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［摘要］　目的：分析陕西汉族人群 ２号和 １１号染色体上 １５个短串联重复序列（ｓｈｏｒｔｔａｎｄｅｍｒｅ

ｐｅａｔ，ＳＴＲ）位点的多态性。方法：采用荧光标记基因扫描技术对 １５个 ＳＴＲ基因座在 １７５例无血缘关系
的陕西汉族人中的遗传多态性进行分析。结果：Ｄ２Ｓ３３５，Ｄ２Ｓ３９６，Ｄ２Ｓ３３８，Ｄ２Ｓ２３８２，Ｄ２Ｓ３０５，
Ｄ２Ｓ１５１，Ｄ２Ｓ２３６８，Ｄ２Ｓ３９１，Ｄ１１Ｓ９１２，Ｄ１１Ｓ４０９０，Ｄ１１Ｓ４１４７，Ｄ１１Ｓ４１９０，Ｄ１１Ｓ４１４９，Ｄ１１Ｓ４１２６，

Ｄ１１Ｓ４０９４分别检出 １１，１１，１１，１０，８，８，９，１２，７，１１，８，１０，５，５，６个等位基因，各位点等位基因型分
布符合 ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡，杂和度（ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｓｉｔｙ，Ｈ）为 ０．４２１６～０．８５１７，个体识别力（ｐｏｗｅｒｏｆｄｉｓ

ｃｒｉｍｉｎａｔｉｏｎ，ＤＰ）为 ０．６５６８～０．９５９８，多态信息量（ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎｃｏｎｔｅｎｔ，ＰＩＣ）为 ０．４０７８～
０．８３６６，非父排除率（ｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｙｏｆｐａｔｅｒｎｉｔｙｅｘｃｌｕｓｉｏｎ，ＥＰＰ）为 ０．３１３５～０．８５３７。结论：１５个 ＳＴＲ基因座

在陕西汉族人群中具有较好的多态性，表明了陕西汉族人群 １５个 ＳＴＲ基因座结构特征，为人类学
!

法

医学研究提供了数据。
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［ＪＣｅｎｔＳｏｕｔｈＵｎｉｖ（ＭｅｄＳｃｉ），２００８，３３（７）：０５８７０５］

　　短串联重复序列（ｓｈｏｒｔｔａｎｄｅｍｒｅｐｅａｔ，ＳＴＲ）是
以 ２～６ｂｐ为核心单位的串联重复序列，广泛分
布于人类基因组中。具有高度多态性和遗传稳

定性，所包含的遗传信息是以往任何遗传性标记

所无法比拟的，被广泛应用于遗传图的构建
"

疾

病相关基因的定位
"

克隆
"

人类学以及法医学

等领域，是目前应用最广泛、研究较深入的遗传

标志之一［１２］。

由于基因座的等位基因频率、杂合度等遗传

参数因群体而异，目前 ＳＴＲ的群体遗传数据大多
数来自欧美等地的白种人群的研究，因此有必要

对中国各民族的 ＳＴＲ多态性分布进行调查，建立
中华民族 ＳＴＲ基因的数据库。２号染色体与高血
压、冠状动脉硬化性心脏病等心血管疾病和多种

骨关节疾病有关；多种恶性肿瘤的疾病相关基因

已定位于 １１号染色体上，（ｈｔｔｐ／／ｗｗｗ．ｎｃｂｉ．ｎｌｍ．
ｎｉｈ．ｇｏｖ）。因此，本调查选择了 ２号染色体上８个
ＳＴＲ （Ｄ２Ｓ１５１， Ｄ２Ｓ２３８２， Ｄ２Ｓ３９１，Ｄ２Ｓ２３６８，
Ｄ２Ｓ３３５，Ｄ２Ｓ３９６，Ｄ２Ｓ３３８，Ｄ２Ｓ３０５）和 １１号染色
体上的 ７个ＳＴＲ（Ｄ１１Ｓ９１２，Ｄ１１Ｓ４０９０，Ｄ１１Ｓ４１４７，
Ｄ１１Ｓ４１９０，Ｄ１１Ｓ４１４９，Ｄ１１Ｓ４１２６，Ｄ１１Ｓ４０９４）基
因座，对其遗传数据进行分析，旨在为中国人群

疾病连锁分析和间接基因诊断提供科学依据。

１　材料与方法

１．１　样本　　在陕西麟游县
"

