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ＤＮＡ，是一种可遗传且具高度多态性的短核苷酸重复序列，广

泛存在于人类基因组中。根据所分布的染色体不同，分为常染

色体ＳＴＲ基因座和性染色体ＳＴＲ基因座。常染色体ＳＴＲ基

因座具有种类多、分布广、高度多态性、高突变率、易检测等优

点，是目前ＤＮＡ亲权鉴定实验室使用最广泛的遗传标记，在

亲权鉴定中具有重要意义及应用前景。本文就亲权鉴定中常

染色体ＳＴＲ基因座的应用概况，高度遗传多态性、高度突变率

研究，稀有等位基因在实际应用情况作一简单综述。

１　亲权鉴定中常染色体ＳＴＲ基因座的应用概况

１９８８年，Ｊｅｆｆｅｙｓ首先将ＳＴＲ基因座发展为第２代遗传标

记，此后，随着不同人种群体ＳＴＲ基因座信息的不断丰富，常

染色体ＳＴＲ基因座的数量也在不断增加。为便于各个实验室

标准化和ＤＮＡ数据库的建立，美国联邦调查局推荐用联合

ＤＮＡ索引系统（ｃｏｍｂｉｎｅｄｏｆＤＮＡｉｎｄｅｘｓｙｓｔｅｍ，ＣＯＤＩＳ）的１３

个常染色体 ＳＴＲ 基因座（ＴＰＯＸ、Ｄ３Ｓ１３５８、Ｄ５Ｓ８１８、ＦＧＡ、

ＣＳＦ１ＰＯ、Ｄ７Ｓ８２０、Ｄ８Ｓ１１７９、ＴＨ０１、ＶＷＡ、Ｄ１３Ｓ３１７、Ｄ１６Ｓ５３９、

Ｄ１８Ｓ５１、Ｄ２１Ｓ１１）作为各实验室常用遗传标记。目前，被世界

广泛认同的常染色体ＳＴＲ基因座检测系统包括Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ系

统、Ｐｏｗｅｒｐｌｅｘ１６系统，以及新问世的Ｐｏｗｅｒｐｌｅｘ２１系统，它们

均包含了上述１３个ＣＯＤＩＳ的ＳＴＲ基因座位点。后来美国又

开发了ＰｅｎｔａＤ、ＰｅｎｔａＥ、Ｄ２Ｓ１３３８和Ｄ１９Ｓ４３３这４个基因座，

与前述１３个ＣＯＤＩＳ的ＳＴＲ基因座构成了亲权鉴定中的常用

１７个常染色体ＳＴＲ基因座。在日常检测中，国内以美国应用

生物系统公司（ＡＢＩ公司）研发的Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ系统（共１５个常染

色ＳＴＲ基因座）以及美国Ｐｒｏｍｅｇａ公司研发的ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ１６

（共１５个常染色体ＳＴＲ基因座）在亲权鉴定和个体识别中的

应用最为广泛。除此之外，还有专门针对中国人群基因特点设

计使用的Ｓｉｎｏｆｉｌｅｒ系统。２０１０年由中国司法部制订出台的亲

权鉴定技术规范中对常染色体ＳＴＲ基因座的选择有明确的要

求：（１）经过群体遗传学调查，多态性高，非父排除率在０．７００

以上；（２）经５００次以上减数分裂的家系调查，基因座的突变率

在０．００２以下。存在基因突变情况时，应增加检测其他高度多

态性且遗传稳定的ＳＴＲ基因座，有条件的应增加检测ＸＳＴＲ

及ＹＳＴＲ。

２　亲权鉴定中常染色体ＳＴＲ基因座的遗传多态性研究

由于常染色体ＳＴＲ基因座较早应用于法医学的亲子鉴定

和个体识别，因此，对其研究也相对较为深入和全面。近年来，

国内、外文献对广西、福建、上海等有针对常染色体ＳＴＲ基因

