T

"

#&

'

/

"

"!.T

"

#$

和
/

"

"!.T

"

%"

#它们在上海
%

",!

例汉族人群的研究中也高于
#*

(

#"

)

*

事实证明#利用
/=47

\

?;3

软件能够快速简便地对
CN/

单

倍型进行分析*本文以具体数据作为实例#从软件安装直至数

据分析详细阐述了软件的应用#为使用者提供了一定的借鉴
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