永寿县的和咸阳

地区选择 １７５例相互无血缘关系的健康个体作
为本次研究对象，年龄为（２５．１０±１．２３）岁，在
知情自愿的原则下，各抽取静脉血 ２ｍＬ，ＥＤＴＡ抗
凝备用。

１．２　方法
１．２．１　ＤＮＡ提取　　采用美国 Ｐｒｏｍｅｇａ公司生
产的外周血基因组 ＤＮＡ提取试剂盒提取基因组
ＤＮＡ，操作按试剂盒说明（ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｐｒｏｍｅｇａ．
ｃｏｍ），经定量后稀释为 ５０ｍｇ／Ｌ备用。
１．２．２　多态基因座及引物　　所选的 １５个
ＳＴＲ基 因 座 来 源 于 美 国 人 类 连 锁 合 作 中 心
（ＣＨＬＣ）研制的人类基因组扫描引物组。１５个基

因座的扩增引物及试剂均购自美国 ＡＢＩ公司
（ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ａｐｐｌｉｅｄｂｉｏｓｙｓｔｅｍｓ．ｃｏｍ）。
１．２．３　ＰＣＲ扩增　　反应体系为 １５∶１的引物
混合液，９μＬＰＣＲ混合液（包括 ＰＣＲ缓冲液，２．５
ｍｍｏｌ／ｄＮＴＰ混合液，Ｔａｐ聚合酶５Ｕ／μＬ，２５ｍｍｏｌ／
Ｌ的 ＭｇＣｌ２），１．２μＬ的 ＤＮＡ和 ３．８μＬ的双蒸
水。反应条件为：９５℃预变性 １２ｍｉｎ，然后进行
９４℃变性 １５ｓ，５５℃ １５ｓ，７２℃退火３０ｓ，循环
１０个周期；８９℃退火１５ｓ，５５℃延伸１５ｓ，７２℃
延伸 ３０ｓ，循环 １０个周期；最后 ７２℃延伸 １０
ｍｉｎ，４℃冰箱避光保存待用。ＰＣＲ扩增在 ＰＥ９６００
下完成。

１．２．４　扩增产物电泳及基因分析　　每个样本
的 ＰＣＲ扩增产物按照荧染 ＦＡＭ（蓝色荧染）∶ＶＩＣ
（绿色荧染）∶ＮＥＤ（黄色荧染）（荧染信息见表 １）
以 ２∶２∶４的比例混匀后，取 ０．５μＬ与 ９μＬ的去
离子甲酰胺和 ０．５μＬ的 ＧＳ５００Ｌｉｚ混匀，９５℃
变性 ３ｍｉｎ迅速冷却，检查无气泡后放入 ＡＢＩ
３１００遗传分析仪进行毛细管电泳，用 ＧｅｎｅＳｃａｎ
Ａｎａｌｙｓｉｓ３．７和 Ｇｅｎｏｔｙｐｅｒ３．７软件进行检测分型，
１．３　统计学处理　　用 Ｅｘｃｅｌｌ２００３完成数据库
的建立，用直接计数法计算每个基因座的等位基

因频率和基因型频率。采用 χ２ 检验方法进行
ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡检验，采用文献［３６］的方法
计算各位点杂和度（ｈｅｔｅｒｏｚｙｇｏｓｉｔｙｖａｌｕｅ，Ｈ）、个体
识别力（ａｖｅｒａｇｅｐｏｗｅｒｏｆｄｉｓｃｒｉｍｉｎａｔｉｏｎ，ＤＰ）、非父
排除率（ｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｙｏｆｐａｔｅｒｎｉｔｙｅｘｃｌｕｓｉｏｎ，ＥＰＰ）［３４］、

多 态 信 息 量 （ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍ ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ ｃｏｎｔｅｎｔ，
ＰＩＣ）［５］和 随 机 个 体 相 同 表 型 偶 合 率 （ｍａｔｃｈｉｎｇ
ｐｒｏｂａｂｉｌｉｔｙ，ＰＭ）［６］等多态信息含量。