座的遗传多态性报道。台运春等［１］应用ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ１６系统调

查广东汉族人群１００７１例无关个体，分析统计了１５个ＳＴＲ基

因座的群体遗传学及法医学参数，结果表明，ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ１６系

统能基本满足广东汉族人群法医学的个体识别及亲权鉴定的

需要，该研究发现了２２个国内首次报道的稀有等位基因，与杨

电等［２］等的报道比较（狀＝３３２），在６个基因座上有差异。如此

大样本频率调查有助于获取更可靠的频率资料。

薛天羽等［３］应用 ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ１６检测系统对４７８６名华南

地区汉族无关个体进行调查，表明这１５个ＳＴＲ基因座的基因

型分布均符合 ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡，共检出２４１个等位基因，

频率为０．０００１～０．５４５８，１０４３种基因型，还有６０个等位基

因阶梯（ｌａｄｄｅｒ）以外的等位基因。常用１５个基因座的观察杂

合度（Ｈｏ）为０．６０３０～０．９０７６，多态性信息量（ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍ

ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎｃｏｎｔｅｎｔ，ＰＩＣ）为０．５４２８～０．９０４０，个体识别能力

（ｄｉｓｃｒｉｍｉｎａｔｉｏｎｐｏｗｅｒ，ＤＰ）为０．７８１７～０．９８５５，三联体非父

排除率（ｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｉｅｓｏｆｐａｔｅｒｎｉｔｙｅｘｃｌｕｓｉｏｎ，ＰＰＥ）为０．３９２３～

０．８３１２。其研究表明，ＰｅｎｔａＥ的 Ｈｏ、ＰＩＣ、ＤＰ、ＰＰＥ值最大，

共发现３１个基因型，１２个罕见等位基因；ＴＰＯＸ的 Ｈｏ、ＰＩＣ、

ＤＰ、ＰＰＥ值最小，共发现１２个基因型，４个罕见等位基因。对

于华南汉族人群来说，常染色体ＳＴＲ基因座中ＰｅｎｔａＥ的多态

性程度最高，因此，应用于法医学个体识别及三联体亲子鉴定

效能最高，而ＴＰＯＸ 最低。该研究还通过与郝宏蕾等
［４］报道

的中国浙江汉族群体相比，在７个基因座上的差异具有统计学

意义，与Ｓｏｔáｋ等
［５］报道的高加索人群及Ａｌｖｅｓ等

［６］报道的非

洲人群相比，１５个常用ＳＴＲ基因座的差异均有统计学上意

义。２０１２年潘猛等
［７］应用Ｓｉｎｏｆｉｌｅｒ系统检测江苏１０００例无

关汉族个体，研究发现ＳＴＲ等位基因２１１个。其中，Ｄ３Ｓ１３５８

基因座的１５／１６等位基因型频率最高，杂合度为０．７５１～

０．８５３，ＰＩＣ为０．７１８～０．８３８，ＤＰ和ＰＰＥ分别为０．９００～０．９６４

和０．５１６～０．６９８。２０１１年Ｄｅｎｇ等
［８］应用Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ试剂盒对

