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#摘要$

!

目的
!

观察和分析
!#

个
&OJ

基因位点在广西地区亲子鉴定案件中的突变特点$方法
!

!#HE

例+不排除,亲子关

系的亲子鉴定案例中"三联体
!$DB

例"二联体
DKE

例"父母民族为汉族的有
!BB!

例"壮族
I!BI

例"其他民族
!!D

例$通过
'2*+G

*YG!BB

法提取
5U:

"采用
1-N*01+*Y

-

!H5&

@

6A*4

试剂盒进行
!#

个
&OJ

基因位点检测"筛查出含
&OJ

基因位点突变的案例"统

计各
&OJ

基因位点突变的特异性%父源和母源特异性及突变率"分析突变的特点$结果
!

!#

个被检测的
&OJ

基因位点中有
!E

个位点观察到突变"共观察到
#K

次突变"其中一步突变
#D

次!

"#CD$c

#"二步突变
!

次!

!CDDc

#"三步突变
!

次!

!CDDc

#"

O1>V

点位未观察到突变$突变率为
BCBD!!c

"

BC$B$Ic

"平均突变率约
BC!$KHc

$父系来源突变与母系来源突变的比例约
KC$i

!CB

"差异有统计学意义!

#

%

BCB!

#$汉族和壮族的突变率差异无统计学意义!

#

$

BCBK

#$结论
!

&OJ

基因位点突变是亲子鉴定

中较为常见的现象"应不断积累
&OJ

基因位点突变数据"选择其符合广西人群的遗传特点"及具有高鉴别能力的
&OJ

基因位点

的遗传标记"以保证鉴定结果的准确可靠$
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"是广泛存

在于人类基因组中的一类具有多态性的
5U:

序列#核心重复

单位
I

"

EL

M

+

!

,

$

&OJ6

种类多%分布广%多态性高并遵循孟德

尔遗传规律 +

I

,

#作为遗传标记广泛应用于亲子鉴定中#同时具

有较高的突变率#因此在亲子鉴定中应多加关注$本研究通过

对
!#HE

例.不排除/亲子关系的亲子鉴定案例进行统计分析#

获得了等位基因的突变来源%突变率和民族特点#为中国人群

&OJ

基因突变特点提供基础数据#现报道如下$

!

!

资料与方法

!C!

!

一般资料
!

!#HE

例.不排除/亲子关系的亲子鉴定案例

来自广西壮族自治区南宁市阳光法医物证司法鉴定所的日常

检测案例#均来自广西各地#其中三联体
!$DB

例#二联体
DKE

例$亲子鉴定案例中父母的民族为汉族的有
!BB!

例#壮族

I!BI

例#其他民族
$E"

例$送检材料包括全血%血斑和羊

水等$

!C#

!

5U:

提取
!

采用
'2*+*YG!BB

法提取基因组
5U:

+

D

,

$

!C$

!

&OJ

基因位点检测
!

采用美国普洛麦格公司生产的

1-N*01+*Y

-

!H5 &

@

6A*4

试剂盒对
!#

个
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基因位点
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"及
!

个性别基因位点
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进行聚合酶链反应!

1'J

"复合扩增!美国
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公司"$扩

B"!!
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年
D
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$K

卷第
"

期

"
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增产物通过
D!DB

遗传分析仪!美国
:?

公司"进行毛细管电

泳#用
P*9*,3

MM

*0DCI

软件对
&OJ

基因位点进行分析$

!C%

!

&OJ

突变基因的确定
!

如果
!#

个
&OJ

基因位点都符合

孟德尔遗传规律#且计算亲权指数!

'1(

"#

'1(

$

!BBBB

视为

.不排除/亲子关系*如果出现
!

"

I

个违反遗传规律基因座#则

加测其他基因位点#若未发现新的违反遗传规律基因位点或总

的违反遗传规律基因座数小于
D

#且计算
'1(

$

!BBBB

#可视为

.不排除/亲子关系#违反遗传规律的
&OJ

基因位点被认为是

基因突变所致+

$

,

$

!C&

!

&OJ

基因位点突变分析方法
!

按照文献+

KGE

,的方法判

断突变来源$比较子代和亲代的等位基因#在双亲等位基因

中#以重复单位相差最小的亲代等位基因作为突变基因来源*

如果步数相差相同#则以结构相似的等位基因作为突变基因来

源*如果步数相同%结构相似则判断为不能确定$突变步数即

为重复单位的增加!

