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【摘要】基于大规模平行测序（MPS）技术的 STR 分型在法医 DNA 检验中的应用日益广泛，但是 STR 等位基

因序列命名规则不统一及自动化程度低的问题阻碍了实验室之间的数据共享与比对，也不利于基于序列多态性的

STR 数据库构建。国际法医遗传学学会（ISFG）近期发布了对 STR 序列命名的建议，预期将对这个问题的解决有

所改善。本文回顾了 ISFG 关于 STR 命名的历程，对该建议的主要内容进行解读，并与目前国内司法和公安行业现

行的相关规范进行比较，以期帮助同行理解和使用。
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Interpretation of the international society of forensic genetics (ISFG)’s recommendations for STR sequence 

nomenclature. Liu Zhiyong1,2, Zhao Kai3, Sun Hongyu1,2 (1. Faculty of Forensic Medicine, Zhongshan School of Medicine, 

Sun Yat-sen University, Guangzhou 510080, China; 2. Guangdong Province Translational Forensic Medicine Engineering 

Technology Research Center, Guangzhou 510080, China; 3. The Center of Criminal Technology of Guangdong Province, 

Guangzhou 510050, China)

【Abstract】 STR sequence typing based on massively parallel sequencing (MPS) technology is increasingly used 

in forensic DNA typing, but the problem of inconsistent rules for naming STR sequences and low automation hinder 

data sharing and comparison between laboratories, and is not conducive to build STR databases based on sequence 

polymorphisms. The International Society of Forensic Genetics (ISFG) has recently published recommendations for STR 

sequence nomenclature, which is expected to solve this problem. This paper reviews the ISFG's journey on STR naming, 

interprets the main content of the recommendations, and compares it with the current relevant standards existing in the 

domestic judice and public security industries, with the aim of helping peers to understand and use it.
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短串联重复（short tandem repeat，STR）是存

在于人类基因组的一类遗传标记，具有高度多态性

和遗传稳定性，被广泛应用于法医学个体识别与

亲子鉴定中。近三十年来，荧光标记复合扩增结合

毛细管电泳（capillary electrophoresis，CE）技术

的 STR 分型（简称 CE-STR）是国内外法医 DNA
分析最主流的检测方法。1997 年，国际法医遗传

学 会（International Society for Forensic Genetics，
ISFG）的前身国际法医血液遗传学会（International 
Society for Forensic Haemogenetics，ISFH）[1] 对

STR 序列命名提出建议（以下简称“ISFG 标准

1997”），即采用数字化方式命名 STR 等位基因，

例如等位基因 9 表示 STR 重复单位完整重复 9 次，

等位基因 9.3 表示有 9 次完整重复单位和 1 个包含

3 个碱基的不完整重复单位。这种命名方式是将待
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测等位基因的扩增片段长度与等位基因分型标准物

（ladder）上已确定长度的等位基因片段相比较而

得，本质上是长度多态性检测。STR 等位基因数字

化的表示方法简单清晰，便于数据交流和比对，成

为建立法庭科学 DNA 数据库的重要前提条件，为

打击犯罪做出了巨大贡献。随着大规模平行测序

（massively parallel sequencing，MPS）技术成熟与

成本降低，越来越多法医 DNA 实验室开始引进该

方法进行 STR 研究，基于复合靶向扩增的商品化

MPS-STR 分型试剂盒陆续通过法医学验证，例如

ForenSeq DNA Signature Prep Kit（Verogen，美国）[2]、

MGIEasy Signature Identification Library Prep Kit
（MGI Tech，中国）[3]、Precision ID GlobalFilerTM 
NGS STR Panel（Thermo Fisher Scientific，美国）[4]

