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研究报告 

EDARV370A 对新疆维吾尔族人群面部及耳朵形态的
效应 
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摘要: 外异蛋白受体基因(ectodysplasin A receptor, EDAR)是调控外胚层发育的重要基因。其关键错义突变

EDARV370A 的衍生等位基因 370A 在东亚和美洲原住民中具有很高的频率，但在非洲和欧洲罕见，该突变造成

这些人群许多外胚层发育衍生表型的差异，包括东亚人特有的较直且厚的头发、较多的外泌汗腺、女性较小的

乳房及铲形门齿等。目前，EDARV370A 与同为外胚层衍生表型的人类头面部及耳部形态特征的关联尚不十分

明确。本研究在 715 例新疆维吾尔族亚欧混合人群中，进行了 EDARV370A 与一系列系统的面部形态特征及耳

朵形态表型的关联分析，以期更全面系统地理解 EDARV370A 对面部和耳朵形态的影响。研究表型包括利用本

课题组近期发表的对三维面部照片自动化面部地标点标记方法获得的 136 个面部定量表型、1 个下巴类型的定

序分类表型以及 6 个耳朵形态的定序分类表型。研究发现 EDARV370A 与 8 个面部形态的定量表型、下巴类型

以及 3 个耳朵形态定序分类表型显著相关(多重检验校正后 P<0.05)。本研究结果进一步明确了 EDARV370A 的

遗传多效性及其在亚欧混合人群中对面部和耳朵形态的影响。 

关键词: EDARV370A；面部形态；耳朵形态；关联性；亚欧混合人群；新疆维吾尔族 
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The effect of EDARV370A on facial and ear morphologies in 
Uyghur population 
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Abstract: The ectodysplasin A receptor gene (EDAR) plays an important role in the development of ectoderm. The 

derived G allele of its key missense variant EDARV370A is prevalent in East Asians and Americans, but rare in Africans and 

Europeans. This leads to distinct ectodermal-derived phenotypes between different continental groups, such as the straighter 

and thicker hair, more eccrine sweat glands, feminine smaller breasts, shovel incisors characteristic of East Asians. At 

present, we know little about the association between EDARV370A and facial and ear morphology characteristics. To better 

understand the effect of EDARV370A on craniofacial phenotypes, we systematically examined the association between 

EDARV370A and 136 facial quantitative phenotypes, one chin ordinal phenotype and six ear ordinal phenotypes in 715 

Uyghurs. The quantitative phenotypes were derived by applying our automated landmark annotation method to facial 3D 

photos and the ordinal phenotypes were manually graded from facial 2D photos. The analysis identified significant 

association (P<0.05 after multiple testing correction) between EDARV370A and eight facial phenotypes, one chin phenotype 

and three ear morphology phenotypes. Our study thus elucidated the pleotropic effect of EDARV370A on craniofacial 

phenotypes in a European-Asian admixed Uyghur population. 

Keywords: EDARV370A; facial morphology; ear morphology; association; European-Asian admixed population; 

Uyghur 

EDARV370A (rs3827760)是外异蛋白 A受体基因
(ectodysplasin A receptor, EDAR)上的一个错义突变，
其衍生等位基因 370A (G)的获得使 EDAR的一个高
度保守的缬氨酸改变为丙氨酸，影响了外异蛋白 A 
(EDA)与其受体的结合效率，进而影响 EDA通路下
游的功能[1]。该突变发生在约 3 万年前并且在东亚
地区经历了较强的正向自然选择[2~4]，其衍生等位基

