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摘要: 分别获得CSF1PO , T POX 和 TH 01 3 个短串联重复序列 STR , 对新疆锡伯族和哈萨克族人

群中等位基因频率、基因型频率及相关法医学数据进行比较。应用 PCR 技术、4% 变性聚丙烯酰胺

凝胶电泳及银染技术对上述 3 个 STR 位点分型。锡伯族人群 CSF1PO 位点有 9 个等位片段,

T POX 位点有 8 个等位片段, TH 01 位点有 8 个等位片段; 哈萨克族人群CSF1PO 位点有 8 个等位

片段, T POX 位点有 8 个等位片段, TH 01 位点有 7 个等位片段, 两民族各自的 3 个 STR 位点的基

因型分布均符合 H ardy2W einberg 平衡; 锡伯族人群各位点杂合度分别为0. 942 6, 0. 836 1,

0. 885 3, 多态信息量分别为 0. 829 8, 0. 721 3, 0. 762 6; 哈萨克族人群各位点杂合度分别为

0. 875 3, 0. 877 7, 0. 932 1, 多态信息量分别为 0. 740 1, 0. 756 8, 0. 750 9。以上 3 个 STR 位点的基

因频率分布在两个不同的人群中具有显著的差异。
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　　短串联重复序列 STR ( sho rt tandem repea ts)

是由单个、2 个、3 个或 4 个核苷酸为核心序列的短

串联重复结构所组成, 它以核心序列重复次数的不

同构成了长度不同的多态性, STR 位点分散于整个

人类基因组中, 平均每 15～ 20 kb 就存在一个 STR

位点。STR 是继限制性片段长度多态性 (rest rict ion

fragm en t len th po lym o rph ism , R FL P) 之后, 被发现

的又一个人类遗传性标记, 尤以 3, 4 个核苷酸为单

位的 STR [ 2 ]以其分布广、信息量大和具有高度多态

性并遵循孟德尔共显性遗传等特点而被应用于人类

基因组图谱绘制和遗传连锁分析, 也为法医学中的

个体识别和亲权鉴定提供了有力工具。STR 分布在

人类基因组的非编码序列中, 如出现在编码序列中

常导致疾病的发生。本文应用 PCR、电泳和银染等

技术, 分别对新疆锡伯族群体和哈萨克族群体进行

了随机抽样调查, 并分别得到了 105 个和 104 个无

关个体的CSF1PO , T POX, TH 01 3 个 STR 位点的

基因频率和基因型频率, 为人类遗传学研究和法医

鉴定提供基础数据。

1　材料和方法

111　标本来源

105 份无关正常锡伯族纯系个体抗凝外周血来

自新疆伊犁地区察布查尔锡伯族自治县, 104 份无

关正常哈萨克族纯系个体抗凝外周血来自新疆石河

子供销学校及沙湾县。

112　样品D NA 的制备

采用 Sino2Am erican B io techno logy 公司提供

的全血基因组DNA 纯化系统 (R eady PCR TM w ho le

b lood genet ic DNA pu rif ica t ion system )提取DNA。

113　引　物

采用 P rom ega 公司提供的 GeneP rin tr Silver

STR TM Ë System 进行 PCR 复合扩增, 3 个 STR 位

点的位置、引物序列、核心序列和长度范围如表 1。

114　PCR 反应

采用 3 个位点的复合扩增。反应 体积为 25 ΛL ,

每一批均设阳性和阴性对照, 其反应成分如下: 去离
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子水 (无菌) 17. 35 ΛL , STR 10×Buffer (P rom ega)

2. 5 ΛL ,M u lt ip lex 10×P rim er Pair M ix (P rom ega)

