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　　短串联重复序列（ＳＴＲ）是一种高度多态性和可遗传性的

遗传标记，通常由２～６ｂｐ的核心序列串联重复而成，广泛存

在于人类的基因组中。根据其分布于染色体的不同，分为常染

色体ＳＴＲ基因座和性染色体ＳＴＲ基因座（包括ＸＳＴＲ和 Ｙ

ＳＴＲ）。常染色体ＳＴＲ基因座是目前亲权鉴定实验室中运用

最广泛的遗传标记，性染色体ＳＴＲ基因座以其独特的遗传特

点在亲权鉴定中具有重要的运用价值。本文就ＳＴＲ基因座在

亲权鉴定中的运用情况和研究进展进行综述。

１　常染色体ＳＴＲ基因座在亲权鉴定中的应用与研究情况

常染色体ＳＴＲ基因座较早运用于亲权鉴定中，已有大量

的研究报道常染色体ＳＴＲ基因座具有高度遗传多态性。金璐

璐等［１］对温州地区汉族人群２１个ＳＴＲ基因座进行遗传多态

性研究，报道除ＴＰＯＸ、ＴＨＯ１外其余基因座的杂合度均在０．７

以上，属高多态性基因座。吴微微等［２］对来自２８个省／区汉族

９１２６个无关个体的４１个ＳＴＲ基因座的遗传多态性进行调

查，４１个基因座中ＰｅｎｔａＥ等２１个属高鉴别能力、高杂合度、

高信息量，其余２０个属中等高度多态性基因座。目前，亲权鉴

定实验室中广泛运用商品化的的试剂盒如Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ?试剂盒

和ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ?１６试剂盒等进行常染色体ＳＴＲ基因座的检测。

ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ?２１试剂盒由 Ｐｒｏｍｅｇａ公司在２０１２年推出，在

ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ?１６基础上增加了 ５个常染色体 ＳＴＲ 基因座

（Ｄ６Ｓ１０４３、Ｄ１Ｓ１６５６、Ｄ２Ｓ１３３８、Ｄ１２Ｓ３９１、Ｄ１９Ｓ４３３）。陈玲等
［３］

运用ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ?２１系统对１９３７个无关个体进行ＤＮＡ分型，

发现新增加的Ｄ１Ｓ１６５６基因座的个体识别力（ＤＰ）＝０．９５３８，

非父排除率（ＰＥ）＝０．６７２２，杂合度（Ｈ）＝０．８３８４，符合高度

多态性基因座标准，具有高鉴别力，其他基因座能基本满足法

医学的亲权鉴定的需要；ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ２１检测三联体的累积亲权

指数（ＣＰＩ）值均大于１００００，检测二联体ＣＰＩ小于１００００的案

例百分比低于其他检测系统，证实ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ２１系统可更好地

满足亲子鉴定的要求。Ｐｏｅｔｓｃｈ等
［４］也证实ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ?２１系

统在二联体的亲子鉴定中具有更高的排除能力。ＧｌｏｂａｌＦｉｌｅｒ?

