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摘 要院 目的 调查 SiFaSTRTM 23plex DNA身份鉴定系统所包含的 21个常染色体 STR基因座及 DYS391
基因座在华东地区汉族人群中的遗传多态性袁并评估其在法医学中的应用价值遥 方法 采用 SiFaSTRTM

23plex DNA身份鉴定系统对 2 000名无关个体进行分型检测袁统计分析上述 STR基因座的群体遗传学参
数遥 采用该试剂盒对支持亲子关系的 3 198例案例进行检测袁观察 21个常染色体 STR基因座的突变情
况遥 结果 21个常染色体 STR基因座均符合 Hardy-Weinberg平衡渊P跃0.05冤袁Ho为 0.617 5~0.927 0袁DP为
0.796 4~0.986 9袁PIC为 0.561 1~0.912 3袁CDP为 0.999 999 999 999 999袁CPEduo为 0.999 997 431 701 961袁CPEtrio

为 0.999 999 999 654 865遥 DYS391基因座共检出 5个等位基因袁等位基因频率在 0.004 0~0.729 0袁GD为
0.418 9遥 除 D13S317和 D10S1248外袁其余 19个常染色体 STR基因座共观察到 76次突变袁其中一步突变
75次渊98.68%冤袁三步突变 1次渊1.32%冤袁突变率为 0.246 5伊10-3~2.711 4伊10-3袁21个常染色体 STR基因座平均
突变率为 0.892 1伊10-3渊95%置信区间为 0.70伊10-3~1.10伊10-3冤遥 33例三联体突变事件中袁父尧母源性突变比例
为 2.09颐1遥 结论 SiFaSTRTM 23plex DNA身份鉴定系统在华东地区汉族人群中具有良好的遗传多态性袁且
各 STR基因座突变率在可接受范围内袁可用于法医学亲权鉴定和个体识别遥
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Abstract院 Objective To investigate the genetic polymorphism of 21 autosomal STR loci and DYS391
locus of SiFaSTRTM 23plex DNA ID system in Han population of eastern China and to evaluate its ap-
plication value in forensic science. Methods Typing test of 2 000 unrelated individuals was performed
using SiFaSTRTM 23plex DNA ID system. The population genetic parameters of STR loci were statistically
analysed. A total of 3 198 parentage confirmed cases were detected with that system and the mutation
conditions were observed in 21 autosomal STR loci. Results All the 21 autosomal STR loci showed no
significant departure from Hardy-Weinberg equilibrium 渊P>0.05冤. The Ho ranged from 0.617 5 to 0.927 0.
The DP ranged from 0.796 4 to 0.986 9, as well as the PIC distributed from 0.561 1 to 0.912 3. The CDP
was 0.999 999 999 999 999. The CPEduo was 0.999 997 431 701 961, while CPEtrio was 0.999 999 999 654 865.
Five alleles were detected in DYS391 locus, with the allele frequency from 0.004 0 to 0.729 0, and GD
was 0.418 9. Except D13S317 and D10S1248, seventy-six mutation events were observed at the rest
nineteen autosomal STR loci. Among them, seventy-five 渊98.68%冤 were one step mutation, and only one
渊1.32%冤 was three steps mutation. The mutation rate ranged from 0.246 5伊10-3 to 2.711 4伊10-3, and the
averaged mutation rate was 0.892 1伊10-3 渊95% CI院 0.70伊10-3-1.10伊10-3冤. In 33 trio mutation cases, the
proportion of the paternal mutation and the maternal mutation was 2.09 颐1. Conclusion The involved
STRs are highly polymorphic in Eastern Han population with acceptable mutation rates by the SiFaSTRTM

23plex DNA ID system, which is suitable for paternity testing and individual identification.
Keywords院 forensic genetics; polymorphism, genetic; DNA mutational analysis; short tandem repeat; Han
nationality; Eastern China
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窑论 著窑