２　结　　果

２．１　各位点等位基因频率和基因型频率数据　
　Ｄ２Ｓ３３５，Ｄ２Ｓ３９６，Ｄ２Ｓ３３８，Ｄ２Ｓ２３８２，Ｄ２Ｓ３０５，
Ｄ２Ｓ１５１，Ｄ２Ｓ２３６８，Ｄ２Ｓ３９１，Ｄ１１Ｓ９１２，Ｄ１１Ｓ４０９０，
Ｄ１１Ｓ４１４７，Ｄ１１Ｓ４１９０，Ｄ１１Ｓ４１４９，Ｄ１１Ｓ４１２６，Ｄ１１Ｓ４０９４
分别检出 １１，１１，１１，１０，８，８，９，１２，７，１１，８，
１０，５，５，６个等位基因，各座位等位基因片段大
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陕西汉族人群２号和１１号染色体１５个ＳＴＲ基因座的遗传多态性　史晓薇，等

小及频率分布见表 １。１５个 ＳＴＲ基因座不同基因
型的观察值和期望值差异无统计学意义，均符合

ＨａｎｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡（Ｐ＞０．０５，表 ２）。
２．２　１５个 ＳＴＲ基因座在陕西汉族人群中的群
体遗传学指标　　从表 ２可见，１５个 ＳＴＲ基因座

中 Ｄ２Ｓ１５１，Ｄ２Ｓ３９１，Ｄ２Ｓ２３６８，Ｄ２Ｓ３３５，Ｄ２Ｓ３９６，
Ｄ２Ｓ３３８，Ｄ２Ｓ３０５，Ｄ１１Ｓ４０９０，Ｄ１１Ｓ４１４７，Ｄ１１Ｓ４１９０，
Ｄ１１Ｓ４０９４基因座杂和度 Ｈ，个体识别力 ＤＰ，多态
信息量 ＰＩＣ，非父排除率 ＥＰＰ都比较高（Ｈ＞０．７，
ＤＰ＞０．８，ＰＩＣ＞０．６，ＥＰＰ＞０．５）。

表１　陕西汉族人群１５个ＳＴＲ基因座等位基因频率（ｎ＝１７５）
Ｔａｂ．１　Ａｌｌｅｌｅｆｒｅｑｕｅｎｃｉｅｓｏｆｔｈｅ１５ＳＴＲｌｏｃｉｉｎＨａｎｐｏｐｕｌａｔｉｏｎｏｆＳｈａａｎｘｉ（ｎ＝１７５）

等位

基因

Ａｌｌｅｌｅ

Ｄ２Ｓ３３５３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ２Ｓ３９６３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ２Ｓ３３８３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ２Ｓ２３８２２

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ１１Ｓ４１９０２

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

１ １８５ ０．０２３ ２２７ ０．００９ ２６８ ０．００６ ３０４ ０．０２０ ２１７ ０．００６

２ １８９ ０．００６ ２３１ ０．００９ ２７０ ０．２５１ ３０６ ０．７５１ ２２７ ０．００６

３ １９１ ０．１７４ ２３３ ０．０３４ ２７２ ０．０７７ ３０８ ０．０１４ ２３１ ０．２４２

４ １９３ ０．０４０ ２３５ ０．１３１ ２７４ ０．００９ ３１４ ０．０１４ ２３３ ０．０２９

５ １９５ ０．０１７ ２３７ ０．１１４ ２７６ ０．０２０ ３１６ ０．０３１ ２３７ ０．０５１

６ １９７ ０．０３４ ２３９ ０．２６０ ２７８ ０．０４９ ３１８ ０．０１４ ２３９ ０．３４０

７ １９９ ０．１３４ ２４１ ０．１３１ ２８０ ０．０８０ ３２０ ０．０９４ ２４１ ０．１２３

８ ２０１ ０．０９１ ２４３ ０．１３１ ２８２ ０．０６６ ３２６ ０．０１４ ２４３ ０．０５７

９ ２０３ ０．２３１ ２４５ ０．１０９ ２８４ ０．１６６ ３２８ ０．０３１ ２４５ ０．０２３

１０ ２０５ ０．２１４ ２４７ ０．０４９ ２８６ ０．０４３ ３３０ ０．０１４ ２４７ ０．１２３

１１ ２０７ ０．０３４ ２４９ ０．０２３ ２８８ ０．２３４ － － － －

等位

基因

Ａｌｌｅｌｅ

Ｄ２Ｓ１５１２

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ２Ｓ２３６８３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ２Ｓ３９１３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ１１Ｓ４０９０１

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ１１Ｓ４１４７３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

