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基因组
XY9

中存在一类串联重复序列"其串联重复单位

%核心序列'数目在人群中存在较大差异"具有高度多态性"称

为可变串联重复序列%

QY:F

'#其中重复单位长度为
+

"

)A

D

的重复序列称为微卫星序列"也叫短串联重复序列%
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H:F

分型技术简单(快速"结果可靠"灵敏度高"重复性好"利

用常染色体和
h

染色体
H:F

基因座分型是目前国内外法医学

个体识别(亲子鉴定和遗传多态性研究的主要手段#
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H:F

简介
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人类基因组内
H:F

序列极其丰富"估计有
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万至
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万"

平均每隔
)

"

'(RA

就出现
'

个)
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*

#绝大多数
H:F

位于非编

码区"极少数在编码区域"基因组中
H:F

约有一半具有遗传多

态性"为法医个人识别和亲子鉴定提供了高信息基因座的丰富

来源#因此"

H:F

已成为法医
XY9

分析中最常用的一类遗传

标记#目前在人类基因组中已发现的
H:F

基因座有
,(((

多

个"但并非所有的
H:F

基因座都适于法医
XY9

分析应用"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

H:F

基因座"有条件的应增加检测
h"H:F

及
"̀H:F
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常染色体和
h

染色体
H:F

基因座的研究现状
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由于单个
H:F

基因座提供的信息有限"难以满足法医学

检验的要求"所以多个
H:F

基因座联合使用可显著提高单次

检测信息量和个体识别率"成为目前
H:F

分型试剂盒的主流

技术#自
!<M$><7

等)

4

*在
'55+

年正式报道了
2

个基因座

H:F

复合扩增以后"新的复合扩增体系便不断出现#商品试

剂盒在不断研究中也取得了进展"国内外已开发出的常染色体

H:F

基因座部分商业试剂盒%见表
'
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h"H:F

复合扩增体系

%见表
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在遗传学中的运用
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个体识别和亲子鉴定
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常染色体和
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基因

座在个体识别中发挥了重要作用#法医检案中"经常会遇到仅

有极少量血迹(分泌物或已大部分降解的生物材料"最准确的
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方法是用
ÊF

扩增
H:F

#当把几个
H:F

位点联合分析后"根

据国际标准可以得到非常高的累积个体识别率%

X̂

'和非父排

除率%

!̂

'#性染色体的遗传特性可以在缺少双亲的兄弟%姐

妹'认亲(同父异母的半兄弟%姐妹'认亲(隔代认亲等亲权鉴定

和发生突变基因座的亲权鉴定中发挥很大的优势)

'*

*

#

h

染色

体
H:F

基因座为性连锁遗传"由于其遗传标记的定向性"使

h"H:F

分型在法医实践中具有独特的应用价值"在父母不全

的同父异母姐妹鉴定(祖母
"

孙女关系鉴定(父女关系鉴定案件

及个体识别中性别的辅助鉴定(混合样本的判定等案件中发挥

着重要的作用)
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"还可作为常染色体
H:F

基因座检验的重要

补充"特别是在姐妹亲缘关系鉴定中"两结果之间相互印证"能

提高鉴定结论的可靠性#王晓勋等)
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*联合应用常染色体

H:F

(

h"H:F

和线粒体
HŶ

鉴别缺失双亲姐妹同胞关系#李

丽等)
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*运用常染色体和
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染色体
H:F

联合应用成功鉴定姑

侄与叔侄的关系#
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遗传多态性的研究
!

近年来"国内外文献等都有针对常

染色体和
h

染色体
H:F

基因座的遗传多态性报道#

+('2

年

纪凤卿等)
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*应用
9#

D

g&#H:FI<=8?%C%&=>

:P体系荧光标记复合

扩增系统检测
2-(

例福建福州地区汉族无关个体
'-

个
H:F

基因座的多态性"统计计算群体遗传学参数#结果
'-

个
H:F

基因座的基因型分布均符合
[$><

L

"Z=%8A=>

B

平衡%

B

'

(/(-

'"

'-

个
H:F

遗传标记均具有高度多态性"

X̂

为
(/**-

"

(/5),

"

!̂

为
(/+,-

"

(/*)'

#

+('4

年余建华等)

+'

*用
1̂M=>"

&̂=_

,

')7

L

7?=#

试剂盒检测
+(+(4

个云南地区汉族群体样

本"计算
'-

个常染色体
H:F

基因座的等位基因频率(法医学

参数以及各
H:F

基因座的
\V

等位基因的频率#结果所检测

的
'-

个 常 染 色 体
H:F

基 因 座 等 位 基 因 频 率 范 围 为

(/((((+-

"

(/-++*42

"在云南地区汉族人群的累积
!̂

为

55/55,443

#经
G18C=>>18%

校正"除基因座
EHgÎ\

外其余

'4

个基因座均符合
[$><

L

"Z=%8A=>

B

平衡#叶乾素等)
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*对中

国广西地区毛南族
'4+

例健康无关男性个体进行
'+

个
H:F

基因座遗传多态性调查"采用
9OESh'+H:F

荧光检测试剂

盒进行扩增及检测"结果在
'+

个
H:F

基因座中共检出
'(,

个

等位基因"在
XhH'('-5

$

XhH'(')+

$
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连锁群发现
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种单倍型"在
XhH)*,5

$
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$
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$

XhH*'22

连锁群

发现
52

种单倍型"所调查的毛南族人群
'+

个
H:F

基因座具

有较好识别能力#

目前数据库已收录利比亚(玻利维亚等群体的常染色体

H:F

基因座遗传信息#
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6
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等)
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*对利比亚
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个

无关个体进行检测"除
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外"其余基因型分布均为
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<
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和
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摩洛哥(埃及人群的基因座相比"

'-

个
H:F

基因座的差异均

有统计学意义%

B

$

(/(-

'#

$̂>1&%8

等)
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*对玻利维亚人口进行

研究中发现"没有明显的偏离
[$><

L

"Z=%8A=>

B

平衡在
G18C=>"

>18

调整后"信息量最丰富的是
X+'H''

位点"信息量最少的是

X2H'2-,

位点"

X̂

'

(/55555555

#在
h

染色体基因座遗传信

息方面也做了相当多的研究"例如
S0@%

B

$7$R%

等)
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*利用
I8"

J=7?%

B

$?1>9>

B

;7h"'+R%?

对
4,,

例中国人和
)**

例日本人进

行检测"在
4

个连锁群里"一些对日本人和中国人独特的单倍

型被检测出来"而且也做了对亚洲和白人群体之间(亚洲和非

洲%摩洛哥'人群之间的遗传距离比较#

B

!

小
!!

结

!!

常染色体和
h

染色体在法医学上已有广泛运用"但由于

商品化
H:F

基因座大多数开发自白人群体"其中一些在中国

群体的基因频率分布较差"个体识别概率较低"故增加检测其

他高度多态性且遗传稳定的
H:F

基因座"找出符合中国人群

体遗传特征的高鉴别能力
H:F

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"属于中国人

群的
XY9

数据库也可以因此会得到一定的完善#
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