等。与 CE 平台相比，MPS-STR 分型不受荧光种类

限制，可单次检测大量基因座且扩增片段相对较短，

在法医学有特殊的应用价值。另一方面，MPS-STR
分型既能基于等位基因片段长度获得与 CE-STR 分

型相兼容的数字化等位基因命名，又能通过序列

多态性分析提高 STR 多态性。随着研究不断深入，

STR 序列多态性的价值不断被认可与挖掘，但基于

序列多态性信息如何命名 STR 等位基因则众说纷

纭 [5]。2016 年 ISFG DNA 委员会针对该问题提出 8
条原则性建议（以下简称为“ISFG 标准 2016”）[6]；

时隔 8 年后，ISFG 近期发布了关于 STR 等位基因

序列命名的详细性建议（以下简称为“ISFG 标准

2024”）[7]。本文梳理了 ISFG 对于 STR 序列命名

建议的制定历程，对“ISFG 标准 2024”予以解读，

并与国内司法和公安现行行业规范进行比较，以期

帮助同行理解和使用。

1 ISFG 对于 STR 序列命名的早期规定—

“ISFG 标准 2016”
2016 年 MPS 技术早期应用于法医学，“ISFG 标准

2016”对 STR 序列命名提出 8 个原则性最低要求 [6]：

（1）基于 MPS 的 STR 序列分析软件应允许文

本格式的序列字符串导出 / 存储；

（2）STR 序列应与参考基因组的正向链比对；

（3）使用 GRCh38 作为参考基因组；

（4）曾经报告为反向链上的基因座需转换为正

向链，并定义起止点；

（5）采用全面的 STR 序列命名法，以确保与未

来命名系统相兼容，并保持与 CE-STR 分型命名的

兼容性；

（6）STR 序列字符串存储应包括侧翼序列，并

保留基因组起始 / 终止核苷酸坐标元数据；

（7）全球范围内基于序列的 STR 等位基因频率

数据库应使用统一的命名系统；

（8）新的 STR 复合测序体系应保留以往的 STR
标记，新标记选择应结合序列多态性群体数据。

在“ISFG 标准 2016”的指引下，商品化或自

建 MPS-STR 序列分型体系一般都输出了 STR 等位

基因的全长序列以及与 CE-STR 兼容的数字化名称，

但不同软件产生的 STR 序列命名格式不尽相同，等

位基因长度报告范围具有很大的随意性。另一方面，

随着全球不同人群数据遗传结构的基础性研究日益

增多，对于 STR 序列特征与变异的认识也逐渐深入，

但命名常需人工介入辅助，自动化程度不理想。这

些问题不仅妨碍了不同 STR 复合测序体系、实验室

之间的数据交流，也难以计算统一的基于序列的等

位基因频率参数，阻碍了 MPS-STR 分型的法医学

应用。

2 ISFG 对于 STR 序列命名的系列研究

“ISFG 标准 2016”发表之后，全球多个法医

DNA 实验室持续进行 STR 序列命名相关研究，产

出了以下主要成果：

（1）法医序列结构指南（Forensic Sequence 
STRucture Guide，FSSG）[8]： 采 用“ISFG 标 准

2016”推荐的括号格式注释核心重复区域，提供侧

翼区域多态性的位置信息，校准汇编了大量法医学

相关的常染色体 STR、Y-STR 和 X-STR 基因座的基

本信息，可登录 https://strider.online/nomenclature 获

取该网站；

（2）STR 测 序 项 目（STR Sequencing Project，
STRSeq）序列目录 [9]：对每个 STR 特异性序列进行

分类和特征描述，创建了包含 STR 序列区域、重复

区域的括号形式注释、侧翼区域多态性、有关测序

分析和数据质量，以及基于长度的等位基因命名等

信息的 GenBank 记录，可登录 https://www.ncbi.nlm.
nih.gov/bioproject/380127 获取该网站；

（3）欧洲法庭科学研究院网络组（European 
Network of Forensic Science Institutes，ENFSI）参考

数据库（STRidER）[10,11]：用于 STR 质量控制、数

据解释和稀有等位基因频率估计等，搭建了一个法

医常染色体 STR 频率数据库，可登录 https://strider.
online/ 获取该网站。

2018 年 ISFG 成 立 STRAND（Short Tandem 
Repeat: Align, Name, Define）工作组，并于 2019 年

4 月在伦敦举办 STR 序列命名会议，讨论了 STR 序
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列格式化、STR 基因座起止坐标、参考基因组、人