１ ２４０ ０．０２９ ９３ ０．２３７ １４３ ０．００６ １６５ ０．０４３ ２２３ ０．００９

２ ２４２ ０．０２９ ９５ ０．０１７ １４５ ０．０４９ １６７ ０．００９ ２２５ ０．４９３

３ ２４４ ０．０５１ １０１ ０．０２３ １４７ ０．１４３ １６９ ０．０２６ ２２７ ０．１００

４ ２４６ ０．１７４ １０３ ０．０１７ １４９ ０．４２９ １７１ ０．０２６ ２３１ ０．００９

５ ２４８ ０．１８９ １０５ ０．２５１ １５１ ０．２０９ １７３ ０．０３４ ２３３ ０．０１４

６ ２５０ ０．３１１ １０７ ０．２７７ １５３ ０．０６３ １７５ ０．０８３ ２３５ ０．００６

７ ２５２ ０．２０９ １０９ ０．０６０ １５５ ０．０９４ １７７ ０．２７７ ２３７ ０．１２３

８ ２５４ ０．００９ １１１ ０．０７４ １５９ ０．００９ １７９ ０．３０６ ２３９ ０．０７７

９ － － １１３ ０．０．４３ １８１ ０．０９１ ２４１ ０．１００ － －

１０ － － － － １８３ ０．０５４ ２４３ ０．０４９ － －

１１ － － － － １８５ ０．０３７ ２４５ ０．０２０ － －

１２ － － － － １８７ ０．０１４ － － － －

等位

基因

Ａｌｌｅｌｅ

Ｄ１１Ｓ９１２２

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ２Ｓ３０５３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ１１Ｓ４１４９１

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ１１Ｓ４１２６３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

Ｄ１１Ｓ４０９４３

片段大小

（ｂｐ）

频率

Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ

１ １０６ ０．５６６ ３２０ ０．１４９ ２１７ ０．２３１ １３９ ０．０２３ １８６ ０．００７

２ １０８ ０．２１４ ３２２ ０．２５４ ２１９ ０．０６３ １４１ ０．０４８ １８８ ０．２２０

３ １１０ ０．０８０ ３２４ ０．０２３ ２２１ ０．６２０ １４３ ０．６２０ １９０ ０．２２９

４ １１２ ０．０３４ ３２８ ０．１０９ ２２３ ０．０８０ １４５ ０．３０３ １９２ ０．１２０

５ １１４ ０．０８６ ３３０ ０．２６９ ２３３ ０．００６ １４７ ０．００６ １９４ ０．３６３

６ １１６ ０．０１４ ３３２ ０．１１７ － － － － １９６ ０．０６１

７ １１８ ０．００６ ３３４ ０．０７４ － － － － － －

８ － － ３３８ ０．００６ － － － － － －

　　１：ＦＡＭｌａｂｅｌｅｄ（蓝色荧染）；２：ＶＩＣｌａｂｅｌｅｄ（绿色荧染）；３：ＮＥＤｌａｂｅｌｅｄ（黄色荧染）。
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表２　１５个ＳＴＲ基因座在陕西汉族中的多态性指标
Ｔａｂ．２　Ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｍａｒｋｓｏｆ１５ＳＴＲｌｏｃｉｉｎＨａｎｐｏｐｕｌａｔｉｏｎｏｆＳｈａａｎｘｉ

