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联合应用常染色体 STR 和 X-STR 标记鉴定单亲疑难案例
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摘 要：目的 通过对常染色体和 X 染色体遗传标记的检测，探讨单亲疑难案例的鉴定策略。 方法 提取 3 个单亲鉴定案

例的 6 份血样，采用 Goldeneye 20A 试剂盒和 AGCU21+1 试剂盒检测常染色体上 39 个 STR 基因座，采用自主研制的 16
重 X-STR 扩增系统检测 X 染色体上 16 个 STR 基因座。 结果 用 Goldeneye 20A 试剂盒检测后发现每个单亲案例均有一

个基因座不符合遗传规律，当常染色体 STR 基因座增加到 39 个时，案例 1 累计出现 3 个矛盾基因座；案例 2 和案例 3
均没有出现新的矛盾基因座。 X 染色体 STR 分型结果显示案例 1 有 8 个矛盾基因座，案例 2 和案例 3 无矛盾基因座，与

常染色体分型结论相符。 结论 对于出现单基因座不符合遗传规律的母女、母子、父女单亲案例鉴定，不仅可以增加新的

常染色体 STR 检测，也可以增加 X 染色体 STR 的检测，这样在相互验证的同时也能获得更加可靠的鉴定意见。
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Abstract： Objective Strategies for special duos paternity testing were explored through combination detection of autosomal
STR with X-chromosomal STR loci. Methods Genomic DNA was extracted from six blood stain samples from three duos cases
numbered 1，2 and 3 respectively. Thirty nine autosomal STR loci were genotyped by Goldeneye 20A kit and AGCU21+1 kits，
and sixteen X-chromosomal STR loci were simultaneously genotyped by in-house amplification system. Results One contradic-
tory locus in each case appeared through genotyping by Goldeneye 20A kit. When the total number of detected STR loci were
increased to thirty nine， three contradictory loci were found in case No.1， so it was excluded that the father was the biological
father. There was no new contradictory locus in case No.2 and case No.3. X-STR genotyping results showed that there were 8
contradictory loci in case No.1， and no contradictory locus in case No.2 and No.3. So the X-STR typing results were consistent
with the autosomal STRs results. Conclusions To special duos cases with only one locus mismatch， combination typing of new
autosomal STRs and X-chromosomal STRs can be an effective way to make the identification conclusion reliable.
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单亲鉴定是日常检案中的一个重要部分，出现单

基因座不符合遗传规律的单亲案例屡见不鲜，遇到这

种情况必须增加更多遗传标记的检测，以确保结论的

可靠性。 目前广泛应用的试剂盒有 Powerplex R○○16、I-
dentifilerTM、SinofilerTM 和 Goldeneye 20A 试剂盒， 从中

最多可以获得 19 个 STR 基因座的信息。 在大多数标

准三联体亲权鉴定中， 这些基因座基本能够满足需

求。 但是在单亲鉴定案例中， 有时仅检测 19 个 STR
基因座并不能得出可靠的结论，还必须增加更多常染

色体 STR 基因座、X-STR 基因座的检测。

1 材料和方法

1.1 样 本

6 份血斑检材来自本实验室 3 个单亲鉴定案例。

案例 1 为母子亲生血缘关系鉴定 （被检母亲和儿子

分别编号为 M1、S1）； 案例 2 为母女亲生血缘关系鉴
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STR 基因座 M1 S1 PI（1） M2 D2 PI（2） F3 D3 PI（3）

