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重庆地区汉族人群 x染色体4个 STR基因座的遗传多态性 

及其法医学意义 

李 虹，蒋 朴，黄 海，邓世雄 

(重庆医科大学基础医学院法医学教研室，重庆 400016) 

【摘 要】目的：研究重庆地区汉族人群无关个体 x染色体上DXS7132、DXS6789、HPRTB、DXS8378基因座的遗传多态性及其 

法医学意义。方法：利用 PCR和非变性聚丙烯酰胺凝胶垂直电泳对中国重庆地区无亲缘关系汉族个体 4个 X—STR基因座进行 

分型。用直接计数法计算基因频率、基因型频率，检验女性基因型频率分布是否符合 Hardy—Weinberg平衡，并计算法医学常用 

各种概率。结果：4个短串联重复序列(Short tandem repeats，STR)基因座在重庆地区汉族群体均具有遗传多态性，女性的基因型 

频率分布符合Hardy—Weinberg平衡。结论：这4个基因座可用于重庆地区法医学个人识别和亲子鉴定，并为人类群体研究提供 

了中国重庆汉族群体 x染色体 4个 STR基因座的数据。 

【关键词】重庆；汉族；X—STR；遗传多态性；法医学 

【中国图书分类法分类号】R89 【文献标识码】A 【收稿日期】2009—10—27 

Genetic polymorphisms of four STR loci on chromosome X and their forensic 

application in Chongqing han population 

LIHong，et al 

(Department ofForensic Medicine，College ofBasie Medicine，Chongqing Medical University) 

【Abstract】Objective：To investigate genetic polymorphism of four X chromosome short tandem repeats (x—STR)loci(DXS7132、 

DXS6789，HPRTB，DXS8378)in Chongqing Han population．Methods：EDTA—blood samples were collected from the unrelated 

individuals in Chongqing．After being extracted with Chelex-100 method，the DNA samples were amplified by PCR technique．The PCR 

products were analyzed by PAGE，genotyped with silver stain method．Hardy～Weinberg equilibrium was tested，and then used direct 

counting method to calculate allele and genotype frequency of these four loci．Results：The polymorphisms of all four STR loci were 

obtained from 1 20 unrelated females and 9 1 unrelated males from Chinese Han group． tests on the genotype frequencies in female 

reveal that genotype frequencies in females did not depart from Hardy--Weinberg equilibrium．Conclusion：It was suggested that 

DXS7 1 32，DXS6789，HPRTB，DXS8378 locus are suitable for individual identification and paternity testing，and we provide new 

selectable STR markers for chromosome X haplotype in forensic application． 
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短串联重复序列(Short tandem repeats，STR)分型技术快 

捷简便，灵敏度好，可靠性高，是国内外法医学个体识别和亲 

权鉴定主要研究和发展方向。目前，大量的常染色体和 Y染 

色体 STR已成为法医学领域最常用的 DNA多态性遗传标 

记，而x染色体STR的应用却相对较少。 

x染色体 STR在男性基因组中呈单倍型形式存在 ，父亲 

的等位基因只能遗传给女儿，故这种特殊的遗传方式，使其 

具有一些常染色体遗传标记不具备的优点 。本研究选择了 

以四核苷酸重复为核心序列的 DXS7132、DXS6789、HPRTB、 

DXS8378基因座 ，调查其在重庆汉族群体中的遗传多态性， 
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探讨其法医学意义。 

1 材料和方法 

1．1 样本来源与DNA提取 

随机选取重庆地区(籍贯为重庆市 )无血缘关系、健康汉 

族个体 211名(女 120名，男 91名 )，EDTA抗凝，Chelex一100 

法提取 DNA后 ，一20℃保存。 

1．2 引物 

x—STR引物序列来自GenBank、STR数据库(http：／／www． 

ehrx—str．org／)及相关文献f4～。所有引物均由Takara有限公司 

合成，序列见表 1。 
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1．3 PCR扩增 

PCR反应体系总体积 20 ，含2 l 10×PCR缓冲液 

(Mg2+Free)、1．5 IxlMGC12(25mmo1]L)、1．5 Ixl dNTP(10mmol／L)、 

引物各 0．8 tzl(10 I~mol／L)、5UTaq聚合酶 0．2 Ixl，3 Ixl扩增样 

本(3—9 ng)。PCR扩增参数见表 2。 

1．4 电泳分离及显 色 

聚丙烯酰胺凝胶(T=5％，c=6％)，200 V恒电压同步电泳 

4h，停止电泳后，冰醋酸固定，AgNO 染色，Na~CO，显色，冰 

醋酸停显[61。 

1．5 数据分析 

采用直接计数法计算等位基因频率及女性基因型频率； 

用 检验对女I生样本进行Hardy—Weinberg平衡吻合度检验嗍； 

用 Promega公司的Powerstates软件 1．2版本(http：／／www．Dmm 

ega．com／geneticidtools／defauhs．htm1．)和Excel表计算杂合度 

(Heterozygosity，H)，匹配概率(Probability ofmatching，Pm)、个 

人识别力(Probability ofdiscrimination power，DP)，非父排除率 

(Exclusion probability of paternity，PE)、多态信息总量(Poly— 

morphism information content，Pro)等群体遗传学指标。 

2 结 果 

2．1 重庆汉族 4个X—STR位点的遗传多态性 

重 庆地 区汉 族人 群 DXS7132、DXS6789、HPRTB、DXS 

8378基因频率分布数据见表 3，其杂合度(H)、多态信息量 

(PIC)、匹配概率(Pro)、女性个体识别率(PD female)、男性个 

体识别率(PD male)及非父排除率(PE)等见表4。 

2．2 女性 4个X—STR个体基因型分布 

在 120例女性无关个体中，DXS7132检出 17种基因型， 

DXS6789检出 31种基因型 ，HPRTB共检出 28种基因型。 

DXS8378共检出12种基因型，见表5，经 检验P>0．05，符 

合 Hardy—Weinberg平衡。 

表 1 4个 X一$TR位点引物序列 

表 3 4个X—STR位点在重庆汉族人群中的基因频率(女 =120。男=91】 
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3 讨 论 

