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摘 要
:

【目的」进一步确认我室确定的亲子鉴定判定标准的可靠性
。

【方法」分析本鉴定中心近几年亲子鉴

定案例的结果
,

利用国内外群体相关基因频率资料对标准进行统计学分析并通过实践检验
。

【结果】利用 巧 个常

染色体 sT R 位点分型作亲子鉴定时
,

判定被鉴定人之间是否具有亲生关系
,

对于双亲案
,

若符合孟德尔遗传规

律
,

且亲权概率能够达到 0
.

9 99 以上
,

则认定被鉴定人之间具有亲生关系
。

若检测系统中有 l 个或 2 个位点出现

矛盾
,

则分别增加检测位点至 18 个或 24 个
,

没有发现新的矛盾位点时
,

计算父权概率
,

超过 0
.

9 99 以上
,

则认定

有亲生关系
。

只有在所检测位点中有 3 个或 3 个 以上的 ST R 位点违反孟德尔遗传规律时
,

才可 以否定被检者之

间具有亲生关系
。

对于单亲案
,

在不违反孟德尔遗传规律的前提下
,

只能下不排除亲生关系的结论
,

若有 3 个以

上位点矛盾时
,

才下排除的结论
。

【结论」实验结果证明本中心制定和使用的判定亲权关系的标准是一个合理
、

可

靠和实用的标准
。
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,
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也越来越多
。

那么
,

至少应检测的位点数多少才可

靠呢 ? 本鉴定中心近年来使用 16 位点的 S TR 分型

试剂盒进行亲子鉴定
,

考虑到 S T R 位点的等位基

因数量较大
,

多态性高
,

同时其突变率也会升高
,

因

此在作亲子鉴定时
,

不能沿用过去所作位点少时
,

只要一个基因座位的等位基因不符合孟德尔遗传

规律时
,

即可否定被检者之间有亲生关系的标准
。

为此
,

有必要制定一个新标准
。

19 9 9 年我们确立了

一套进行亲子鉴定的判定标准
【” :
在双亲都进行检

查时 (简称双亲案 )
,

若检测的 巧 个 S RT 位点没有

出现不符合孟德尔遗传规律
,

且其亲权概率能够达

到 0
.

9 9 9 以上
,

则肯定被检者之间存在亲生关系 ;

若检测的 巧 个 ST R 位点有 1个出现不符合孟德尔

遗传规律
,

就用银染法加做 ST R 位点至 18 个位

点
,

若不 出现新的排除位点
,

合并各个位点结果计

算出的父权概率
,

当父权概率大于 0
.

9 99 0 以上
,

则肯定被检者之间存在亲生关系
12, ” ;若 巧 个 s T R

位点有 2 个出现不符合孟德尔遗传规律
,

就用银染

法加做位点至 24 个位点
,

不出现新的排除位点
,

合

并各个位点结果计算出父权概率
,

父权概率大于

0
.

9 9 9 0 以上
,

同样肯定被检者之间存在亲生关

系
。

不符合孟德尔遗传规律的位点则作为突变处

理
。

若检测的 巧 个位点有 3 个或 3 个以上的位点

出现不符合孟德尔遗传规律
,

则认为被检者之间不

存在亲生关系
。

在只检查父亲或母亲一方的情况下

(简称单亲案 )
,

在不违反孟德尔遗传规律的前提

下
,

只能下不排除亲生关系的结论
,

并指明他 (她 )

们之间所达到的亲权概率
。

若有 3 个以上位点矛盾

时
,

则否定被检者之间有亲生关系
。

如出现 1个或

2 个 S T R 位点不符合孟德尔遗传规律
,

检测的位点

数分别达到 18 或 24 时
,

且其亲权概率能够达到

0
.

99 9 以上
,

结论是不排除被检者之间有亲生关

系
,

并指明他们之间所达到的亲权概率
。

这一标准

是否可靠呢 ?为此我们对本中心过去几年所作案例

作回顾性分析和进一步的探讨
。

情况
,

加作位点情况
。

2 结 果

2
.

1 22 26 例实验结果分类情况

在 2 22 6 例亲子鉴定案例中
,

肯定 (不排除 )亲

生关系的 1 7 88 例
。

否定亲生关系 4 38 例
。

其排除

位点数仅仅出现 3 个 S T R 位点的没有 1例
,

全部案

例都有 4 个或更多 S T R 位点与孟德尔遗传规律矛

盾 (表 l )
。

突变 70 例
,

其中 3 例是 2 个位点突变
。

对突变案例按标准分别加做位点至 18 和 24
,

经过

统计分析其亲权概率都达到 0
.