ＰＣＲ扩增试剂盒是由美国ＬｉｆｅＴｅｃｈｎｏｌｏｇｉｅｓ公司于２０１２年底

推出，在Ｉｄｅｎｔｉｆｉｌｅｒ?试剂盒的基础上新增６个常染色体ＳＴＲ

基因座（包括 Ｄ２２Ｓ１０４５、ＳＥ３３、Ｄ１０Ｓ１２４８、Ｄ１Ｓ１６５６、Ｄ１２Ｓ３９１

和Ｄ２Ｓ１３３８）。路志勇等
［５］对北京地区汉族人群３７３无关个体

血样运用ＧｌｏｂａｌＦｉｌｅｒ? ＰＣＲ扩增试剂盒进行ＤＮＡ检测，结果

显示这２１个常染色体ＳＴＲ基因座的基因频率均符合 Ｈａｒｄｙ

Ｗｅｉｎｂｅｒｇ平衡，差异无统计学意义（犘＞０．０５），多态信息量

（ＰＩＣ）值在０．５３６～０．９４０，Ｈ 值在０．５５８～０．９３３，ＤＰ值为

０．７８３～０．９９２，ＰＥ值在０．２４３～０．８７４。累计个体识别能力

（ＣＤＰ）为０．９９９９９９９９９９９９９９９９９９９９９９９９７３８１４２，累计非

父排除概率（ＣＰＥ）为０．９９９９９９９９８５９８７１，该试剂盒具有较

高的个人识别和亲权鉴定能力。这一结果与穆豪放等［６］运用

ＧｌｏｂａｌＦｉｌｅｒ?ＰＣＲ扩增试剂盒对１０８１例中国北方汉族无关个

体进行检测结果相一致。纪凤卿等［７］运用针对中国人群基因

特点设计的Ｓｉｎｏｆｉｌｅｒ检测系统对福建汉族群体进行研究，所检

测的１５个ＳＴＲ基因座在福建地区汉族人群中均具有较好的

遗传多态性。随着研究的进程，越来越多的非ＣＯＤＩＳＳＴＲ基

因座被运用到法医学亲权鉴定中，尤其作为二联体亲子鉴定的

辅助检测。国产试剂盒 ＡＧＣＵ２１＋１含有２１个非 ＣＯＤＩＳ

ＳＴＲ基因座，段莹等
［８］运用该试剂盒对２０７个无关个体进行

检测，结果显示对两两随机配对构成２１３２１个假想关系中有４

个家系不排除亲子关系，有６０个假想关系因单个基因座不符

而排除亲子关系，提示２１个非ＣＯＤＩＳＳＴＲ基因座可作为二联

体亲子鉴定的辅助检测，尚不能单独用于二联体的检测。阮修

艳等［９］首次对北京汉族人群的１３个ＣＯＤＩＳ和２６个非ＣＯＤＩＳ

共３９个常染色体ＳＴＲ基因座遗传多态性进行研究，３９个

ＳＴＲ基因座均符合 ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡且各基因座之间不

存在连锁现象，并与国内报道的１１个人群的相应的基因座的

遗传资料进行比较，发现共有的２１个ＳＴＲ基因座在不同群体

中存在差异。

随着对常染色体ＳＴＲ基因座的深入研究，ＳＴＲ基因座出

现三带型的情况不断被报道。截止到２０１５年９月，ＳＴＲ数据

库（ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｃｓｔｌ．ｎｉｓｔ．ｇｏｖ／ｄｉｖ８３１／ｓｔｒｂａｓｅ／ｔｒｉ＿ｔａｂ．ｈｔｍ）已

记录３２４种常染色体ＳＴＲ基因座出现三带型情况。Ｃｌａｙｔｏｎ

等［１０］将三等位基因分为两种类型，Ｔｙｐｅ１表现为两个峰高之

和约等于另一个峰高；Ｔｙｐｅ２表现３个峰高大致相当。Ｔｙｐｅ１

可能是早期体细胞突变的结果，而 Ｔｙｐｅ２则与染色体重排有

关。Ｃｒｏｕｓｅ等
［１１］于１９９９年首次报道三带型等位基因现象，发

现１８例ＴＰＯＸ基因座及１例ＣＳＦ１ＰＯ基因座出现三带型等

位基因个体，其信号强度、峰高和峰面积接近。陈玲等［１２］于

２０１４年报道在１１９８５例亲子鉴定案件（共２９１１１个个体）共

检出２１例三带型，该报道研究了三等位基因在两代间的遗传

方式，指出携带Ｔｙｐｅ１三带型的父／母将一个等位基因随机传

递给子代；携带Ｔｙｐｅ２三带型的父／母，均同时传递两个等位

基因给子代；子代三带型均为Ｔｙｐｅ２，三带中的两个等位基因

均源自母亲。Ｐｉｃａｎｃｏ等
［１３］对ＴＰＯＸ基因座出现三带型的某

个家族的四代共４５个个体进行研究，发现在此家族中共有６

例ＴＰＯＸ基因座三带型，基因型均为８１０１１且为 Ｔｙｐｅ２，均

为女性，染色体核型均正常。该研究指出等位基因１０可能为
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ＴＰＯＸ基因座三带型中的额外等位基因，等位基因１０可能来

源于Ｘ性染色体长臂靠近端粒的区域。目前，对三等位基因

产生的机制尚不能十分明确，需要积累更多案例进行多代的

研究。

２　　Ｘ染色体ＳＴＲ基因座在亲权鉴定中的应用与研究情况

Ｘ染色体具有特殊的遗传方式，即母方可将其两条 Ｘ染

色人体随机传给儿子和女儿，父方只能将其一条Ｘ染色体传

给女儿，因此在缺乏双亲的同父异母的姐妹亲缘关系或父女关

系的单亲权鉴定等特殊的亲权鉴定案件中Ｘ染色体ＳＴＲ基因

座具有重要的应用价值。由于ＸＳＴＲ基因座位于同一条染色

体上，因此必须考虑其连锁的可能性，ＸＳＴＲ基因座通常被定

义为 ４ 个连锁群
［１４］分别以 ＤＸＳ８３７８、ＤＸＳ７１３２、ＨＰＲＴＢ、

ＤＸＳ７Ｓ４２３为核心，位于Ｘｐ２２．２，Ｘｑ１２，Ｘｑ２６，Ｘｑ２８。目前比较

通用的 ＸＳＴＲ基因座商品化的试剂盒主要有Ｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｏｒ
?

