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TÓM TẮT: Trong vùng điều khiển D-loop của DNA ty thể, các điểm đa hình được phát hiện nhiều 
nhất trong các trình tự siêu biến không mã hóa 1 (HV1) và 2 (HV2). Do đó, trình tự HV1 và HV2 
đã được sử dụng nhiều trong các nghiên cứu phát sinh chủng loại và khoa học pháp y. Trong 
nghiên cứu này, chúng tôi tiến hành giải trình tự trực tiếp và phân tích vùng siêu biến HV2 trên hệ 
gen ty thể của các cá thể người dân tộc Kinh, Mường, Jarai và Ê-đê thuộc hai ngữ hệ Nam-Á và 
Nam-Đảo, nhằm tìm hiểu sự đa dạng di truyền của một số nhóm người dân tộc thuộc hai ngữ hệ 
trên. Nguyên liệu nghiên cứu là mẫu máu của 169 người khỏe mạnh thuộc bốn dân tộc Kinh, 
Mường, Ê-đê và Jarai. Vùng HV2 được giải trình tự bằng phương pháp Sanger và được so sánh với 
trình tự chuẩn rCRS. Kết quả cho thấy, các mẫu nghiên cứu thuộc 79 haplogroup khác nhau, phần 
lớn thuộc về 3 haplogroup R, B và F. Các cá thể người Kinh và người Mường có sự đa dạng hơn về 
thành phần haplogroup so với người Jarai và người Ê-đê. Cả 4 nhóm cá thể đều có sự tương đồng 
di truyền với các quần thể người đang sinh sống trong khu vực Đông Nam Á và Đông Á.  
Từ khóa: HV2, D-loop, hệ gen ty thể, haplogroup, ngữ hệ.  

 
MỞ ĐẦU 

Năm mươi tư dân tộc ở Việt Nam được chia 
vào 8 nhóm ngôn ngữ thuộc 5 ngữ hệ gồm: 
Nam-Á, Nam Đảo, Thái-Kadai, Hán-Tạng và 
Hmông-Dao [9]. Nam-Á là ngữ hệ phổ biến 
nhất ở Việt Nam với nhiều dân tộc nhất, trong 
đó tiêu biểu có người Kinh và người Mường. 
Trong khi các ngữ hệ Nam Á, Thái-Kadai, Hán-
Tạng, Hmông-Dao gồm những dân tộc bản địa 
đã sinh sống lâu đời, ngữ hệ Nam Đảo có lịch 
sử đến sống ở Việt Nam muộn hơn. Theo giả 
thuyết “ Out of Taiwan”, ngữ hệ Nam Đảo được 
hình thành khoảng 5.000 năm trước đã di cư và 
phân bố rộng rãi tại các hải đảo ở Đông Nam Á 
và Thái Bình Dương, Madagascar [4]. Tên ngữ 
hệ Nam Đảo để chỉ những tộc người sống chủ 
yếu trên các đảo và quần đảo phía Nam châu Á. 
Tuy nhiên, có một nhóm đã di cư vào đất liền 
một vài thế kỷ trước công nguyên trong đó có tổ 
tiên của người Jarai và người Ê-đê. 

Có nhiều giả thuyết cho rằng người Kinh và 
người Mường có cùng nguồn gốc, sau này, các 
nhóm người sinh sống ở vùng trung du và miền 
núi tách ra thành một tộc riêng là người Mường. 
Trong khi đó, nhóm người sinh sống ở vùng 
đồng bằng tiếp tục bị đồng hóa bởi người  

Hán là người Kinh [24]. So với người Kinh và 
người Mường, người Jarai và người Ê-đê sinh 
sống khá tách biệt trên các vùng cao nguyên 
Nam Trung Bộ và không có những sự di  
cư lớn cũng như sự đồng hóa của các dân tộc 
lân cận.  