9 99 以上 (表 2 )
。

表 1 亲权鉴定的分类结果

T a
b l

e 1 T h e e
l

a s s iif
e

d
r e s u

l t s o f P a t e r n i t y t e s t i n g

S a m P l e s

P a t e r n i t y P a t e nr i t y Si n
gl

e S i n
gl

e p a er n t s

滋6 mr
e

d
n e g a t e

d P a r e n t s n o t e x e l u d e

M u t a Li o n s

2 2 2 6 1 7 8 8 4 3 8 5 3 2 4 4 7

表 2 2 22 6 例亲权鉴定案例中突变位点及例数

T a
b l

e 2 T h e n u m b
e r o

f m u t a t io n l o e s a n d e a s e a n l o n只 2 2 2 6

e a s e s o f P a t e nr i t y t e s t i n g

肠
e u s

S
a m P l e s P or b a

b ili t y o f m u t a ti o n

D 1 8 5 5 1 1 0 0
.

0 0 4 4 9

D 2 1S l l 9 0
.

0 0 4 0 4

C S F I P O 9 0
.

0 ()4 0 4

v WA 8 0
.

0 0 3 5 9

F G A 7 0
.

0 0 3 14

P e n t a E 6 0
.

0 0 2 7 0

D 5 5 8 18 6 0
.

0 0 2 7 0

D 3 5 1 3 5 8 4 0 0 0 1 8 0

D 8 S l l 7 9 3 0
.

0 0 1 3 5

D 16 5 5 3 9 3 0
.

0 0 1 3 5

P e n t a D 2 0
.

0 0 0 9 0

D 7 5 8 2 0 2 0
.

0 0 0 9 0

D 1 3 5 3 17 1 0
.

0 0 0 4 5

D 1 6 5 6 9 0 1 0
.

0 0 0 4 5

D 19 5 2 5 3 1 0
.

0 0 0 4 5

1 材料与方法

收集整理本中心 自 19 9 9 年下半年至 2 0 0 2 年

底
,

应用 A B I 3 7 7 D N A s e q u e n e e r
进行亲子鉴定案

例资料
,

用 P E 和 P or m e gr a
公司试剂鉴定结果

。

分

类整理案例资料
: 总例数

、

肯定例数
、

排除例数
、

突

变例数 (包括 1或 2 个 S T R 位点 )及突变位点分布

总例数
二
肯定例数 + 排除例数 ;肯定例数

二双

亲肯定例数 + 单亲不排除例数 ;排除例数
= 双亲排

除例数 + 单亲排除例数
。

突变例数包括在肯定亲生

关系例数中
。

排除例数中包括排父
、

排母及双亲均

排的案例
。

这些有突变的案例中
,

有两个位点突变的例数
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等
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为 3 例
。
一例的突变位点是 n Z一5 11

,

D 5 s 8 1 8 ; l 例是

D 7 8S 2 O
,

F G A ;另 l 例是 D 7 5 82 0
,

D 16 55 3 9
。

对这 7 0 例

突变的案例均按判定标准加做位点
,

结果符合要求
。

2
.

2 常用 1 5
、

1 8
、

2 4 位点的亲权概率计算

为了使结果万无一失
,

我们对常用 24 个位点

根据汉族人群的基因分布频率进行分析
`4

, ” 」 ,

所用

位点的基因型均假定为频率最高的
,

计算出 巧 个

位点无突变
,

18 个位点含 1 个位点 ( D ZI 51 1 或

P e n t a D ) 突变
,

2 4 个位点含 2 个位点 ( D Z 15 2 1和

P e nt a D )突变的亲权指数
。

结果见表 3 。

由表中结果可以看出
,

巧 个位点无突变
,

18 个

位点含 1 个位点 ( D Z一5 1一或 P e n r a D )突变
,

2 4 个位

点含 2 个位点 ( D 2 1 S l x 和 P e n t a D ) 突变的所有亲

权指数均大于 1 0 0 0
。

T a b le 3

表 3 常用位点的 l 个基因型和亲权指数
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v W A

D S S I 1 7 9
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d
e x

( P x) OT t al P l
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1 0
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,
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8
,

1 0
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,

1 2
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,

12

1 7
,

18

1 3
,

14

8
,

9

1 5
,

17

M o t h e r

1 5
,

1 6

7
,

9

1 1
,

1 3
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1 5

9
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,

1 2

1 0
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1 0
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1 4
,

1 7
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9

1 3
,

1 5

0
.
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.
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2
.