3．1 重庆地区汉族人群 4个 X—STR位点等位基因分布多态 

性的研 究 

态性在与其他国家或地区人群中检出的等位基因的分布和 

频率存在差异，说明4个X—STR位点等位基因的分布在不 

同地区的不同人群中分布存在多态性 ：(1)与其他国家的数 

据相比较发现，DXS7132与韩国人群相比较 ，等位基因 10、 

本实验结果显示重庆地区汉族人群等位基因的遗传多 19未被检出；DXS6789同德国人群相比较 ，本实验检出等位 

表4 X染色体 4个 STR位点的统计学数据 
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基因 15至 24，而 Szibor R等【 0】{佥出的是等位基因9至 15，这 

与本实验结果差异较大；HPRTB与韩国人群比较，Shin sH⋯ 

等检出的是等位基因 10至 15，及 16．2，本实验检出的是等位 

基因9至 17；DXS8378与韩国人群相比较，其检出的是等位 

基因 8至 12[9]，本实验检出的是 9至 14；但同日本人群相比 

较【l21，都检出的是等位基因9至 14，且两个群体检出的多态信 

息量与女性非父排除率均非常接近。(2)与我国其他地区汉族 

人群数据相比较发现：DXS7132同台湾人群相比较 等位基 

因8、18、19未被检出；DXS6789同台湾人群相似 HPRTB 

与中国西安汉族相比较㈣，检出了等位基因9和 l7，但等位基 

因 18未被检出，PDf低于本实验结果；DXS8378与中国西安 

汉族人群相似，但西安汉族人群PIC低于本实验结果㈣。 

故 X—STR存在人群和种族差异，本实验结果与部分国 

外检出等位基因结果差异较大，与我国部分其他地区人群差 

距较小，可能与 STR重复单位高度保守而重复数量易于变异 

有关，可能是与不同地域人群通婚有关 ，也可能与抽样数量 

有限，只能检出部分等位基因型有关。 

3．2 法医学意义 

x染色体STR基因座在遗传过程中异于常染色体，以单 

倍体形式传给子代，故男性的基因组必然传给女儿，女性两 

条x染色体上的 1对STR必有 1个遗传给儿子或者女儿。 

由于这一遗传特点，X—STR在法医学、遗传学、人类学研究中 

的作用 日益突出。 

本实验扩增的4个 X—STR在人类基因组中分布广泛， 

等位基因片段长度多在 200 bp以下，灵敏度高、可重复性 

好。研究表明，在 PICt>0．6时，可认为该基因具有高度多态 

性【l41，检出结果显示 ，重庆地区汉族人群中，4个 X—STR的 

PIC值均达上述标准，且 PD及 PE也均处于较高水平。因此， 

其在法医学上的应用价值可总结如下：(1)一些特殊的亲权 

鉴定案件中，如缺乏双亲的姐妹亲缘关系的认定 、同父异母 

姐妹亲缘关系的认定及父女关系单亲亲权鉴定等方面 ， 

X—STR能提供常染色体所不能提供的信息；(2)对于肢解尸 

体、腐败尸体及白骨化尸体，尸体毁坏严重，对于各种微量检 

材 ，X—STR在性别鉴定中有一定的作用；(3)在本文被检所有 

男性样本中，4个 STR位点电泳分型只出现一条带 ，而女性 

样本出现 1条或 2条带，故若在精液(精斑 )或其他体液中检 

测到不只 1条 X—STR基因座的基因，则说明为混合斑 ，因 

此 ，X—STR可作为混合斑和混合体液的辅助鉴定口51。 

但目前x染色体STR发现和应用的数量不多，且大部 

分的X—STR并未进行群体调查，群体分布、突变率等资料均 

不完整，尚存在以下不足：(1)X—STR在亲权鉴定中只能起到 

排除作用，必须与常染色体 STR，线粒体染色体 STR相结合 

才能得出肯定结论；(2)与国内其他地区汉族人群比较 4个 

基因座的 PIC及 DP等群体遗传学指标发现，DXS7132及 

DXS6789的各项指标差距不大，HPRTB在台湾地区汉族人 

群中PIC及DP均小于本实验结果[1l】'DXS8378在西安汉族 

人群中PIC及 DP也较低㈣。说明 X—STR存在人群和种族差 

异，因此必须寻找适合于本地区本民族的位点进行检测。 

综上所述 ，X—STR作为特殊的遗传标记，因其独特的遗 

传方式，其重要性已逐渐得到重视，成为常染色体 STR分型 

的补充方法。DXS7132、DXS6789、HPRTB、DXS8378在重庆 

地区汉族人群中基因频率分布较好、多态信息量大、个体识 

别率高，本次研究结果为构建法医 DNA数据库和群体遗传 

学数据库提供了基础数据，为重庆地区汉族人群个人识别和 

亲子鉴定提供了新的遗传标记信息。 
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