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湖南土家族群体 X染色体 10个 STR位点的遗传多态
性及法医学应用价值评估 
韩卫, 杨丽, 桂宏胜, 余兵, 卫洁, 李生斌 

西安交通大学医学院卫生部法医学重点实验室, 西安 710061 

摘要: 对 198 名湖南土家族健康无关个体抽取静脉血, 提取 DNA, 经 PCR 扩增, 变性聚丙烯酰胺凝胶电泳, 银

染进行等位基因分型; 软件 SPSS13.0 计算各位点基因型频率和等位基因频率, 进行 Hardy-Weinberg 平衡检验, 
并检验基因分布差异有无统计学意义; Fstat软件计算基因多态性及固定指数; Powerstats软件计算各种法医学应

用指标。在湖南土家族群体中, 共检出 65 个等位基因, 频率分布在 0.0048～0.6170 之间; 10 个 X-STR 位点中

DXS6789、DXS6799、HPRTB 位点的多态性和分化程度较低; DXS7133、DXS7423 位点的法医学应用价值较低; 位
点比较中, 湖南土家族群体与德国、意大利群体的差异最明显。DXS6804、DXS7132、DXS7130、DXS8378、
DXS6789、DXS6799、DXS7424、HPRTB 等 8 个位点在湖南土家族群体的个体识别和女孩的亲权鉴定中有应用

价值, 对疾病相关研究有实际意义; 差异性检验结果揭示高加索人种与蒙古人种间存在着较大的差异性。 

关键词: 土家族; X 染色体; 短串联重复序列; 遗传多态性; 差异性 

Genetic polymorphisms of ten X chromosome STR loci in Hunan 
Tujia population and their forensic evaluation 
HAN Wei, YANG Li, GUI Hong-Sheng, YU Bing, WEI Jie, LI Sheng-Bin 
Key Laboratory of Forensic Science, Ministry of Health, Xi’an Jiaotong University College of Medicine, Xi’an 710061, China 

Abstract: Genomic DNA was extracted from whole blood of 198 unrelated health individuals of Tujia ethnic group from 
south China’s Hunan Province. Genotyping and detection of PCR products were carried out on denaturing polycrylamide 
gel electrophoresis followed by silver staining. Allele frequencies and genotype frequencies were computed. Deviation from 
Hardy-Weinberg equilibrium and differences of gene distribution were examined by SPSS 13.0. Fixation index, genetic 
polymorphism and indices of forensic application were calculated using Fstat and Powerstats, respectively. The results re-
vealed that the frequencies of 65 alleles were distributed from 0.0048 to 0.6170. Among the ten X-STR loci, DXS6789, 
DXS6799 and HPRTB presented lower diversity and differentiation, while DXS7133 and DXS7423 showed lower value in 
forensic application. Results of multiple comparisons by loci showed that difference between German, Italian and Tujia 
population were the most dominant, and it suggested that great genetic differences did exist between Caucasian and Mongo-
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lian. In conclusion, DXS6804, DXS7132, DXS7130, DXS8378, DXS6789, DXS6799, DXS7424 and HPRTB had a good 
value in forensic identification, paternity testing of female and disease related study for Tujia population. 

Keywords: Tujia population; X chromosome; short tandem repeat; genetic polymorphism; difference 

短串联重复序列(short tandem repeats, STR)是
目前亲权鉴定和个体识别中最常用的DNA多态性遗
传标记。X-STR广泛分布于真核细胞基因组中, 高度
稳定且具有较高的遗传多态性。由于X染色体特殊的
遗传方式, X-STR在法医学应用中具有其他染色体
标记无法替代的特有优势[1,2]。但是, 迄今为止深入
研究的X-STR基因座相对较少, 其群体分布、突变
率、基因结构变异等方面的基础研究尚不够丰富[1]。 