DNA ty thể có tốc độ tiến hóa nhanh [6], 
không xảy ra hiện tượng tái tổ hợp, di truyền 
theo dòng mẹ và số lượng bản sao lớn [2], vì 
vậy DNA ty thể một công cụ hữu hiệu trong 
nghiên cứu di truyền và tiến hóa người [12]. 
Các loại ty thể khác nhau thuộc các nhóm  
đơn bội (haplogroup) khác nhau dựa trên trình 
tự đặc trưng của vùng điều khiển D-loop. Trình 
tự HV1 và HV2 thuộc vùng điều khiển có tần số 
đột biến cao và nhiểu điểm đa hình nên được 
tập trung nghiên cứu nhiều hơn cả [26].  
Nhằm tìm hiểu về đa dạng di truyền của một số 
nhóm cá thể người dân tộc thuộc hai ngữ hệ 
Nam Á và Nam Đảo ở Việt Nam, chúng tôi  
tiến hành thu mẫu và phân tích trình tự vùng 
siêu biến HV2 trên DNA ty thể của các  
cá thể người thuộc 4 dân tộc Kinh, Mường, 
Jarai và Ê-đê. Đồng thời, nghiên cứu này cũng 
so sánh cấu trúc di truyền của 4 dân tộc nói trên 
với các quần thể người khác trong khu vực  
lân cận.  
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VẬT LIỆU VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 

Nghiên cứu được tiến hành với mẫu máu 
ngoại vi của 169 người khỏe mạnh thuộc bốn 
dân tộc dân tộc Kinh (40 cá thể), Mường (47 cá 
thể), Ê-đê (34 cá thể) và Jarai (48 cá thể). 
Nguồn gốc dân tộc được xác định dựa trên 
thông tin khai báo tự nguyện về 3 đời trước, các 
đối tượng nghiên cứu bao gồm cả nam và nữ có 
độ tuổi từ 18 đến 50.  

Bộ kit xác định trình tự nucleotide (Bigdye 
v3.1 terminator) (Applied Biosystem) và các 
hóa chất cho phản ứng PCR (dNTPs, Taq DNA 
polymerase, MgCl2 ...) của Fermentas.  

Cặp mồi được sử dụng để khuếch đại trình 
tự HV2 trong nghiên cứu này có trình tự như 
sau: HV2F: 5’- GGT CTA TCA CCC TAT 
TAA CCA C -3’ và HV2R: 5’- CTG TTA AAA 
GTG CAT ACC GCC A -3’. 

DNA tổng số được tách chiết theo phương 
pháp của Sambrook & Rusell (2001) [21]. Phản 
ứng PCR khuếch đại trình tự HV2 được tiến 
hành với thể tích là 25 l gồm các thành phần: 
50 ng DNA, 1X đệm PCR, 8 mM MgCl2, 700 
mM mỗi dNTP, 5 mM mồi (HV2F và HV2R) 
và 1 U DreamTaq (Fermentas). Quá trình 
khuếch đại được thực hiện trên máy Veriti™ Dx 
96-Well Thermal Cycler (ABI) với chu trình 
nhiệt: 95°C, 3 phút; 35 chu kỳ (95°C, 45 giây; 
58°C, 1 phút ; 72°C, 1 phút); 72°C, 10 phút, giữ 
ở 4°C. Sản phẩm PCR được tinh sạch bằng 
GeneJET PCR Purification Kit (Thermo 
Scientific) theo phương pháp của nhà sản xuất. 
Trình tự vùng HV2 được xác định trên máy giải 
trình tự tự động ABI 3100 Genetic Analyzer sử 
dụng bộ kit BigDye Terminator v3.1 (Applied 
Biosystem). 

Các số liệu về trình tự vùng siêu biến HV2 
của tất cả các mẫu nghiên cứu được kiểm tra và 
loại bỏ các trình tự lỗi bằng các phần mềm 
DNA Sequencing Analysis v5.3.1 và 
SeqScape® v2.6 (ABI). Sau đó các trình tự này 
được sắp xếp (aligned) với nhau và so sánh với 
trình tự chuẩn rCRS [1] bằng công cụ Clustal 
W2 [17]. Các trình tự được định dạng và sắp 
xếp vào từng phân nhóm với phần mềm DNAsp 
v5 [19]. Phép tính Median-joining network 
được sử dụng để dựng bản đồ mạng thể hiện 
mối liên hệ giữa các nhóm đơn bội bằng chương 

trình NETWORK4.510 [3]. Phần mềm 
ARLEQUIN phiên bản 3.5.1.3 [10] được sử 
dụng để tính toán mối tương quan phân tử trong 
trình tự HV2 ở các mẫu nghiên cứu so với các 
quần thể người khác ở Đông Nam Á và khu vực 
lân cận. 