短 串 联 重 复 序 列 渊STR冤 具 有 高 度 多 态 性 袁 结 合 毛

细 管 电 泳 技 术 可 快 速 完 成 检 测 袁已 成 为 法 医 DNA 分 型

的 主 流 遗 传 标 记 及 主 要 检 测 技 术 [1-2]遥 目 前 袁 法 医 DNA

领 域 常 染 色 体 STR 商 品 化 试 剂 盒 多 达 十 余 种 袁可 检 测

的 遗 传 标 记 包 括 CODIS 核 心 STR 基 因 座 尧拓 展 CODIS

基 因 座 袁 欧 洲 核 心 渊European Standard Set袁ESS冤 STR

基 因 座 及 补 充 ESS 基 因 座 [3]遥

2017 年 袁 司 法 鉴 定 科 学 研 究 院 渊 原 司 法 部 司 法 鉴

定 科 学 技 术 研 究 所 冤 针 对 中 国 汉 族 人 群 的 特 点 袁 结 合

SF/Z JD0105001要2016叶 亲 权 鉴 定 技 术 规 范 曳 对 案 件

检 测 提 出 的 最 新 要 求 袁开 发 了 一 款 可 并 行 扩 增 21 个 常
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染 色 体 STR 基 因 座 尧DYS391 基 因 座 和 Amelogenin 性