2. 5 ΛL , T aq DNA 聚合酶 0. 15 ΛL (0. 012 5Λm o lö

L ) , 模板DNA 2. 5 ΛL (约 20 ng) , 阳性对照加 K562

细胞基因组DNA (P rom ega 公司提供) 2. 5 ΛL , 阴性

对照加无菌水 2. 5 ΛL。反应条件如下: 基因体外扩

增仪 (西安交大开元集团) , 96℃初变性 120 s; 第 1

轮循环为 94℃ 60 s, 64℃ 60 s, 70℃ 90 s, 循环 10

次; 第 2 轮循环为 90℃ 60 s, 64℃ 60 s, 70℃ 90 s,

循环 25 次。

表 1　CSF1PO , TPOX, TH01 3 个 STR 位点的相关数据

Tab. 1　The rela tive da ta of CSF1PO , TPOX and TH01

基因座 引物序列 核心序列 长度范围öbP 位　置

CSF1PO 5′2AA C CT G A GT CT G CCA A GG A CT A GC23′ A GA T 295～ 327 5q33. 32q34

5′2GCT A GT CCT T GG CA G A CT CA G GT T 23′

T POX 5′2A CT GGC A CA GAA CA G GCA CT T A GG23′ AA T G 224～ 248 2p 232p ter

5′2A TCCT AA G T GC CA G T TC T GT GCC A GT 23′

TH 01 5′2A T T CAA A GG GTA TCT GGG CTC T GG23′ AA T G 154～ 178 11p 152p 15. 5

5′2CCA GA G CCC A GA TA C CCT T T G AA T 23′

115　PCR 扩增产物的电泳分离和银染

取 PCR 扩增产物 2 ΛL 与等体积的 2×STR 载

样液 (P rom ega)混匀, 于 95°C 变性 120 s 后, 立即置

于冰盒内, 上样于经预电泳的 4% 的聚丙烯酰胺凝

胶上, 电压 2 000 V , 50～ 55°C 电泳 2 h, 然后用银染

方法染色[ 4 ]。

116　统计学处理

根据H ardy2W einberg 平衡定律计算各基因型

个体数的期望值, 以 x
2 检验进行 H ardy2W einberg

平衡吻合性检验。分别计算出 3 个 STR 基因座各自

的无偏倚期望杂合度 (H )、个体识别率 (D P )、期望

排除概率 (P E )和多态信息含量 (P IC )。

2　结　果

对 105 名新疆锡伯族和 104 名新疆哈萨克族无

关个体的 CSF1PO , T POX 和 TH 01 3 个 STR 基因

座等位基因及其频率的检测结果见表 2, 相应的基

因型及其频率见表 3, 法医学效力数据见表 4。

表 2　新疆哈萨克族和锡伯族人群 3 个 STR 位点等位基因频率

Tab. 2　The a llele frequency of three STR loc i of Ch inese X ibo popula tion and Ch inese Ha sake popula tion

CSF1PO T POX TH 01

哈萨克族 锡伯族 哈萨克族 锡伯族 哈萨克族 锡伯族

基因 频率 基因 频率 基因 频率 基因 频率 基因 频率 基因 频率

7 0. 004 8 7 0. 066 7 6 0. 004 8 6 0. 009 5 5 0. 0913 5 0. 0048

8 0. 067 3 8 0. 095 2 7 0. 182 7 7 0. 066 7 6 0. 187 5 6 0. 109 5

9 0. 1971 9 0. 1286 8 0. 2500 8 0. 4333 7 0. 1346 7 0. 2000

10 0. 3317 10 0. 2524 9 0. 1202 9 0. 1429 8 0. 2067 8 0. 1857

11 0. 269 2 11 0. 161 9 10 0. 336 5 10 0. 076 2 9 0. 360 6 9 0. 347 6

12 0. 081 7 12 0. 185 7 11 0. 091 3 11 0. 219 0 10 0. 009 6 9. 3 0. 004 8

13 0. 033 7 13 0. 0857 12 0. 0096 12 0. 0429 11 0. 0096 10 0. 1333

14 0. 019 2 14 0. 014 3 13 0. 004 8 13 0. 009 5 11 0. 0143

15 0. 0095

X 2= 66. 54　P < 0. 005 X 2= 55. 08　P < 0. 005 X 2= 47. 08　P < 0. 005
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表 3　新疆哈萨克族和锡伯族人群 3 个 STR 位点基因型

Tab. 3　The genotype of three STR loc i of Ch inese X ibo popula tion and Ch inese Ha sake popula tion

