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研究报告 

Y 染色体微缺失人群中 Y-STR 等位基因缺失模式分析 

王燕超，马晓燕，孙筱放，冼嘉嘉，李少英，何文智，王晓蔓，黎青 
广州医科大学附属第三医院妇产科研究所实验部，广东省普通高校生殖与遗传重点实验室，广州 510150 

摘要: Y 染色体短串联重复序列(Y-short tandem repeats, Y-STRs)已被广泛应用到 DNA 检验领域。然而，由于 Y

染色体存在较高的结构突变率，可能会导致部分 Y-STR 等位基因丢失甚至产生特殊的缺失模式，从而影响其

在法医学中的应用。位于 Y 染色体长臂的无精子症因子(azoospermia factor, AZF)与精子发生有关，该区域微缺

失可导致不育症。然而 Y 染色体微缺失人群是否存在特殊的 Y-STR 缺失模式仍有待研究。本文利用法医学上

常用 17 个 Y-STR 探讨了 85 例 Y 染色体微缺失患者的 Y-STR 缺失模式。结果显示，单纯 AZF a 区缺失样本，

均存在 DYS439-DYS389I-DYS389II 基因座无效扩增情况；单纯 AZF b 区或单纯 AZF c 区缺失样本存在 DYS448

基因座无效扩增；复合 AZF b+c+d 区缺失样本存在 DYS385-DYS392-DYS448 基因座无效扩增；复合 AZF 

a+b+c+d 区缺失样本存在 DYS390-Y-GATA-H4-DYS385- DYS392-DYS448 基因座无效扩增。因此，本研究结果提

示 Y-STR 缺失模式与 Y 染色体微缺失有对应关系。 

关键词: Y 染色体微缺失；AZF 缺失；Y-STR 等位基因缺失；不育症 

Alleles dropout patterns of Y-short tandem repeats in infertile 
males with Y chromosome microdeletions 

Yanchao Wang, Xiaoyan Ma, Xiaofang Sun, Jiajia Xian, Shaoying Li, Wenzhi He,  
Xiaoman Wang, Qing Li 

Institute of Obstetrics and Gynecology, the Third Affiliated Hospital of Guangzhou Medical University, Key Laboratory of  
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Abstract: Y chromosomal short tandem repeat (Y-STR) typing is the most commonly used genetic technique in forensic 

studies. However, there may be a limit to the application of Y-STR in forensic science as Y-STR loci are subject to loss or 

variation caused by the higher chromosomal structures’ spontaneous mutation rate. Located in the long arm of the 

Y chromosome, azoospermia factor (AZF) have been shown to participate in spermatogenesis and its deletion could cause 

infertility. However, little is known about the Y-STR dropout pattern in individuals with Y chromosome microdeletions. In 

this study, 85 infertile males with Y chromosome interstitial deletion were identified and special Y-STR allele dropout 
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patterns were analyzed by employing a Y-STR Commercial Kit and a Y chromosome Deletion Kit. Results demonstrate that 

AZF a region deletion are related to DYS439-DYS389I-DYS389II alleles dropout, while AZF b region or c region 

deletions correlate to DYS448 allele dropout. Null DYS385-DYS392-DYS448 alleles were observed in AZF b+c+d region 

deletion individuals. While null DYS390-Y-GATA-H4-DYS385-DYS392-DYS448 alleles were observed in AZF a+b+c+d 

large region deletion individuals. Our data suggest that Y chromosome microdeletions may indicate specific Y-STR locus 

dropout patterns. 

Keywords: Y chromosomal microdeletions; AZF deletion; Y chromosomal short tandem repeats alleles dropout; 

infertility 

人类 Y 染色体第二代遗传标记——Y 染色体短
串联重复序列(Y chromosomal short tandem repeats, 
Y-STRs )在 DNA检验中已被广泛应用[1,2]。特别是对

于男女混合检材，Y-STR 可以帮助研究者区分样本
中的男性个体，因而成为个体识别的有效手段。 
2003年，美国 ABI公司推出的 AmpFISTR@YfilerTM

