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　 　 摘　 要: 目的　 分析东莞汉族群体 20 个常染色体短串联重复序列（STR）的多态性和突变率。 方法 　 应用 Power⁃
Plex® 21 试剂盒复合扩增系统检测东莞汉族 3 337 例无关个体和 1 865 个家系样本，用 Powerstates 软件统计各基因座的遗

传学参数。 结果　 20 个 STR 基因组等位基因分布均符合 Hardy⁃Weinberg 平衡律；个体识别概率、非父排除率、杂合度分

别为0.783 0~ 0.986 0、0.304 3~ 0.806 9、0.611 0~ 0.905 6，系统累积非父排除率和累积个体识别率分别达0.999 999 997 3和
0.999 999 999 999 999 999 999 999 969；比较其他 16 个群体的等位基因分布，发现 19 种稀有等位基因，基因频率分布与

广东汉族分布无明显差异，与其他 15 个群体均存在差异。 本群体共观察到 84 次突变，包括 81 次 1 步突变、2 次 2 步突

变、1 次 3 步突变。 父、母源性突变比例为 5.6 ∶ 1，高于其他群体；FGA 和 D12S391 突变率较高，与西南汉族群体相似。
结论　 20 个 STR 基因座在目标群体中有较好的法医学应用价值，等位基因频率分布及突变情况具有一定的群体特异性。
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Ａｂｓｔｒａｃｔ： Objective　 To analyze the polymorphisms and mutations of 20 autosomal short tandem repeat (STR) loci in
Han population of Dongguan city. Methods　 A total of 3337 unrelated individuals and 1865 pedigrees in Han population of
Dongguan city were genotyped using Powerplex® 21 system. The genetic parameters of 20 STR loci were analyzed by
Powerstates software. Results 　 Allelic distributions of 20 STR loci accorded with Hardy⁃Weinberg equilibrium. The
discrimination power， probability of paternity exclusion， and heterozygosity were respectively 0.783 0－0.986 0， 0.304 3－
0.806 9， 0.611 0－0.905 6， while cumulative probability of paternity exclusion and discrimination power were respectively
0.999 999 997 3 and 0.999 999 999 999 999 999 999 999 969. Compared with 16 other populations， 19 rare alleles were
found. The allele distribution was different from 15 other populations and comparable in Guangdong Province. Eighty⁃four
mutations were observed in all pedigrees， including 81 one⁃step， 2 two⁃step and 1 three⁃step mutations. Paternal/maternal
mutation ratio was 5.6 ∶1 and superior to other populations. Mutation rate of FGA and D12S391 was higher than other STR
loci， similar to that in Han populations of Southwest China. Conclusion　 These loci are feasible of forensic application in
target population. Allelic frequency and mutation rate are characteristic of populations.

Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ： short tandem repeat; polymorphism; mutation

　 　 短串联重复序列(STR)多态性高、信息量大，是
目前法医 DNA 检验最常用的遗传标记，广泛应用于

亲权关系鉴定和个体识别。 杂合度高、等位基因分布

均衡、突变率较低的遗传标记具有更高的法医学应用

价值；但 STR 基因座在不同群体的等位基因分布及

其突变率存在显著差异，调查 STR 的群体遗传学数

据，可为法医学应用提供基础。 本研究对广东东莞汉

族群体的 20 个 STR 基因座的多态性和突变率进行统

计分析，并探讨广东东莞汉族与其他地区汉族的遗传

学差异，为该地区汉族人群的法医遗传学及群体遗传

学研究提供依据。

１　 资料和方法

１．１　 一般资料

根据知情同意权原则，用 FTA 血样采集卡采集

东莞汉族群体无关个体 3 337 人(男性1 699人，女性

1 638人)；1 865个家系，共计减数分裂3 703次。 文献

获取其他 16 个群体的 20 个 STR 基因座数据：中国汉
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族、南方汉族、广东汉族、韶关汉族、华东汉族、宁波汉