青海２９７５例回族无关个体１５ＳＴＲ基因座的多态性调查，其

基因座频率介于０．０００２～０．５３２２，与之前报道的闽南汉族、

维吾尔族、鄂温克族、毛南族和马来民族人群相比，１５个常用

ＳＴＲ基因座上的差异均有统计学上意义。

目前数据库已收录美国、德国及英国等群体的常染色体

ＳＴＲ基因座遗传信息。ＫｈｏｄｊｅｔｅｌＫｈｉｌ等
［９］对利比亚９９个无

关个体进行检测，除ＣＳＦ１ＰＯ外，其余基因型分布均为 Ｈａｒｄｙ

Ｗｅｉｎｂｅｒｇ平衡，ＤＰ和ＰＰＥ均超过０．９９９，并与北非突尼斯、摩

洛哥、埃及人群的基因座相比，１５个ＳＴＲ基因座的差异均有

统计学上意义。Ｇａｉｂａｒ等
［１０］对伊利比亚半岛上的地中海人群

进行检测，该研究显示单倍型基因多态性分别达１．００和０．９８。

Ｍｕｏｚ等
［１１］对阿根廷西北部地区１１０个体进行研究，该研究

指出这１５个常染色体基因座累计ＰＰＥ和ＤＰ分别达０．９９９９４

和０．９９９９９９９９９９９９９９９８。Ｙｏｏ等
［１２］对韩国１８０５例个体进

行研究，ＤＰ和ＰＰＥ都比国内高，最高的是Ｄ２Ｓ１３３８，其ＤＰ达

０．９６９９。ＰａｒｙｓＰｒｏｓｚｅｋ等
［１３］对波兰，Ｓｔｅｐａｎｏｖ等

［１４］对俄国人

群也进行过常染色体ＳＴＲ基因座的多态性调查。以上学者均
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采用Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ系统进行检测。

综上所述，国外学者所调查群体的常染色体ＳＴＲ基因座

的ＰＰＥ和ＤＰ均较高，其原因在于目前广泛使用的试剂盒中

大部分ＳＴＲ基因座是针对外国人群体遗传特点而设计应用。

由此可见，不同人种、民族及地区的等位基因频率分布差异较

大，即使同一民族，地域不同的人群ＳＴＲ等位基因频率的分布

也有一定的差异。在个体识别及亲权鉴定中，为使遗传学参数

和法医学应用相关参数能够正确应用，调查及分析不同地区人

群的群体遗传学背景资料具有重要意义。

３　亲权鉴定中常染色体ＳＴＲ基因座的突变研究

常染色ＳＴＲ基因座存在高度多态性的同时，也具有很高

的突变率。目前多数学者认为突变的机制是ＤＮＡ复制滑动

或复制滑链错配。２０１３年 Ｍａｒｄｉｎｉ等
［１５］对１０５９５例亲权鉴定

案例进行突变分析，研究显示３５５例突变中，３４８例一步突变，

３例两步突变，４例不是逐步突变，突变率介于０．００４６０％～

０．２３０００％，平均突变率为０．１２０００％。父源性突变是母源性

的５倍。林敏等
［１６］研究２３１８例亲权鉴定案例的突变规律及

特点与其一致，ＳＴＲ基因座的突变率介于０．００％～０．２２％。

李海霞等［１７］研究的基因座突变率介于０．０００％～０．４９２％，且

各基因座突变率之间存在统计学差异。Ｌｕ等
［１８］、Ｚｈａｎｇ

等［１９］均研究过常染色ＳＴＲ基因座的突变现象，突变率均不一

致。ＳＴＲ基因座突变现象会直接影响父权指数（ｐａｔｅｒｎｉｔｙ

ｉｄｅｘ，ＰＩ）的计算，使ＰＩ值达不到可以认定亲权关系的标准。

蔡颖等［２０］研究中国大样本人群基因座平均突变率，合并计算

Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ和 ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ１６ 两 个 系 统 的 平 均 突 变 率 介 于