荧光标记复合扩增系统，可实现同步扩增检测 17个
Y-STR 基因座，该技术已得到广泛认可和应用[3]。

无精子症因子(azoospermia factor, AZF)编码基因位
于 Yq11，且与精子发生相关[4,5]。该基因序列被分为

4个(AZF a、AZF b、AZF c和 AZF d)亚区[6~8]，包含

与精子发生有关的一系列基因[9~11]。且视缺失区域

的不同，可引起不同程度的精液质量下降[12~15]。基

于 STR技术的性别判断基因 AMEL (amelogenin Y)
含有 2 个等位基因座(AMELX 和 AMELY)，AMELX
位于 Xp22.1-22.3，AMELY 位于 Yp11.2[16,17]，目前

均已被广泛应用到人类商业化试剂盒中。研究发现，

部分 Y-STR和 AMELY基因表现出等位基因“丢失”
(无效扩增)现象，这种等位基因“丢失”现象与 Y
染色体部分缺失有密切关系[18~21]。同时，AMELY基
因“丢失”现象，与某些特定的 Y-STR无效扩增同
时发生[20,22]。然而由于样本的多样性、取材过程的

不确定性和实验过程的复杂性(如样本 DNA 降解、
含量极低和扩增技术等)，实验本身可能得到“不完
整”的 Y-STR分型结果。因此，这些特殊的基因型
将会限制 Y-STR 的应用和干扰实验室的数据解读，
同时影响了法庭科学 DNA 检验在此类遗传缺陷人
群中的应用。本研究分析 85 例 AZF 基因缺失患者
的 Y-STR基因座缺失类型，为此类遗传缺陷人群的
遗传标记缺失提供科学解释，以期帮助 DNA检验实

验室对异常数据做出正确的解读和判断。 

1  材料与方法 

1.1  研究对象 

收集 2016年 3月~2018年 3月于本院就诊的男
性不育症患者抗凝血 85例。纳入标准：(1)经 Y染色
体微缺失试剂盒检测存在 AZF区域缺失的男性不育
患者。排除标准：(1)感染性梗阻性无精子症；(2)特
发性低促性腺激素性性腺功能减退症。所有参与者

均签署知情同意。 

1.2  基因组 DNA 提取 

采用 Qiagen微量 DNA提取试剂盒(Qiagen公司，
德国)，按照说明书提取基因组 DNA。 

1.3  AZF 微缺失 STS 检测 

采用 Y 染色体微缺失试剂盒(Y chromosome 
deletion detection system kit version 2.0,Promega公司，
美国)检测 20个序列标签位点(sequence-tagged sites, 
STS)。本试剂盒包含 5组引物复合物(共 20对)，通
过 5组多重 PCR扩增技术(Multiplex PCR)对样本全
基因组进行扩增。其中包含了《欧洲 Y染色体微缺
失分子诊断指南 2014版本》[23]推荐的 6个序列标签
位点。A组扩增片段包含：SY254、SY157、SY81、
SY130和 SY182；B组扩增片段包含：SYPR3、SY127、
SY242和 SY208；C组扩增片段包含：SY128、SY121、
SY145和 SY255；D组扩增片段包含：SY133、SY152
和 SY124；E组扩增片段包含：SY14、SY134、SY86
和 SY84。A~D 组选取 X 连锁的区域 SMCX 
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作为内对照，E 组选取男性和女性共有的特异性区
域 ZFX/ZFY(zinc-finger-Y gene, ZFY)作为内对照。
正常男性 DNA为阳性对照，去离子水为空白对照。 
取 10 μL PCR扩增产物，GoldViewTM染色，经

4%琼脂糖凝胶电泳，根据以下标准，进行 AZF基因
缺失类型判断。AZF a 区：SY81、SY86、SY84 和
SY182；AZF b区：SY121、SYPR3、SY124、SY127、
SY128、SY130、SY133和 SY134；AZF d区：SY145
和 SY152；AZF c区：SY145、SY152、SY242、SY208、
SY254、SY255和 SY157。 

1.4  Y-STR 和 AMEL 基因分型检测 

采用 AmpFISTR@YfilerTM荧光标记复合扩增系

统(Applied Biosystems公司，美国)对 Y染色体上 17
个 STR基因座(DYS456、DYS389Ⅰ、DYS390、DYS389Ⅱ、
DYS458、DYS19、DYS385、DYS393、DYS391、DYS439、
DYS635、DYS392、GATA-H4、DYS437、DYS438和
DYS448)进行基因分型。采用 PowerPlex 21 荧光标 
记复合扩增检测试剂 (Promega 公司，美国 )检测
AMEL 基因分型。使用 9700 型基因扩增仪(Applied 

