
用 !"#进行亲权鉴定时结果的判定及其理论根据
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摘 要：【目的】探讨亲权鉴定中应该应用的 %&’基因座的数量及出现矛盾基因座时下结论的标准。【方法】

根据基因频率和遗传规律，用计算机模拟 "万例亲权鉴定，统计父权指数。根据平均非父排除率和突变率，用二
项分布公式计算真父和随机男人出现不同数目矛盾基因座的概率和似然比。【结果】在 "万例模拟亲权鉴定中，
当检测 ( 个和 ") 个 %&’基因座时，分别有 *+和 #, #-+的 ./小于 (((。检测 "0个 %&’基因座，真父和随机男人
出现 " 个矛盾基因座的似然比为 *, ) 1 "#)。检测 *2 个 %&’基因座，真父和随机男人出现 *个，) 个和 2 个矛盾
基因座的似然比分别为 " #$0，", 2#$ 和 #, ##*。【结论】亲权鉴定中应该检测 ") 个以上的 %&’基因座。出现 "个
和 * 个矛盾基因座时，应该分别增加检测到 "0 和 *2 个基因座3 才能下肯定的结论。检测到 ) 个矛盾基因座时，
应该用其它方法作进一步的分析。出现 2个矛盾基因座时，可排除父权关系。
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%&’的应用极大地提高了亲权鉴定能力。据估
计，人类基因组中存在着 *#万个左右的 %&’基因

座 a " e，可以应用于亲权鉴定的 %&’基因座也被不
断地报道。%&’ 分型已经成为亲权鉴定的主要手
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表 # # 万例计算机模拟检验所得到的 $%值的描述统计
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段 J A K。我国多数实验室也采用这一方法。但是，亲权

鉴定时要检测多少个 L&M 基因座才能做出判断 N
这一问题还没有统一的标准。父权概率达到

@D <<="的父权认定标准 J " K是否仍然适用，也没有从

理论上进行探讨和论证。L&M基因座的等位基因数
多，多态性高，突变率较高 J AN B K，在亲权鉴定中，遇

到突变引起的矛盾基因座也较多。究竟出现多少个

矛盾基因座可以下排除亲权关系的结论？这个问题

也还没有统一的认识。出现矛盾基因座而其数目又

达不到排除的标准时，要考虑矛盾基因座是由于突

变所产生。此时要考虑突变因素，计算父权指数

: 1’2*/6029 06,*CN $% ; 和父权概率，如果父权概率能
达到认定标准，就认定有亲生关系。但是，如何计算

矛盾基因座的 $%值还没有一个公认的方法。据美
国血库联合会 :O8*/0.’6 ’--4.0’2046 45 ()44, (’6P-N
OOQQ; JA K 对 B?个亲权鉴定实验室的统计，突变基
因座的 $% 计算方法有以下几种：!直接用突变
率。"用突变率作为传递概率 （即用突变率作为
$% R " # $ 中的 "）。#用一个常数 （@D @@A 或者
@D @@"）。$用突变率除以平均非父排除概率（!BI
的实验室用这一方法）。另外还有 O9/*-J! K介绍的方
法。为了找到一个较为合理、科学的亲权鉴定判断

标准，我们结合有关数据和我室多年的实践经验，

参考国外相关做法，运用概率学理论，对亲权鉴定

时需要检测的 L&M基因座的特性和数量，肯定父
权关系时父权指数（或父权概率）的标准，以及出现

矛盾基因座时检验以及下结论的策略等问题作一

探讨。

# 材料和方法

#D # 基因座
<个基因座包括 S"L#"!F、3TO、UVO、SFL##=<、

SA#L##、S#FL!#、S!LF#F 、S#"L"#= 、S=LFA@。#"
个基因座指的是 #"个 WXS%L: .48(06*, SYO 06,*C
-9-2*8; 基因座 （除去以上 < 个基因座外，加上
S#?L!"<、&Z@#、&$X[和 WLU#$X）。#!个基因座则
指 #"个 WXS%L加上 $*62’\和 $*62’S。#=个基因

