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０．０４８２
１４．００（１）

　０．０００２
０．７４（１）

０．３９１２

ＪＺＬ１２４
!Z

（
&E{

）χ
２（犱犳）

犘;犘Ｖａｌｕｅ

　１４．００（３）

　　 ０．００２９
０．６４（１）

０．４２５５

７．６６（３）

０．０５３６

０．７６（１）

０．３８３１

１０．００（３）

　０．０１８７

ＪＺＬ１２７
!Z

（
&E{

）χ
２（犱犳）

犘;犘Ｖａｌｕｅ

�a

Ｓｉｎｇｌｅｇｅｎｏｔｙｐｅ

７．５０（３）

０．０５７５

１．４２（１）

０．２３２６

３．７３（３）

０．２９２６

�a

Ｓｉｎｇｌｅｇｅｎｏｔｙｐｅ

　　E<３J

，Ｍ１１７�>àÔe０８０２，Ｍ１６５、

Ｌｍａ２１�>àÔe０８０５，ＪＺＬ６７�>àÔe０８０７，

ＪＺＬ８３�>àÔe０８０２、０８０５，ＪＺＬ１２７�>àÔe

０８０２、０８１０ b < Ì d � a

。
Ô e ０８０２ à Ｍ７０、

Ｍ１６５、ＪＺＬ６８、ＪＺＬ１２４¾Ù, ＤＮＡ�>G¸Há

ºＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ?ð

（犘＜０．０１）；Ôe０８０５à

Ｍ１２ÈＪＺＬ６７�>cy¸H

（犘＜０．０５）ÈG¸H

（犘＜０．０１）áº ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ?ð

；
Ôe０８０６

à Ｍ７０、Ｍ１６５、ＪＺＬ８３�>¸Háº ＨａｒｄｙＷｅｉｎ

ｂｅｒｇ? ð

（犘＜０．０５），à Ｍ１２、Ｌｍａ２１、ＪＺＬ６０、

ＪＺＬ６７�>G¸Háº ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ?ð

（犘＜

０．０１）；Ôe０８０７à Ｍ１１７、ＪＺＬ８３�>G¸Háº

ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ?ð

（犘＜０．０１）；Ôe０８１０à

Ｍ１２、Ｍ７０、Ｍ１１７、ＪＺＬ１２４�>¸Háº Ｈａｒｄｙ

８５ +,-.(/0))[

（
&'()*

）
!３７"



Ｗｅｉｎｂｅｒｇ?ð

（犘＜０．０５）。

２．２　'PQR>STJb

２．２．１　z¢£¤¥¦qr　E<４J

，
¾VýÐ

;jbKÅï¿

，
�û�>9��M÷

（ＥＰ１）×l

０．１８６６～０．３６７８，?b;d０．２８２８；７û�>È１２

û�>eÁ¿

，
��M÷

（ＣＥＰ１）cyd０．９４０４È

０．９８２８。¾�&ûýsÐ;jmJ¿

，
�û�>9

��M÷

（ＥＰ２）×l０．３０３９～０．５１６２，?b;d

０．４２１４；７û�>È１２û�>eÁ¿

，
��M÷

（ＣＥＰ２）cyd０．９８９９È０．９９８７。ý.��M÷

ør

，
�^¦�>9N�¨4øR

。

h４　'PQR１２^LMNＤＮＡ_`v[>bcde１�bcde２

Ｔａｂｌｅ４　Ｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｉｅｓｏｆｅｘｃｌｕｓｉｏｎ１ａｎｄ２ｃａｌｃｕｌａｔｅｄｏｖｅｒｔｈｅ１２ｍｉｃｒｏｓａｔｅｌｌｉｔｅｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｃｌｏｃｉｉｎ

ｌａｒｇｅｍｏｕｔｈｂａｓｓ（犕犻犮狉狅狆狋犲狉狌狊犛犪犾犿狅犱犻犲狊）

�>

Ｌｏｃｕｓ

�s�

狀

��M÷１

ＥＰ１

��M÷２

ＥＰ２

eÁ�>�8

Ｎｏ．

Nç��M÷１

ＣＥＰ１

Nç��M÷２

ＣＥＰ２

Ｍ１１７ １０２ ０．３６７８ ０．５１６２ － － －

ＪＺＬ１２４ １０２ ０．３６１０ ０．５０９７ － － －

Ｍ１２ １０２ ０．３４７２ ０．４９５４ － － －

ＪＺＬ７２ １０２ ０．３４０３ ０．４９０６ ４ ０．８２６０ ０．９３９０

ＪＺＬ６０ １０２ ０．３２３０ ０．４７４４ ５ ０．８８２２ ０．９６７９

ＪＺＬ６８ １０２ ０．３０１９ ０．４５０５ ６ ０．９１７８ ０．９８２４

ＪＺＬ１２７ １０２ ０．２７５３ ０．４２３７ ７ ０．９４０４ ０．９８９９

ＪＺＬ６７ １０２ ０．２４０４ ０．３６８９ ８ ０．９５４７ ０．９９３６

Ｍ７０ １０２ ０．２３２０ ０．３５１８ ９ ０．９６５２ ０．９９５８

Ｌｍａ２１ １０２ ０．２２１６ ０．３４７４ １０ ０．９７２９ ０．９９７３

ＪＺＬ８３ １０２ ０．１９６９ ０．３２４２ １１ ０．９７８３ ０．９９８２

Ｍ１６５ １０２ ０．１８６６ ０．３０３９ １２ ０．９８２８ ０．９９８７

?b Ｍｅａｎ １０２ ０．２８２８ ０．４２１４

　　�

：ＥＰ１ÈＣＥＰ１cydVýÐ;jbpJêëê�û�>È(û�>eÁ¿9��M÷

；ＥＰ２ÈＣＥＰ２dmJ&ûýsÐ;jêëê�

û�>È(û�>eÁ¿9��M÷

。

Ｎｏｔｅ：ＥＰ１ａｎｄＣＥＰ１ｒｅｐｒｅｓｅｎｔｔｈｅｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｉｅｓｏｆｅｘｃｌｕｓｉｏｎａｎｄｃｏｍｂｉｎｅｄｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｉｅｓｏｆｅｘｃｌｕｓｉｏｎｗｈｅｎｎｏｐａｒｅｎｔｋｎｏｗｎｒｅｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ；

ＥＰ２ａｎｄＣＥＰ２ｒｅｐｒｅｓｅｎｔｔｈｅｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｉｅｓｏｆｅｘｃｌｕｓｉｏｎａｎｄｃｏｍｂｉｎｅｄｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｉｅｓｏｆｅｘｃｌｕｓｉｏｎｗｈｅｎｏｎｅｐａｒｅｎｔｋｎｏｗｎｒｅｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ．