别 基 因 座 的 检 测 试 剂 盒 袁即 SiFaSTRTM 23plex DNA 身

份 鉴 定 系 统 遥 21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 中 包 含 了 全

部 CODIS 基 因 座 渊13 个 冤 和 5 个 拓 展 CODIS 基 因 座

渊D1S1656尧D2S1338尧D10S1248尧D12S391尧D19S433冤袁

并 将 拓 展 CODIS 基 因 座 中 的 D2S441 和 D22S1045

替 换 成 在 中 国 汉 族 人 群 中 多 态 信 息 含 量 更 为 丰 富 的

Penta D 和 Penta E 基 因 座 袁 另 外 袁 还 加 入 了 针 对 汉 族

人 群 开 发 的 多 态 性 STR 基 因 座 D6S1043[4]遥

为 有 效 评 估 上 述 STR 基 因 座 在 法 医 遗 传 学 中 的

应 用 效 力 袁 本 研 究 拟 通 过 大 样 本 调 查 及 大 量 案 件 的 应

用 袁 分 析 上 述 STR 基 因 座 的 遗 传 学 参 数 信 息 尧 突 变 信

息 及 这 一 检 测 试 剂 盒 的 法 医 学 应 用 价 值 遥

1 材 料 与 方 法

1.1 样本

收 集 本 实 验 室 采 用 Goldeneye誖 DNA 身 份 鉴 定

系 统 20A 试 剂 盒 咱 基 点 认 知 技 术 渊 北 京 冤 有 限 公 司 暂 检

测 后 亲 子 鉴 定 意 见 为 支 持 的 3 198 例 华 东 地 区 案 例 袁

其 中 三 联 体 859 例 袁 二 联 体 2 339 例 遥 案 件 样 本 均 为

汉 族 袁 且 签 署 知 情 同 意 书 遥

对 上 述 案 件 采 用 SiFaSTRTM 23plex DNA 身 份 鉴

定 系 统 渊 司 法 鉴 定 科 学 研 究 院 冤进 行 检 测 遥 其 中 袁 三 联

体 案 件 中 被 检 父 亲 与 被 检 母 亲 认 为 系 无 关 个 体 袁 则

含 有 无 关 个 体 1 718 名 曰 二 联 体 案 件 中 选 择 被 检 孩

子 作 为 无 关 个 体 袁 则 产 生 2 339 名 无 关 个 体 遥 采 用 随

机 函 数 法 从 中 选 择 2 000 名 个 体 渊 男 性 1 000 名 袁 女 性

1 000 名 冤进 行 群 体 遗 传 学 调 查 遥

1.2 DNA提取和 STR分型

采 用 GA/T 383要2014叶 法 庭 科 学 DNA 实 验 室 检

验 规 范 曳 中 Chelex-100 法 对 样 本 基 因 组 进 行 DNA 提

取 [5]遥 用 SiFaSTRTM 23plex DNA 身 份 鉴 定 系 统 进 行 复

合 扩 增 袁 扩 增 体 系 为 10 滋L袁 包 括 院2伊PCR 反 应 预 混

液 吁 5 滋L袁5伊SiFaSTRTM 23 引 物 混 合 物 2 滋L袁6伊En鄄

hancer 1.6 滋L袁DNA 模 板 1 滋L袁 去 离 子 水 0.4 滋L遥 扩

增 条 件 为 院95益 5 min 预 变 性 曰95益 15 s袁61益 30 s袁

72 益 30 s袁29 个 循 环 曰60 益 30 min 延 伸 曰15 益 保 存 遥

选 用 9700 型 PCR 仪 渊 美 国 AB 公 司 冤 的 MAX 模 式 进

行 扩 增 遥 扩 增 产 物 在 3130xl 基 因 分 析 仪 渊 美 国 AB 公

司 冤 上 进 行 毛 细 管 电 泳 袁 采 用 GeneMapperTM ID-X 软

件 进 行 基 因 分 型 遥

1.3 突变基因座的确定

根 据 SF/Z JD0105001要2016叶 亲 权 鉴 定 技 术 规

范 曳袁 确 定 亲 子 关 系 的 案 件 要 求 累 积 父 权 指 数 渊CPI冤 大

于 10 000袁 其 中 不 符 合 遗 传 规 律 的 基 因 座 视 为 突 变 基