Biosystems公司，美国)和 3500 xl Dx型号遗传分析
仪(Applied Biosystems公司，美国)进行扩增和毛细
管电泳。PCR 扩增反应体系总体积为 10 μL，扩增
体系和扩增条件参照试剂盒说明书。每批样本均采

用 C2800男性 DNA (Promega公司，美国)和超纯水
分别作阳性对照和阴性对照。采用 Gene Mapper 
ID-X软件进行数据分析。 

2  结果与分析 

2.1  Y 染色体微缺失 

通过 20个 STS检测，发现单纯 AZF a区缺失 7
例(8.235%)，其中 2例 a区(SY86)部分缺失，另 5例
a区(SY86+SY84)连续缺失；单纯 AZF b区缺失 2例
(2.353%)，其中 1例 b区(SY134)部分缺失，1例 b区
(SY121+SYPR3+SY124+SY127+SY128+SY130+SY
134)连续缺失；单纯 AZF c区缺失 60例(70.588%)；
AZF b+c+d区复合缺失 10例(11.765%)；AZF a+b+c+d
区复合缺失 6例(7.059%) (表 1，图 1)。 

 
表 1  AZF 缺失类型和缺失的序列标签位点 
Table 1  AZF deletion region and the sequence-tagged sites 
组别 比例 亚组 缺失的序列标签位点 

a 7/85 (8.235%) a1 SY86 

a2 SY84和 SY86 

b 2/85 (2.353%) b1 SY134 

b2 SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130和 SY134 

c 60/85 (70.588%) c1 SY152、SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157 

c2 SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157 

bcd 10/85 (11.765%) bcd1 SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、SY133、SY134、SY145、 
SY152、SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157 

bcd2 SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、SY134、SY152、SY242、 
SY208、SY254和 SY255 

bcd3 SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、SY134、SY145、SY152、SY242、 
SY208、SY254、SY255和 SY157 

abcd 6/85 (7.059%) abcd1 SY182、SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、SY134、SY145、 
SY152、SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157  

abcd2 SY86、SY84、SY182、SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、 
SY133、SY134、SY145、SY152、SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157  

abcd3 SY81、SY86、SY84、SY182、SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、 
SY130、SY134、SY145、SY152、SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157 

abcd4 SY81、SY86、SY84、SY182、SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、 
SY133、SY134、SY145、SY152、SY242、SY208、SY254、SY255和 SY157 
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图 1  Multiplex PCR 结合琼脂糖凝胶电泳结果示意图 
Fig. 1  Schematic result of multiplex PCR combined with agarose gel electrophoresis 
M：Marker; 1：正常人样本；2：a2亚组样本；3：c1亚组样本；4：bcd3亚组样本。 

 

2.2  Y-STR 和 AMEL 基因无效扩增 

通过检测 17 个 Y-STR 基因座，发现 27 例
(31.765%) Y 染色体微缺失患者存在 Y-STR 基因座
无效扩增，且与 STS缺失位点相关(图 2，图 3)。 

2.2.1  DYS439-DYS389I-DYS389II-(DYS437-DYS438)
基因座无效扩增 

在共检出的 7例 AZF a区缺失中，本研究按照
缺失类型将其分为 a1 (SY86缺失)和 a2 (SY86+SY84
缺失)两组，其中 2 例 a1 亚组样本 Y-STR 结果均显 

示 DYS439-DYS389I-DYS389II 基因座无效扩增；5
例 a2亚组样本 Y-STR结果均显示 DYS437-DYS439- 
DYS389I-DYS389II-DYS438 基因座无效扩增(表 2；
图 2，A和 B)。 