ＡｒｇｕｓＸ１２试剂盒，包括４个连锁群各３个ＳＴＲ基因座共１２

个基因座的复合扩增体系。目前国内外着重于ＸＳＴＲ基因座

的群体遗传学的调查以及寻找高度多态性的基因座用于法医

学的应用。Ｕｃｈｉｇａｓａｋｉ等
［１５］运用ＡｒｇｕｓＸ１２试剂盒研究来自

中国、日本共１１５８个无关个体的１２个ＸＳＴＲ基因座。该研

究发现在两人群中均未发现违背 ＨａｒｄｙＷｅｉｎｂｅｒｇ平衡，在两

个人群中发现各自特殊的单体型，４个连锁群单体型的单倍型

变异度（ＨＤ）值为０．９８６１～０．９９６８，证实单体型的高度多态

性适用于法医学上的运用。Ｓｈｒｉｖａｓｔａｖａ等
［１６］首次报道了印度

上述１２个ＸＳＴＲ基因座的研究情况，指出基因频率分布在男

性与女性比较差异无统计学意义（犘＞０．０５），ＤＸＳ１０１３５和

ＤＸＳ１０１０１多态性最高，４个连锁群 ＨＤ 值均大于０．９９０。

Ｐｏｕｌｓｅｎ等
［１７］对阿尔巴尼亚、伊拉克、立陶宛、斯洛文利亚、土

耳其５个国家的群体进行１２个ＸＳＴＲ基因座的检测，结果显

示在这五个人群中各基因座均具有多态性，ＤＸＳ１０１３５基因座

在５个人群中多态性最高，ＤＸＳ７４２３基因座在伊拉克、立陶宛

人群中多态性最低，而在阿尔巴尼亚、斯洛文尼亚、土耳其人群

中ＤＸＳ８３７８基因座的多态性最低。Ｎｉｓｈｉ等
［１８］于２０１６年报道

在Ｘｑ２８、ＤＸＳ１００１１基因座下方发现一个接近１００ｋｂｐ的基因

座，该基因座由ＴＧＣＣ和ＴＴＣＣ两种四核苷酸序列组合而成，

并在４种人群无关个体中检测该序列，结果显示各等位基因频

率和单体型频率在各人群中各不相同，该基因座具有高度多态

性，其ＰＩＣ值为０．７１４０，证实其将有利于ＤＮＡ的检测和人类

学的研究。综上可见，在不同的国家不同群体中ＸＳＴＲ基因

座的基因频率和单体型分布有较大差异，因此进行群体遗传学

的调查、丰富各群体的遗传学资料有重要意义。除了上述１２

个常检测的ＸＳＴＲ基因座外，国内外学者还力求寻找到更适

本地区人群的ＸＳＴＲ基因座，以提高亲权鉴定的效能。

３　　Ｙ染色体ＳＴＲ基因座在亲权鉴定中的应用与研究情况

Ｙ染色体独特的父系遗传的方式，因此 ＹＳＴＲ主要应用

于父子单亲鉴定或其他父系血缘关系的鉴别和个体识别上。

目前国际上常用的商品化试剂盒主要有ＹｆｉｌｅｒＴＭ 试剂盒，其

包括１７个ＹＳＴＲ基因座。Ｌｉ等
［１９］运用ＹｆｉｌｅｒＴＭ 试剂盒对

我国６个省份，安徽、江苏、江西、山东、上海、浙江，１０１９个汉

族男性无关个体进行检测，得出这６个省份人群的 ＨＤ分别为

０．９９９９１、０．９９９９８、１、０．９９９９４、１和０．９９９９０，显示出ＹＳＴＲ

分型的多态性。该研究还通过与Ｓｈａｎ等
［２０］报道中国新疆哈

萨克族和维吾尔族群体相比，这６个汉族群体均与哈萨克族、

维吾尔族群体比较差异有统计学意义（犘＜０．０５）。上述说明

ＹＳＴＲ基因座多态性适合于法医学上的运用，单倍型具有种

族和地域差异，进行各群体的群体遗传学资料仍是工作重点。

Ｂａｌｌａｎｔｙｎｅ等
［２１］在１８６个 ＹＳＴＲ基因座中挑出了１３个突变

率大于１０－２的ＹＳＴＲ，称之为快速突变ＹＳＴＲ（ＲＭＹＳＴＲ）。

这１３ 个多态性好、突变率高的 ＲＭ ＹＳＴＲ 为 ＤＹＳ５７０、

ＤＹＳ５７６、ＤＹＳ５１８、ＤＹＳ５２６、ＤＹＳ６２６、ＤＹＳ６２７、ＤＹＳ４４９、

ＤＹＳ５４７、 ＤＹＳ６１２、 ＤＹＦ３８７Ｓ１、 ＤＹＦ３９９Ｓ１、 ＤＹＦ４０３Ｓ１、

ＤＹＦ４０４Ｓ１。ＲＭＹＳＴＲ的发现极大地提高了ＹＳＴＲ法医学