D19S433 13，13.2 13，13.2 7.8013 14，15 14，15 5.2213 14.2，14.2 14，14.2 3.2658

D5S818 12，13 10，13 1.7593 10，13 10，12 1.3055 12，13 11，12 1.0391

D21S11 29，32.2 32.2，33.2 2.0064 29，32 31，31 0.0014 31，32.2 30，31 2.5126

D18S51 17，22 14，17 3.5211 15，17 13，17 3.5211 15，15 15，18 2.9206

D6S1043 12，18 12，19 1.7781 11，19 11，12 2.2852 12，18 12，12 3.5562

D3S1358 15，17 15，15 1.4480 15，17 15，17 1.9364 16，16 16，16 3.0516

D13S317 11，12 8，11 1.0557 10，12 8，12 1.5704 8，10 8，11 0.8699

D7S820 11，11 11，12 1.4405 10，12 10，11 1.5291 8，8 8，11 3.6179

D16S539 12，13 12，13 3.6778 9，9 9，12 1.7606 11，11 11，11 3.8685

CSF1PO 10，12 10，12 1.7058 11，13 11，11 2.0072 12，13 10，12 0.6782

Penta D 9，13 9，13 3.1559 9，12 9，14 0.6855 11，12 11，12 3.9118

vWA 16，17 17，18 1.0589 16，17 16，16 3.0414 14，16 14，14 1.9478

D8S1179 13，14 13，14 2.4755 13，13 13，13 4.5025 14，15 15，16 1.4603

TPOX 8，9 8，11 0.4868 8，11 11，11 1.6739 8，11 8，9 0.4868

Penta E 15，17 17，23 4.3029 10，18 14，18 3.2383 12，22 12，18 2.1240

TH01 8，9 7，9 0.4794 7，7 6，7 1.8769 6，7 7，9.3 0.9384

D12S391 21，22 18，22 2.4606 24，24 18，24 64.1026 18，21 19，22 0.0036

D2S1338 19，19 23，24 8.3153×10-8 17，19 19，19 2.5394 23，23 19，23 2.4618

FGA 21，24 22，24 1.3200 24，24 24，24 5.2798 24，25 24，25 3.8973

表 1 19 个 STR 基因座分型结果

定（被检母亲和女儿分别编号为M2、D2）； 案例3为父

女亲生 血缘关系鉴 定（被检父 亲和女儿分 别编 号 为

D3、F3）。
1.2 试剂与仪器

Goldeneye 20A 试 剂 盒 （北 京 基 点 认 知 公 司 ），
AGCU21+1 STR 试剂盒 （无锡中德美联生物技术公

司）， 16 重 X 染色体 STR 扩增试剂盒（本实验室自主

研发）， 3100-Avant 型 遗传分析仪 和 9700 型扩 增 仪

（美国 AB 公司）。
1.3 基因组 DNA 的提取

采用 Chelex-100 法提取基因组 DNA。
1.4 常染色体 STR 基因座分型

采用 Goldeneye 20A 试剂盒对常染色体上总共 19
个 STR 基因组进行分型检测。 PCR 反应体系总体积为

12.5 μL， PCR 组 分 及 反 应 条 件 参 照 说 明 书 。 采 用

AGCU21+1STR 试剂盒（10μL 体系）对常染色体上 21 个

STR基因座（D6S474、D12ATA63、D22S1045、D10S1248、
D1S1677、 D11S4463、 D1S1627、 D3S4529、 D2S441、
D6S1017、D4S2408、D19S433、D17S1301、D1GATA113、
D18S853、D20S482、D14S14343、D9S1122、D2S1776、
D10S1435 和 D5S2500， 其中 D19S433 为这两个试剂

盒共同的基因座） 进行分型检测，PCR 具体组分及反

应条件参照文献[1]。

1.5 X 染色体 STR 基因座分型

采用本所自主研制的 X 染色体 STR 扩增试剂盒

对 X 染 色 体 上 16 个 STR 基 因 座 （GATA165B12、
DXS101、GATA172D05、HPRTB、DXS981、DXS8378、
DXS6795、GATA31E08、DXS6809、DXS6803、DXS9902、
DXS6807、DXS7423、DXS7133、DXS6810 和 DXS7132）
进行分型检测。 PCR 反应体系总体积为 12.5μL，含

10×PCR缓 冲 液1.25 μL， 25 mmol.L-1 MgCL2 0.75 μL，
10mmol.L-1 dNTP 0.25μL， 引物混合液 1μL， 金牌Taq
酶0.25μL，H2O 4μL， 模板 DNA 5μL。 PCR 反应循环

参数如下：95℃ 15min； 94℃ 30s，57℃ 90 s，72℃ 60 s，
循环 30 次；60℃ 60min。 扩增产物通过遗传分析仪进

行毛细管电泳， 用 GeneMapper ID v3.2 软件分析各基

因座的基因型。
1.6 亲权指数值计算

按照文献[1，2，3]提供的中国汉族人群 STR 基因座

的等位基因频率，计算上述 3 个案例的亲权指数（PI）和

累计亲权指数（CPI）。

2 结 果

2.1 常染色体 STR 基因座分型

2.1.1 Goldeneye 20A 试剂盒分型结果及 PI 值计算结果

使用 Goldeneye 20A 试剂盒对常染色体上 19 个

STR 基因座进行分型（结果见表 1，表中 PI1、PI2 和 PI3
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分别表示案例 1、2、3 的亲权指数）， 发现 3 个案例中

