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STR是当前法医 DNA分析的主流遗传标记，具

有较高的突变率，这虽然会影响法医分型判断和鉴定

意见的准确性，但为群体遗传学提供了研究基础。因

此，常染色体 STR基因座被广泛运用于人类群体遗传

学研究。本研究对云南回族人群 17个常染色体 STR
基因座的遗传多态性进行调查，以期为法医学个体识

别、亲权鉴定以及群体遗传学研究提供基础数据。

1 材料与方法

1.1 样本

根据知情同意原则收集 725例云南回族无关个

体的血滤纸样本。

1.2 DNA提取、扩增及检测

采用打孔器取 1.2 mm直径血滤纸进行检验。使

用 PowerPlex􀳏 18D试剂盒（美国 Promega 公司）在

9700型PCR仪（美国Applied Biosystems公司）上进行

直接扩增，扩增体系为 10 μL。采用 3130xl基因分析

仪（美国Applied Biosystems公司）进行电泳分离。使

用GeneMapper􀳏 ID v3.2软件（美国Applied Biosystems
公司）进行基因分型，等位基因峰高阈值设置为 50相
对荧光单位（relative fluorescence units，RFU）。以男

性标准品 2800M（美国Thermo Fisher Scientific公司）

作为质量控制的阳性对照，双蒸水作为阴性对照。对

于 off-ladder（OL）等位基因，采用 ForenSeq DNA Sig⁃
nature Prep试剂盒（美国Verogen公司）进行二代测序，

使用ForenSeqTM Universal Analysis Software（UAS）v1.3
（美国Verogen公司）和 STRait Razor 3.0[1]软件进行序

列分析。

1.3 统计学分析

采用Modified Powerstats软件 [2]计算 17个常染色

体 STR基因座的等位基因频率、匹配概率（probabili⁃
ty of match，Pm）、个体识别率（discrimination power，
DP）、多态信息含量（polymorphic information content，
PIC）、非父排除率（probability of paternity excluding，
PE）、亲权指数（parentage index，PI）、观察杂合度

（observed heterozygosity，Ho）以及Hardy-Weinberg平
衡检验等。

使用Arlequin 3.5软件 [3]进行基因座间连锁不平

衡检验，并比较云南回族与其他 7个云南群体（白

族[4]、藏族[5]、拉祜族[6]、哈尼族[7]、苗族[8]、佤族[9]、汉族[10]）

在除Penta D和Penta E外的 15个常染色体 STR基因

座的群体遗传距离（Fst）。利用MEGA软件 [11]基于 Fst
平均值构建系统发生树。

2 结 果

2.1 等位基因频率分布及群体遗传学参数

本研究在云南回族人群 17个常染色体 STR基

因座中共检出 190个等位基因，等位基因频率分布

在 0.000 7~0.504 1（表 1）。其中，发现两个OL等位基

因，分别为 FGA上的等位基因 26.2（频率为 0.000 7）
和 Penta E上的等位基因 25（频率为 0.003 4）。尽管

这两个 OL等位基因在 STRBase网站（https://strbase.
nist.gov/）上均有报道，但所报道的 Penta E等位基

因 25并非使用 PowerPlex􀳏 18D试剂盒检测所得的

基因分型。二代测序结果显示，该等位基因命名为

Penta E_25_[TCTTT]25，侧翼序列分别为上游序列

AGAAAACTCCTTACAATTT（经 UAS分析）和下游序

列GAGACTGAGTCTTGCTCAGTCGCCCAGGCTGGAG
TGCAATGGCGTGATCTCGGCTCACTTCAATCTCCAC
CTCCT（经 STRait Razor分析）。
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本研究中，17个常染色体 STR基因座基因型的

观察值与期望值经过 Bonferroni矫正，基因型分布均

符合 Hardy-Weinberg平衡（P>0.002 9），不存在连锁

不平衡现象（P>0.0004）。Ho值分布在0.6083~0.8966。
Penta E和FGA为高多态性基因座（PIC>0.85）；D2S1338、
D5S818、D7S820等 11个基因座为中高度多态性基
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表1 17个常染色体STR基因座在云南回族人群中的等位基因频率分布
Tab. 1 Allele frequency distribution of 17 autosome STR loci in Yunnan Hui population （n=725）

注：1）OL等位基因。
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因座（PIC>0.70）；CSF1PO、D3S1358、TH01和 TPOX
4个基因座识别能力稍差。Pm值在 0.017 5~0.196 0，
累积匹配概率（cumulative match probability，CMP）
达到 7.02×10-21。DP值在 0.804 0~0.982 5，累积个体

识别率（cumulative discrimination power，CDP）达到

0.999999999999999999993。PE值在0.3009~0.7884，
三联体累积非父排除率（cumulative probability of ex⁃
clusion，CPE）达到0.999 999 801。详见表2。
2.2 遗传距离及系统发生树

云南回族人群与白族、藏族、拉祜族等 7个人群

15个常染色体 STR基因座遗传距离的比较结果见

表 3。结果显示，经Bonferroni矫正（P<0.003 3），云南

回族人群与白族在 12个基因座上差异具有统计学意

义，与藏族、拉祜族和哈尼族在 11个基因座上差异具

有统计学意义，与苗族在 8个基因座上差异具有统计

学意义，与佤族和汉族在 2个基因座上差异具有统计

学意义。

基于云南 8个人群遗传距离构建的系统发生树

见图 1，其中哈尼族和藏族聚为一类，回族与佤族、汉

族、苗族、拉祜族和白族相对聚集成树。

基因座

D18S51
D21S11
TH01
D3S1358
FGA
TPOX
D8S1179
vWA
CSF1PO
D16S539
D7S820
D13S317
D5S818
Penta E
Penta D
D2S1338
D19S433

Ho
0.834 5
0.822 1
0.652 4
0.691 0
0.864 8
0.608 3
0.820 7
0.787 6
0.717 2
0.775 2
0.813 8
0.791 7
0.784 8
0.896 6
0.798 6
0.855 2
0.820 7