2.2.2  (DYS385-DYS392)-DYS448 基因座无效扩增 

在检出的 60 例 AZF c 区缺失中,按照缺失类型
将其分为 c1和 c2两个组，其中 2例 c1组样本(No. 
E6 和 No. I3) Y-STR 结果显示 DYS392-DYS448 基
因座无效扩增。另外 58例样本 17个 Y-STR结果均
正常。 
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图 2  样本部分 Y-STR 无效扩增示意图 
Fig. 2  Schematic of specific Y-STR allele dropout 
A：a1 亚组(样本：A3)；B：a2 亚组(样本：C5)；C：b1 亚组(样本：F2)；D：bcd2 亚组(样本：C1)。A：DYS439-DYS389I-DYS389II
基因座无效扩增；B：DYS437-DYS439-DYS389I-DYS389II-DYS438 基因座无效扩增；C：DYS448 基因座无效扩增；D：DYS385- 
DYS392-DYS448 基因座无效扩增 (黑色箭头标记出无效扩增位点)。 
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图 3  Y 染色体结构示意图 
Fig. 3  Schematic of human Y chromosome and the 

location of Y-STR 
 
在检出的 2例 AZF b区缺失中，按照缺失类型

将其分为 b1 (SY134 缺失)和 b2 (SY121+SYPR3+ 
SY124+SY127+SY128+SY130+SY134缺失)两组，其
中 b1组样本 DYS448基因座无效扩增（图 2C）；b2
组样本结果 DYS385-DYS392-DYS448 基因座无效扩
增，且无效扩增位点与 AZF b+c+d区复合缺失样本
相同(表 2)。 

2.2.3  (DYS390-GATA-H4)-DYS385-DYS392-DYS448
基因座无效扩增 

在检出的 10例 AZF b+c+d区复合缺失中,按照
缺失类型将其分为 3组：bcd1、bcd2和 bcd3，其中
10例样本均显示 DYS385-DYS392-DYS448基因座无
效扩增，另 1 例 bcd2 组样本显示 DYS390-GATA- 
H4-DYS385-DYS392-DYS448 基因座无效扩增(表 2，  
图 2D)。 

2.2.4  DYS390-GATA-H4-DYS385-DYS392-DYS448
基因座无效扩增 

在共检出的 6例 AZF a+b+c+d区复合缺失中，
我们按照缺失类型将其分为 4 组：abcd1、abcd2、
abcd3和 abcd4，所有样本 DYS393-DYS456基因座均
扩增成功，而DYS390-GATA-H4-DYS385-DYS392-DYS448
基因座均无效扩增(表 3)。 

2.2.5  AMELY 基因座无效扩增和异常扩增 

考虑到AZF大片段缺失可能影响其位置邻近的
性别相关基因 AMEL，于是研究者将 6 例 AZF 
a+b+c+d区复合缺失组样本进行常染色体 STR检测，
观察其 AMELX和 AMELY基因座。结果表明 3例男
性 abcd4 组样本 AMELY 基因扩增“丢失”，常染色
体 STR性别基因 AMEL显示为(XX)，1例 abcd3组
样本 AMELY基因扩增异常，显示为(XYY)。另 2例
样本常染色体性别相关基因 AMEL 显示为 (XY)  
(图 4)。 

3  讨论 

Y 染色体作为男性独有的性染色体，可分为两
端的拟常染色质区((pseudoautosomal region, PAR)和
男性特异性区域 (male-specific region of Y chrom-
osome, MSY)。在减数分裂中，两端的拟常染区
(PAR1和 PAR2)常与 X染色体发生重组，而 MSY区
域不发生重组，呈父系单倍体遗传。而 Y-STR正位
于其非重组区[3,24,25]。除突变外，同一家族中所有男

性个体的 Y-STR分型结果理论上应完全一致。鉴于
其在同一父系家族的特异性，研究者可直接获得男

女混合检材样本中的男性 Y染色体遗传信息而不受
女性样本的影响。其特殊的遗传模式，在法庭科学

应用中有其独特的优势[26,27]。同时，Y 染色体的非
重组区(non-recombining region of Y, NPY)含有大量
高度同源的重复序列，导致该区域具备了高度的结

构不稳定性，较容易发生染色体内非等位的同源性

重组(non-allelic homologous recombination, NAHR)，
导致 Y染色体出现结构重排，如缺失、倒置和重复
等[28~31]，从而可能对Y-STR基因的稳定性产生影响。 
研究表明，精子的发生调控与 Y染色体无精子 
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表 2  AZF 部分缺失样本和 Y-STR 等位基因分型 
Table 2  AZF interstitial deletion and Y-STR typing 

样本 亚组 
等位基因 

DYS393 DYS456 DYS458 DYS19  DYS391 DYS635 DYS437 DYS439 DYS389I  DYS389II  DYS438  DYS390  GATA-H4  DYS385  DYS392  SYS448 