我们选用 DXS6804、DXS7132、DXS7130、
DXS8378、DXS7133、DXS7423、DXS6789、DXS6799、
DXS7424、HPRTB共 10个 X染色体 STR 位点, 对
湖南省土家族群体的等位基因、基因型进行了观察, 
并进一步计算多个群体遗传多态性指标, 为相关疾
病诊断、法医学亲子鉴定应用奠定基础。 

1  材料和方法 

1.1  样本来源 

本研究样本选自湖南省湘西土家族苗族自治州

永顺县大坝镇和平乡及湖南省湘西土家族苗族自治

州龙山县岩冲村, 遵循“知情同意”原则, 随机选取
土家族健康无关个体 198 名(女性 104 名, 男性 94
名), 抽取静脉血 2 mL, EDTA 抗凝, 每个供血个体
均追溯 3代以上家族史, 以确定其民族代表性。 

1.2  分型方法 

用 Chelex100法提取基因组 DNA, 含量在 10～
50 ng/μL之间。采用 PCR扩增样本 DNA, 变性聚丙
烯酰胺凝胶电泳分离, 结合银染显色技术, 选用等
位基因大小标记进行分型, 观察 X染色体 STR遗传
标记包括 DXS6804、DXS7132、DXS7130、DXS8378、
DXS7133、DXS7423、DXS6789、DXS6799、DXS7424、
HPRTB 10个 X-STR位点。 

1.3  统计分析 

统计软件SPSS13.0计算各位点等位基因频率和
基因型频率, χ2检验对基因型频率(仅用女性数据)进
行Hardy-Weinberg平衡检验 [3], 确切概率法检验对
土家族男女群体间以及土家族和其他不同民族间的

相应位点等位基因频率分布进行差异性检验。用

Fstat软件 [4]计算基因多态性及固定指数 [5,6]; Power-
stats 软件计算杂合度H(heterozygosity), 多态信息
量PIC(polymorphism information content)等法医学
应用指标[7]。个体识别率PD(power of discrimination)
用下列公式计算[8]:  

(1) 女性样本的个体识别率 PDF= 1−2( ΣPi2)2 + 
ΣPi4;  

(2) 男性样本的个体识别率 PDM=1−ΣPi2。 

2  结果与分析 

2.1  土家族男性、女性 10个 X-STR位点等位基因
频率分布及差异性检验 

10 个 X-STR 位点  DXS6804、 DXS7132、
DXS7130、DXS8378、DXS7133、DXS7423、DXS6789、
DXS6799、DXS7424、HPRTB共检出 65个等位基因
(表 1), 频率分布在 0.0048～0.6170之间。 

10 个 X-STR 位点等位基因频率分布及差异性
检验显示(表 1), 除 HPRTB 位点外(P 值＝0.001, ＜
0.05）, 其他 9个位点等位基因频率分布在湖南土家
族男性和女性之间无统计学差异。 

2.2  湖南土家族 10个 X-STR基因位点等位基因型
频率  

女性样本基因型频率统计结果显示 (表 2), 
DXS6804位点共检测出 17个基因型, DXS7424位点
共检测出 20个基因型, DXS6789位点共检测出 27个
基因型 , DXS7133 位点共检测出 10 个基因型 , 
DXS7130位点共检测出 23个基因型, HPRTB位点共
检测出 11个基因型, DXS8378位点共检测出 10个基
因型, DXS7423位点共检测出 8个基因型, DXS7132
位点共检测出 17个基因型, DXS6799位点共检测出
16个基因型。 

2.3  湖南土家族 10个X-STR位点Hardy-Weinberg 
平衡检验及相应遗传多态性指标统计 

SPSS13.0 软件对女性的基因型频率进行 Hardy- 
Weinberg平衡检验, 结果显示(表 3), 除位点 DXS6789、  
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表 1 湖南土家族男性、女性 10 个 X-STR 基因位点等位基因频率及差异性检验 
Table 1  Allele frequencies and differences test of ten STR loci in male and female from Hunan Tujia population 