Z9

"或者减少!

%9

"#如果存在增加或者减

少步数相同的则判断为不能确定$

#

!

结
!!

果

#C!

!

&OJ

基因突变位点分析
!

!#HE

例.不排除/亲子关系的

亲子鉴定案例中#三联体
!$DB

例#二联体
DKE

例#共观察到

DI!E

次减数分裂$

!#HE

例案例中共观察到
#D

例突变#三联

体
EK

例#二联体
H

例$其中
#!

例为父母其中一方有
!

个基因

位点发生突变!

"#CIEc

"#

!

例为两个基因位点同时发生突变

!

!CD#c

"#

!

例为父母各有
!

个基因位点发生突变!

!CD#c

"$

!#

个被检测的
&OJ

基因位点中有
!E

个位点观察到突变#

<[:

位点突变率最高#为
!D

次!

BC$B$Ic

"#其次
5H&!!#"

位

点为
!B

次!

BCD!B"c

"#

5!H&K!

位点为
H

次!

BCI$HHc

"#

O1>V

位点未观察到突变!表
!

"$

表
!

!!

&OJ

基因位点突变率及特点

&OJ

基因座

突变基因

位点的个数

三联体

父源 母源 不能确定

二联体

父源 母源

突变率

!

c

"

'&Q!1B K I B B D B BC!KKK

5!D&D!# I I B B B B BCBEII

5!E&KD" $ I ! B ! B BC!I$$

5!H&K! H # ! B B B BCI$HH

5!"&$DD $ ! I B ! B BC!I$$

5I!&!! E K B B ! B BC!HEE

5I&!DDH K D ! B B ! BC!KKK

5D&!DKH D D B B B B BCB"DD

5K&H!H ! B B B ! B BCBD!!

5#&HIB D B I ! B B BCB"DD

5H&!!#" !B " ! B B B BCD!B"

QP: E K B ! B B BC!HEE

1*9A3

0

5 ! ! B B B B BCBD!!

1*9A3

0

S D I ! B B B BCB"DD

OWB! ! B B ! B B BCBD!!

<[: !D !! ! ! B B BC$B$I

合计
#K KD !B $ # ! ICDDID

#C#

!

&OJ

基因位点突变步数
!

在
#D

例突变案例中#共观察

到
#K

次突变#其中一步突变
#D

次!

"#CD$c

"#二步突变
!

次

!

!CDDc

"#三步突变
!

次!

!CDDc

"$一步突变中增加
!

个重复

单位!

Z!

"

DH

次#减少
!

个重复单位的!

%!

"

I$

次#不确定是增

加或者减少
!

个重复单位的
!!

次*两步和三步突变为分别减

少
I

个!

%I

"和
D

个!

%D

"重复单位$突变等位基因的步数比

较#差异有统计学意义!

!

I

aIB#CDE

#

#

%

BCBB!

"$

#C$

!

&OJ

基因位点突变来源
!

在观察到的
#K

次突变中#

EB

次来源于父系#占
HBCBBc

#

!!

次来源于母系#占
!$CE#c

#

$

次不能确定#占
KCDDc

$父系来源突变与母系来源突变的比

例约
KC$i!

#差异有统计学意义!

!

I

aE#CED$

#

#

%

BCB!

"$

#C%

!

&OJ

基因位点突变的民族特点
!

在观察到的
DI!E

次减

数分裂中#父源减数分裂
!E$D

次#其中汉族人群
KI!

次#发生

突变
!E

次#突变率
DCB#c

#壮族人群
!BHE

次#发生突变
$D

次#突变率
DC"Ec

#其他少数民族
DE

次#发生突变
!

次#突变

率
IC#Hc

*母源减数分裂
!K#D

次#其中汉族人群
$HB

次#发生

突变
K

次#突变率
!CB$c

#壮族人群
!B!E

次#发生突变
E

次#突

变率
BCK"c

#其他少数民族
##

次#未观察到突变!表
I

"$经卡

方检验分析#汉族和壮族突变差异没有统计学意义!

!

I

aBC!E#

#

#

$

BCBK

"#其他民族因收集到的数据较少#不作统计分析$

表
I

!!

&OJ

位点突变的民族特点

民族
父源

!突变数)减数分裂数"

突变率

!

c

"

母源

!突变数)减数分裂数"

突变率

!

c

"

汉族
!E

)

KI! DCB# K

)

$HB !CB$

壮族
$D

)

!BHE DC"E E

)

!B!E BCK"

其他民族
!