A3 a1 14 15 17 16 10 23 14 / / / 10 24 10 14,20 13 18 

G8 a1 14 15 18 16 10 23 14 / / / 10 24 10 14,20 13 18 

C5 a2 12 15 18 17 9 21 / / / / / 24 12 14,21 13 22 

D4 a2 12 15 17 16 10 20 / / / / / 25 13 14,18 13 20 

F1 a2 12 15 17 15 11 23 / / / / / 26 11 13,20 15 19 

I7 a2 13 15 16 15 10 21 / / / / / 23 12 13 14 18 

K8 a2 12 15 18 14 10 20 / / / / / 25 11 13,18 14 20 

F2 b1 12 15 17 14 10 20 14 12 12 28 11 23 12 14,19 14 / 

H1 b2 13 14 19 15 11 22 14 12 14 30 10 25 10 / / / 

E6 c1 13 15 18 14 10 21 14 12 12 26 11 24 12 13,18 14 / 

I3 c1  12 15 17 15 10 20 14 12 12 28 12 24 12 14,17 / / 

C1 bcd2 12 15 16 14 10 22 15 13 12 28 10 24 12 / / / 

C8 bcd2 12 16 17 15 10 23 14 13 12 28 10 25 11 / / / 

G3 bcd2 12 15 21 14 10 20 14 12 12 28 11 24 12 / / / 

L1 bcd2 13 15 18 14 10 21 15 12 12 26 11 24 12 / / / 

L2 bcd2 13 15 16 15 10 20 14 11 12 28 10 23 12 / / / 

D7 bcd2 12 14 16 15 10 21 14 11 13 30 10 23 11 / / / 

J3 bcd2 14 16 16 13 6 22 14 11 14 30 12 23 10 / / / 

K1 bcd3 12 15 16 14 10 20 15 13 12 26 11 24 11 / / / 

D2 bcd1 14 16 18 15 10 23 14 14 13 29 10 23 11 / / / 

A7 bcd2 15 15 16 17 10 21 14 11 13 29 10 / / / / / 

“/”代表该位点等位基因扩增失败。 

 
表 3  AZF a+b+c+d 区缺失样本的 Y-STR 等位基因分型 
Table 3  AZF large region deletion and Y-STR typing 

样本 亚组 
等位基因 

DYS393 DYS456 DYS458 DYS19 DYS391 DYS635 DYS437 DYS439 DYS389I DYS389II DYS438 DYS390 GATA-H4 DYS385 DYS392 SYS448 

F4 abcd 1  12 13 17 15 10 21 14 12 12 28 10 / / / / / 

F7 abcd 2  13 15 19 15 11 19 15 / / / / / / / / / 

H4 abcd 3  13 18 15 16 / / / / / / / / / / / / 

A1 abcd 4  12 15 / / / / / / / / / / / / / / 

H6 abcd 4  12 16 / / / / / / / / / / / / / / 

L3 abcd 4  12 15 17 16 / / / / / / / / / / / / 

“/”代表该位点等位基因扩增失败。 

 
因子 AZF密切相关，且该区也位于 Y染色体的非重
组区[32~35]。AZF基因缺失引起的生精障碍是导致男
性不育的重要原因，表现为原发性无精子症和少精

症[36]。国内有研究表明了男性不育人群部分 Y-STR
无效等位基因情况，然而由于样本数量有限，部分

缺失型别未能全面涉及[18]。本研究采用美国 Promega  
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图 4  样本 AMELY 等位基因无效扩增和异常扩增结果  
Fig. 4  AMELY allele dropout and abnormal amplification 
A：男性样本无 Y峰(样本：A1、H6、L3)；B：Y峰峰高异常(样本：H4)。 

 
公司的 20个 STS位点(SY81、SY86、SY84、SY182、
SY121、SYPR3、SY124、SY127、SY128、SY130、
SY133、SY134、SY145、SY152、SY242、SY208、
SY254、SY255和 SY157)的 Y染色体缺失检测商业
试剂盒，将 AZF基因缺失类型分为 5组。同时根据
缺失位点将每组细分为 1~4 个亚组，以保证分析结
果的准确性。结果显示单纯 AZF a 区缺失 7 例
(8.235%)，包括 a区部分缺失和连续缺失两个亚组；
单纯 AZF b区单纯缺失 2例(2.353%)，包括 b区部
分缺失和连续缺失两个亚组；单纯 AZF c区连续缺
失 60 例(70.588%)；AZF b+c+d 区复合缺失 10 例
(11.765%)，包括连续缺失和不连续缺失 3个亚组；
AZF a+b+c+d区复合缺失 6例(7.059%)，依据缺失
复杂程度分为 4个亚组。 
本研究结果显示，在 Y-STR等位基因缺失模式