因 370A在东亚有极高的频率(0.873)，而在欧洲和非
洲人群中频率极低(0.011; 0.003)[3~6]，因而造成了这

些人群许多外胚层发育衍生表型的差异，如东亚人

中常见的较直[7]且厚[8, 9]的头发[10]、较多的外泌汗腺[2]、

女性较小的乳房[2]、铲形门齿[11~13]、下巴后缩[14]及

耳垂附着[15, 16]等。 
研究 EDARV370A 对外胚层衍生表型的作用有

助于对外胚层发育相关疾病的理解，如少汗性外胚

层发育不良症等，有助于理解外胚层衍生表型在东

亚人群中的进化。同时，EDARV370A作为影响多个
人类外貌表型的分子标记，在法医学上具有潜在的

应用价值，例如，利用该基因作为分子标记可实现

对 DNA 检材进行所属外貌等重要个人信息的推断，
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增加刑侦工作的主动性和智能性。 
人类面部和耳朵是由外胚层发育衍生而来，其

形态差异代表多组不同程度相关且具有高遗传度的

人类复杂表型。近期，彭倩倩等[17]在以维吾尔族为

代表的亚欧混合人群中进行了面部和耳朵形态的

EDAR 候选基因研究。其研究依据人类学测量标准
从二维头面部照片中对面部形态和耳朵形态进行了

人工分类，发现 370A等位基因对下巴后缩和三角形
耳垂的形成有显著作用，同时发现 EDARV370A与一
些其他面部形态表型存在建议性弱相关。这些结果

证实 EDARV370A 对人类外胚层衍生表型的作用具
有多效性。 
由于 EDARV370A 在亚欧混合人群中的多态性

最高，维吾尔族群体作为一个典型的东亚和欧洲混

合的群体，是研究 EDARV370A及其关联特征的理想
对象，因此本研究进一步对 715 例新疆维吾尔族样

本进行了面部和耳朵形态的 EDARV370A 候选基因
研究。为揭示 EDARV370A对人类面部形态的影响，
本研究利用三维头面部高清照片和本课题组近期研

发的面部特征点自动标点技术更系统地对多维面部

形态表型进行了精准量化，期待提升统计效能并对

EDARV370A的效应进行详细的直观描述。同时，还
对耳朵形态表型进行了详细的人工分类，并进一步

分析了 EDARV370A与耳朵形态相关表型的关联性。 

1  材料和方法 

1.1  人群样本 

样本采集自新疆维吾尔自治区图木舒克市，共

计 715 例维吾尔族无关个体，其中男性 688 例，女

性 27 例。年龄为 16~59 岁，平均年龄 35.5 岁。纳
入研究的个体均符合以下要求：(1) 父母及祖父母均

为维吾尔族；(2) 没有接受激素治疗；(3) 未患有甲

状腺疾病，脑垂体疾病或肿瘤；(4) 没有因药物作用

引起的生长发育问题，例如侏儒症，巨人症或肢端

肥大症。研究人员通过手持 Artec Spider 扫描仪
(Artec，卢森堡)结合相应软件对被要求保持中性表

情的志愿者进行扫描获取三维面部数据，通过佳能

EOS 5D Mark II照相机(Canon，日本)对固定位置的 

保持中性表情的志愿者拍摄获得正面和左右两侧的

二维照片。本研究已通过公安部物证鉴定中心伦理

委员会审查，所有受测者都签署了知情同意书。 

1.2  面部特征和耳朵特征的获取 

首先对三维照片进行质控，去除合成错误和不

完整的样本照片。利用本课题组近期发表的三维高

清头面部照片自动化提取地标点坐标的方法对照片

进行了分析[18]。该方法首先定位鼻尖特征地标点并

进行姿势的标准化，随后对于较易获得的 6 个特征
地标点定位，再通过主成分分析以及启发式定位的

方法对其余的 10个地标点定位。1位研究人员检查
了全部经地标点标注的照片并对定位不准确的地标

点进行了人工纠正，最终获得了 17个面部特征地标
点的三维坐标(图 1)。对获取的地标点坐标数据进行
广义普鲁克分析(generalized procrustes analysis)以校
正由于移位、转置、大小导致的偏差，进而得到 17
个地标点两两之间共136组的欧几里德距离(Euclidean 
distance)。用 Z-score转化进一步对欧几里德距离数
据进行标准化处理，并以正负 3 倍标准差为阈值进
行异常值处理，最终得到用于后续分析的表型数据。 