族、太原汉族、淮安汉族、云南汉族、云南壮族、云南傣

族、云南哈尼族、云南苗族、新疆哈萨克族、东北朝鲜

族、沅陵土家族[1⁃14]。
１．２　 方法

１．２．１　 DNA 提取与分型 　 应用 Chelex 法提取各样

本的 基 因 组 DNA； 根 据 试 剂 盒 操 作 说 明， 用

PowerPlex® 21 试剂盒(Promega 公司)复合扩增各基

因组 DNA 以 下 20 个 STR 基 因 座： D3S1358、
D1S1656、 D6S1043、 D13S317、 Penta E、 D16S539、
D18S51、 D2S1338、 CSF1PO、 Penta D、 TH01、 vWA、
D21S11、 D7S820、 D5S818、 TPOX、 D8S1179、
D12S391、D19S433、FGA；扩增产物用 ABI3130XL 遗

传分析仪(Thermo⁃Fisher Scientific 公司)检测。
１．２．２　 数据分析　 采用 Powerstates 软件分析计算各

基因座的等位基因频率、随机匹配概率(Pm)、个体识

别概率(DP)、多态性信息量(PIC)、非父排除概率(PE)、
杂合度(H)等遗传学参数。 采用直接计数法统计各基

因座突变次数，并除以减数分裂次数计算突变率；利
用二项分布法计算 95% 可信区间 (CI)；用 Arlequin
v3.5软件分析群体间等位基因频率分布差异，检验

Hardy⁃Weinberg 平衡律。

２　 结果

２．１　 多态性分析结果

本研究所有样本均获得良好的 STR 分型，经检

验，东莞汉族 20 个 STR 基因座基因型频率分布均符

合 Hardy⁃Weinberg 平衡律。 20 个 STR 基因座的 Pm
介于0.014 0 ~ 0.217 0，DP 介于0.783 0 ~ 0.986 0，PIC
介于0.544 8 ~ 0.906 0，PE 介于0.304 3 ~ 0.806 9，H 介

于0.611 0 ~ 0.905 6，系统累积 PE 和累积 DP 分别达

0.999 999 997 3和 0.999 999 999 999 999 999 999 999 969，
其遗传学参数见表 1。 与我国其他地区 16 个群体[1⁃14]

