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摘　要:【目的】调查 D13S631 位点在广东汉族群体的多态性。【方法】PCR扩增短串联重复(STR)位点 D13S631 后 ,用

不连续电泳系统进行分型。【结果】在 227 个无关个体中共发现了 6 个等位基因 , 扩增片段为 197 ～ 217 bp ,等位基因频率最

高为 0.2907(201 bp), 最低为 0.0903(197 bp)。杂合率 、个体识别率和非父排除率分别为 0.7885 , 0.9231 , 0.5543。家系分析

表明按孟德尔规律遗传。【结论】结果表明 D13S631是一个具有重要法医应用价值的位点。
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Abstract:【Objective】 To understand the polymorphism of D13S631 in Guangdong Han population.

【Method】Short tandem repeat(STR)locus D13S631 w as analyzed by means of polymerase chain reaction , fol-

lowing discontinuous elect rophoresis sy stem .【Result】Among 227 unrelated individuals from Guangdong Han

population , 6 alleles rang from 197 ～ 217 bp could be observed.The most common allele w ith a f requency

0.2907 is allele 201 bp , the rare allele is allele 197 bp w ith a f requency 0.0903.The heterozygosity , the pow er

of discrimination and the exclusion chance in paternity case were 0.7885 ,0.9231 , 0.5543 , respectively.Segre-

gation studies reveal that D13S631 inherit in Medel' s Law .【Conclusion】The result show s that locus D13S631

is highly info rmative and sui table fo r forensic application.
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　　人类短串联重复序列(sho rt tandem repeats ,

S TR)是指核心序列一般为 2 ～ 6 bp ,在不同个体之

间重复数目可以变化的一类多态性 DNA 序列。

S TR在人类学 、遗传学 、移植后监测 ,尤其是法医学

的个人识别和亲权鉴定中有重要的应用价值 。由

于S TR广泛存于人类的基因组 ,目前新的 STR仍

不断被发现 ,而群体遗传学数据是评价某一多态性

遗传标记应用价值的重要参数[ 1] , 故本文报道

S TR位点 D13S631在广东汉族人群体中的等位基

因频率分布。

1　材料与方法

1.1　血标本和 DNA的提取

血样本采自广东籍汉族人 ,以 38 g/L 枸橼酸

钠抗凝 ,用 Chelex-100法[ 2]处理标本 ,提取 DNA 。

1.2　引　物

引物序列为:P1:5′-GGCAACAAGAGCAAAA-

CTCT-3′, P2:5′-TAGCCCTCACCATGATTGG-3′。

1.3　PCR反应条件

PCR反应体系的总体积为 50μL ,含 50 mmol/
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L KCl , 10 mmol/ L Tris-HCl , pH8.3 , 1.5 mmol/L

M gCl2 ,0.01 g/ L 明胶 ,120 μmol/L dNTP ,引物 P1

和 P2各 0.4 μmol/L , Taq 酶 1 U ,模板 20 ng 。循

环参数:先预变性 95 ℃ 5 min , 然后经 94 ℃ 1

min ,55 ℃1 min ,72 ℃1 min , 30个循环 ,再 72 ℃

延伸 5 min , 6 ℃保存。

1.4　电泳检测

用含体积分数为15%甘油的 70 g/ L聚丙烯酰

胺凝胶(Arc∶Bis=29∶1)电泳分离检测扩增产物 ,

阴极缓冲液 0.5×TBE , 凝胶缓冲液 35 mmol/L

H2SO4-Tris ,阳极缓冲液为 1×TBE 和 3 mmol/L

NaAc(v/ v =2∶1),以 pBR322/Hae Ⅲ为 Marker ,

400 V电压电泳 4 h ,用银染法显带。

1.5　等位基因 Ladder的制备

取有不同等位基因的扩增产物各 5 μL 混匀 ,

用双蒸水稀释 10 000 倍后取 5 μL 作为模板 , 按

“1.3”的条件作 PCR扩增 。

1.6　数据分析

按文献[ 3]估计等位基因频率和标准误 ,统计

基因型的观察值和期望值 ,检验 Hardy-Weinberg

吻合度 。并计算杂合度[ 4] 、个人识别率[ 5] 、非父排

除率[ 6] 、多态性信息容量[ 7] 。

2　结　果

2.1　D13S631的等位基因与频率

调查 227名广东汉族无关个体 D13S631的多

态性 ,共发现 6个等位基因(图 1), 19种基因型 ,等

位基因片段的大小在 197 ～ 217 bp 之间 ,等位基因

频率和基因型频率分别见表 1和表 2。基因型的

分布用 χ
2
检验吻合度 ,结果 χ

2
=18.9205 , ν=

13 , P >0.05 ,符合 Hardy-Weinberg 定律 。

图 1　9个无关个体 D13S631 位点的基因型

Fig.1　Examples of genotyping for D13S631 in

9 unrelated individuals

M:pBR322/Hae Ⅲ Marker;L:Ladder;1:A1/A3;2:A1/A5;3:

A2/A4;4:A3/A4;5:A2;6:A3;7:A2/A3;8:A3/A5;9:A6

2.2　D13S631的多态性

　　经计算杂合度为0.7885 ,无偏估计杂合度为

表 1　广东汉族人群 D13S631 位点的等位基因频率

Table 1　Allele frequencies of D13S631 in Guangdong

Han population　　　　　　　(n =227)

Alleles Size(bp)
Allele

frequencies
SE

A1 197 0.090 3 0.013 5

A2 201 0.290 7 0.021 3

A3 205 0.244 5 0.020 2

A4 209 0.189 4 0.018 4

A5 213 0.147 6 0.016 6

A6 217 0.037 4 0.008 9

表 2　D13S631 位点 227 个在广东汉族人的基因型频率

Table 2　Geno type frequencies of D13S631 among 227

Guangdong Han individuals

Genotypes
Observed

Numbers Frequencies

Expected

Numbers Frequencies

A1/A1

A1/A2

A1/A3

A1/A4

A1/A5

A1/A6

A2/A2

A2/A3

A2/A4

A2/A5

A2/A6

A3/A3

A3/A4

A3/A5

A3/A6

A4/A4

A4/A5

A4/A6

A5/A5

A5/A6

A6/A6

1.00

14.00

11.00

9.00

5.00

0.00

19.00

34.00

25.00

20.00

1.00

15.00

14.00

14.00

8.00

6.00

20.00

6.00

3.00

2.00

0.00

0.004 4

0.061 7

0.048 5

0.039 6

0.022 0

0.000 0

0.083 7

0.149 8

0.110 1

0.088 1

0.004 4

0.066 1

0.061 7

0.061 7

0.035 2

0.026 4

0.088 1

0.026 4

0.013 2

0.008 8

0.000 0

1.85

11.92

10.02

7.77

6.05

1.54

19.19

32.27

25.00

19.48

4.94

13.57

21.03

16.38

4.16

8.15

12.69

3.22

4.94

2.51

0.32

0.008 2

0.052 5

0.044 2

0.034 2

0.026 7

0.006 8

0.084 5

0.142 2

0.110 2

0.085 8

0.021 8

0.059 8

0.092 6

0.072 2

0.018 3

0.035 9

0.055 9

0.014 2

0.021 8

0.011 1

0.001 4

0.7902 , 个人识 别率为 0.9231 , 非 父排除 为

0.5543 ,多态性信息容量为 0.7711。

2.3　家系分析

家系调查 50 个两代家系 ,包括 5个 4个孩子

和 1个 6个孩子的家系 ,D13S631均符合孟德尔规

律遗传。

2.4　亲子鉴定案例应用

将D13S631应用于348例亲子鉴定的检案中 ,
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这些案例均同时检验 SE33 、D11S554 、D12S391 、

D19S253 、FES/FPS 、D7S809 、PLA 、TH01 、vWA 、

FGA 、CSF1PO 、D16S690 、D21S11 和 D8S1179 等

S TR位点。在 72例排除父权关系案件中 ,有 38例

D13S631也排除 ,有 1例D13S631在父子间不符合

孟德尔规律遗传 ,而其余位点均符合孟德尔规律遗

传。

3　讨　论

S TR主要有两类:简单 ST R和复合或复杂

S TR。简单 S TR ,尤其是以 4个核苷酸为核心序列

(co re sequence)的 ST R , 结构稳定 , 突变率较低 ,

PCR扩增产物在凝胶电泳后的条带较清晰 ,重复性

良好 ,分型易标准化[ 8] 。D13S631是一个以 4核苷

酸为核心序列的 ST R位点。在本研究的电泳条件

下 ,利用银染显色 , 均得到清晰的谱带 ,以自制的

Ladder作为分型的参照标准 ,都能正确分型 ,各等

位基因均相差 4 bp ,无分型不明确的情况 ,也未发

现类似TH01(9.3)等核心序列不完全的等位基因 ,

表明 D13S631是一个易于分型标准化的位点 。

国内外尚未见报道有关 D13S631 的等位基因

频率的资料。本文调查共发现 19种基因型 , 6 个

等位基因 ,最高等位基因频率为 A2(0.296 7),最

低的频率为 A6(0.037 4), χ
2
检验证明 D13S631

的基因型分布符合 Hardy-Weinberg 定律。经计算

杂合度达 0.790 2 ,个人识别率为 0.923 1 ,多态性

信息容量为 0.771 1 , 这些表明 D13S631是一具有

较高多态性的 STR位点 。

在348例亲子鉴定案件中有 1例 D13S631 基

因分型结果与其它 15个 ST R位点的结果相矛盾 ,

不符合孟德尔遗传规律 ,提示该例的 D13S631 在

遗传过程中发生了突变 ,突变率为 0.002 87 。在

72例否定父权关系的个案中 , D13S631 排除了 38

例 ,占 52.78%,与计算的非父排除率 0.554 3 相

近。家系调查结果表明 D13S631 位点也符合孟德

尔规律遗传 ,说明 D13S631 位点对广东汉族人群

的亲子鉴定有较大的应用价值 。

本研究获得了广东汉族人群 D13S631位点的

基因分布资料 ,为该位点的法医学应用提供了群体

遗传学数据。
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