均有 1 个基因座不符合遗传规律。

2.1.2 AGCU21+1 试剂盒分型结果及累计 CPI 值

使用 AGCU21+1 试剂盒对常染色体上 21 个 STR
基因座进行分型（结果见表 2），从表 2 中可以看出，

案例 1 中有 2 个基因座不符合遗传规律；案例 2 和案

例 3 均符合遗传规律。结合表 2 的 PI 值计算，案例 1、
案例2和案例3累计亲权指数（CPI）分别为3.23×10-5、

4.77×108 和 3.18×108。

2.2 X 染色体 STR 基因座分型结果

利用 X 染色体 STR 扩增体系对 16 个 X-STR 基

因型进行分型（结果见表 3），发现案例 1 的两个个体

之间有 8 个基因座不符合遗传规律， 案例 2、 案例 3
的两个个体之间均符合遗传规律。

3 讨 论

在日常检案过程中，若遇到单个基因座不符合遗

传规律的单亲案例， 必须增加检测更多的 STR 基因

座，以明确鉴定意见 [4]。 运用常规 STR 试剂盒对上述

三个特殊案例（若出现了单个基因座不符合遗传规律

的情形）进行检测后发现，必须增加检测基因座才能

得出明确的鉴定意见。 当基因座数量增加至 39 个时，

案例 1 检出 3 个矛盾基因座，CPI 为 3.23×10-5，据此可

对案例 1 作出否认亲生关系的结论； 案例 2 和案例 3
均没有检出新的矛盾 STR 基因座，CPI 分别为 4.77×
108 和 3.18×108，所以对案例 2 和案例 3 作出不排除亲

生关系的结论，其矛盾基因座疑为突变所致。
女性个体含有两条 X 染色体， 男性个体只有一

条 X 染色体，因此 X 染色体遗传标记在遗传过程中，
因性别不同而存在着遗传方式的差异，母亲可将两条

X 染色体上的等位基因随机地遗传给她的子女，而父

STR 基因座 M1 S1 PI1 M2 D2 PI2 F3 D3 PI3
D6S474 15，15 15，16 1.4061 14，14 14，15 1.4426 14，15 14，15 1.4243

D12ATA63 12，17 17，17 1.6426 12，16 16，17 1.1364 16，16 16，16 4.5455
D22S1045 16，16 16，16 3.5714 16，16 11，16 1.7857 11，17 11，15 1.4245
D10S1248 14，15 14，15 2.2400 13，15 14，15 1.1478 15，15 14，15 2.2957
D1S1677 14，14 14，14 2.1128 15，15 15，16 1.5959 14，15 14，15 1.3262
D11S4463 13，15 14，15 0.8213 12，13 13，14 1.0931 11，13 13，14 1.0931
D1S1627 13，13 14，14 0.0013 13，13 12，13 0.8303 13，14 14，14 2.2282
D3S4529 14，16 14，14 1.7857 14，16 15，16 1.6308 15，16 16，16 3.2616
D2S441 12，14 12，14 3.2555 11，11 11，14 1.3312 10，12 10，11 1.2933
D6S1017 8，13 10，13 3.0414 10，12 10，12 1.5023 13，14 10，14 56.8182
D4S2048 9，10 10，11 1.6077 9，9 9，9 3.3829 8，11 10，11 1.6067
D19S433 13，13.2 13，13.2 7.8013 14，15 14，15 5.2213 14.2，14.2 14，14.2 3.2658
D17S1301 12，12 11，13 0.0015 11，14 12，14 5.6306 12，14 12，13 0.5515
D1GATA113 7，11 7，7 1.0269 12，12 11，12 1.4241 7，7 7，7 2.0547
D18S853 11，13 11，15 0.6081 13，14 13，13 2.1222 11，13 11，13 1.6692
D20S482 13，16 12，13 0.8862 14，14 12，14 1.2162 13，15 14，15 1.4793
D14S1434 11，11 11，14 3.2154 11，14 12，14 0.5597 11，14 14，14 1.1193
D9S1122 12，13 12，12 1.5413 12，13 12，13 1.3922 10，13 10，11 5.1125
D2S1776 11，12 11，12 1.5888 12，12 12，12 2.5426 10，11 11，13 0.9535
D10S1435 12，13 10，12 0.7353 11，14 9，14 1.7042 11，13 13，14 1.0134
D5S2500 17，18 14，18 1.0616 14，17 14，14 1.2282 14，17 17，18 0.9374

