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　　短串联重复序列（ｓｈｏｒｔｔａｎｄｅｍｒｅｐｅａｔ，ＳＴＲ）
是目前亲子鉴定分析最主要的遗传标记。短串联重
复序列常见由２～６个碱基串联重复排列形成。由
于ＳＴＲ的核心序列的重复次数的不同，导致ＳＴＲ
具有极高的多态性［１］。唐氏综合征（Ｄｏｗｎ’ｓ
ｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＤＳ）即２１三体综合征，又称为先天愚
型，已经成为最严重的出生缺陷之一，表现为严重智
力低下及发育异常，新生儿发病率约１／６００～１／
８００［２］，患儿在出生时即表现出特殊面容。目前常规
的产前筛查项目已包括唐氏筛查，并且筛查中发现
的高危人群可以进一步选择羊水穿刺或者无创
ＤＮＡ技术来确认胎儿染色体数目是否正常。
犇２１犛１１和犘犲狀狋犪犇是位于２１号常染色体上的两
个距离较近的ＳＴＲ基因座，大约２５Ｍｂ。犇２１犛１１
是一个四核苷酸重复的ＳＴＲ位点，犘犲狀狋犪犇是一个
五核苷酸重复的ＳＴＲ位点，这２个位点在法医学
２１三体综合征鉴定中具有重要应用价值［３，４］。

在日常检案中，发现１例２１三体综合征的亲子
鉴定，现报道如下。

１　案例

１．１　简要案情　因需办理出生缺陷保险理赔手续，
陈某与高某携某男孩来本院，并告知男孩为２１三
体综合征患儿，男孩已行外周血染色体检查确认。
已知陈某为该男孩的生父，高某为男孩的生母，现要
求鉴定陈某是否为该男孩的生物学父亲，高某是否
为该男孩的生物学母亲。按照知情同意原则，采集
３名被鉴定人的外周血样。
１．２　检验方法　按照《亲权鉴定技术规范》（ＧＢ／
Ｔ３７２２３２０１８）和《法庭科学ＤＮＡ实验室检验规范》

（ＧＡ／Ｔ３８３２０１４）标准进行检验，３名被鉴定人分别
编号为Ｆ（ｆａｔｈｅｒ，父亲）、Ｍ（ｍｏｔｈｅｒ，母亲）、Ｃ
（ｃｈｉｌｄ，孩子），采用ｃｈｅｌｅｘ１００提取法进行ＤＮＡ取
样，用ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ○Ｒ２１Ｓｙｓｔｅｍ试剂盒（Ｐｒｏｍｅｇａ，美
国，简称ＰＰ２１）进行扩增；扩增产物用ＡＢＩ３５００ｘｌ
遗传分析仪进行电泳分离和基因分型。最后利用
ＧｅｎｅＭａｐｐｅｒ○ＲＩＤＸ１．３软件进行分型结果分析。

２　结果

根据本所《作业指导书》提供的ＳＴＲ基因座等
位基因分布频率，按照《亲权鉴定技术规范》（ＧＢ／Ｔ
３７２２３２０１８）规定的计算方法，分别计算亲权指数
（ｐａｔｅｒｎｉｔｙｉｎｄｅｘ，ＰＩ）值与累积亲权指数（ｃｏｍｂｉｎｅｄ
ＰＩ，ＣＰＩ）值。使用ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ○Ｒ２１Ｓｙｓｔｅｍ试剂盒检
验男孩样本中发现，犇２１犛１１出现３条等位基因荧
光峰，犘犲狀狋犪犇出现２条等位基因荧光峰，峰值面积
比为２∶１。除上述２个基因座外，其他基因均遵循
孟德尔遗传定律可在被检父、被检母中找到出处，且
父母的ＳＴＲ分型未见异常。结果见图１～３和分型
见表１。
ＳＴＲ基因座出现３个等位基因荧光峰，峰值面

积比值为１∶１∶１时，或者出现两个等位基因荧光峰，
峰值面积比为２∶１或１∶２（或出现峰值面积未达到
２∶１／１∶２，但＜０．６５或者＞１．８）时，或者出现１个峰
且峰面积是相邻杂合子单峰峰面积３倍时，制定为
三等位基因。通过与相应的犔犪犱犱犲狉进行比较，可
以明显看出：犇２１犛１１基因座出现的３个等位基因
峰没有显著差别，犘犲狀狋犪犇基因座出现２个等位基
因荧光峰，峰值面积比为２∶１，峰的位置与犔犪犱犱犲狉
能够对应，并且与被检母亲的对应峰位置也相同，再
次说明这２个位点的ＳＴＲ分型结果为三等位基因［５］。

２６



《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０２２年第１４卷第１期 ·病例报道·　　

３　讨论
目前，由于近年来出生缺陷防控的大力实施，因

出生缺陷保险理赔的案件极其少见，若遇到此类案
件进行鉴定分析，帮助困难家庭获得保险理赔对个
人及社会都很有意义的。本案例在ＰｏｗｅｒＰｌｅｘ○Ｒ２１
系统中，发现犇２１犛１１基因座表现为３条带，同时发
现犘犲狀狋犪犇基因座也表现为２条带，峰值面积比为
２∶１。进一步证实男孩应为２ｌ三体综合征患者，与

之前受理案件时提供的信息吻合。其父母则无异
常，男孩的２ｌ号染色体源自卵子第一次减数分裂时
染色体不分离［６，７］。根据本案例的鉴定结论，很快
确定了男孩的生父生母。男孩样本的检验中除出现
３条带外，还可能出现２条或ｌ条带。出现３条带判
型较易判别，而当出现２个峰，但峰面积之比为２∶ｌ
或出现１个峰且峰面积是相邻杂合子单峰峰面积的
３倍时，应该注意也是２１三体综合征的ＳＴＲ基因
座分型表现。

图１　被检父（Ｆ）常染色体ＳＴＲ基因座分型图

图２　被检母（Ｍ）常染色体ＳＴＲ基因座分型图
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