群 STR 序列多态性数据和序列分析软件 / 工具资源

等主题 [12]。之后 STRAND 工作组组织多个实验室

继续协调并完善 FSSG、STRSeq 和 STRidER 资源。

2021 年，ISFG 组建了一个 DNA 委员会对以往的研

究结果进行总结，“ISFG 标准 2024”即为该委员会

的最新成果 [7]。

3 ISFG 对于 STR 序列命名的现行规定—

“ISFG 标准 2024”

3.1 “ISFG 标准 2024”内容概述

“ISFG 标准 2024”遵循“ISFG 标准 2016”的

基本原则，并基于大量群体遗传研究成果制定了新

的 STR 序列命名建议。该建议强调 MPS-STR 序列

命名要与目前法庭科学 DNA 数据库中 CE-STR 数

据具有兼容性，提出了建立序列最小报告范围、等

位基因命名自动化解决方案、新 STR 基因座鉴定方

法、未来 STR 数据库等建议。具体包括以下 5 条：

（1）基于序列的 STR 等位基因应保持为序列

字符串的形式，比对到当前人类参考基因组的正向

链，序列字符串应包括本文定义的最小报告范围

（minimum reporting range）；
（2）序列字符串是表示 STR 序列数据的主要格

式，但其他简化形式对报告、数据库、数据呈现 /
描述以及生物信息软件分析等方面很有益。“ISFG 标

准 2016”为早期 STR 测序用户提供了一个全面命名

法（comprehensive nomenclature），现建议使用更简

化的形式。为提供一个最少人工干预的统一命名系

统，ISFG 推荐采用 STRNaming 软件进行 STR 序列

的括号化重复（bracketed repeat）格式自动输出。此外，

基于特定的最小报告范围，还可以使用短小的“序

列码（sequence code）”来表示 STR 等位基因序列，

方便实验室间比较；

（3）生物信息学软件应使用标准化资源以促进

STR 序列命名的一致性，鼓励将 ISFG 的 STR 序列

命名法和基于序列的等位基因频率计算纳入生物信

息学软件；

（4）探索用于法医分析的新 STR 基因座研究

人员应评估既往是否存在该基因座、是否对个人隐

私或健康有预测能力，并应遵循建议（1）和（2）
确定基因座格式，建立与质量控制数据一致的基因

型；

（5）未来的 STR 数据库可能需要包含存储序列

字符和 /或能够明确代表序列字符的编码，建议在（3）
中所述的资源、法医学界用于分析 STR 序列数据的

生物信息软件、用于管理数据库的软件使用通用的

序列编码和命名法。

3.2 “ISFG 标准 2024”要点解读

3.2.1 STR 序列最小报告范围的确定

鉴于每个 STR 基因座核心区域具有明确定义的

起止坐标（即用于计算重复单位数目的范围），因此

将 MPS 平台获得的等位基因序列统一转化为与 CE
相兼容的数字化名称并不困难，但基于序列的 STR
基因座起止坐标因引物位置而异，不同分析软件的

分析区域也长短不一，导致 STR 序列命名不同，阻

碍了数据交流，也无法准确计算基于序列的等位基

因频率参数。 “ISFG 标准 2024”在充分考虑与 CE
数据的兼容性、MPS 获得的信息量和引物设计等问

题的基础上，建议统一 STR 序列报告范围，即“最

小报告范围”，其确定步骤如图 1 所示。

步骤二中选择核心重复序列上下游 25 个核苷

酸的范围是考虑该距离通常包含了 STRSeq 项目中

观察到的 STR 侧翼序列变异分布范围 [9]，也有助于

图 1 STR 序列最小报告范围的确定步骤（改编自 [7]） 
Fig. 1 Steps to determine the minimum reporting range of STR 

sequences (adapted from [7])
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提示避开在长度变异区域设计 PCR 引物，进而减少