因 座 遥 本 研 究 中 当 采 用 SiFaSTRTM 23plex DNA 身 份

鉴 定 系 统 对 亲 子 鉴 定 样 本 进 行 21 个 常 染 色 体 STR 基

因 座 检 测 无 法 满 足 CPI>10 000 时 袁 采 用 Goldeneye誖

DNA 身 份 鉴 定 系 统 22NC 试 剂 盒 咱 基 点 认 知 技 术 渊 北

京 冤 有 限 公 司 暂 进 行 补 充 检 测 遥

1.4 数据分析及统计学处理

应 用 Modified-Powerstates 软 件 [6] 对 21 个 常 染 色

体 STR 基 因 座 进 行 Hardy-Weinberg 平 衡 检 验 袁 获 得

21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 的 等 位 基 因 尧等 位 基 因 频 率 尧

个 体 识 别 率 渊DP冤尧 多 态 信 息 含 量 渊PIC冤 等 群 体 遗 传 学

参 数 遥 采 用 Arlequin v3.5.2.2 软 件 计 算 期 望 杂 合 度

渊He冤尧 观 察 杂 合 度 渊Ho冤袁 并 完 成 STR 基 因 座 之 间 连 锁

不 平 衡 分 析 曰三 联 体 非 父 排 除 率 渊PEtrio冤尧二 联 体 非 父 排

除 率 渊PEduo冤尧 三 联 体 累 积 非 父 排 除 率 渊CPEtrio冤 及 二 联

体 累 积 非 父 排 除 率 渊CPEduo冤 按 照 司 法 部 发 布 的 SF/Z

JD0105001要2016叶 亲 权 鉴 定 技 术 规 范 曳 计 算 曰 累 积 个

体 识 别 率 渊CDP冤尧基 因 多 样 性 渊GD冤 参 照 文 献 [1]计 算 遥

使 用 网 站 渊http://statpages.org/confint.html冤 在 线 计

算 突 变 率 和 95% 置 信 区 间 渊95% CI冤[7]袁 并 通 过 SPSS

13.0 软 件 分 析 各 基 因 座 之 间 突 变 率 的 差 异 遥 通 过

STRbase 网 站 渊http://www.cstl.nist.gov/strbase/冤 查 阅

21 个 常 染 色 STR 基 因 座 的 突 变 率 袁 并 使 用 SPSS 13.0

软 件 分 析 本 研 究 报 道 的 突 变 率 与 该 突 变 率 是 否 存 在

统 计 学 差 异 遥 检 验 水 准 琢=0.05遥

2 结 果

2.1 等位基因分布情况

通 过 对 2 000 名 随 机 汉 族 无 关 个 体 的 基 因 型 数

据 分 析 袁21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 共 检 出 289 个 等

位 基 因 袁1252 种 基 因 型 袁等 位 基 因 频 率 范 围 为 0.0003~

0.5225袁其 中 Penta E 基 因 座 检 出 的 等 位 基 因 最 多 袁 为

27 个 袁TH01基 因 座 检 出 的 最 少 袁为 7 个 遥 DYS391 基 因

座 共 检 出 5 个 等 位 基 因 袁等 位 基 因 频 率 范 围 为 0.0040~

0.729 0袁GD 为 0.418 9袁DYS391 与 Amelogenin 基 因 座

性 别 基 因 完 全 匹 配 袁 在 女 性 样 本 中 未 发 现 DYS391 基

因 座 扩 增 产 物 遥21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 及 DYS391

基 因 座 的 等 位 基 因 及 其 频 率 分 布 详 见 表 1遥
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表 1 21个常染色体 STR基因座及 DYS391基因座的等位基因频率分布 渊n=2 000冤
D19S433 D18S51 D3S1358 Penta E FGA