位点 Ｈ ＰＩＣ ＤＰ ＥＰＰ ＰＭ Ｐ

Ｄ２Ｓ１５１ ０．７８５６ ０．７６１２ ０．９２４８ ０．７３８５ ０．０７０３ ０．６９７５

Ｄ２Ｓ２３８２ ０．４２１６ ０．４０７８ ０．６５６８ ０．３６８５ ０．３４８３ ０．９９７５

Ｄ２Ｓ２３６８ ０．７９２５ ０．７６２５ ０．９２６６ ０．７４８８ ０．０７３１ ０．１４８８

Ｄ２Ｓ３９１ ０．７３６７ ０．７０６４ ０．８９１４ ０．６５６８ ０．０９６７ ０．９７３５

Ｄ２Ｓ３３５ ０．８３９２ ０．８１８３ ０．９５１１ ０．８２２８ ０．０６６８ ０．９３０５

Ｄ２Ｓ３９６ ０．８５１７ ０．８３６６ ０．９５９８ ０．８５１５ ０．０３５９ ０．９９３７

Ｄ２Ｓ３３８ ０．８３２７ ０．８１３１ ０．９５４９ ０．８５３７ ０．０４７１ ０．９７９９

Ｄ２Ｓ３０５ ０．８０９２ ０．７８３３ ０．９３０４ ０．７５８８ ０．０６２２ ０．５７０３

Ｄ１１Ｓ９１２ ０．６１９５ ０．５７８８ ０．８０６０ ０．５０９６ ０．１８５５ ０．６７９７

Ｄ１１Ｓ４０９０ ０．８０５７ ０．７８２７ ０．９３８４ ０．７８６０ ０．０６０７ ０．８３４８

Ｄ１１Ｓ４１４７ ０．７１０６ ０．６８７０ ０．８８５７ ０．６６１９ ０．１０７１ ０．３７２５

Ｄ１１Ｓ４１９０ ０．７８８６ ０．７５８８ ０．９１９６ ０．７３１２ ０．０７６６ ０．５２２３

Ｄ１１Ｓ４１２６ ０．５２０７ ０．４４７３ ０．７０７３ ０．３１３５ ０．３０３１ ０．９９４２

Ｄ１１Ｓ４０９４ ０．７４９７ ０７０９７ ０．９０３０ ０．６７８７ ０．１０２７ ０．１２２３

Ｄ１１Ｓ４１４９ ０．５５２５ ０．５０１８ ０．７５５７ ０．４１８７ ０．２５０９ ０．１６５８

　　Ｈ：杂合度；ＰＩＣ：多态信息含量；ＤＰ：个体识别力；ＥＰＰ：非父排除率；ＰＭ：随机个体相同表型偶合率；Ｐ：ＨａｎｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡检验Ｐ值。

３　讨　　论

多态位点是进行疾病基因连锁分析，遗传病

间接诊断，个体识别等分析的重要工具，筛选高

杂合度及高信息含量的 ＳＴＲ对于疾病基因连锁
分析，构建遗传图有十分重要的价值。随着人类

基因组计划的实现，越来越多的疾病基因被定

位，如高血压易感基因与 Ｄ２Ｓ３３５连锁［７］，直肠

癌和前列腺癌分别与 １１ｑ２３ｑｔｅｒ处 Ｄ１１Ｓ９１２和
２ｑ２３处 Ｄ２Ｓ１５１有关 ［８９］，Ｄ２Ｓ３０５和 Ｄ２Ｓ４０９４
与骨关节病连锁［１０１１］。因此，研究这些基因座在

中国人群中的多态性分布，对进一步研究这些基

因与疾病的关系有重要意义。

本研究结果显示，陕西汉族人群１５个 ＳＴＲ位

点基 因 型 分 布 符 合 ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平 衡 （Ｐ＞
０．０５），该数据在群体遗传学上具有可靠的科学

性。对遗传标记的多态性程度及其应用价值一

般可用 ＰＩＣ，ＤＰ，Ｈ和 ＥＰＰ等指标来衡量，其中
ＰＩＣ直接反映出一个遗传标记所包含或所能提供

的遗传信息，Ｈ能客观地反映群体的遗传变异水
平；一般来说，当 ＰＩＣ＞０．５０时，标记具有高度的

可提供信息性；０．５０＞ＰＩＣ＞０．２５，标记能够较
合理的提供信息；当 ＰＩＣ＜０．２５，标记可提供的

信息性较差［１２］。ＭＰ是法医学上作同一认定的依
据，表示在随机人群中具有相同基因型的频率。

ＤＰ和 ＥＰＰ反映该遗传标记在法医学个体识别及
亲权鉴定中的能力，一般 ＤＰ＞０．８，ＥＰＰ＞０．５
时，属于高度多态性遗传标记，具有较高的应用

价值［１３］，本研究结果显示，这些遗传标记在陕西

汉族中，平均杂合度大于 ０．７，平均多态信息含
量在０．６以上，平均 ＤＰ大于０．８，平均 ＥＰＰ也在
０．５以上，说明实验所选择的这些遗传标记在进
行民族群体遗传学研究和相关应用研究时是极

有价值的［２］。此结果不仅丰富了我国民族的 ＳＴＲ
基因的数据，而且将为遗传制图、疾病连锁分析、

个体识别和亲权鉴定等的理论和应用提供基础

数据。
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