KẾT QUẢ VÀ THẢO LUẬN 

Đặc điểm trình tự HV2 của các cá thể nghiên 
cứu 

So sánh các trình tự thu được với trình tự 
chuẩn của vùng HV2 (nucleotide 73-340 của 
DNA ty thể) trên cơ sở dữ liệu (rCRS) [1], kết 
quả cho thấy có 999 điểm sai khác nằm tại 52 vị 
trí khác nhau trên đoạn trình tự có chiều dài 267 
nucleotide (tương ứng với nucleotide từ vị trí 73 
- 340 trên bản đồ gen ty thể). Các trình tự này 
xuất hiện các điểm nóng như tại vị trí 73, 150, 
152, 249 và 263, đặc biệt có 1 đoạn poly C lớn từ 
vị trí 303 đến 315 với 1 nucleotide T được xen 
vào tại vị trí 310. Số lượng đa hình ở từng mẫu 
không giống nhau, chủ yếu nằm trong khoảng từ 
5 đến 7 đa hình trên mỗi trình tự, trong đó mẫu 
có nhiều đa hình nhất là 11 và mẫu có đa hình ít 
nhất là 3. Nhìn chung, số liệu thu được cho thấy 
HV2 là một trình tự có sự đa dạng lớn, phản ánh 
tốc độ đột biến cao của vùng này.  
Phân nhóm đơn bội  

Dựa trên đặc điểm các vị trí đa hình, 169 cá 
thể nghiên cứu được chia vào 79 nhóm đơn bội 
(haplogroup) khác nhau. Trong đó, 54 
haplogroup chỉ có một cá thể duy nhất và 25 
haplogroup là nhóm chung của từ 2 cá thể trở 
lên, lớn nhất có haplogroup là nhóm chung của 
21 cá thể. Sử dụng cơ sở dữ liệu về các nhóm 
đơn bội trên bản đồ DNA ty thể người 
Haplogrep, phần lớn các haplogroup trong 
nghiên cứu này được định danh thuộc về các 
phân nhóm của 3 haplogroup là R, B và F. Cụ 
thể có 33 phân nhóm của haplogroup R, 20 
phân nhóm của haplogroup B, 16 phân nhóm 
của haplogroup F, 5 phân nhóm của haplogroup 
N, haplogroup M và haplogroup A đều có 2 
phân nhóm, và 1 phân nhóm thuộc haplogroup 
L. Nhóm đơn bội N (macrohaplogroup N) (bao 
gồm các haplogoup A, B, F, N và R) chiếm 97% 
các mẫu nghiên cứu bao gồm 165 mẫu thuộc 77 
phân nhóm đơn bội (subhaplogroup) khác nhau. 
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Trong đó 43% số mẫu nằm trong haplogroup R, 
33% mẫu thuộc haplogroup B, 13% mẫu thuộc 
haplogroup F, 7% thuộc haplogoup N và 1% 
thuộc haplogroup A. Trong khi đó, nhóm đơn 
bội M (macrohaplogroup M) (gồm các 
haplgroup C, D, G và M) vốn là một 
macrohaplogroup khá phổ biến ở khu vực Đông 
Nam Á chỉ phát hiện ở 3 mẫu nghiên cứu chiếm 
2% và có 1 thuộc haplogroup L (hình 1). Ngoài 
ra, sơ đồ hình cây thể hiện phần nào mối liên 
quan giữa các haplogroup trong nghiên cứu 
cũng như quá trình hình thành và phân tách của 
các nhóm haplogroup khác nhau (hình 2). 

 

 
Hình 1. Biểu đồ thể hiện thành phần haplogroup 

của các mẫu nghiên cứu 

 
Hình 2. Sơ đồ phân bố các haplogroup 

 
Sơ đồ hình cây được xây dựng bằng phương 
pháp Median-Joining Network dựa trên trình tự 
HV2 (73-340) của các mẫu nghiên cứu. Các chữ 
số nhỏ màu đỏ thể hiện số lượng đa hình. Thành 
phần, số lượng các cá thể được thể hiện bằng 
màu và kích thước tương ứng của từng 
haplogroup. 

 

  

  

Hình 3. Thành phần các haplogroup của 4 nhóm cá thể người Kinh, Mường, Jarai và Ê-đê 
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So sánh đặc điểm của 4 nhóm cá thể nghiên 
cứu 

Về cơ bản, cả 4 nhóm dân tộc có thành phần 
chủ yếu là các nhóm đơn bội R, B, F với những 
đặc trưng riêng về tỷ lệ phân bố của từng 
haplogroup ở mỗi nhóm cá thể (hình 3). Trong 
các nghiên cứu về quần thể và mối quan hệ di 
truyền trên DNA ty thể [13, 14, 18], ngoài các 
haplogroup đặc trưng như R, B, F, người Kinh 
có một tỷ lệ khá lớn của haplogroup M [7, 27]. 
Tuy nhiên, trong nghiên cứu này, chúng tôi 
nhận thấy haplogroup M chỉ chiếm 3% số mẫu 
cá thể người Kinh.  