等位基因 频率 等位基因 频率 等位基因 频率 等位基因 频率 等位基因 频率

9 0.000 5 9 0.000 5 12 0.001 0 5 0.047 0 14 0.000 5

9.2 0.000 3 10 0.000 3 13 0.002 0 7 0.002 0 16 0.000 5

11 0.002 5 11 0.004 3 14 0.057 5 8 0.003 5 17 0.001 8

11.2 0.000 3 12 0.033 3 15 0.356 0 9 0.009 8 18 0.025 8

12 0.042 5 13 0.190 5 16 0.311 3 10 0.045 3 19 0.041 3

12.2 0.003 5 14 0.202 5 17 0.205 5 11 0.137 5 19.2 0.000 3

13 0.290 5 15 0.185 8 18 0.062 3 12 0.122 0 20 0.046 8

13.2 0.044 3 16 0.132 8 19 0.004 5 12.2 0.000 5 21 0.100 3

14 0.241 3 17 0.072 3 D16S539 13 0.044 8 21.2 0.003 3

14.2 0.118 0 17.1 0.000 3 等位基因 频率 14 0.080 5 22 0.179 3

14.3 0.000 3 18 0.049 5 6 0.001 0 15 0.088 8 22.2 0.007 0

15 0.065 5 19 0.047 0 8 0.007 5 16 0.089 5 23 0.215 8

15.2 0.141 8 20 0.033 0 9 0.289 5 16.2 0.000 3 23.2 0.011 8

16 0.012 3 21 0.024 8 10 0.124 3 17 0.077 3 23.3 0.000 3

16.2 0.031 8 22 0.009 5 11 0.246 3 17.4 0.000 3 24 0.187 8

17 0.000 8 23 0.007 5 12 0.216 5 18 0.079 3 24.1 0.000 3

17.2 0.004 0 24 0.003 8 13 0.100 3 18.4 0.001 3 24.2 0.006 5

18.2 0.000 3 25 0.002 3 14 0.013 0 19 0.059 5 25 0.104 0

D5S818 26 0.000 3 15 0.001 8 19.4 0.001 3 25.2 0.003 8

等位基因 频率 27 0.000 3 CSF1O 20 0.050 3 26 0.048 5

7 0.018 5 D6S1043 等位基因 频率 21 0.025 5 26.2 0.001 8

8 0.003 8 等位基因 频率 7 0.001 8 22 0.013 3 27 0.009 3

9 0.066 3 9 0.000 5 8 0.001 8 23 0.012 3 27.2 0.000 5

10 0.183 5 10 0.033 5 9 0.043 5 24 0.005 3 28 0.002 8

11 0.336 5 11 0.100 3 10 0.244 5 25 0.002 3 29 0.000 5

12 0.237 8 12 0.134 3 11 0.239 3 26 0.000 5 30 0.000 3

13 0.141 8 13 0.141 5 12 0.385 3 27 0.000 8 D10S1248

14 0.011 3 14 0.156 3 13 0.071 0 TH01 等位基因 频率

15 0.000 8 15 0.015 0 14 0.011 0 等位基因 频率 8 0.001 5

D21S11 16 0.004 8 15 0.002 0 5 0.000 3 9 0.000 3

等位基因 频率 17 0.033 5 vWA 6 0.106 5 10 0.001 3

26 0.000 3 17.3 0.000 3 等位基因 频率 7 0.274 3 11 0.005 3

27 0.002 8 18 0.169 8 10 0.000 3 8 0.044 8 12 0.080 8

28 0.042 3 19 0.153 8 13 0.001 5 9 0.507 5 13 0.367 3

28.2 0.006 8 19.3 0.000 3 14 0.252 8 9.3 0.033 8 14 0.244 0

29 0.269 5 20 0.045 3 15 0.028 8 10 0.033 0 15 0.203 5

29.2 0.002 5 20.3 0.001 0 16 0.174 3 D12S391 16 0.076 8

30 0.284 3 21 0.008 3 17 0.246 0 等位基因 频率 17 0.017 8

30.2 0.012 3 21.3 0.000 3 18 0.191 3 15 0.015 8 18 0.001 3

30.3 0.005 5 22 0.000 5 19 0.086 0 16 0.005 8 19 0.000 5

31 0.098 8 22.3 0.001 0 20 0.017 0 17 0.086 8 D1S1656

31.2 0.074 0 23 0.000 3 21 0.002 3 17.3 0.000 5 等位基因 频率

31.3 0.000 3 D13S317 D8S1179 18 0.235 0 9 0.000 5

32 0.030 8 等位基因 频率 等位基因 频率 19 0.214 8 10 0.001 3

32.2 0.123 5 7 0.003 0 8 0.001 8 20 0.170 8 11 0.071 0

33 0.004 0 8 0.277 5 9 0.000 5 21 0.104 8 12 0.036 8

33.1 0.000 5 9 0.140 8 10 0.112 3 22 0.089 0 13 0.097 0

33.2 0.037 8 10 0.138 3 11 0.090 5 23 0.049 0 14 0.078 0

34 0.001 3 11 0.245 3 12 0.123 5 24 0.019 3 15 0.306 3

34.2 0.003 3 12 0.150 0 13 0.225 5 25 0.006 8 15.3 0.001 5

13 0.037 8 14 0.190 8 26 0.002 0 16 0.226 3
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D7S820 D13S317 D8S1179 D2S1338 D1S1656