表 2 21+1 STR 基因座分型结果

STR基因座 M1 S1 M2 D2 D3 F3
GATA165B12 10，11 10 9，9 9，10 9，10 10
DXS101 23，26 24 26，26 26，26 24，24 24

GATA172D05 9，10 10 9，11 9，10 6，9 9
HPRTB 11，12 13 13，14 13，14 12，13 12
DXS981 14.3，14.3 13.3 13.3.14.3 13.3，13.3 13，14 13
DXS8378 10，11 11 10，10 10，11 10，10 10
DXS6795 13，16 16 13，16 16，16 13，16 13

GATA31E08 9，10 7 10，11 11，12 11，11 11
DXS6809 32，38 35 33，35 33，35 31，31 31
DXS6803 12，12 10 12，13 12，13 10，12 10
DXS9902 12，12 10 11，11 10，11 10，12 10
DXS6807 11，11 11 14，14 11，14 14，15 15
DXS7423 14，15 15 15，16 15，16 14，15 15
DXS7133 9，10 9 9，9 9，9 9，10 10
DXS6810 17，18 18 18，18 18，18 18，18 18
DXS7132 14，14 13 14，14 14，15 14，15 15

表 3 16 个 X-STR 分型结果

（下转第 73 页）
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3.4.1 P300 波幅

目前 P300 波幅尚无明确的正常值范围， 就个体

而言，刺激引出的波幅越高，说明记忆越清晰，内容记

住的可能性越大，另外，任务难度大，包含信息越多，
P300 波幅越明显，这是因为要加工消耗更多的资源，
也称为任务效应。
3.4.2 P300 波面积

P300 波面积可以代表大脑的神经元在单位时间

内发放生物电的总和，面积的大小与记忆清晰度相关。
3.4.3 P300 潜伏期

潜伏期反应相关神经元突触传递的快慢及对刺

激 的 评 估 时 间。 心 理 学 所 说 的 反 应 时 间 （Response
Time，RT）反映了从刺激—认知加工—反应选择和执

行的整个过程。 P300 只涉及刺激—认知加工过程，不

包括反应选择和执行，P300 潜伏期表示的是对刺激

的识别和编码，与原来表征比较并存储的过程。
在 Prolygraph 心理测试中，测试结果要通过对准

绳问题、相关问题、无关问题的心理生理反应进行比

较来判断，P300 心理测试同样需要通过对靶刺激和

非靶刺激问题的反应进行比较。 计算每一个刺激的波

幅和波面积， 如果靶与非靶刺激所产生的 P300 波幅

和波面积的差在 50%以上，可以判定被测人对该组靶

刺激的反应呈阳性，其余各组都遵照同样的方法。 在

对每一组照片的靶与非靶刺激所引出的 P300 值进行

比较后，以判定是否为阳性，并据此确定被测试人与

该案的关系。
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亲 X 染色体上的等位基因则只能遗传给女儿[5]。 也就

是说，女儿的两条 X 染色体必定一条来自父亲一条来

自母亲，而儿子的 X 染色体必定来自母亲。所以，在母

女关系鉴定中，X-STR 与常染色体 STR 价值相似；在

母-子、 父女关系鉴定中，X-STR 则比常染色体 STR
更加直观有效[6]。本文描述的三个案例分别为母子、母

女和父女关系鉴定， 所以可选择 X 染色体上的 STR
基因座进行检测。 通过对上述三个案例 16 个 X-STR
基因座检测发现：案例 1 有 8 个矛盾基因座，排除率

达到 50%，案例 2 和案例 3 在每个基因座上均检见相

同的等位基因，符合遗传规律。 进一步验证了常染色

体 STR 基因座检测所得出的结论。
常染色体 STR 与 X-STR 已被有效地联合应用于

全同胞 [7]、半同胞 [8]等关系的鉴定中，同样也可以应用

于母女、母子、父女单亲鉴定等疑难案例中，这样不仅

能够相互验证检测结果，也为对这类案件的鉴定提供

了新思路和新方法。
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