Kết quả nghiên cứu cũng cho thấy, người 
Kinh và người Mường có sự tương đồng rất lớn 
về thành phần các haplogroup. Cả hai nhóm cá 
thể đều có 6 nhóm haplogroup khác nhau và có 
tỷ lệ haplogroup R là 62%, hai nhóm đơn bội B 
và F chiếm tỉ lệ nhỏ hơn ở hai nhóm người này 
(Hình 3). Kinh và Mường là hai dân tộc lớn ở 
Việt Nam thuộc ngữ hệ Nam Á. Kết quả nghiên 
cứu này cho thấy có khả năng mối quan hệ giữa 
hai dân tộc này khá gần gũi. Sự đa dạng về các 
phân nhóm đơn bội của người Kinh và người 
Mường cũng là đặc trưng của các quần thể 
người sinh sống trên phần lục địa của khu vực 
Đông Nam Á và Đông Á [5, 8, 22]. 

Ở người Jarai và người Ê-đê có sự đa dạng 
thấp hơn về thành phần các haplogroup. Khác 
với người Kinh và người Mường, hai dân tộc 
này có sự xuất hiện chủ yếu của haplogroup B. 
Ở các cá thể người Ê-đê, haplogroup B chiếm 
70% trong khi ở người Jarai là 42%. Sự phổ 
biến của haplogroup B là đặc trưng của những 
nhóm người thuộc ngữ hệ Nam Đảo [23, 25]. 
Theo các giả thuyết cũng như những quan điểm 
về ngôn ngữ học, người Jarai và Ê-đê có nguồn 
gốc từ những người Mã Lai cổ di cư vào lục địa 
sinh sống một vài thế kỷ trước công nguyên [9]. 
Với chủ yếu các haplogroup nhóm B, hai dân 
tộc này đã lưu giữ đặc trưng cơ bản của các dân 
tộc trong ngữ hệ Nam Đảo.  
So sánh di truyền với 13 quần thể người sinh 
sống trong khu vực lân cận 

Với mục đích làm sáng tỏ về cấu trúc di 
truyền của các mẫu nghiên cứu, chúng tôi thực 
hiện các phân tích tương đồng ở 838 trình tự 
thuộc 13 quần thể người khác ở Đông Nam Á 

và Nam Á trên đoạn trình tự HV2 (nucleotide 
73 đến 340). Dữ liệu 838 trình tự HV2 của 13 
quần thể người sinh sống trong khu vực Đông 
Nam Á và vùng lân cận dùng để so sánh trong 
nghiên cứu này được lấy từ các công bố trước 
đây gồm có người Đài Loan [25], Philipin [23], 
Malaysia [15], Indonesia [20], Quảng Đông, 
Vân Nam, Vũ Hán của Trung Quốc [27], Ấn Độ 
[7], Lào [5], Tây Tạng [16], Nepal [11], 
Myanmar [22] và Thái Lan [14]. Trình tự tham 
chiếu rCRS (Revised Cambridge Reference 
Sequence) (Genbank ID NC_012920) được lấy 
từ trang cơ sở dữ liệu của ty thể [1]. 

Mô hình thống kê phân tích phương sai 
phân tử (Analysis of molecular variance - 
AMOVA) được sử dụng để kiểm tra sự thay đổi 
trong cấu trúc di truyền trình tự HV2 giữa các 
quần thể. Giá trị của hệ số thống kê Fst (F-
Statistics) thấp và tương tự có thể phản ánh 
nguồn gốc chung của các quần thể. Giá trị Fst 
giữa người Kinh và người Mường cũng như 
giữa hai nhóm cá thể này với các quần thể 
người trên lục địa Đông Nam Á và Đông Á thấp 
hơn hẳn so với khoảng cách với nhóm các quần 
thể ở khu vực Nam Á và các quần đảo phía nam. 
Tuy nhiên, ở người Jarai và Ê-đê lại cho thấy 
một giá trị khoảng cách thấp giữa hai dân tộc 
với nhau nhưng giá trị giữa hai dân tộc với các 
quần thể khác đều ở mức trung bình. 

