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四川省夹江县人群 18个 STR位点的遗传多态性 *
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摘要 目的：利用 DNATyperTM19 试剂盒研究 18个短串联重复序列（Short Tandem Repeat，STR）位点（D5S818、D21S11、D7S820、
CSF1PO、D2S1338、D3S1358、vWA、D8S1179、D16S539、Penta E、TPOX、TH01、D19S433、D18S51、FGA、D6S1043、D13S317、D12S391）

在四川省夹江县人群中的基因频率分布和群体遗传学参数，并计算 DNATyperTM19试剂盒的相关技术参数。方法：利用血卡直接

作为模板，采用 PCR扩增和毛细管电泳检测技术对 226名个体的 18个 STR基因座进行分析，并使用 PowerStatsV12软件统计分

析。结果：共检出 202种等位基因，基因频率分布在 0.002～ 0.527之间。18个 STR基因型分布均符合 Hardy-Weinberg平衡（P >

0.05），杂合度均不低于 0.633，随机匹配概率均不低于 0.018，个人识别能力均不小于 0.790，多态信息含量均不小于 0.56，非父排

除概率均不小于 0.332，典型父权指数均不小于 1.36。结论：本文研究了四川省夹江县人群 18个 STR位点的遗传多态性，为人类

群体遗传学及法医学后续研究提供详实可靠的基础数据。DNATyperTM19试剂盒的累积随机匹配概率达到 3.477× 10-22，累积非父

排除概率为 0.999999974。
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Genetic Polymorphism of 18 Short Tandem Repeat Loci in Jiajiang
County of Sichuan Province*

The aim of this study was to determine the allele frequencies and population genetic parameters of 18 STR

(short tandem repeat) loci (D5S818, D21S11, D7S820, CSF1PO, D2S1338, D3S1358, vWA, D8S1179, D16S539, Penta E, TPOX,

TH01, D19S433, D18S51, FGA, D6S1043, D13S317, and D12S391) in Jiajiang county of Sichuan province and to calculate the techni-

cal parameters of the DNATyperTM19 kit. PCR amplification using blood as template directly and capillary electrophoresis tech-

nologies were employed to determine the genotypes of 18 STR loci for 226 individuals. PowerStatsV12 software was used for analysis

and statistics. 202 alleles were recognized, with frequencies ranging from 0.002 to 0.527. No departures from Hardy-Weinberg
expectations were detected for all 18 loci studied (P>0.05). The statistical analysis of 18 STR loci showed the heterozygosity ≥ 0.633, the

matching probability ≥ 0.018, the discrimination power ≥ 0.790, the polymorphic information content ≥ 0.56, the probability of paterni-

ty exclusion ≥ 0.332, and the typical paternity index ≥ 1.36. This work studied the genetic polymorphism of 18 short tan-

dem repeat loci in Jiajiang county of Sichuan province providing pronounced basic data for subsequent human population genetic and

forensic DNA research work. The cumulative matching probability of the DNATyperTM19 kit reaches 3.477× 10-22, while its cumulative

excluding probability of paternity is 0.999999974.
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前言

短串联重复序列（short tandem repeats, STR）是广泛存在于

人类基因组中的一类具有高度多态性的遗传学标记[1-3]，常用于

基因图谱人类遗传学和法医学研究[4-6]。其等位基因频率具有地

区差异性，不同地区相同 STR位点的等位基因分布可能存在

显著差异。DNATyperTM19是由公安部物证鉴定中心研制推出

的商业化试剂盒，是 DNATyperTM15试剂盒的更新换代产品[7-10]，
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采用五色荧光技术（FAM蓝色、HEX绿色、TAMRA黄色、ROX