CSF1PO T POX TH 01

哈萨克族 锡伯族 哈萨克族 锡伯族 哈萨克族 锡伯族

基因型 观察值 期望值 基因型 观察值 期望值 基因型 观察值 期望值 基因型 观察值 期望值 基因型 观察值 期望值 基因型 观察值 期望值

7, 10 1 0. 33 7, 8 2 1. 33 6, 7 1 0. 18 6, 7 1 0. 13 5, 5 2 0. 87 5, 9 1 0. 35

8, 8 1 0. 47 7, 9 3 1. 80 7, 7 4 3. 47 6, 9 1 0. 29 5, 6 2 3. 56 6, 6 3 1. 26

8, 9 3 2. 76 7, 10 5 3. 54 7, 8 8 9. 50 7, 7 1 0. 47 5, 7 2 2. 56 6, 7 2 4. 60

8, 10 4 4. 64 7, 11 3 2. 27 7, 10 19 12. 79 7, 8 5 6. 07 5, 8 4 3. 93 6, 8 2 4. 27

8, 11 3 3. 77 7, 12 1 2. 60 7, 11 2 3. 47 7, 9 1 2. 00 5, 9 7 6. 85 6, 9 11 8. 00

8, 12 1 1. 14 8, 8 2 0. 95 8, 8 6 6. 50 7, 10 3 1. 07 6, 6 2 3. 66 6, 10 2 3. 07

8, 13 1 0. 47 8, 9 4 2. 57 8, 9 8 6. 25 7, 11 2 3. 07 6, 7 7 5. 25 7, 7 6 4. 20

9, 9 3 4. 04 8, 10 5 5. 05 8, 10 18 17. 50 8, 8 21 19. 71 6, 8 9 8. 06 7, 8 6 7. 80

9, 10 14 13. 60 8, 11 2 3. 24 8, 11 6 4. 75 8, 9 14 13. 00 6, 9 16 14. 06 7, 9 17 14. 60

9, 11 15 11. 04 8, 12 3 3. 71 9, 9 3 1. 50 8, 10 3 6. 93 6, 10 1 0. 37 7, 9. 3 1 0. 20

9, 12 2 3. 35 9, 9 1 1. 74 9, 10 8 8. 41 8, 11 22 19. 93 7, 7 1 1. 88 7, 10 3 5. 60

9, 14 1 0. 79 9, 10 9 6. 82 9, 11 2 2. 28 8, 12 4 3. 90 7, 8 7 5. 79 7, 11 1 0. 60

10, 10 11 11. 44 9, 11 3 4. 37 9, 12 1 024 8, 13 1 0. 86 7, 9 10 10. 10 8, 8 5 3. 62

10, 11 20 18. 57 9, 12 3 5. 02 10, 10 9 11. 78 9, 9 2 2. 14 8, 8 5 4. 44 8, 9 15 13. 56

10, 12 75. 64 9, 13 2 2. 31 10, 11 5 6. 39 9, 10 2 2. 29 8, 9 12 15. 50 8, 10 6 5. 20

10, 13 1 2. 32 9, 14 1 0. 39 10, 12 1 0. 67 9, 11 7 6. 57 8, 11 1 0. 41 9, 9 11 12. 69

11, 11 5 7. 54 10, 10 5 6. 69 10, 13 1 0. 34 9, 12 1 1. 29 9, 9 14 13. 52 9, 10 6 9. 73

11, 12 4 4. 57 10, 11 10 8. 58 11, 11 2 0. 87 10, 10 2 0. 61 9, 10 1 0. 72 9, 11 1 1. 04

11, 13 1 1. 89 10, 12 8 9. 84 10, 11 2 3. 50 9, 11 1 0. 72 10, 10 5 1. 87

11, 14 2 1. 08 10, 13 3 4. 54 10, 12 1 0. 69 10, 11 1 0. 40

12, 12 1 0. 69 10, 14 1 0. 76 10, 13 1 0. 15

12, 13 1 0. 57 10, 15 2 0. 50 11, 11 5 5. 04

13, 13 1 0. 12 11, 11 3 2. 57 11, 12 3 1. 97

13, 14 1 0. 13 11, 12 8 6. 31

11, 13 2 2. 91

12, 12 5 3. 62

12, 13 6 3. 34

13, 13 2 0. 77

13, 14 1 0. 26

合计 104 100. 96 105 98. 58 合计 104 96. 89 105 101. 68 合计 104 102. 25 105 102. 66

X 2= 4. 97, P > 0. 05 X 2= 8. 50, P > 0. 05 X 2= 2. 18, P > 0. 05 X 2= 2. 40, P > 0. 05 X 2= 7. 66, P > 0. 05 X 2= 5. 39, P > 0. 05