Biểu đồ không gian 3 chiều hiển thị kết quả 
phân tích phương sai phân tử AMOVA được mô 
tả ở  hình 4 cho thấy, người Kinh và người 
Mường nằm trong một khu vực tập trung của 
các quần thể người trong khu vực Đông Nam Á 
và Đông Á, trong khi người Ê-đê và người Jarai 
có một khoảng cách nhất định với nhóm này 
(hình 4). Tương đồng với kết quả đưa ra ở trên 
với đặc trưng của các nhóm đơn bội trong 4 
nhóm cá thể dân tộc, người Kinh và người 
Mường cho thấy một mối liên hệ gần gũi với 
các quần thể người người sinh sống trong khu 
vực lân cận. Điều này có thể là sự kết hợp giữa 
hai yếu tố đó là nguồn gốc và địa chính trị. 
Nguồn gốc gần gũi, địa bàn sinh sống cùng với 
những biến động trong lịch sử, khiến cho sự hòa 
huyết trở nên phổ biến tạo thành đặc trưng di 
truyền chung của các dân tộc trong cả một vùng 
rộng lớn. Trong khi đó, người Jarai và Ê-đê với 
lịch sử sinh sống tách biệt trên cao nguyên đã 
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tạo ra những đặc trưng riêng cũng như khoảng 
cách nhất định về di truyền với các dân tộc 
trong khu vực lân cận. 
 

 
Hình 4. Phân tích đa chiều của khoảng cách di 
truyền giữa 17 quần thể người ở Đông Nam Á 
và khu vực lân cận 
 
KẾT LUẬN 

HV2 là một trình tự có tính đa hình rất lớn 
và có ý nghĩa nhất định với việc nghiên cứu di 
truyền của các quần thể người. Các mẫu nghiên 
cứu  phần lớn thuộc về 3 haplogroup R, B và F, 
trong đó các cá thể người Kinh và người Mường 
có sự đa dạng hơn về thành phần haplogroup so 
với người Jarai và người Ê-đê. Cả 4 nhóm cá 
thể đều có sự tương đồng di truyền với các quần 
thể người đang sinh sống trong khu vực Đông 
Nam Á và Đông Á. Tuy nhiên, để có thể đưa ra 
những kết luận chính xác hơn, cần phải tiến 
hành phân tích với số lượng mẫu lớn hơn trên 
những trình tự dài hơn của DNA ty thể. 
Lời cảm ơn: Công trình được tài trợ một phần từ 
đề tài độc lập cấp quốc gia mã số ĐTĐL.CN-
05/15. Chúng tôi xin chân thành cảm ơn các đối 
tượng đã đồng ý tham gia và cung cấp mẫu máu 
để thực hiện nghiên cứu này.  
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GENETIC VARIATION OF MITOCHONDRIAL SEQUENCE-HV2 
IN VIETNAMESE POPULATIONS 

 
Do Manh Hung, Nguyen Hai Ha, Pham Nhat Khoi, Vu Phuong Nhung,  

Nguyen Van Phong, Nguyen Thuy Duong, Nong Van Hai, Nguyen Dang Ton 
Institute of Genome Research, VAST 

 
 
SUMMARY 
 

HV1 and HV2, which located in control D-loop region of mitochondrial, are the hyper-variable parts of 
mitochondrial DNA (mtDNA). Therefore, these two sequences were often used for evolutional and forensic 
science. In order to determine the genetic variation of populations belong to Nam-A and Nam-Dao language 
systems, we sequenced and analyzed the mtDNA HV2 region of individuals from four ethic groups: Kinh, 
Muong, Ede and Jarai which represent for those language systems. Study subjects are peripheral blood of 169 
individuals belonging to four populations: Kinh, Muong, Ede and Jarai. HV2 regions were sequenced by 
Sanger sequencing. As a result, the analyzed mitochondrial control region sequences could be assigned to 79 
different haplogroups, with the dominant proportion of three haplogroups: R, B and F. Donors representing 
Kinh or Muong population revealed higher haplogroup composition variation in comparison with those 
affiliated with Jarai or Ede. In addition, it was indicated that the 4 populations shared the genetic analogy with 
other populations inhabited in Southeast Asia and South Asia.  
 
Keywords: D-loop, HV2, haplogroup, languague system, mitochondrial DNA. 

 
Ngày nhận bài: 21-9-2015 
 
  

 