DXS6804 
                                

DXS7132 
                                   

DXS7130 
                               

DXS6789 
                                  

DXS7424 
                               

等位基因 
Allele 女性 

Female 
男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

10 0.0577 0.0319   0.0048      

11 0.25 0.2979 0.0337 0.0957 0.149 0.1064     

12 0.3077 0.3511 0.1202 0.1915 0.1587 0.1596   0.0096 0.0106 

13 0.2548 0.234 0.3077 0.3191 0.0865 0.1596   0.0144 0.0106 

13.3     0.0192 0.0213     

14 0.0865 0.0851 0.3317 0.234     0.101 0.1489 

14.3     0.0433 0.1064     

15 0.0385  0.1779 0.1489     0.1394 0.1596 

15.3     0.4279 0.3404     

16 0.0048  0.0288 0.0106     0.3606 0.2872 

16.3     0.101 0.1064     

17         0.3173 0.3298 

17.3     0.0096      

18       0.1394 0.2872 0.0481 0.0426 

19       0.3125 0.2553 0.0096 0.0106 

20       0.0913 0.0532   

21       0.0529 0.0213   

22       0.0913 0.1277   

23       0.1827 0.1383   

24       0.1106 0.1064   

25       0.0192 0.0106   

χ2 test 0.429 0.075 0.218 0.089 0.892 

DXS8378 
                                

DXS7133 
                                 

DXS7423 
                               

DXS6799 
                                 

HPRTB 
                                 

等位基因 
Allele 女性 

Female 
男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

女性 
Female

男性 
Male 

女性 
Female 

男性 
Male 

8 0.0048      0.024 0.0319   

9 0.0192 0.0213 0.4375 0.5319   0.0481 0.0426   

10 0.4808 0.5319 0.0337 0.0851   0.25 0.2766   

11 0.399 0.2979 0.476 0.3723   0.4712 0.4681   

12 0.0913 0.1383 0.0433 0.0106   0.1827 0.117 0.0096 0.0319 

13 0.0048 0.0106 0.0096  0.0385  0.024 0.0638 0.1106 0.2447 

13.3           

14     0.3077 0.2979   0.375 0.4362 

14.3           

15     0.6106 0.617   0.3798 0.2447 

15.3           

16     0.0433 0.0851   0.125 0.0319 

16.3           

17          0.0106 

χ2 test 0.415 0.057 0.119 0.418 0.001 
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表 2 湖南土家族女性 10 个 X-STR 基因位点的等位基因型频率 
Table 2  Genotype frequencies of ten X-STR loci in female from Hunan Tujia population 

位点 
Loci 

基因型 
Genotype 

频率
Frequencies 

位点 
Loci 

基因型
Genotype 

频率
Frequencies

位点 
Loci 

基因型 
Genotype 

频率
Frequencies 

DXS6804 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DXS7424 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DXS8378 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DXS7423 

10/10 
10/11 
10/12 
11/11 
11/12 
11/13 
11/14 
12/12 
12/13 
12/14 
12/16 
13/13 
13/14 
13/15 
14/14 
14/15 
15/15 

 

12/17 
13/15 
13/16 
14/14 
14/15 
14/16 
14/17 
14/18 
15/15 
15/16 
15/17 
15/18 
15/19 
16/16 
16/17 
16/18 
17/17 
17/18 
17/19 
18/18 

 

10/10 
10/11 
10/12 
11/11 
11/12 
11/13 
12/12 
8/10 
9/11 
9/9 

 

13/14 
13/15 
14/14 
14/15 
14/16 
15/15 
15/16 
16/16 

0.0288 
0.0096 
0.0481 
0.1250 
0.1154 
0.0865 
0.0385 
0.1442 
0.1058 
0.0481 
0.0096 
0.1346 
0.0096 
0.0385 
0.0288 
0.0192 
0.0096 

 