可能出现的等位基因丢失和 / 或与 CE-STR 分型不

一致现象。统一 STR 序列最小报告范围不仅有助于

提供足够的侧翼区域来区分核心重复序列的末端，

也有助于统一不同引物扩增体系、不同分析软件的

分型结果。目前法医学中常用 STR 序列的最小报告

范围在 FSSG（https://strider.online/downloads/FSSG_
v6.xlsx）中持续更新，可作为参考使用。ISFG 建议

实验室仍然保存序列字符串的原始记录，但可使用

最小报告范围进行数据交流，如果现有 STR 测序体

系未覆盖最小报告范围，则应重新设计引物以满足

此要求。

3.2.2 STR 序列命名的自动化

用括号格式注释重复序列是法医 STR 序列命名

常用的格式，将序列字符串的重复区域压缩成“可

读”的描述性格式，即由重复基序和次数表示，但

命名过程常需人为干预，这不仅降低分型效率，也

增加了命名不一致的可能。2019 年 Hoogenboom 等

提出 STRNaming 软件，极大地提高了 STR 序列命

名的自动化程度 [12,13]。该软件基于最长不间断延伸

（longest uninterrupted stretch，LUS）策略，从给定

的参考序列中提取 STR 基因座的基本特征（基序、

侧翼、最长不间断重复区域、用于计算 CE 长度的

校正因子等），并将提取到的特征用于目标 STR 序

列，之后通过预先设定的一组参数评价全部搜索

结果，最终将 STR 等位基因序列自动化、标准化

处理形成统一的括号化格式，该软件可开源获取

（https://fdstools.nl/strnaming/ 或 https://github.com/
Jerrythafast/strnaming）。STRNaming 软件进行 STR
序列命名的基本格式为：CE 等位基因长度命名 _ 按

5' 到 3' 的顺序用括号格式列出重复单元和次数以及

< 8 nt 的中断序列 _ 侧翼变异，例如“CE12_AC[5]
ATCT[12]_+1CT > -”，既缩短了字符串的书写或储

存长度，又保持了序列的“可读性”与“可溯源性”。

STRNaming 软件实现了将 STR 等位基因序列自动

处理为统一的括号化格式的功能，为“ISFG 标准

2024”所推荐使用。

除了用括号注释重复序列字符串格式外，“ISFG
标准 2024”还推荐使用短小的“序列码”来促进

STR 序列命名自动化。2020 年，Young 等发布了一

种使用哈希函数 SHA-256 辅以其他算法生成 STR 序

列码的方法，将每条 DNA 序列转换为唯一的序列

标识符（sequence identifier，SID）[14]。无论序列长

度是短到 1 个碱基还是长到整条染色体，该方法均

可将其转化成为由 26 个英语字母组合构成的 55 个

字符的 SID 码，不同序列生成不同的 SID。SID 可

通过在线生成（https://nichevision.github.io/sid.js/）；
按照 STR 序列最小报告范围生成的 STR 序列 SID
码包含在 STRSeq 的 GenBank 记录中，可整合到生