座和 AB 个基因座分别再加上基因座 SFL"FB、
S##L!!B 和 SFL"FB、S##L!!B、S#AL"<#、 $]O、
S#"L?"#、U\L ^ U$L、S#<LA!"、SA@LF!和 S#@LF<。
#D A 所用基因座的群体数据和参数
各个基因座的等位基因频率和非父排除概率

均采用我实验室的数据。平均非父排除概率用 #!
个基因座 （#" 个 WXS%L 基因座加上 $*62’\ 和
$*62’S）的非父排除概率的平均值（@D !=#B）。WXS%L
#"个基因座的突变率来源于 OOQQ A@@A年年报J A K。

平均突变率用这 #" 个位点的突变率的平均值
（@D @@# =）。计算均假设母子关系确定，需鉴定孩子的
亲生父亲。计算父权概率时假设父权前概率为 @D !。
#D " 计算出现矛盾基因座的概率
设共检查了 !个基因座，其中在 %个基因座

上产生了矛盾。%服从二项分布。根据二项分布公
式 & : % ; R ’%

! : # _ % ; !(%!%（&为概率，’!
%为从 !

个元素中抽取 %个元素的组合）分别计算当 ! R
<，#"，#!，#=，AB时，存在亲生关系的情况下和不存
在亲生关系的情况下产生 @，#，A，"和 B个矛盾基
因座的概率。!分别等于 @D !=# B（不存在亲生关系
时）和 @D @@# =（存在亲生关系时）。
#D B 计算和统计
计算机模拟鉴定用 >0./4-452 \C.*)进行。计算

和统计用 >0./4-452 \C.*)和 L$LL进行。

A 结 果

AD # 计算机模拟检验
计算机模拟检验及 $%的计算按照如下方法进

行：每个基因座中，以基因频率作为抽样概率N分别
抽出母亲的 A个等位基因，组成母亲基因型。随机
抽出这 A个等位基因中的 #个，作为孩子的 #个基
因，再以基因频率作为抽样概率抽出孩子的另 #基
因，把它作为生父基因，和另外抽出的 #个基因（同
样以基因频率作为抽样概率）组成父亲基因型。计

算各基因座 $%和累积 $%。统计 #万次计算机模拟
鉴定的最小 $%、最大 $%和 $%中位数，结果如表 #。
AD A 有矛盾基因座时亲权关系的判定
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表 2 在非父和父亲情况下出现不同数目矛盾基因座的概率

$A@)’ 2 $>’ &?*@A@,),7% *= ,5+*56,67’5+,’6 D5(’?
5*5E&A7’?5,7% A5( &A7’?5,7%

亲权鉴定案出现矛盾基因座，可能是孩子和争

议男子之间不存在父子关系；也可能有父子关系，

矛盾基因座是由于突变所产生。根据平均非父排除

率和平均突变率 （分别是 0!个和 0"个基因座平均
值，见材料与方法），用二项式定理分别计算这两种

情况下产生 8到 3个矛盾基因座的概率 （计算方法
见材料与方法）。结果如表 2。

" 讨 论
传统方法亲权鉴定方法（血型，红细胞酶型，血

清蛋白型，同种异型和 LGM等）的非父排除概率
低，可用的基因座不多，多数基因座的分型方法较

烦琐，综合各方面的因素，制定了 //N 1"O的父权
概率（相当于 P4 Q "#1）作为父权认定标准。R$H和
其它 STM遗传标记在亲权关系鉴定中的应用，极
大提高了亲权鉴定能力（表 0），因此应该相应提高
亲权认定标准。如果以父权概率 //N /O（P4 Q ///）
作为父权认定标准，用 R$H作为遗传标记是很容
易达到的。从表 0可以看出，检测 /个 R$H基因座，
仅有 2O的案例达不到这个标准，而检测 0"个时
只有 8N 8#O达不到。从表 2可以看出，在非父的情
况下，由于抽样原因，检测到 8个矛盾基因座（此时
将产生错误结论）的概率在用 / 个基因座时为
3N / : 08 ; 3，在 0"个基因座时为 0N 1 : 08 ; !。检测 /
个基因座，在非父的情况下，检测到少于 3个矛盾
基因座（亲权否定的界限，见后）的概率大于 0"O，
而检测 0"个基因座时这一数值为 0N 3O。综合这
些因素，借鉴一些国家和地区的做法，为保证鉴定