表 4　新疆哈萨克族和锡伯族 3 个 STR 位点的法医学数据

Tab. 4　The rela ted foren sic da ta of three STR loc i of Ch inese X ibo popula tion and Ch inese Ha sake

popula tion

CSF1PO T POX TH 01

哈萨克族 锡伯族 哈萨克族 锡伯族 哈萨克族 锡伯族

H = 0. 875 3 H = 0. 942 6 H = 0. 877 7 H = 0. 836 1 H = 0. 932 1 H = 0. 885 3

D P = 0. 898 9 D P = 0. 954 0 D P = 0. 899 7 D P = 0. 894 0 D P = 0. 908 9 D P = 0. 916 3

P E = 0. 531 3 P E = 0. 638 4 P E = 0. 524 9 P E = 0. 494 1 P E = 0. 522 7 P E = 0. 533 2

P IC = 0. 740 1 P IC = 0. 829 8 P IC = 0. 756 8 P IC = 0. 721 3 P IC = 0. 750 9 P IC = 0. 762 6
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3　讨　论

短串联重复序列 STR 也称微卫星 DNA

(M icro sa tellite DNA ) , 是由单个、双个、3 个或 4 个

核苷酸为核心序列的短串联重复结构组成, 以核心

序列重复次数的不同构成了长度多态性, 这种重复

数目的差异可能是由于DNA 复制过程中串联重复

DNA 滑动链错配, 或由于同源染色体或姊妹染色单

体发生非等位基因DNA 序列的不等臂交换, 都可

能使串联重复DNA 的拷贝数显著增加或减少。

STR 作为第二代DNA 分型标记, 以其在人类

基因组中数目多、分布广、突变率低 (2. 3×10- 5—

15. 9×10- 5)、稳定性好和高度多态性而被作为人类

遗传学研究和法医学鉴定的遗传标记[ 9 ]。近来也发

现短串联重复序列与疾病的发生有关, STR 虽散布

于人类基因组中, 却很少出现在编码DNA 序列中。

但是, 基因组中或基因附近的三核苷酸重复与某些

遗传病有关, 尤其是基因编码序列或侧翼序列的三

核苷酸重复, 在一代代传递中重复次数发生明显增

加, 从而导致某些遗传病的发生, 如 H un ting ton 病

和脆性 X 染色体综合症即是相应的短串连重复序

列的增加所致。STR 中以 3, 4 个核苷酸为单位的

STR [ 2 ]以其含量大且具有高度多态性而被广泛应用

于人类基因定位的连锁分析、法医学研究, 而本文所

选择的 CSF1PO , T POX, TH 01 3 个遗传标记正是

核心序列分别为A GA T , AA T G, AA T G 的四核苷

酸重复序列。

CSF1PO , T POX, TH 01 3 个 STR 位点的相关

法律学数据在美国白人和黑人中已见报道, 近几年,

在我国汉族人群的相关数据已见陆续报道, 经比较

这些数据在不同民族间存在一定差异。我国作为多

民族国家, 各民族应以其本民族的各 STR 位点的相

关法律学数据为基础开展法医学鉴定[ 5～ 8 ]。为丰富

我国各族人群 STR 数据库, 我们分别对新疆哈萨克

族和锡伯族人群进行了调查, 结果显示, CSF1PO ,

T POX 和 TH 01 3 个位点的等位片段, 哈萨克族分

别为 8, 8 和 7 个等位片段, 分别形成 24, 18 和 19 种

基因型; 锡伯族分别为 9, 8 和 8 个等位片段, 形成的

基因型分别为 26, 23 和 19 种。经计算, 我们随机抽

检的新疆哈萨克族和锡伯族人群以上 3 个 STR 位

点的基因频率和基因型频率的观察值与期望值均符

合 H ardy2W einberg 平衡, 各位点的基因频率和基

因型频率分别与中国汉族人群、美籍非洲裔和美籍

西班牙裔均存在显著差异 (各比较组 P < 0. 05)。新

疆哈萨克族人群 3 个 STR 位点的杂合度分别为

0. 875 3, 0. 877 7, 0. 932 1; 个体识别率分别为

0. 898 9, 0. 899 7, 0. 908 9; 期望排除率与美籍西班

牙裔相近或稍高。新疆锡伯族人群 CSF1PO ,

T POX, TH 01 的 3 个位点的杂合度分别为 0. 942 6,

0. 836 1, 0. 885 3; 位点个体识别率分别为 0. 954 0,

0. 894 0, 0. 916 3, 均大于 0. 5, 提示均为高鉴别力位

点, 3 个位点的累积个体识别率为 0. 999 6; 期望排

除概率分别为 0. 638 4, 0. 494 1, 0. 533 2; 3 个位点

的累积排除概率为 0. 914 6; 得到多态信息量分别为

0. 828 9, 0. 721 3, 0. 762 6, 3 个位点的多态信息总

量为 0. 988 7。以上各法医学效力数据均较美籍西班

牙裔人群高提示 CSF1PO , T POX, TH 01 的 3 个

STR 位点对新疆哈萨克族人群和锡伯族人群均属

高鉴别力 STR 基因位点, 在新疆哈萨克族人群和锡

伯族人群的人类遗传学研究和法医学鉴定中有较高

价值。经比较, 本文所检测的 3 个位点在两个民族间

也存在很大差异, 如果进行相关的遗传学研究或法