上面，不同 AZF缺失亚组表现出独特的缺失特点(图
2，图 3)：(1)在 AZF a1亚组(SY86缺失)中，Y-STR

等位基因表现为 DYS439-DYS389I-DYS389II 基因座
无效扩增（图 2A）；在 AZF a2亚组(SY86+SY84缺
失 )中 Y-STR 等位基因表现为 DYS439-DYS389I- 
DYS389II-DYS437-DYS438 基因座无效扩增（图 2B）。
因此推测 DYS439-DYS389I- DYS389II 基因座无效扩
增可能与 SY86 缺失有关；DYS437-DYS438 基因座
无效扩增可能与 SY84 缺失有关，但由于此缺失类
型在人群中的发生率较低，该组的样本量较少，该

结论普适性有待进一步扩大样本量验证。 (2)在
AZF b组和 AZF c组中，所有样本均表现为 DYS448
基因座无效扩增。其中 AZF b 区缺失的 Y-STR等位
基因无效扩增与之前研究结果不完全一致，原因可

能是由于样本选择不同而造成的差异[18]。本研究的

AZF b1亚组仅为 SY134缺失，因此仅表现为DYS448
基因座无效扩增（图 2C）。目前研究结果显示，    
大部分的男性 Y 染色体微缺失表现为 AZF c 区缺  
失[36,37]，有研究报道了 AZF c区缺失与 DYS448基因
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座无效扩增有关，但实验样本量较少，可能产生偏

倚[18,38,39]。而在本研究的 60例 c区缺失样本中仅有
2例表现为 DYS448基因座无效扩增(3.333%)，结果
偏低。DYS448基因座无效扩增是否与 AZF c区缺失
有关，亦或为引物结合区基因突变而导致的等位基

因无效扩增，尚有待进一步研究。(3) AZF b+c+d区
复合缺失全部样本均表现为 DYS385-DYS392-DYS448
基因座无效扩增，与 AZF b2 组缺失的 Y-STR 基因
座相同，因此推测：DYS385-DYS392-DYS448基因座
无效扩增可能与 (SYPR3+SY124+SY127+SY128+ 
SY130+SY134)缺失有关。(4) AZF a+b+c+d区复合
缺失全部样本均表现为 DYS390-GATA-H4-DYS385- 
DYS392-DYS448 基因座无效扩增，根据以上结果推
测 DYS390-GATA-H4基因座无效扩增与 SY182缺失
有关。(5) 3 例样本 AZF abcd4 亚组 AMELY 等位基
因“丢失”，DNA检测表现为 XX。与之前报道的 Y
染色体长臂大片段缺失导致 DYS458-DYS19-AMELY
丢失结果一致[20,40,41]。其机制可能为：此类大片段缺

失始于 Yp11.2 并涵盖了整个 Y 染色体长臂，以致
AMELY 和 DYS458-DYS19 及整条长臂遗传标记物丢
失，与此同时，靠近拟常染色质区的 Y染色体短臂
标记物如 SRY-DYS393-DYS456与X染色体发生重组，
导致 Y 染色体短臂部分标记物如 SRY 基因(性别决
定基因)重新定位到 X染色体短臂，而造成个体发育
成男性特征[22,40]。然而此种缺失−重定位理论无法合

理解释样本 L3 的分型结果(AMELY 阴性，DYS458- 
DYS19阳性)，有待后续对其机制进行更深入的研究。
综上所述，本研究阐明了 DYS437、DYS439、DYS389I、
DYS389II、DYS438、DYS390、GATA-H4、DYS385、
DYS392和 DYS448在 AZF基因缺失人群的遗传异质
性，为此类遗传缺陷人群的遗传标记缺失提供了科

学解释和理论依据，提高实验室对异常 Y-STR数据
解读能力。 
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