０．０１２０％～０．２０７８％，不同ＳＴＲ基因座的平均突变率差异显

著。该研究有助于疑似突变案例的累积亲权指数计算，但更多

情况下还是应增加检测其他高度多态性且遗传稳定的ＳＴＲ基

因座，有条件的甚至应增加检测ＸＳＴＲ基因座及ＹＳＴＲ基因

座。计算突变基因座的ＰＩ值，合并计算联合ＰＩ（ｃｏｍｂｉｎｅｄＰＩ，

ＣＰＩ），以免因ＳＴＲ基因的突变而导致错误排除亲缘关系。因

而，这也鼓励研究机构设计出高度多态性且遗传稳定的ＳＴＲ

基因座作为常规检测的补充。

４　亲权鉴定中常染色体ＳＴＲ基因座中稀有等位基因的实际

应用

常染色体ＳＴＲ基因座系统的ｌａｄｄｅｒ中包含了大部分的常

见等位基因片段。当大量群体进行ＳＴＲ分型时，往往会发现

一些新的等位基因，其在等位基因ｌａｄｄｅｒ中没有对应大小的片

段，通常在实践中称这些等位基因为ｏｆｆｌａｄｄｅｒ（ＯＬ）等位基

因，即罕见等位基因［２１］。这些罕见等位基因在人群中频率极

低，一般以１／１０００为标准。罕见等位基因的出现给检测结果

判读带来一定困难。在亲权鉴定检测系统中常染色体ＳＴＲ基

因座系统的ｌａｄｄｅｒ是以欧洲人群遗传学背景资料设计的。目

前，国内学者对于罕见等位基因大规模的系统研究尚少。曾艳

红等［２２］研究过ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ１６系统中的ＯＬ基因，表明这些基因

基本上是由于染色体分裂出现的不等价交换、酶的滑脱等原

因，发生ＤＮＡ缺失、插入而产生的新等位基因。陆惠玲等将

罕见等位基因分为４类
［２３］：（１）重复单位完整重复，但重复次

数在ｌａｄｄｅｒ范围外；（２）不完整重复；（３）侧翼序列个别碱基的

插入或缺失；（４）较大片断的缺失。徐志成等
［２４］用Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ

系统对罕见等位基因及其频率的研究提出，Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ检测系

统中ｌａｄｄｅｒ也是以欧美等西方人群遗传背景为基础制备，而这

些基因座的核心序列，在不同种族的人群中分布差异比较大，

为此，该体系并不完全适用于中国人群。可见，对于低频率罕

见等位基因的出现，容易产生误判，从而影响ＤＮＡ数据库的

建立以及实验室间的数据交流。罕见等位基因的存在及其确

定，一方面有助于提高ＳＴＲ基因座的ＤＰ、ＰＰＥ等；另一方面也

提示各试剂生产公司应制备更加完善、适合中国人群的ｌａｄｄｅｒ

以分析这些数据，尤其在试剂国产化的过程中，更要注重这方

面数据的收集，并将这些数据放在ｌａｄｄｅｒ中，使ＤＮＡ个体识

别和亲权鉴定的试剂更符合中国人群。

５　小结与展望

中国是一个多民族国家，各民族由于地域、风俗、宗教等因

素，聚集在相对稳定的区域内，各民族拥有各自独特的遗传特

征，在群体遗传信息上存在差异。寻找符合中国人群体遗传特

征的高鉴别能力ＳＴＲ基因座，丰富中国人群的遗传信息十分

必要，这是目前国内该领域的研究热点。目前国内、外在ＤＮＡ

亲子鉴定中，通常情况下仅做１５～２０个ＳＴＲ基因检测，除少

数基因突变外，对具有生物学关系的亲代与子代，ＳＴＲ基因位

点均符合。然而近年来有报道无关个体也有符合遗传规律的

情况。那么，在无关个体之间，使用目前国际、国内通用的试剂

盒是否会有无关个体存在完全相同的ＳＴＲ等位基因？抑或仅

１～２个ＳＴＲ等位基因不同？这是一个极富挑战和令人感兴

趣的问题，这对于指导亲子鉴定结果的正确判定具有重要的意

义，也有待于人们进一步研究。
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新型Ｈ７Ｎ９禽流感病毒的研究进展

吕晓丽１，白重阳１，张晓晓２，邹菊贤１综述；张惠中１△审校

（１．唐都医院临床实验与检验输血科，陕西西安７１００３８；２．第四军医大学

病原生物学与微生物学教研室，陕西西安７１００３２）

　　关键词：Ｈ７Ｎ９；　禽流感病毒；　治疗
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　　关于新型甲型重组禽流感病毒 Ｈ７Ｎ９的最新研究结果于