物信息学软件中进行搜寻和查找。“ISFG 标准 2024”
建议使用 STR 序列 SID 码的前 5 个字符来唯一识别

各个 STR 序列等位基因；如果同时使用基因座名称

和 CE 等位基因数字名称，则使用 SID 码的前 4 个

字符即可。例如，TH01 基因座基于最小报告范围

的等位基因“7”的 DNA 序列为“ATGGTGAATGA
ATGAATGAATGAATGAATGAATGAGGGA”，生成

的 SID 码为“UCYLMZAZZPQEEOSMFIEIRFFSYH
YOLNKVYAVUYKYWEUVDINCBXFDDMXB”；“基

因座名称 +SID”格式可记录为：TH01_UCYLM，“基

因座名称 +CE 等位基因名称 +SID”格式可记录为：

TH01_7_UCYL。将 STR 等位基因转化为 SID 的命

名方法对于提高序列命名效率、减少数据库存储空

间、混合物分析均有益处 [14]。

3.2.3 STR 序列命名的标准化资源

“ISFG 标准 2024”强调将持续协调与更新

FSSG、STRSeq 和 STRidER 等 STR 序列多态性命

名相关资源，以促进该建议实施。

FSSG 已完成基于 GRCh38 的注释，更新了

商品化 STR 试剂盒中包含的常染色体、Y 染色体

和 X 染色体 STR 基因座信息（https://strider.online/
downloads/FSSG_v6.xlsx），包括：传统的括号格式

（2016 年 ~ 2022 年）、STRNaming 括号格式（2023
年以后）、STR 序列最小报告范围、常见商品化试剂

盒的 STR 序列范围等。

STRSeq 是 STR 序列多态性命名的重要参考

资源，目前正在努力更新超过 2 500 份 STRSeq 的

GenBank 记录，内容主要为：更新 STR 序列范围以

适应试剂生产商推荐范围和 ISFG 推荐的最小报告

范围、更新括号格式的重复结构以符合 ISFG 的建

议、添加 STR 序列最小报告范围的 SID 码等。目

前，STRBase（https://strbase.nist.gov）也在整合链

接 STRSeq 和 GenBank 记录。

STRidER 正在开发对用户上传的 STR 序列数

据（至少包括 STR 序列最小报告范围）进行质量

控制的功能。即将提交的序列与 STRSeq 保存的记

录进行比较，若二者不匹配时，将对未知等位基因

的测序深度、序列范围、侧翼区域多态性和相关

序列（phylogenetic context）进行评估，通过此评

估的等位基因序列将被创建为新的 GenBank 记录。

此外，STRidER 平台也试图开发基于 STR 序列最
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小报告范围进行序列多态性等位基因频率估计的功