0.0192 
0.0096 
0.0192 
0.0481 
0.0192 
0.0385 
0.0385 
0.0096 
0.0481 
0.0385 
0.0769 
0.0288 
0.0096 
0.1827 
0.2308 
0.0288 
0.1250 
0.0096 
0.0096 
0.0096 

 

0.2404 
0.3365 
0.1346 
0.2019 
0.0288 
0.0096 
0.0096 
0.0096 
0.0192 
0.0096 

 

0.0096 
0.0673 
0.1635 
0.2692 
0.0096 
0.4231 
0.0385 
0.0192 

DXS6789 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DXS7133 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DXS7132 

18/18 
18/19 
18/20 
18/21 
18/22 
18/24 
18/25 
19/19 
19/20 
19/21 
19/22 
19/23 
19/24 
19/25 
20/20 
20/21 
20/23 
20/24 
21/21 
21/23 
22/22 
22/23 
22/24 
22/25 
23/23 
23/24 
24/24 

 

10/10 
10/11 
11/11 
11/12 
11/13 
12/12 
12/13 
9/10 
9/11 
9/9 

 

11/11 
11/13 
11/14 
11/15 
12/12 
12/13 
12/14 
12/15 
13/13 
13/14 
13/15 
13/16 
14/14 
14/15 
14/16 
15/15 
16/16 

0.0673 
0.0481 
0.0096 
0.0288 
0.0288 
0.0192 
0.0096 
0.1827 
0.0096 
0.0192 
0.0288 
0.1058 
0.0385 
0.0096 
0.0577 
0.0288 
0.0096 
0.0096 
0.0096 
0.0096 
0.0385 
0.0192 
0.0096 
0.0192 
0.0962 
0.0288 
0.0577 

 

0.0096 
0.0192 
0.2500 
0.0577 
0.0096 
0.0096 
0.0096 
0.0288 
0.3654 
0.2404 

 

0.0192 
0.0096 
0.0096 
0.0096 
0.0385 
0.0865 
0.0577 
0.0192 
0.1154 
0.2115 
0.0673 
0.0096 
0.1346 
0.0865 
0.0288 
0.0865 
0.0096 

DXS7130 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

HPRTB 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

DXS6799 

10/16.3 
11/11 
11/12 
11/13 

11/14.3 
11/15.3 
11/16.3 
12/12 
12/13 

12/14.3 
12/15.3 
12/16.3 

13.3/13.3 
13.3/15.3 

13/13 
13/15.3 
13/16.3 
13/17.3 

14.3/15.3 
14.3/16.3 
14.3/17.3 
15.3/15.3 
15.3/16.3 

 

12/12 
13/13 
13/14 
13/15 
13/16 
14/14 
14/15 
14/16 
15/15 
15/16 
16/16 

 

10/10 
10/11 
10/12 
11/11 
11/12 
11/13 
12/12 
12/13 
13/13 
8/10 
8/11 
8/8 

9/10 
9/11 
9/12 
9/9 

0.0096 
0.0288 
0.0288 
0.0096 
0.0096 
0.1442 
0.0481 
0.0385 
0.0577 
0.0096 
0.1346 
0.0096 
0.0096 
0.0192 
0.0192 
0.0385 
0.0192 
0.0096 
0.0288 
0.0288 
0.0096 
0.2019 
0.0865 

 

0.0096 
0.0192 
0.0865 
0.0673 
0.0288 
0.2596 
0.0962 
0.0481 
0.2788 
0.0385 
0.0673 

 

0.1923 
0.0288 
0.0385 
0.4135 
0.0192 
0.0192 
0.1442 
0.0096 
0.0096 
0.0096 
0.0192 
0.0096 
0.0385 
0.0288 
0.0096 
0.0096 
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表 3  湖南土家族 10 个 X-STR 位点 Hardy-Weinberg 平
衡检验及相应遗传多态性指标 
Table 3  Hardy-Weinberg equilibrium tests of ten X-STR loci 
and their genetic polymorphism indexes 