红色、分子量内标标记为橙色），可以同时扩增和检测 18个
STR基因座以及 Amelogenin性别基因座。

本文调查了四川省夹江县人群 18个 STR 位点的遗传多
样性，并报道 DNATyperTM19试剂盒的相关技术参数。

1 对象与方法

1.1 样本

血液样本随机采自四川省夹江县 226名无关个体，以滤纸

血卡形式保存。

1.2 PCR扩增

按照 DNATyperTM19 试剂盒推荐的反应体系和条件进行

扩增。总反应体积 10 滋L，含 2× PCR反应液 5 滋L，直径 1.0 mm

血卡一片，加石蜡油 10 滋L覆盖液面。用 ABI9700型 PCR仪扩

增，热循环参数为：（1）95° C预变性 5 min，（2）94° C变性 30

s，（3）59° C退火 2 min，（4）72° C延伸 1 min，（2）-（4）循环 29

次，72° C保温 60 min，4° C长期保存。
1.3 电泳与检测

用 ABI3730xl遗传分析仪进行毛细管电泳及检测。1 滋L

扩增产物和 0.3 滋L内标稀释于 20 滋L去离子甲酰胺中，混匀

后 95° C温浴 5 min，迅速转移至 -20° C放置 5 min，使 DNA

解链。电泳条件为：进样电压 15000V，进样时间 6 s。
1.4 统计学处理方法

采用美国 Promega 公司 PowerStatsV12 软件统计基因频

率[11]，并计算杂合度、个体识别能力、多态信息含量和非父排除

概率等法医遗传学参数。应用 Hardy-Weinberg平衡软件对各
个基因座的基因型数据进行 x2检验[12]。

2 结果

2.1 等位基因频率
18个 STR基因座在四川省夹江县 226名无关个体中共检

出 202种等位基因，基因频率分布在 0.002～ 0.527之间（表
1）。对其观察值和期望值进行检验，结果表明各位点的基因型

频率分布均符合 Hardy-Weinberg平衡（P>0.05），说明该群体调

查资料具有可靠性和科学性。

2.2 法庭科学参数与亲权鉴定参数

四川省夹江县人群 18 个 STR基因座的杂合度、匹配概

率、个人识别能力、多态信息含量、非父排除概率和典型父权指

数等群体遗传学指标见表 2。18个位点的杂合度均在 0.633～

0.929之间，匹配概率均在 0.018～ 0.210之间，累积随机匹配概

率达到 3.477× 10-22（表 3），优于 DNATyperTM15试剂盒四个数

量级。个人识别能力均不小于 0.790，多态信息含量均不小于
0.56。非父排除概率均在 0.332～ 0.855之间，累积非父排除概

率为 0.999999974，显著优于 DNATyperTM15试剂盒。以上统计

学数据表明：18个位点中 Penta E基因座最适于对四川省夹江

县人群进行人类个体识别分析[13]，而 TPOX和 TH01基因座的

个体识别能力相对较差。

D5S818 D21S11 D7S820 CSF1PO D2S1338 S3S1358

Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency

7 0.022 26 0.002 8 0.133 7 0.004 16 0.018 13 0.002

8 0.004 28 0.040 9 0.071 8 0.007 17 0.064 14 0.038

9 0.062 28.2 0.011 9.1 0.004 9 0.027 18 0.106 15 0.343

10 0.190 29 0.271 10 0.162 10 0.263 19 0.144 16 0.334

11 0.319 29.2 0.004 10.1 0.002 11 0.281 20 0.144 17 0.219

12 0.268 30 0.231 11 0.352 12 0.342 21 0.018 18 0.058

13 0.126 30.1 0.002 12 0.228 13 0.067 22 0.062 19 0.007

14 0.007 30.2 0.009 13 0.040 14 0.007 23 0.223

15 0.002 30.3 0.002 14 0.009 15 0.002 24 0.148

31 0.078 25 0.060

31.2 0.082 26 0.011

32 0.029 27 0.002

32.2 0.171

33 0.007

33.2 0.047

34.2 0.013

vWA D8S1179 D16S539 Penta E TPOX TH01

Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency

14 0.215 10 0.0104 8 0.015 5 0.051 7 0.002 5 0.002

15 0.022 11 0.091 9 0.250 6 0.002 8 0.527 6 0.088

16 0.186 12 0.117 10 0.117 7 0.007 9 0.106 7 0.288

17 0.272 13 0.215 11 0.308 8 0.004 10 0.033 8 0.069

表 1 18个 STR基因座的等位基因频率（n=226）

Table 1 Allele frequencies of 18 short tandem repeat loci (n=226)
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18 0.199 14 0.157 12 0.195 9 0.009 11 0.299 9 0.498