２０１３０４１１在《新英格兰医学杂志》（ＴｈｅＮｅｗＥｎｇｌａｎｄＪｏｕｒｎａｌ

ｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ）上在线出版
［１］。研究人员从３例患者的呼吸道标

本中分离到一种起源于鸟类的新型甲型重组流感病毒，并分析

了相关临床、流行病学及病毒学数据，经实时逆转录聚合酶链

反应检验、病毒培养及序列分析，对上述呼吸道标本中的流感

病毒及其他呼吸系统病毒进行了检测，最终认为，新型重组

Ｈ７Ｎ９病毒与患者所出现的致病性呼吸系统疾病有关
［２］。Ｈ７

亚型流感病毒感染禽类非常常见，但感染人的报道相对较少，

除２００３年 Ｈ７Ｎ７在荷兰致１人死亡外
［３］，感染多为散发或致

病程度较轻［４６］。Ｈ７Ｎ９似乎比以前观察到的甲型流感 Ｈ７亚

型具有更强的致病性，截至２０１３０４２３，全国１０８例患者被证

实感染 Ｈ７Ｎ９，其中死亡２２人
［７］，随即，Ｈ７Ｎ９成为众多研究

者关注的焦点［８１１］。Ｈ７Ｎ９禽流感病毒是甲型流感病毒研究

的新发现。现将该病毒的最新情况报道如下。

１　病原学

禽流感病毒属于正黏病毒科甲型流感病毒属。依据其外

膜２型糖蛋白抗原性的不同，目前可分为１６个 Ｈ亚型和９个

Ｎ亚型（Ｈ 指血凝素蛋白 ＨＡ，Ｎ 为神经氨酸酶蛋白 ＮＡ）。

ＨＡ不同亚型可与ＮＡ不同亚型相互组合形成不同的流感病

毒。此次报道的 Ｈ７Ｎ９亚型禽流感病毒是其中一种
［２］。该重

组病毒内部基因来自 Ｈ９Ｎ２禽流感病毒，既往仅在禽间发现，

感染人的情况为首次报道［１２］。流感病毒对热敏感，５６℃加热

３０ｍｉｎ、６０℃加热１０ｍｉｎ或６５℃～７０℃加热数分钟可使其

丧失活性；用紫外线直接照射，可迅速破坏其感染性［１３］；对低

温、酸性环境有一定抵抗力，在较低温的粪便中可存活１周，在

４℃水中可存活１个月；在自然条件下，存在于鼻腔分泌物和

粪便中的病毒，由于受到有机物的保护，具有极大的抵

抗力［１４］。

２　流行病学

２．１　传染源　传染源可能为携带 Ｈ７Ｎ９禽流感病毒的禽类

及其分泌物或排泄物［１５］。目前已在禽类及其分泌物或排泄物

中分离出 Ｈ７Ｎ９禽流感病毒，与人感染的 Ｈ７Ｎ９禽流感病毒

高度同源。

２．２　传播途径　人通过密切接触携带病毒的禽类或其分泌物

或排泄物感染［１５］。国家卫生和计划生育委员会（卫计委）专家

表示，少量家庭聚集性病例的出现不代表病毒有了大的改变。

Ｈ７Ｎ９仍是一个禽流感病毒，它与人体上呼吸道上皮细胞结合

的能力还很差。

２．３　易感人群　人与禽类密切接触者为易感人群，如从事禽

类养殖、贩运、销售、宰杀、加工者。

３　临床表现
［１６］

根据流感病毒潜伏期及现有 Ｈ７Ｎ９感染病例的调查结

果，Ｈ７Ｎ９禽流感病毒潜伏期一般在１周以内。

３．１　症状、体征　患者主要表现为畏寒、发热、咳嗽、咳痰等类

流感样症状，可伴头疼、乏力、咽痛、全身酸疼等。重症患者病

情发展迅速，体温大多持续在３９℃以上，多在５～７ｄ出现重

症肺炎，患者呼吸困难，伴咯血痰，可迅速进展为急性呼吸窘迫

综合征（ａｃｕｔｅｒｅｓｐｉｒａｔｏｒｙｄｉｓｔｒｅｓｓｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＡＲＤＳ）、脓毒症、

感染性休克，甚至多器官功能障碍，部分患者可出现纵隔气肿、

胸腔积液等。

３．２　实验室检查

３．２．１　血常规　白细胞总数一般不高或降低。重症患者白细

胞总数及淋巴细胞多为减少，可有血小板降低。
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