)

DE IC#H B

)

## B

总计
EB

)

!E$D DCEK !!

)

!K#D BC#B

$

!

讨
!!

论

$C!

!

&OJ

基因位点的突变率分析
!

<[:

%

5H&!!#"

%

5!H&K!

等片段较大!核心序列重复次数大于
!B

次"的
&OJ

基因位点

突变率较高#这可能因为片段越大#多态性越高#发生突变的概

率也越大+

K

#

#

,

$本次研究显示三联体的突变率是
$CE"c

!

E#

)

!$DB

"#二联体的突变率是
ICIKc

!

H

)

DKE

"#三联体的突变率明

显高于二联体#这可能是因为二联体缺少父母其中一方的遗传

信息#导致部分突变案例没能检出$近年来广东%北京%湖南

等+

$G!I

,多地报道了亲子鉴定中
&OJ

基因位点突变率及特点#

与这些地区报道的数据相比#广西地区人群的
&OJ

位点突变

率比我国其他地区报道的数据略高#是否有地域特点还有待进

一步研究$

$C#

!

&OJ

基因位点的突变模式分析
!

目前多数学者+

$G"

,认为

&OJ

基因位点主要是以逐步突变模式发生#以单个重复单位

的增减为主#占
"Bc

以上#两个或者更多重复单位改变较少

见$本研究结果显示一步突变率为
"#CD$c

#明显高于二步和

三步突变#与前人报道的结果一致$

$C$

!

&OJ

基因位点突变的性别差异
!

本研究显示父系与母

系来源的突变比例约
KC$i!

#有显著的性别差异#这与文献+

KG

!B

,的报道一致$原因是男性精母细胞逐步分裂成精子的过程

中#细胞需要的分裂次数比女性配子细胞成熟需要分裂的次数

要多得多+

!B

,

$

$C%

!

&OJ

基因位点突变的民族特点
!

本研究显示#父源突变

中#汉族
DCB#c

#壮族
DC"Ec

#母源突变中#汉族
!CB$c

#壮族

BCK"c

$汉族和壮族的突变率没有明显差别#这与美国
::??

IBBH

年度报告结论相似#说明民族对
&OJ
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吸衰竭及正在大咯血者#不适合行该检查$

对于小儿咯血的治疗#针对病因是关键#肺炎患儿积极抗

感染治疗#肺结核予以正规抗结核治疗#

(1W

患儿给予激素治

疗等$大咯血在小儿发生较少#但一旦出现#可能很快出现急

性呼吸窘迫#甚至窒息#这类患儿需要保持呼吸道通畅和防止

失血性休克等并发症发生#若经内科治疗咯血仍不能控制#需

气管插管呼吸机辅助呼吸#必要时支气管动脉栓塞或外科手术

治疗+

!!G!I

,

$

综上所述#小儿咯血最常见的病因是下呼吸道感染#肺结

核在小儿咯血病因中有上升趋势#各种辅助检查对咯血诊断价

值不同#需结合临床表现综合诊断#胸部
'O

及纤维支气管镜

检查为小儿咯血病因诊断提供了重要依据#纤维支气管镜检查

还有部分治疗作用$小儿咯血治疗以对因及对症为主#多数预

后良好$
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突变的影响较低$

近年来#亲子鉴定案例的增长速度非常迅速#

&OJ

基因位

点突变对亲子鉴定结果判读的影响越来越受到重视#当出现
!

"

I

个
&OJ

位点不符合遗传规律时#应当加做其他
&OJ

位点

进一步确认#并计算
'1(

值#保证检验结果的准确%科学$因

此#每一个亲子鉴定实验室应该准备两种以上不同厂家的常规

试剂#以便相互验证以及加做位点$广西是一个多民族地区#

各民族又聚集在相对稳定的区域内生活#拥有各自独特的风

俗%文化和宗教信仰#为了全面掌握广西人群中亲子鉴定常用

的
&OJ

基因位点突变规律#各学者应该及时收集广西地区人

群的突变案例#详细记录突变来源%突变情况%民族等重要信

息#并共享数据$这对寻找符合广西人群遗传特点的%具有高

鉴别能力的
&OJ

基因位点#丰富中国人群的遗传信息具有非

常重大的意义$
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