位点 
Loci 

基因多样性 
Gene diversity 

固定指数 
Fis 

H-W平衡检验 
P-value for HWE

DXS6804 0.77 0.3136 0.131 
DXS7132 0.752 0.2068 0.801 
DXS7130 0.753 0.0683 0.991 
DXS6789 0.823 0.4042 0.042 
DXS7424 0.741 0.2087 0.585 
DXS8378 0.604 0.1086 0.515 
DXS7133 0.582 0.1577 0.569 
DXS7423 0.532 0.2595 0.353 
DXS6799 0.684 0.6768 0 
HPRTB 0.692 0.472 0.002 
Average 0.6933 0.291  

 
DXS6799、HPRTB 之外, 其他位点基因型频率分布都
符合 Hardy-Weinberg平衡定律(P＞0.05)。 

Fstat 软件计算基因多态性及固定指数, 结果显
示(表 3), 10 个位点的基因多态性平均值为 0.6933, 
固定指数平均值为 0.2910, DXS6789、DXS6799 和
HPRTB 等 3 个位点具有较大的固定指数 , 与
Hardy-Weinberg平衡吻合度检验结果一致。 

2.4  湖南土家族 10个 X-STR位点相应的法医学应
用指标统计 

法医学应用指标统计显示(表 4), DXS6799位点
观测杂合度最低, DXS7133、DXS7423位点各应用指
标均低于标准水平, 其他位点的法医学应用参数基
本达到法医学应用标准。 

2.5  湖南土家族与其他民族基因频率分布的差异
性检验     

检验湖南土家族 10个X-STR位点等位基因频率
分布和其他 7 个民族及种族群体之间基因频率分布
的差异, 西安汉族、宁夏回族、内蒙古蒙古族、西
藏藏族、韩国、德国及意大利群体基因频率数据来

自文献[7,9~15], 结果显示(表 5): 湖南土家族群体与德
国及意大利群体间基因频率分布的差异性最大, 揭
示高加索人种与蒙古人种间存在着很大的差异性。 

在以上群体 10 个 X-STR 位点的差异性检验中, 
DXS6804、DXS6789、DXS7424、DXS7133及 HPRTB
位点在土家族与其他群体间的差异均具有统计学 
意义。 

 

表 4   湖南土家族 10 个 X-STR 位点相应法医学应用指标 
Table 4  Parameters of forensic application of ten X-STR loci 

应用指标 Parameter 
位点 
Loci 观测杂合度 

(Het)obs. 
期望杂合度 

(Het)exp. 
多态信息量 

PIC 
男性个体识别率 

PD(f) 
女性个体识别率 

PD(m) 
DXS6804 0.5288 0.7656 0.7278 0.725 0.9072 
DXS7132 0.5962 0.7472 0.7056 0.7753 0.8945 
DXS7130 0.7019 0.7495 0.7215 0.7988 0.9093 
DXS6789 0.4904 0.8175 0.7954 0.8022 0.9447 
DXS7424 0.5865 0.7369 0.6953 0.759 0.8891 
DXS8378 0.5385 0.6009 0.5204 0.6086 0.7603 
DXS7133 0.4904 0.5789 0.4896 0.5711 0.7334 
DXS7423 0.3942 0.5291 0.4554 0.5233 0.7045 
DXS6799 0.2212 0.6786 0.6297 0.6838 0.8478 
HPRTB 0.3654 0.6872 0.6303 0.6878 0.8453 

 

表 5  湖南土家族与 7 个民族及种族群体 10 个 X-STR 位点等位基因分布差异性检验 
Table 5  Statistical differences of ten loci between Hunan Tujia and other seven populations 

位点 
Loci 

西安汉族[9,10]

Han 
回族[11]

Hui 
蒙古族[12]

Mongolia 
藏族[13]

Tibetan 
韩国[7]

Korean 
德国[14]

German 
意大利[15]