等位基因 频率 等位基因 频率 等位基因 频率 等位基因 频率

7 0.001 5 14 0.006 8 15 0.166 0 16.1 0.000 3

7.3 0.000 3 15 0.000 8 16 0.072 5 17 0.069 8 16.3 0.008 0

8 0.138 5 Penta D 17 0.015 8 18 0.112 0 17 0.083 3

9 0.064 3 等位基因 频率 18 0.001 0 19 0.167 0 17.3 0.055 5

9.1 0.002 8 6 0.003 8 TOX 20 0.113 8 18 0.008 0

10 0.172 0 7 0.008 0 等位基因 频率 21 0.028 0 18.1 0.000 3

10.1 0.000 8 8 0.055 5 6 0.000 3 22 0.045 5 18.3 0.024 0

11 0.344 8 9 0.316 8 7 0.000 5 23 0.218 3 19.3 0.001 8

11.1 0.000 3 10 0.109 5 8 0.522 5 24 0.158 5 20.3 0.000 5

12 0.234 3 11 0.151 5 9 0.119 5 25 0.060 3 DYS391

13 0.036 3 12 0.181 0 10 0.027 3 26 0.011 3 等位基因 频率

14 0.004 5 13 0.115 8 11 0.299 3 27 0.002 5 6 0.004 0

14 0.048 5 12 0.029 5 9 0.033 0

15 0.009 0 13 0.001 0 10 0.729 0

16 0.000 8 14 0.000 3 11 0.221 0

12 0.013 0

16 0.013 3

等位基因 频率

注院粗体为 off-ladder渊OL冤等位基因及其频率

2.2 群体遗传学参数

经 Bonferroni 校 正 后 袁21 个 常 染 色 体 STR 基 因

座 的 基 因 型 分 布 均 符 合 Hardy-Weinberg 平 衡 渊P跃

0.05冤遥

21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 的 群 体 遗 传 学 参 数 见

表 2袁其 中 Ho 为 0.6175~0.9270袁DP 为 0.7964~0.9869袁

PIC 为 0.5611~0.9123遥 经 Arlequin v3.5.2.2 软 件 分 析 袁

各 基 因 座 之 间 相 互 独 立 袁属 于 连 锁 平 衡 状 态 袁可 以 运 用

乘 积 定 理 计 算 袁CDP 为 0.999999999999999袁CPEduo 为

0.999997431701961袁CPEtrio 为 0.999999999654865遥

表 1渊续冤

表 2 21个常染色体 STR基因座的群体遗传学参数 渊n=2 000冤

注院1冤Hardy-Weinberg平衡检验 P值

基因座 He Ho DP PIC PEduo CPEtrio PI P值1冤

D19S433 0.814 4 0.819 5 0.941 3 0.790 7 0.466 4 0.656 1 2.770 1 0.553 4

D5S818 0.771 8 0.780 5 0.911 0 0.737 0 0.381 5 0.582 3 2.277 9 0.353 8

D21S11 0.811 9 0.788 0 0.942 3 0.788 4 0.464 9 0.654 0 2.358 5 0.006 3

D18S51 0.857 9 0.855 0 0.964 2 0.842 0 0.556 3 0.728 3 3.448 3 0.708 2

D6S1043 0.870 6 0.881 0 0.968 5 0.856 5 0.581 9 0.748 7 4.201 7 0.167 6

D3S1358 0.727 1 0.725 0 0.879 7 0.679 7 0.312 7 0.512 0 1.818 2 0.830 5

D13S317 0.800 1 0.794 5 0.930 7 0.770 7 0.427 3 0.625 1 2.433 1 0.528 0

D7S820 0.772 2 0.760 0 0.915 2 0.738 5 0.384 4 0.584 9 2.083 3 0.192 3

D16S539 0.783 2 0.769 0 0.920 0 0.749 1 0.395 4 0.596 2 2.164 5 0.124 5

CSF1PO 0.727 7 0.726 0 0.879 4 0.682 1 0.315 5 0.515 5 1.824 8 0.866 0

Penta D 0.813 2 0.809 0 0.941 6 0.790 0 0.463 2 0.654 5 2.617 8 0.631 6

vWA 0.800 3 0.800 5 0.930 8 0.770 3 0.426 2 0.624 0 2.506 3 0.986 0

D8S1179 0.843 9 0.850 5 0.955 4 0.824 4 0.517 7 0.700 3 3.344 5 0.413 9

TPOX 0.621 7 0.617 5 0.796 4 0.561 1 0.209 2 0.389 0 1.307 2 0.698 2

Penta E 0.918 4 0.927 0 0.986 9 0.912 3 0.715 3 0.839 2 6.849 3 0.158 9

TH01 0.651 8 0.648 5 0.827 7 0.602 4 0.243 8 0.433 8 1.422 5 0.755 2

D12S391 0.840 2 0.846 5 0.954 6 0.820 6 0.514 3 0.696 4 3.257 3 0.441 3

D2S1338 0.862 4 0.862 0 0.966 0 0.847 3 0.565 1 0.735 6 3.623 2 0.955 4

FGA 0.858 2 0.850 0 0.964 9 0.842 4 0.557 6 0.729 2 3.333 3 0.295 4

D10S1248 0.751 6 0.739 0 0.900 2 0.713 2 0.352 6 0.553 6 1.915 7 0.191 9

D1S1656 0.822 6 0.818 5 0.947 3 0.802 5 0.489 3 0.674 2 2.754 8 0.629 5
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2.3 突变情况