能。

3.2.4 新基因座的确认与命名

在探索新的 STR 基因座用于法医学实践时，应

避免选择可能表征个人隐私或健康信息的基因座，

也应仔细评估该基因座过去是否已被命名。可以

利用 HGM Workshop 11 report、NCBI Probe 数据库

（https://ftp.ncbi.nih.gov/pub/ProbeDB）、WebSTR 数

据库（http://webstr.ucsd.edu）、国际遗传系谱学会

（International Society of Genetic Genealogy，ISOGG）

Wiki 和相关资源中的信息（https://isogg.org/wiki/
Wiki_Welcome_Page）以及相关文献 [15-18] 来确定

STR 基因座是否已经被命名。对于新基因座的命名

仍采用与早期相兼容的方式，即 D#S# 命名（例如

D21S11）格式，其中“D”代表 DNA，随后的数字

或字母对应染色体编号，后面一个字母表示基因座

的复杂性（“S”代表唯一的 DNA 片段，“Z”代表单

条染色体有重复的 DNA 片段，“F”代表多条染色体

上有同源序列家族的 DNA 片段），随后的数字为唯

一性编号 [19]。研究人员如有需求，可联系 ISFG 的

STRAND 工作组和 / 或 strseq@nist.gov 协助进行新

基因座确认和命名。

3.2.5 STR 序列数据库的建设

目前全球 DNA 数据库已包含数以亿计基于长

度多态性的 STR 分型数据，重新检测这些样本将其

转化为基于序列多态性分型不合理也没必要。“ISFG
标准 2024”建议通过实施与旧标准相兼容的序列多

态性 STR 命名规则来实现序列多态性分型与长度多

态性分型的关联。新的数据库应存储 STRNaming 软

件命名的等位基因最小报告范围的字符串或者 SID
序列码，而不是实际序列，这有利于减少所需的字

符空间和提高数据隐私性。若存储空间允许，建议

存储最小报告范围的 STR 序列用于检索和数据交

换。在未来一段时间内，确保基于 STR 序列多态性

的数据库与现有的基于长度多态性的数据库相兼容

是至关重要的，是在现有 STR 长度多态性数据库中

纳入序列多态性数据还是开发与现有 STR 长度多态

性数据库对接的并行序列多态性数据库？数据库开

发者需要权衡成本效益进行抉择。

4 “ISFG 标准 2024”与国内相关标准的比较

4.1 中国司法鉴定行业对于 STR 序列命名的标

准—“SF 标准 2018”
我 国 司 法 部 于 2018 年 发 布 了《SF/Z 

JD0105011-2018 法医学 STR 基因座命名规范》（以

下简称为“SF 标准 2018”）[20]，对于 STR 基于长

度多态性和序列多态性的等位基因命名进行了简

要规定，分别与“ISFG 标准 1997”和“ISFG 标

准 2016”的相关建议一致。该标准的 STR 等位基

因序列命名格式同“ISFG 标准 2016”中的全面命

名法，包括了基因座名称、等位基因名称（基于重

复单位的重复次数）、参考基因组版本号、染色体

号、核心重复序列起始和终止核苷酸位置、基序结

构及侧翼序列变异 [20]。如图 2 示例，D13S317 基因

座等位基因的 CE 分型为 12，与等位基因 11 的参

考序列相比，侧翼序列在 82148001 和 82148069 两

个位置（GRCh38）分别存在 SNP，基于“SF 标准

2018”可获得全面命名的序列字符串格式：D13S317 
[12]-GRCh38-Chr13:82148025-82148068 [TATC]12 
82148001-A; 82148069-T。

4.2 中国公共安全行业对于 STR 序列命名的标

准—“GA 标准 2020”
我国公安部于 2020 年发布了《GA/T 1694-

2020 序列多态 STR 等位基因命名规则》（以下简称

为“GA 标准 2020”）[21]，创新性地提出了基于通式

结构和命名细则相结合的 STR 序列命名方法，详细

描述了一套 STR 等位基因序列命名规则。图 3 展示

了“GA 标准 2020”的命名通式，对于图 2 中示例

的 D13S317 的等位基因 12 序列，按照“GA 标准

2020”的命名规则可表示为：12[-24sA/+1sT]。

4.3 国内外 STR 序列命名标准的比较

“ISFG 标准 2024”、“SF 标准 2018”、“GA 标准

图 2 “SF 标准 2018”的 STR 序列命名（改编自 [20]） 
Fig. 2 STR sequence nomenclature for SF standard 2018 

(adapted from[20])

图 3 “GA 标准 2020”的 STR 序列命名（摘自 [21]） 
Fig. 3 STR sequence nomenclature for GA standard 2020 

(excerpted from[21])
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2020”对于 STR 序列命名的比较详见表 1。

5 结语

在 DNA 测序技术日新月异发展的时代，STR
测序逐渐成为常规技术手段，基于序列多态性的

STR 等位基因序列如何科学、有效地命名一直是法

医学界悬而未决的问题，阻碍了数据交流、共享及

DNA 数据库的构建。 “ISFG 标准 2024”在调研多

个实验室大量 STR 序列多态性数据的基础上，就此

问题提出了较全面的解决方案，并提供了开源的分

析资源及软件，预期将促进基于序列多态性的 STR
数据交流和数据库建设。该标准可以为国内同行提

供参考和借鉴，推动我国 STR 序列多态性分析的标

准化、自动化建设进程。

致谢 感谢来自“法医物证前沿”微信公众号编辑

部的南方医科大学法医学院陈曼博士、安徽医科大

学法医学系方雅婷博士、贵州医科大学法医学院张

晗博士对 ISFG 标准 2024 翻译时所作的贡献。
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