结论不出差错，我们建议，普通的亲权鉴定中应该

检测 0"个以上的 R$H基因座，以 //N /O的父权概
率作为父权认定的标准。R$H的突变率较高，根据
MMUU 2882年年报统计，0"个 VWS4R基因座的突
变率在 8N 82O（$L80和 $PWX）和 8N "3O（YZM）之
间（平均 8N 01O）。一般认为在出现 0个、2个甚至
"个矛盾基因座时，不能排除有亲权关系 [ 2 \；也有

人认为出现 2 个矛盾基因座时，可以排除亲权关
系 [ # \。表 2中的 GH可以像 P4一样用来计算父权概
率。从表 2中可以看出，检测 01个基因座出现 0个
矛盾基因座，检测 23个基因座出现 2个矛盾基因
座时，所得到的 GH 均大于 /// -父权概率大于
//N /O .。在这两种情况下将矛盾基因座考虑成由
突变产生，在考虑突变的情况下计算 P4 （方法如前
所述），在鉴定书中报告突变基因座，并说明突变基

因座的亲权指数计算方法。本室近几年来进行的 !
023例亲权鉴定中，共发现突变 00"例，其中 2个
基因座发生突变的 3例，没有发现有 "个矛盾基因
座的案例。而据 MMUU统计，在 "08 3/8例亲权鉴
定中，发现了 31例 （8N 80!O）2个基因座发生突
变，!例（8N 882O）"个基因座发生突变（包括突变
率更高的遗传标记，如小卫星 STM）[ 2 \。表 2中可以
看出检验 23个基因座后，如果发现有 "个矛盾基
因座，GH为 0N 38<，因此不能作出排除或者肯定的
结论，应该用其它办法来进行进一步鉴定，如对突

变形式进行分析，对矛盾基因座进行 STM测序，检
测 ]染色体上的 R$H等。根据表 2中的数据，检测

"5= "= GH
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%#个以下的基因座，出现 "个矛盾基因座时，根据
*+应该下排除结论。但是考虑到计算方法的局限
性（未考虑突变形式），,-+等位基因的复杂性（如零
等位基因，./00 100202）3 以及错误结论可能带来的严
重后果，建议出现 "个矛盾基因座时也要继续加做
,-+基因座，特别是矛盾等位基因均相差 %个重复
单位或者不能否定有零等位基因存在的情况下。如

果出现 (个矛盾基因座，则可以作出排除亲权关系
的结论。本实验室近几年来的 ! %’(例亲权鉴定案
例中，均做到 %!个 ,-+基因座以上，在发现矛盾基
因座时，均按照以上原则进行检验和鉴定，没有发

现有争议的案例3 这说明以上判断原则具有合理性
和可靠性。如果出现 ’个矛盾基因座时否定亲权关
系，可能会产生错误的结论。

现在，一般认为 ,-+产生突变的机制是复制时
的模板滑动 $ # &。突变时产生 %个重复单位的变化占
突变总数的 456以上 $ ’3 ( &。在本文中，没有考虑这方

面的影响因素。如果在矛盾基因座上待排男子所能

提供的基因和孩子的生父基因之间相差超过 % 个
重复单位，更倾向于排除他们之间有亲生关系。另

外在本文的计算过程中也没有考虑共祖系数的影

响，如果遇到怀疑争议父（母）与真父（母）可能有亲

缘关系时，需了解案情后再定具体的判断标准。
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