19 0.086 15 0.212 13 0.102 10 0.055 12 0.033 9.3 0.035

20 0.020 16 0.069 14 0.013 11 0.155 10 0.020

17 0.031 12 0.124

18 0.004 13 0.060

14 0.093

15 0.091

16 0.080

17 0.046

18 0.064

19 0.073

20 0.033

21 0.022

22 0.015

23 0.013

24 0.002

D19S433 D18S51 FGA D6S1043 D13S317 D12S391

Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency Allele Frequency

11.2 0.002 11 0.004 18 0.004 8 0.002 7 0.002 15 0.013

12 0.042 12 0.046 19 0.038 10 0.031 8 0.294 16 0.002

12.2 0.004 13 0.181 20 0.058 11 0.115 9 0.159 17 0.100

13 0.299 14 0.204 21 0.108 12 0.126 10 0.144 18 0.223

13.2 0.046 15 0.188 21.2 0.002 13 0.144 11 0.232 19 0.201

14 0.232 15.2 0.002 22 0.168 14 0.142 12 0.128 20 0.170

14.2 0.113 16 0.113 22.2 0.002 15 0.0118 13 0.035 21 0.128

15 0.060 17 0.077 22.3 0.002 16 0.002 14 0.004 22 0.077

15.2 0.142 18 0.038 23 0.221 17 0.027 23 0.051

16 0.013 19 0.058 23.2 0.009 18 0.146 24 0.018

16.2 0.033 20 0.029 24 0.188 18.2 0.002 25 0.011

17.2 0.009 21 0.027 24.2 0.015 19 0.170 26 0.002

18 0.002 22 0.018 25 0.128 20 0.066 27 0.002

18.2 0.002 23 0.009 25.2 0.002 20.3 0.002

24 0.004 26 0.038 20 0.007

26.2 0.002

27 0.004

28 0.004

29 0.004

表 2 18个 STR基因座的法庭科学及亲权鉴定参数（n=226）

Table 2 Forensic and paternity parameters for 18 short tandem repeat loci (n = 226)

Locus Heterozygosity

法庭科学参数

Forensic parameter

亲权鉴定参数

Paternity parameter

Matching

probability

Discrimination

power

Polymorphic

information content

Probability of

paternity exclusion

Typical paternity

index

D5S818 0.717 0.090 0.910 0.73 0.455 1.77

D21S11 0.818 0.050 0.950 0.080 0.632 2.74

D7S820 0.743 0.085 0.915 0.74 0.498 1.95

CSF1PO 0.732 0.127 0.873 0.68 0.480 1.87
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3 讨论

由于 STR基因座在群体之间和群体内部的异质性水平较

高，地理因素在遗传学多样性形成中的作用比语言因素要更显

著[14,15]，所以在将 STR用于人类群体学研究、法医个体识别和

亲权鉴定时，必须对该群体进行多态性调查。本文中 18个 STR

基因座在四川省夹江县人群中基因频率分布均匀，表现出高度

多态性，符合 Hardy-Weinberg平衡定律。Gin等[16-20]认为 DP≥
0.9，H≥ 0.7的基因座具有高鉴别力。按此标准，本研究中的 14

个基因座 D5S818、D21S11、D7S820、D2S1338、vWA、D8S1179、
D16S539、Penta E、D19S433、D18S51、FGA、D6S1043、D13S317、
D12S391属于高鉴定力、高杂合度的基因座。
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