7 个面部和耳朵形态定序分类表型包括 1 个下
巴表型和 6个耳朵表型，依据文献报道方法[14, 17]，

制订表型的分类标准。分类等级均为 3类(表 1)，图
2 展示了耳垂附着表型的分类标准。对于有遮挡的
无法判断表型的样本记为缺失，不参与后续分析。

为了保证分类结果的客观性和准确性，共有 3 个评
级者同时对于同一张二维照片进行独立观察并记录

分类等级。在观察之前会对所有评级者依据随机挑

选的 100 张照片进行表型分类训练，以保证评级者
对表型定义理解的一致。除耳垂类型使用 3 个评级
者评分等级的众数作为表型之外，其他表型均使用

3个评级者评分等级的均值作为表型参与后续的分析。 

1.3  基因分型 

DNA样本来源于外周静脉血，用 EDTA-Vacutainer
试管收集放置于−20℃下保存。根据标准程序，使  
用 Illumina Infinium Global Screening Array 650K  
型号 (GSA) (Il lumina，美国 )对样品进行基因分    
型。SNP 质量控制包括分型成功率>0.9，符合哈 
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图 1  17 个面部地标点的位置和定义 
Fig. 1  Position and definition of the 17 facial landmarks 
 
表 1  7 个面部和耳朵形态定序分类表型的分类标准和数据特性 
Table 1  The definition and grade of seven facial and ear ordinal categorical phenotypes and the characteristics 

of these phenotypic data 
表型 有效样本(例) 分类 1 (频率) 分类 2 (频率) 分类 3 (频率) 

耳垂附着 705 无(0.10) 中等(0.54) 显著(0.36) 

耳廓外展程度 707 外展(0.16) 中等(0.68) 紧贴(0.16) 

下巴类型 686 后缩(0.05) 正常(0.46) 凸出(0.49) 

耳垂类型 705 圆形(0.37) 方形(0.23) 三角形(0.40) 

耳垂大小 709 小(0.06) 中等(0.83) 大(0.11) 

对耳屏大小 697 微弱(0.13) 中等(0.46) 显著(0.23) 

耳轮脚延伸程度 707 微弱(0.08) 中等(0.81) 显著(0.11) 

 

 
 

图 2  耳垂附着表型的分类标准 
Fig. 2  The classification criterion of earlobe attachment 
 
德温伯格平衡(P>0.001)，和低频等位基因频率(MAF)> 
1%。本研究共有 700 078 个常染色体 SNPs 的基因
分型通过质检，其中包括 2 号染色体 EDARV370A 
(rs3827760)。 

1.4  统计分析 

(1) 利用一般线性回归模型(general linear model, 
GLM)进行 EDARV370A与各表型的关联分析。基因
型的赋值按照加性模型，该模型假设个体携带的突

变型等位基因 370A 的数量与某特征的出现有累积
效应。校正体重指数(body mass index, BMI)、性别
和年龄等因素决定的表型差异，本研究使用基于加

性模型假设的一般线性回归模型，如公式(1)所示： 

 1 2

3

(
1 2

3 )

i ADD i BMI AGE

SEX PC PC

PC i

y G BMI AGE
SEX PC PC
PC

α β β β
β β β
β ε

= + + + +

+ + +

+

 
(1)

 

其中，yi表示个体的某项头面部特征，α表示固定效
应，βADD表示个体携带的基因型对相关表型的效应，
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βBMI 表示个体体重指数(BMI)对相关表型的效应，
βAGE表示个体年龄对相关表型的效应，βSEX表示个体

性别对相关表型的效应，βPC1、βPC2和 βPC3表示来自

基因型数据的前 3个主成分对头面部特征的效应，εi

表示残差，Gi表示个体的基因型，BMI 表示个体体
重指数，AGE 表示个体年龄，SEX 表示个体性别，
PC1、PC2 和 PC3 表示来自基因型数据的前 3 个主
成分。基因型和性别赋值方法分别如公式(2)和(3) 
所示： 