比较，本群体等位基因频率分布除与广东汉族无明显

差异外，与其他群体比较差异均有统计学意义 (Ｐ ＜
0.05或 0.01)。
２．２　 突变分析结果

20 个 STR 基因座共观察到 84 次突变，其中 81
次 1 步突变、2 次 2 步突变、1 次 3 步突变，见表 2。 所

分析的群体中 TH01 和 TPOX 未观察到突变，FGA 和

D12S391 基因座的突变率较高。

表 1　 东莞汉族 20 个 STR 基因座遗传学参数

基因座 Pm DP PIC PE H HWE⁃P

Ｄ３Ｓ１３５８ ０．１２７ ４ ０．８７２ ６ ０．６７２ ９ ０．４７０ ３ ０．７２６ ４ ０．６８６ ４

Ｄ１Ｓ１６５６ ０．０４３ ９ ０．９５６ １ ０．８１９ ７ ０．６７０ ０ ０．８３７ ３ ０．９５４ ５

Ｄ６Ｓ１０４３ ０．０２９ ２ ０．９７０ ８ ０．８６１ ８ ０．７４８ ４ ０．８７６ ８ ０．７５０ ６

Ｄ１３Ｓ３１７ ０．０７２ ５ ０．９２７ ５ ０．７６４ ６ ０．６００ ４ ０．８００ ７ ０．３９７ ７

Ｐｅｎｔａ Ｅ ０．０１４ ０ ０．９８６ ０ ０．９０６ ０ ０．８０６ ９ ０．９０５ ６ ０．１６２ ９

Ｄ１６Ｓ５３９ ０．０８０ ９ ０．９１９ １ ０．７４９ ８ ０．５７６ ７ ０．７８７ ８ ０．５７９ ３

Ｄ１８Ｓ５１ ０．０３４ ０ ０．９６６ ０ ０．８４７ ９ ０．７２１ ９ ０．８６３ ６ ０．９０５ ７

Ｄ２Ｓ１３３８ ０．０３３ ９ ０．９６６ １ ０．８４９ ２ ０．７２７ ９ ０．８６６ ６ ０．６５８ ５

ＣＳＦ１ＰＯ ０．１１４ ５ ０．８８５ ５ ０．６９４ ３ ０．４９１ ６ ０．７３９ ３ ０．８８１ ６

Ｐｅｎｔａ Ｄ ０．０６４ ９ ０．９３５ １ ０．７７３ ２ ０．５８７ １ ０．７９３ ５ ０．６９８ ２

ＴＨ０１ ０．１５０ ０ ０．８５０ ０ ０．６３２ ４ ０．３８８ ３ ０．６７３ ４ ０．３７９ ６

ｖＷＡ ０．０６９ ９ ０．９３０ １ ０．７７０ ２ ０．６０９ ９ ０．８０５ ８ ０．４０２ ２

Ｄ２１Ｓ１１ ０．０５５ ２ ０．９４４ ８ ０．７９６ ７ ０．６４０ ５ ０．８２２ ０ ０．６８５ ３

Ｄ７Ｓ８２０ ０．０８５ １ ０．９１４ ９ ０．７３８ ７ ０．５５３ ９ ０．７７５ ２ ０．６０６ ５

Ｄ５Ｓ８１８ ０．０７９ ７ ０．９２０ ３ ０．７５１ ３ ０．５８１ ０ ０．７９０ ２ ０．３７４ ７

ＴＰＯＸ ０．２１７ ０ ０．７８３ ０ ０．５４４ ８ ０．３０４ ３ ０．６１１ ０ ０．５１０ ４

Ｄ８Ｓ１ １７９ ０．０４０ ６ ０．９５９ ４ ０．８３１ ３ ０．６８４ ０ ０．８４４ ５ ０．３７９ ５

Ｄ１２Ｓ３９１ ０．０４０ ４ ０．９５９ ６ ０．８３１ ９ ０．６８５ ８ ０．８４５ ４ ０．４８７ ５

Ｄ１９Ｓ４３３ ０．０５７ ０ ０．９４３ ０ ０．７９２ ６ ０．６３９ ９ ０．８２１ ７ ０．３７１ ６

ＦＧＡ ０．０３３ １ ０．９６６ ９ ０．８４９ ０ ０．７０４ １ ０．８５４ ７ ０．１２６ ０
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表 ２　 广东东莞汉族 20 个 STR 基因座突变情况及突变率 (减数分裂 ｎ＝ 3 703)

基因座
1 步突变

父 母 未确定

2 步突变

父 母 未确定

3 步突变

父 母 未确定
突变总数 突变率 95% CI

Ｄ３Ｓ１３５８ ２ ０ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ３ ０．０００ ８ ０．０００ ２～０．００２ ４

Ｄ１Ｓ１６５６ ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ２ ０．０００ ５ ０．０００ １～０．００１ ９

Ｄ６Ｓ１０４３ ３ １ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ５ ０．００１ ４ ０．０００ ４～０．００３ １

Ｄ１３Ｓ３１７ ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ２ ０．０００ ５ ０．０００ １～０．００１ ９

ＰｅｎｔａＥ ５ １ ０ １ ０ ０ ０ ０ ０ ７ ０．００１ ９ ０．０００ ８～０．００３ ９

Ｄ１６Ｓ５３９ ３ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ３ ０．０００ ８ ０．０００ ２～０．００２ ４

Ｄ１８Ｓ５１ ２ １ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ４ ０．００１ １ ０．０００ ３～０．００２ ８

Ｄ２Ｓ１３３８ ６ ０ ０ ０ ０ １ ０ ０ ０ ７ ０．００１ ９ ０．０００ ８～０．００３ ９

ＣＳＦ１ＰＯ ３ ０ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ４ ０．００１ １ ０．０００ ３～０．００２ ８

ＰｅｎｔａＤ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ １ ０．０００ ３ ０．０００ ０～０．００１ ５

ＴＨ０１ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０．０００ ０～０．００１ ０

ｖＷＡ ２ ０ １ ０ ０ ０ ０ １ ０ ４ ０．００１ １ ０．０００ １～０．００２ ８

Ｄ２１Ｓ１１ １ ２ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ４ ０．００１ １ ０．０００ ２～０．００２ ８

Ｄ７Ｓ８２０ ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ２ ０．０００ ５ ０．０００ １～０．００１ ９