3198 例 华 东 地 区 支 持 亲 子 关 系 的 案 件 中 袁共 观 察

到 4 057 次 减 数 分 裂 袁21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 上

有 85 197 次 等 位 基 因 传 递 遥 本 次 检 测 发 现 院 有 73 例

案 件 存 在 突 变 袁 其 中 3 例 出 现 2 个 STR 基 因 座 同 时

发 生 突 变 曰 除 D13S317 和 D10S1248 基 因 座 外 袁 其 余

19 个 基 因 座 上 共 发 生 76 次 等 位 基 因 传 递 不 平 衡 袁

突 变 率 为 0.246 5伊10-3~2.711 4伊10-3遥 19 个 常 染 色 体

STR 基 因 座 中 突 变 率 最 高 的 基 因 座 为 FGA渊95% CI 为

1.40伊10-3~4.80伊10-3冤袁突 变 率 最 低 的 基 因 座 为 D7S820尧

Penta D 和 TPOX渊95% CI 为 0~1.40伊10-3冤袁21 个 常 染

色 体 STR 基 因 座 的 平 均 突 变 率 为 0.8921伊10-3渊95% CI

为 0.70伊10-3~1.10伊10-3冤袁各 基 因 座 的 突 变 情 况 见 表 3遥

表 3 21个常染色体 STR基因座在华东地区

汉族人群中的突变来源及突变率

基因座
突变来源/例

突变次数
突变率
渊伊10-3冤

95% CI
渊伊10-3冤父亲 母亲

D19S433 3 0 3 0.739 5 0.20~2.20

D5S818 3 0 3 0.739 5 0.20~2.20

D21S11 2 2 4 0.986 0 0.30~2.50

D18S51 4 2 6 1.478 9 0.50~3.20

D6S1043 3 1 4 0.986 0 0.30~2.50

D3S1358 1 1 2 0.493 0 0.10~1.80

D13S317 0 0 0 0.000 0 0.00~0.90

D7S820 1 0 1 0.246 5 0.00~1.40

D16S539 2 1 3 0.739 5 0.20~2.20

CSF1PO 3 0 3 0.739 5 0.20~2.20

Penta D 1 0 1 0.246 5 0.00~1.40

vWA 8 0 8 1.971 9 0.90~3.90

D8S1179 2 0 2 0.493 0 0.10~1.80

TPOX 1 0 1 0.246 5 0.00~1.40

Penta E 7 2 9 2.218 4 1.00~4.20

TH01 2 0 2 0.493 0 0.10~1.80

D12S391 6 2 8 1.971 9 0.90~3.90

D2S1338 3 0 3 0.739 5 0.20~2.20

FGA 8 3 11 2.711 4 1.40~4.80

D10S1248 0 0 0 0.000 0 0.00~0.90

D1S1656 2 0 2 0.493 0 0.10~1.80

对 各 STR 基 因 座 的 突 变 率 经 字2 检 验 发 现 袁字2=

51.704袁P<0.05袁提 示 各 基 因 座 的 突 变 率 之 间 差 异 具 有

统 计 学 意 义 遥 另 外 袁 与 STRbase 网 站 可 查 阅 的 基 因 座

突 变 率 数 据 进 行 字2 检 验 袁 发 现 除 D13S317 和 TH01

外 袁 其 余 基 因 座 突 变 率 与 网 络 公 布 的 数 据 比 较 袁 差 异

均 无 统 计 学 意 义 遥

2.4 突变来源尧突变步数及重复单位增减分析

73 例 突 变 案 例 中 袁 三 联 体 为 33 例 渊34 次 突 变 冤袁

二 联 体 为 40 例 渊42 次 突 变 冤遥 父 亲 来 源 的 突 变 为 59 例

渊62 次 突 变 冤袁 母 亲 来 源 的 突 变 为 14 例 渊14 次 突 变 冤遥

33 例 三 联 体 中 来 自 父 系 的 突 变 23 次 袁 来 自 母 系 的 突

变 11 次 袁 父 尧 母 源 性 突 变 比 例 为 2.09颐1遥

76 次 突 变 事 件 中 袁75 次 渊98.68%冤 为 一 步 突 变 袁

1 次 渊1.32%冤 为 三 步 突 变 遥 突 变 表 现 为 重 复 单 位 增 加

的 有 38 次 袁 重 复 单 位 减 少 的 有 31 次 袁 不 能 确 定 的 有

7 次 袁 增 加 和 减 少 的 比 例 为 1.23颐1遥 经 字2 检 验 袁字2=

0.828袁P跃0.05袁 提 示 一 步 突 变 与 二 步 以 上 突 变 中 重 复

单 位 增 加 和 减 少 的 差 异 无 统 计 学 意 义 遥

3 讨 论

3.1 STR基因座的法医学参数

GILL 等 [8] 认 为 DP逸0.9尧Ho逸0.7 的 基 因 座 具 有

高 鉴 别 能 力 袁 本 研 究 21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 中 袁

除 D3S1358尧CSF1PO尧TPOX 和 TH01 基 因 座 外 袁 其 余

17 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 均 具 有 高 度 多 态 性 遥 由 于

D3S1358尧CSF1PO尧TPOX 和 TH01 基 因 座 属 于 美 国

联 邦 调 查 局 渊Federal Bureau of Investigation袁FBI冤 于

2017 年 1 月 1 日 强 调 要 求 的 CODIS 核 心 基 因 座 [9]袁故

SiFaSTRTM 23plex DNA 身 份 鉴 定 系 统 仍 将 其 包 括 在

内 遥21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 中 袁Penta E 基 因 座 多 态 性