0 5 7 6 0 0 ( 0
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.
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1
.
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.
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.
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1
.
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l
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2
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1
.
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2
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.

7 6 2 1 9 5

2
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6 5 3 7 9 6
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2 )
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2 )

3 17 8
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2 2 6 4 ( 1 5 S T R l o e i )

D 19 5 2 5 3
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S
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,

1 2

1 4
,

17

1 1
.

13
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,

12

14
,
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,
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,
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1 5
,

1 7

1 1
,

1 3

1
.

8 3 9 9 2 6

1
.

7 19 9 8 6

0
.

8 2 4 9 4 6

2 1 6 7
.

3 9 3 4 ( 1 8 ST R l
o e i i n e

l
u

d
e m u t a t io n

o f D Z 1 5 1 1 )

1 2 9 2
.

13 0 4 ( 18 STR l
o e i i n e lu

d
e m u ra t io n 。

f P
e n r a D )
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D 8 5 3 8 4

F 1 3 A O I

LP L

P L A

D 1 1 5 5 5 4

1 6
,

17 15

8
,

1 1 8

4
,

6 3
.

2
,

5
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,

1 2 1 0

2 3 6
,

144
3 ) 1 3 2

,

13 6
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,

2 4 1 2 3 7
,

2 4 5

巧
,

1 6

8

5
,

6

,

1 4 4

,

2 4 5

1
.

4 9 2 5 3 7

1
.

0 10 9 18

1
.

0 2 4 1 7 0 7

0
.

9 9 6 0 0 0

1
.

2 8 2 0 5 1

3
.

0 7 6 9 2 3 2 0 49
.

3 26 5 (24 S TR lo ei in e lu de m u t at io n 。 f D2 1 S l l a n
d 入

n *a D )

ù

O
`

l

O
氏、à
4

,.二

l勺ú

一) G
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f m u ta t i o n
,
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d e 、 。 r o u r a t i o n zo e u s

,

3 ) b p 。 u m be r s

3 讨 论

利用常染色体 S T R 分型作亲子鉴定时
,

判定

被鉴定人之间是否具有亲生关系
,

本实验室所定标

准是根据孟德尔遗传规律
,

对于双亲案
,

即孩子的

基因一半来 自父亲
,

一半来自母亲
,

若符合这一遗

传规律
,

则说明争议父母与孩子之间可能有亲生关

系
,

进一步计算亲权概率
,

如亲权概率能够达到

0
.

9 9 9 0 以上
,

则可以认定被鉴定人之间具有亲生

关系
。

检测系统中若有 3 个或 3 个以上的 S T R 位点

违反孟德尔遗传规律
,

则可以否定该案具有亲生关

系
。

对于单亲案
,

由于双亲中缺少一方检查
,

为了避

免父母同具有某一等位基因而造成的差错
,

我们的

意见是只作
“

不排除的结论
” 。

为了提高增加检测

位点选择合理性
,

对于突变案例新增试剂盒外的位
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点
,

要考虑与试剂盒上已检测的位点尽量不在同一

染色体上
,

或者与之不存在连锁遗传现象
。

另外
,

则

需尽量选择加作一些在汉族人群中多态性高
,

容易

提示问题的位点
,

有关工作将在另文发表
。

考虑某

些位点的遗传为突变时
,

计算其 PI 值 A yr e S K L

2 0 0 0 年在 r o m s i c Se i e n e e In t e nr a ti o n a l 发表文章进

行 了探讨
。

对于突变标本的判定和处理
,

一定要十

分谨慎
,

实验结果是唯一的标准
,

当发现 巧 个中任

何 1个或 2 个位点出现矛盾
,

必须重复矛盾位点的

实验
,

用银染法证实其无误
,

再进行加做位点
,

不出

现进一步的排出
,

这样的位点才算突变
。

确定 3 个及以上的位点为排除的标准是完全

正确的
,

从本中心所接受的几千案例可以看出
。

排

除案有几百例
,

发现排除位点均超过 3个
,

没有 1

个案例刚好只是 3 个位点排
。

通过本文分析说明本

中心制定和使用的判定亲子鉴定的标准是一个较

合理的标准
。

最近
,

德国有人 ( P e t e : M
.

s e h n e i d e r ,

p e r s o n a l e o m m u n ie a ti o n
)也报道类似的标准

’ ` ’ 。
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