Italian 
DXS6804 0.042 0 0.112 0.042 − − − 
DXS7132 0.022 0.172 0.069 0.227 0.466 0.809 0.8 
DXS7130 0.666 0.586 − 0.864  0.002 − 
DXS6789 0 0 0 0 0 0 0 
DXS7424 − − 0 0 − 0 0 
DXS8378 0.377 0.161 0.154 0.236 0.218 0.001 0.001 
DXS7133 0 0 0 0 0 0.028 − 
DXS7423 0.519 0.088 0.266 0.041 0.203 0 − 
DXS6799 0.831 0 0.635 0.434 − − − 
HPRTB 0 − 0 − 0 0 0 
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3  讨  论 

X 染色体特异的STR基因座在遗传过程中, 男
性的基因组呈单拷贝, 以单倍型必须遗传给女儿而
不遗传给儿子。母亲两条X染色体上的一对STR等位
基因中的一个必须遗传给儿子或女儿。由于这一遗

传特点, X-STR在法医学、人类学、疾病分析等中的
特殊作用日益凸现[16~19]。 

根据 2000年第 5次全国人口普查统计, 土家族
现有人口 802万人, 主要分布在湖南、湖北、重庆、
贵州毗邻的武陵山地区。1957年 1月被正式确定为
单一的少数民族, 同年 9 月成立了湖南省湘西土家
族苗族自治州, 本研究所用样本即采于此地。关于
土家族的来源, 目前说法不一。研究土家族 X-STR
遗传多态性, 不仅能为该民族的人类学研究提供生
物学佐证, 同时为 X-STR 基因座在法医学及疾病分
析中的应用提供重要参考资料。 

迄今为止深入研究的X-STR基因座相对较少 , 
其群体分布、突变率、基因结构变异等方面的基础

研究尚不够丰富。我们还进行了基因多态性、固定

指数(Fis)等多种遗传学指标的计算 [17,18], 以排除突
变、错配、亚群间差异、个体间差异等对 10个位点
应用价值评价的影响。如Hardy-Weinberg 平衡检验
显示DXS6789、DXS6799、HPRTB位点不符合H-W 平
衡。分析群体不符合H-W平衡的原因有: (1)样本量不
足或采样分布偏差, 使得所选样本不能代表整个人
群的基因型频率分布; (2)少数民族的非随机婚配; (3)
自然选择、近交、Wahland效应等导致杂合子缺乏, 
使某些基因从基因库中消失, 造成种群遗传多样性
降低。上述因素分别或共同作用导致该民族在某些

位点偏离平衡现象的发生[20]。进一步检验显示, 上
述 3 个位点的杂合度均小(P＜0.50), 固定指数较大, 
说明此类位点在湖南土家族人群中的遗传分化程度

较低。法医学应用参数统计显示, 除位点DXS7133、
DXS7423 外, 其他位点都可用于湖南土家族人群的
个体识别和亲权鉴定。以上结论有待于后续增加样

本量、有效控制采样偏差等影响因素的研究, 获得
更多的统计学数据进一步印证。 

对亚群间遗传关系进行探讨时, 群体间等位基
因频率分布的差异性检验采用确切概率法。确切概

率法检验是一种针对特定样本特征的检验方法, 当
样本中出现小于 5 的理论频数时, 经典的卡方检验
结果会有一定的误差, 而确切概率法采用超几何分

布特征及隐马尔科夫模型, 对样本的检验结果进行
精确地计算。湖南土家族与其他 7 个群体相应位点
的等位基因频率分布的差异性检验显示, 土家族与
5 个亚洲群体的差异性检验结果远小于与德国及意
大利人群间的差异性, 揭示同处于亚洲的蒙古人种
与处于欧洲的高加索人种之间存在着较大的差异

性。DXS7132、DXS7130、DXS8378、DXS7423、
DXS6799 等 5 个位点在土家族与其他群体间的差异
性多数无统计学意义, 提示这些位点在以上群体中
的遗传学分布比较接近, 具有一定的共性。 
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