２．２．２　§¨5©¦qr　#!１２û¾Ù,ＤＮＡ

�>(aéò´p9rn

，
-rP�(aéò´p

¼n9�>

，
E(C¶sAµ¶ý.cµq¾Ù,

ＤＮＡ�>K]V9�8

，
�C9�y�§÷>�

１。E�１J

，
¾]V１２û�>q(cµ¿

，
�i

1cµà犘＝０．０１x?69�y�§÷�d７８％

É

，
X¿�y�§÷bà９０％（犘＝０．０５M０．０１）º

6

。
¾¾Ù,�>�8d９û¿

，
i1cµ�y�

§÷d５５％（犘＝０．０１）�８０％（犘＝０．０５）；'ËB

cµ9�y�§÷d８１％（犘＝０．０１）�８８％（犘＝

０．０５）。ÌýK]V°2�89µ¶

，
�y�§÷ø

Êøn

。
2é{d９５％¿

，
�]¾Ù,ＤＮＡ�>

µ¶C７û

，
üº�y８０％9ÅC

；
'�>µ¶

d５û

，
�y÷�d５５％。¾�>µ¶d４û

，
2

é{d９９％¿

，
)Äi1cµ�ÅËBcµ

，
�y

÷bd０；'2é{d９５％¿

，
i1cµ�ËBcµ

9�y�§÷Ocyd９％È１７％。Eº6«¬

J

，
i1cµ«¬@6nlËBcµ

，
Ìý�s�p

9 ¹È2é{9Kr

，
Kn¾Ù,�> ¹

。
�

-�>

，
2é{ør

，
�sø0

，
�y�§÷øn

。

�１　１２û¾Ù,ＤＮＡ(a�>F0»â-ÅCi1

ÈËB�y9�§÷

－◆－．i1cµ

（犘＝０．０１）；－○－．i1cµ

（犘＝０．０５）；

－▲－．ËBcµ

（犘＝０．０１）；－■－．ËBcµ

（犘＝０．０５）

Ｆｉｇ．１　Ａｓｓｉｇｎｍｅｎｔｓｕｃｃｅｓｓｏｆｓｉｍｕｌａｔｅｄａｎｄｒｅａｌｌａｒｇｅｍｏｕｔｈ

ｂａｓｓ（犕犻犮狉狅狆狋犲狉狌狊狊犪犾犿狅犻犱犲狊）ｏｆｆｓｐｒｉｎｇｔｏｔｈｅｉｒｃｏｒｒｅｃｔ

ｐａｒｅｎｔｐａｉｒｕｓｉｎｇｕｐｔｏ１２ｍｉｃｒｏｓａｔｅｌｌｉｔｅｍａｒｋｅｒｓ．

－◆－．Ｓｉｍｕｌａｔｉｏｎ（犘＝０．０１）；－○－．Ｓｉｍｕｌａｔｉｏｎ（犘＝０．０５）；

－▲－．Ａｃｔｕａｌｓｉｍｕｌａｔｉｏｎ（犘＝０．０１）；－■－．Ａｃｔｕａｌｓｉｍｕｌａｔｉｏｎ（犘＝０．０５）

２．２．３　§¨�ª¦qr　E�２J

，
¾K]V9

¾Ù,�>�d９ûº6¿

，
�y@O÷bà９０％

º6

。
¾¾Ù,�>µ¶d５û¿

，
�y@O÷U

９５!８# êM2

，
Z

：
¾Ù,ＤＮＡ½-à0»â-ý.N�q97V



¨�C８０％。'¾¾Ù,�>�d４û¿

，
�y@

O÷bd０。2é{d９５％È９９％¿

，
]V�-�

8�>9�y@O÷�-

。

�２　１２û¾Ù,(a�>F５û0»â-

Ôe9�y@O÷

□．@O÷

（犘＝０．０１）；■．@O÷

（犘＝０．０５）

Ｆｉｇ．１　Ａｓｓｉｇｎｍｅｎｔａｃｃｕｒａｃｙｏｆｆｉｖｅｌａｒｇｅｍｏｕｔｈｂａｓｓ

（犕犻犮狉狅狆狋犲狉狌狊狊犪犾犿狅犻犱犲狊）ｆａｍｉｌｉｅｓｔｏｔｈｅｉｒｃｏｒｒｅｃｔ

ｐａｒｅｎｔｐａｉｒｕｓｉｎｇ１２ｍｉｃｒｏｓａｔｅｌｌｉｔｅｍａｒｋｅｒｓ

□．Ａｃｃｕｒａｃｙ（犘＝０．０１）；■．Ａｃｃｕｒａｃｙ（犘＝０．０５）

２．３　'PQR>f+Jb

dyq&r£ÀE１２û¾Ù,�>9N�»¨

，

ÏÖy0»â-５ÔeCÈÔej１０２ûû0C9

p³0º

，
ÔeC9p³0º><５。E<５J

，

Ôe０８０５�０８１０9p³0º¼0

，
d０．３９８８；Ô

e０８０２�０８０６9p³0º¼M

，
d０．１７７８。

h５　'PQR５^UÀÆ>\]gº

Ｔａｂｌｅ５　Ｇｅｎｅｔｉｃｄｉｓｔａｎｃｅａｍｏｎｇｆｉｖｅｌａｒｇｅｍｏｕｔｈｂａｓｓ

（犕犻犮狉狅狆狋犲狉狌狊狊犪犾犿狅犻犱犲狊）ｆａｍｉｌｉｅｓ

@0

Ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ

Ôe� 　Ｆａｍｉｌｙｎａｍｅｓ

０８０２ ０８０５ ０８０６ ０８０７ ０８１０

０８０２

０８０５ ０．２８７２

０８０６ ０．１７７８ ０．３３７３

０８０７ ０．３３６３ ０．３６３６ ０．３１１８

０８１０ ０．３１８７ ０．３９８８ ０．２２４９ ０．２５９２

　　#!Ôejû0C9p³0º

，
F１０２ûû0

q(ＵＰＧＭＡë=cµ

，
«¬>�３。E�３J

，

ë=�!１c®�

，
Ôe０８０５K�û0�³ëd&

=

，
X´４ûÔeëd&0=

；
!２c®�

，
Ôe

０８０７J�X´３ûÔe

（０８０２、０８０６、０８１０）c�

；
!