的应用价值，尤其是在一些相对封闭的或具有瓶颈效应的 Ｙ

染色体基因多态性较差的群体中亲缘鉴定和个体识别等特殊

案件中。Ｂａｌｌａｎｔｙｎｅ等
［２２］分别使用１３个ＲＭＹＳＴＲ和Ｙｆｉｌｅｒ

系统的１７个ＳＴＲ对来自世界５１个人群的６０４个无关男性样

本进行分析，结果１３个 ＲＭ ＹＳＴＲ仅检出３个重复的单倍

型，分别为８名男性所共有；而Ｙｆｉｌｅｒ系统则检出８５名个体共

有的３３个的重复单倍型。该研究还对１２７个无关家系中３０５

名男性亲属分别用上述两种系统进行了亲缘检测，结果Ｙｆｉｌｅｒ

系统仅可区分１５％，而ＲＭＹＳＴＲ则可区分６６％，约为Ｙｆｉｌｅｒ

系统的４．４倍。在国内，马立宇等
［２３］对云南白族１１０个无关

男性个体进行１３个ＲＭＹＳＴＲ的检测，共检测出１１０种单倍

型，ＨＤ为１。Ｙｆｉｌｅｒｐｌｕｓ试剂盒在ＹｆｉｌｅｒＴＭ 试剂盒的基础上

推出，新增的９个 ＹＳＴＲ 中有６个 ＲＭ ＹＳＴＲ。Ｏｌｏｆｓｓｏｎ

等［２４］用Ｙｆｉｌｅｒｐｌｕｓ检测系统检测５５１名男性样本，与Ｙｆｉｌｅｒ系

统作比较，具有更高的个人排除能力，在个体识别上具有明显

的优势，而由于ＲＭＹＳＴＲ基因座突变率较高，对亲缘关系的

鉴定上Ｙｆｉｅｒｐｌｕｓ检测系统的效能相对较弱。Ｂａｌｌａｎｔｙｎｅ等
［２５］

对２３７８对确定父子关系的样本进行１３个ＲＭＹＳＴＲ分型，

可辨别出其中的２７％。综上可见，ＲＭ ＹＳＴＲ在个体识别上

具有明显的优势，但在父系亲缘关系鉴定中对有亲缘关系的男

性个体容易错误排除，因此在亲权鉴定中应注意由 ＲＭ Ｙ

ＳＴＲ引起的排除情况。

４　小　　结

亲权鉴定中常见的三联体或二联体案件中主要检测常染

色体短串联重复序列；在一些特殊案例中增加检测Ｘ或 Ｙ染

色体短串联重复序列。无论是常染色体还是性染色体的ＳＴＲ

基因座，寻找更适合各人群的高度遗传多态性的基因座仍是目

前亲权鉴定的研究热门方向。短串联重复序列基因座基因型

分布具有种族和地域等的差异，因此进行群体遗传学资料的收

集是提高亲权鉴定效能的基础。
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·综　　述·

βＢ２晶体蛋白的功能及相关机制研究进展


刘　鹏 综述，孙建明△审校

（上海中医药大学附属第七人民医院男性病科　２００１３７）

　　关键词：βＢ２晶体蛋白；　生殖；　表达；　机制

犇犗犐：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７３４１３０．２０１７．０４．０２８ 文献标识码：Ａ 文章编号：１６７３４１３０（２０１７）０４０５０５０３

　　晶体蛋白是脊椎动物眼晶状体上皮细胞的主要成分，占晶

状体中水溶性蛋白的９０％
［１］。晶体蛋白根据相对分子质量大

小顺序分为α、β和γ３种，各自均由许多亚单位构成。其中α

晶体蛋白是结构和功能蛋白，α晶体蛋白属小热休克蛋白家

族，发挥分子伴侣作用，可促进βγ晶体蛋白的正确折叠，在应

激时可阻止蛋白变性聚集、沉淀及程序性死亡［２］。γ晶体蛋白

占晶状体水溶性蛋白的３０％，其惰性维持晶状体结构。以往

研究认为β族晶体蛋白仅仅是一种结构蛋白，随着研究深入发

现，β晶体蛋白也具备功能蛋白的一些特性。近年来研究表明

βＢ２晶体蛋白不仅存在晶状体内，而且在晶状体外也有较高水
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