医鉴定, 应以各民族自己的相应数据为基础开展工

作。
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Com par ison of genetic polym orph ism of 3 STR loc i between
Ch inese X ibo popula tion and Hasake popula tion

HU X iao2yan1, HU AN G Chen1, SON G T u2sheng1, M EN G Sh i2jie2,

L I Sheng2b in1, XU J ian1, CH EN Xue2ling1,W AN G Y i2li1

(1. D epartm en t of Genetics, M edical Co llege of J iao tong U niversity; 2. N o rthw est U n ivesity, X i′an 710069, Ch ina)

Abstract: T he pu rpo se is to ob ta in a llele frequency, geno type frequency and rela ted fo ren sic da ta of

CSF1PO , T POX and TH 01 loci in Ch inese X ingjiang X iao popu la t ion and Ch inese X ingjiang H asake

popu la t ion. Genom ic DNA from periphera l b lood m ononuclear cells of no rm al Ch inese X in jiang X ibo

popu la t ion and Ch inese X in jiang H asake popu la t ion w as u sed as tem p la te and CSF1PO P T POX and TH 01

fragm en ts w ere am p lif ied by po lym erase cha in react ion (PCR ). T he PCR p roducts w ere ana lyzed by 4%

denatu ring PA GE and detected u sing silver sta in detect ion. N ine a lleles w ere found at CSF1PO locu s,

eigh t a lleles a t T POX locu s and eigh t a lleles a t TH 01 locu s in Ch inese X ibo popu la t ion. E igh t a lleles w ere

found at CSF1PO locu s, eigh t a lleles w ere found at T POX locu s and seven alleles w ere found at TH 01

locu s in the H asake E thn ic popu la t ion. A ll the 3 loci (CSF1PO , T POX, TH 01) m et H ardy2W einberg

equ ilib rium. T he heterozygo sit ies ob served w ere 0. 942 6, 0. 836 1 and 0. 885 3 fo r CSF1PO , T POX and

TH 01 respect ively in Ch inese X ibo popu la t ion. T he heterozygo sit ies ob served w ere 0. 875 3, 0. 877 7 and 0.

932 1 fo r CSF1PO , T POX and TH 01 respect ively in Ch inese H asake popu la t ion. T he po lym o rph ism

info rm at ion con ten ts (P IC) w ere 0. 8298, 0. 721 3 and 0. 762 6 respect ively in Ch inese X ibo popu la t ion.

T he po lym o rph ism info rm at ion con ten ts (P IC) w ere 0. 740 1, 0. 756 8 and 0. 750 9 respect ively in Ch inese

kazak popu la t ion. T here is a rem arkab le d ifference in the d ist ribu t ion of a llele frequencies a t these STR

loci betw een Ch inese X in jiang X ibo popu la t ion and Ch inese X in jiang H asake popu la t ion.

Key words: sho rt tandem repea ts; genet ic po lym o rph ism ; po lym erase cha in react ion; electropho resis
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