３c®�

，
Ôe０８１０�０８０２、０８０６c�

；
!４c®

�

，
Ôe０８０２�０８０６jK�û0cyëd&=

。

ë=«¬<^

，
tV１２û¾Ù,ＤＮＡ(a�>

，

+»\0»â-５ûÔe@OÁ�c�Ê

。
Ôe

C9p³0º�Ôejû0C9ë=«¬+»&

L

。

�３　0»â-５ûÔej１０２ûû09p³0ºＵＰＧＭＡë=«¬

１～１５8l０８０２Ôe

；１６～４７8l０８０５Ôe

；４８～７６8l０８０６Ôe

；７７～９１8l０８０７Ôe

；９２～１０２8l０８１０Ôe

Ｆｉｇ．３　ＵＰＧＭＡｄｅｎｄｒｏｇｒａｍｃｒｅａｔｅｄｆｒｏｍｇｅｎｅｔｉｃｒｅｌａｔｉｏｎａｍｏｎｇ１０２ｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｓ

ｏｆ５ｌａｒｇｅｍｏｕｔｈｂａｓｓ（犕犻犮狉狅狆狋犲狉狌狊狊犪犾犿狅犻犱犲狊）ｆａｍｉｌｉｅｓ

１－１５ｂｅｌｏｎｇｔｏｆａｍｉｌｙ０８０２；１６－４７ｂｅｌｏｎｇｔｏｆａｍｉｌｙ０８０５；４８－７６ｂｅｌｏｎｇｔｏｆａｍｉｌｙ０８０６；

７７－９１ｂｅｌｏｎｇｔｏｆａｍｉｌｙ０８０７；９２－１０２ｂｅｌｏｎｇｔｏｆａｍｉｌｙ０８１０

０６ +,-.(/0))[
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３　;　Ä

３．１　B¥ST��>LMNＤＮＡv[>áJ

�¤¥od

，
tV¾Ù,ＤＮＡ�>q(Ôe

ý.N�¿

，
X���ýs9¨4sálZ�Ð;

9(�ó

［２，１９２１］，
Z�Ð;(�óør

，
¾Ù,ＤＮＡ

�>�8ø(

［２２］，
Oø ¡ÆÇÄIÐ;GC?$

ýs

。
s¤¥$V9１２û0»â-¾Ù, ＤＮＡ

�>

，
¡l¶ Ècj

，
(aéò´p®r

，
oÁV

l0»â-ý.N�

。
ElÓj�¡0»â-sA

9p³(�ó®n

［１５］，
s¢£VlN�9¾Ù,

ＤＮＡ�>a�５０％�Cr{(a

，
�û�>Z�

Ð;�8�d３û

。
s¤¥]V9¾Ù,ＤＮＡ�

>9p³ÄÉ

，
��k¤¥

［２，１１，２３］
K]V�>9p

³Äó�&�AI

，
dKrN�9@Oó

，
\１２û

�>»õVlý.N�cµ

，
;]V9¾Ù,ＤＮＡ

�>®(

，
s'º�C�-989

。

３．２　fgLMNＤＮＡB¥ST��>�,

)»Z�Ð;Å©ª¾Ù,ＤＮＡàý.N�

q@Oó9äå;m

［２３］。
![\

，
)»Z�Ð;I

÷ÀÇ０．０５，\\©ªýþkeN�

［２０］；
.�¤¥

od

，
)»Z�Ð;I÷Ml０．２，\Z¾Án%?

b��M÷

，
:K\EuÀ0©ª

［２４］。
d��)»

Z�Ð;Fý.N�9©ª

，
�)ÕvQ��´�

)»Z�Ð;9�>

［２５］，
UºÆÇúX1Ï°2

ÊdR)»Z�Ð;9�Ì

，
:a�KÅ�»9z

�Z[

，
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