PIC
0.840 4
0.781 6
0.631 6
0.674 7
0.851 1
0.568 7
0.821 5
0.782 0
0.681 7
0.768 2
0.747 3
0.783 7
0.730 2
0.901 9
0.789 1
0.846 0
0.807 0

Pm
0.036 9
0.067 3
0.149 0
0.121 0
0.033 5
0.196 0
0.045 0
0.062 7
0.122 8
0.070 1
0.087 8
0.062 8
0.092 9
0.017 5
0.059 3
0.035 4
0.052 1

DP
0.963 1
0.932 7
0.851 0
0.879 0
0.966 5
0.804 0
0.955 0
0.937 3
0.877 2
0.929 9
0.912 2
0.937 2
0.907 1
0.982 5
0.940 7
0.964 6
0.947 9

PE
0.664 5
0.640 6
0.358 5
0.414 5
0.724 3
0.300 9
0.638 0
0.576 2
0.455 4
0.553 8
0.624 9
0.583 8
0.571 2
0.788 4
0.596 5
0.705 1
0.638 0

PI
3.020 8
2.810 1
1.438 5
1.618 3
3.699 0
1.276 4
2.788 5
2.353 9
1.768 3
2.223 9
2.685 2
2.400 7
2.323 7
4.833 3
2.482 9
3.452 4
2.788 5

表2 17个常染色体STR基因座在云南回族人群中的群体遗传学参数
Tab. 2 Population genetic parameters of 17 autosome STR loci in Yunnan Hui population （n=725）

基因座

D18S51
D21S11
TH01
D3S1358
FGA
TPOX
D8S1179
vWA
CSF1PO
D16S539
D7S820
D13S317
D5S818
D2S1338
D19S433

白族
（n=1 158）[4]

0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.009 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.072 1
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.018 0

藏族
（n=331）[5]

0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.054 1
0.324 3
0.000 0
0.036 0
0.000 0
0.009 0
0.000 0
0.000 0

拉祜族
（n=1 083）[6]

0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.036 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.009 0
0.432 4
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.009 0

哈尼族
（n=706）[7]

0.000 0
0.000 0
0.099 1
0.000 0
0.045 1
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.252 3
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0
0.018 0

苗族
（n=748）[8]

0.000 0
0.009 0
0.000 0
0.099 1
0.000 0
0.000 0
0.018 0
0.018 0
0.045 1
0.009 0
0.000 0
0.009 0
0.000 0
0.000 0
0.000 0

佤族
（n=1 542）[9]

0.018 0
0.027 0
0.351 4
0.531 5
0.315 3
0.000 0
0.036 0
0.018 0
0.729 7
0.000 0
0.801 8
0.027 0
0.495 5
0.216 2
0.036 0

汉族
（n=2 490）[10]

0.360 4
0.000 0
0.270 3
0.891 9
0.774 8
0.864 9
0.135 1
0.000 0
0.955 0
0.144 1
0.711 7
0.045 1
0.144 1
0.468 5
0.090 1

表3 云南回族人群与其他人群的遗传距离比较结果（P值）
Tab. 3 Comparison of genetic distance between the Hui population and other populations in Yunnan （P value）
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图1 云南8个人群的系统发生树

Fig. 1 Phylogenetic tree of 8 populations in Yunnan

3 讨 论

本研究结果显示，在云南回族群体 17个常染色

体STR基因座中，除CSF1PO、D3S1358、TH01和TPOX
外，其余 13个基因座均具有高多态性和高识别能力

（Ho>0.7、PIC>0.7、DP>0.9）。所有基因座的基因型分

布均符合Hardy-Weinberg平衡且不存在连锁不平衡

现象，说明采样随机且各基因座相互独立。根据乘积

原则，17个常染色体 STR基因座构成的复合扩增体

系在云南回族人群中具有较高的个体识别和亲权鉴

定的系统效能（CDP>0.999 999 999、CPE>0.999 999）。

本研究所调查的回族群体是我国第二大少数

民族，主要集中在宁夏回族自治区（20.53%）、甘肃

（11.89%）、新疆维吾尔自治区（9.29%）和青海（7.88%）
等西北地区，但在全国各地亦存在集中分布，尤其是

在河南（9.05%）、云南（6.60%）、河北（5.39%）、山东

（5.06%）、安徽（3.10%）、北京（2.35%）、辽宁（2.32%）

等地[12]。同时，云南又是我国拥有少数民族最多的省

份，明确各民族人群的遗传多态性和群体遗传关系有

助于科学地进行法医学鉴定。通过观察，笔者认为，云

南 8个民族人群遗传距离的差异与语系有一定的关

联：云南回族和汉族的遗传距离比较接近，两者同属

于汉藏语系汉语族；云南白族、哈尼族、拉祜族和藏族

四者均属于汉藏语系藏缅语族；云南苗族属于汉藏语

系苗瑶语族；云南佤族属于南亚语系孟高棉语族。比

较特别的是，藏缅语族中，白族和拉祜族比哈尼族和

藏族有更多的机会与其他语系或语族的人群进行基

因交换，分析可能与民族混居有关。综上，云南回族与

其他各民族之间的关系基本符合地域及语系的分布。

综上所述，17个常染色体 STR基因座在云南回

族人群中具有较高的多态性和较好的识别能力，可满

足法医学个体识别和亲权鉴定应用，本研究亦可为群

体遗传学和语言学等研究提供基础数据。
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