程 度 最 高 渊Ho 为 0.9270袁DP 为 0.9869袁PIC 为 0.9123冤袁

其 次 为 D6S1043 基 因 座 渊Ho 为 0.8810袁DP 为 0.9685袁

PIC 为 0.856 5冤遥 D6S1043 基 因 座 最 早 应 用 于 商 业 化

Sinofiler 试 剂 盒 渊美 国 Thermo Fisher Scientific 公 司 冤[9]袁

是 针 对 中 国 人 群 开 发 的 多 态 性 STR 基 因 座 遥

3.2 21个常染色体 STR基因座的突变率

21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 中 袁有 19 个 基 因 座 共 出

现 76 次 等 位 基 因 传 递 不 平 衡 袁D13S317 和 D10S1248

基 因 座 中 未 观 察 到 突 变 袁 除 Penta E 和 FGA 基 因 座

外 袁 其 余 19 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 的 突 变 率 均 小 于

0.002袁 各 基 因 座 的 突 变 率 之 间 差 异 具 有 统 计 学 意 义 遥

另 外 袁 本 研 究 发 现 D13S317 和 TH01 基 因 座 的 突 变 率

与 STRbase 公 布 的 突 变 率 数 据 差 异 具 有 统 计 学 意 义 袁

推 测 与 两 个 原 因 相 关 院 一 是 调 查 家 系 的 大 小 袁STRbase

突 变 数 据 库 的 调 查 来 自 于 44 个 实 验 室 多 年 数 据 的 积

累 袁 其 中 D13S317 基 因 座 的 研 究 涉 及 1 103 282 次 减

数 分 裂 袁TH01 基 因 座 的 调 查 涉 及 779 554 次 减 数 分

裂 曰 二 是 调 查 人 群 的 差 异 袁 本 次 研 究 对 象 为 华 东 地 区

汉 族 人 群 袁 而 STRbase 研 究 对 象 主 要 为 欧 洲 及 美 国 高

加 索 人 群 遥 这 一 现 象 也 提 示 我 们 袁 对 于 研 究 人 群 及 家

系 的 深 入 调 查 有 助 于 获 取 更 为 准 确 的 突 变 率 信 息 遥

本 研 究 21 个 常 染 色 体 STR 基 因 座 的 平 均 突 变

率 为 0.892 1伊10-3渊95% CI 为 0.70伊10-3~1.10伊10-3冤袁

比 SF/Z JD0105001要2016叶 亲 权 鉴 定 技 术 规 范 曳 中 推

荐 的 平 均 突 变 率 低 袁 推 测 这 主 要 是 由 于 一 些 突 变 事 件
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在 二 联 体 案 件 中 可 能 被 忽 略 遥

本 研 究 发 现 多 数 杂 合 度 高 的 STR 基 因 座 袁 通 常 具

有 较 高 的 突 变 率 袁 但 个 别 存 在 差 异 袁 如 D6S1043 基 因

座 有 较 高 杂 合 度 袁 突 变 率 却 为 0.986 0伊10-3渊0.30伊10-3~

2.50伊10-3冤遥 这 一 现 象 在 邱 平 明 等 [10] 研 究 中 进 行 过 深

入 调 查 袁认 为 杂 合 度 与 突 变 率 之 间 并 无 统 计 学 相 关 性 遥

本 研 究 结 果 也 验 证 了 这 一 观 点 袁 可 认 为 D6S1043 基

因 座 具 有 高 多 态 性 和 低 突 变 率 袁 在 亲 子 鉴 定 中 应 用 价

值 较 高 遥

3.3 21个常染色体 STR基因座的突变情况

目 前 袁 逐 步 突 变 模 式 渊stepwise mutation model袁

SMM冤 是 多 数 学 者 认 可 的 STR 基 因 座 突 变 模 式 袁 即 多

步 突 变 是 在 一 步 突 变 的 基 础 上 逐 步 形 成 的 袁 并 且 概 率

非 常 低 [11]遥 其 主 要 机 制 是 复 制 滑 动 或 者 滑 链 错 配 袁90%

以 上 STR 基 因 座 的 突 变 表 现 为 增 加 或 减 少 一 个 重 复

单 位 [11]遥 本 实 验 观 察 结 果 与 其 一 致 袁一 步 突 变 占 98.68%袁

二 步 以 上 突 变 占 1.32%袁 一 步 突 变 与 二 步 以 上 突 变 中

重 复 单 位 增 加 和 减 少 的 差 异 无 统 计 学 意 义 遥

STR 基 因 座 的 突 变 存 在 性 别 差 异 袁 父 源 突 变 比 母

源 突 变 更 常 见 袁 原 因 是 突 变 与 干 细 胞 分 化 过 程 中 细 胞

所 经 过 的 分 裂 次 数 有 关 [12]遥 本 研 究 中 袁 三 联 体 父 源 性

与 母 源 性 突 变 的 比 例 为 2.09颐1袁 父 源 突 变 率 较 高 袁但 突

变 比 例 与 文 献 报 道 的 中 国 群 体 研 究 的 结 论 渊3.06颐1[13]袁

4.3颐1[14]袁7.2颐1[15]冤 有 差 异 袁分 析 可 能 与 研 究 的 样 本 量 尧 群

体 结 构 及 STR 基 因 座 的 突 变 特 征 等 有 关 [10]遥

综 上 袁SiFaSTRTM 23plex DNA 身 份 鉴 定 系 统 在 华

东 地 区 汉 族 人 群 中 具 有 良 好 的 遗 传 多 态 性 遥 根 据 SF/Z

JD0105001要2016叶亲 权 鉴 定 技 术 规 范 曳要 求 计 算 袁得 到

该 身 份 鉴 定 系 统 的 CPEduo 值 为 0.999 997431701961袁

CPEtrio 值 0.999 999 999 654 865袁 可 满 足 法 医 学 亲 权 鉴

定 要 求 遥
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