Ｄ５Ｓ８１８ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ １ ０．０００ ３ ０．０００ ０～０．００１ ５

ＴＰＯＸ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０．０００ ０～０．００１ ０

Ｄ８Ｓ１１７９ ４ １ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ６ ０．００１ ６ ０．０００ ６～０．００３ ５

Ｄ１２Ｓ３９１ １１ １ １ ０ ０ ０ ０ ０ ０ １３ ０．００３ ５ ０．００１ ９～０．００６ ０

Ｄ１９Ｓ４３３ ２ ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ０ ４ ０．００１ １ ０．０００ ３～０．００２ ８

ＦＧＡ ９ １ ２ ０ ０ ０ ０ ０ ０ １２ ０．００３ ２ ０．００１ ７～０．００５ ７

３　 讨论

经过群体遗传学调查，东莞汉族 20 个 STR 基因座

中，D3S1358(16.1)、Penta E(12.2、18.2、24.4、25.4、28.3)、
D18S51(16. 1， 21. 3)、 D2S1338 (19. 3， 24. 2)、 CSF1PO
(15.2)、Penta D (8. 1， 9. 2， 12. 2)、 TH01 (9. 1)、 D21S11
(28.3，35.1)、 D7S820(12.1)、 FGA(21.3)共 10 个基因

座上观察到 19 种等位基因在其他 16 个群体均未见

报道[1⁃14]。 20 个 STR 基因座的 Pm 介于 0.014 0 ~
0.217 0，DP 介于0.783 0 ~ 0.986 0，PIC 介于0.544 8 ~
0.9 060，PE 介于 0.304 3 ~ 0.806 9， H 介于 0.611 0 ~
0.905 6。 文献认为 DP≥0.9、H≥0.7 的基因座具有高

鉴别 能 力[15]。 本 研 究 结 果 发 现 TPOX、 TH01、
D3S1358 和 CSF1PO 的 DP＜0.9、PE＜0.5，其多态性和

鉴别能力稍低，其中 TPOX 的 DP、H、PE 数值最低，与
文献报道其他汉族群体的数据相近[1⁃8]。 其余 16 个

STR 基因座在东莞汉族群体均有较高的鉴别能力，其
中 Penta E 的 Pm 值最小，DP、PIC、PE、H 数值最大，
其鉴别能力最高。 分析国内其他群体发现，该基因座

在我国人群的遗传学研究中的应用价值较高。 本文

结果发现，20 个 STR 基因座所构成分型系统的累积

非父 排 除 概 率 和 累 积 个 体 识 别 概 率 分 别 达

0.999 999 997 3和0.999 999 999 999 999 999 999 999 969，
说明 20 个 STR 基因座在东莞汉族群体中有较好的法

医学应用价值。
比较我国其他 16 个群体的等位基因分布[1⁃14]，结

果显示东莞汉族与广东汉族等位基因频率分布无明

显差异[3]，与其他 8 个汉族等位基因频率分布的差异

不显著 [1⁃2，4⁃9]，与 7 个少数民族均存在差异[10⁃14]，其中

与云南壮族和苗族、新疆哈萨克族、沅陵土家族的差

异较大[10⁃12，14]。 结果表明 STR 的等位基因频率分布

具有一定的群体特异性，法医学实践进行匹配概率和

父权指数等计算时，有必要采用本群体的频率数据。
20 个 STR 基因座 84 次突变中，含 81 次 1 步突

变、2 次 2 步突变、1 次 3 步突变，观察结果遵循逐步

突变模式。 本研究观测到 2 次减数分裂同时在 2 个

基因座发生突变，与文献报道中国汉族人群的数据相

似[16]。 本研究观察到 62 次父源性突变、11 次母源性

突变、11 次来源未确定突变，父、母源性突变比率达

5.6:1，高于国内大多群体 [16，18⁃20]。 东莞群体中 FGA
的突变率最高，其次为 D12S391，分析结果与文献报
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道的西南汉族群体相似[17]，与南方汉族、广东及其他

群体存在差异[18⁃20]。 结果说明，为 STR 基因座更好地

应用于法医学实践中，有必要研究不同群体的 STR
突变率。
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