 
0, 0 370
1, 1 370
2, 2 370

i

I

i

G A
G A
G A

=
 =
 =

如果个体携带个等位基因

如果个体携带个等位基因

如果个体携带个等位基因

 (2) 

 
1,

 
2,

SEX
SEX

=


=

如果个体性别为男性

如果个体性别为女性
 (3) 

(2) 为进行多重检验校正，对面部定量表型和耳
朵相关表型分别使用有效的独立变量数构建了

Bonferroni校正，其中的独立变量数通过矩阵谱分解
(matSpD)的方法进行评估[19]。 

(3) 使用多元线性回归的方法评估了 EDARV370A
可以解释的经过性别，年龄，BMI 以及前 3 个主成
分校正的表型方差比例。使用模型如公式(5)所示： 
Model1: Trait ~ AGE SEX BMI PC1 PC2 PC3+ + + + +  (4) 
 Model2 : Model1$residuals ~ iG  (5) 
其中，Trait代表某表型，Model1$residuals代表模型
1的残差，Gi代表个体的基因型。 

(4) 通过对 370A 纯合等位基因以及 370V 纯合
等位基因个体的三维照片数据取平均值获得平均脸

并使用 R语言代码绘制三维脸图。 
(5) 用 R 语言代码对来自千人基因组计划的

2054 例个体的 EDARV370A 基因型信息根据个体来
源的 26 个采样地的坐标绘制了该突变的的全球频

率分布图。 

2  结果与分析 

2.1  EDARV370A 在不同群体中的频率分布 

全部 715 例亚欧混合维吾尔族样本获得了

EDARV370A基因分型，其 3个基因型的频率分别为

0.40 (370V/370V)、0.48 (370V/370A)和0.12 (370A/370A)，

满足哈德温伯格平衡(P>0.05)。本研究使用千人基因
组计划数据库中 26个人群 2054名个体的EDARV370A
基因型信息，绘制了 EDARV370A 全球频率分布(图

3)，显示等位基因 370A在东亚人群中有较高的频率
(0.873)，在欧洲人群中频率较低(0.011)，在非洲人

群中频率极低(0.003)。该等位基因在本研究亚欧混
合维吾尔族样本中的频率为 0.36，介于欧洲和东亚

群体的频率之间，符合预期。 

2.2  EDARV370A 与面部定量表型的关联分析 

本研究共有 612 例维吾尔族样本的三维面部照
片通过质控，包括 590例男性，22例女性，平均年

龄为 34.9 岁(标准差：9.72；附图 1A)，平均体重指

数(BMI)为 24.11 (标准差：3.93；附图 1A)。性别、 

 

 
 

图 3  EDARV370A 的全球频率分布 
Fig.3  The global distribution of EDARV370A 
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年龄和体重指数(BMI)均显示对多组面部形态定量
表型显著相关。其中最显著的关联包括：女性鼻翼

到鼻下点的距离比男性显著短(P<1.23×10−12),鼻子
到上唇点的距离随年龄显著增加(7.84×10−14<P<2.03× 
10−17)，左右两耳根下点距离随体重指数(BMI)的增
加显著增加(P = 4.34×10−114)。 
对于 136 组面部定量表型，由 matSpD 方法评

估其共有 39 个有效的独立变量，Bonferroni 校正后
阈值为(0.05/39 = 1.28×10−3)。线性回归分析显示，
等位基因 370A和 8个面部定量表型的距离增加显著
相关(图 4)。其中，等位基因 370A 对眼外角点到耳
根下点的两个距离有最显著的增加效应，包括左眼

外角点到左耳根下点和右眼外角点到右耳根下点

(ExL-ObiL和 ExR-ObiR, P=2.39×10−5; P=2.49× 10−5)。
其中 EDARV370A最高可以解释经性别、年龄、体重
指数和基因组前 3 个主成分校正后的左外眼角点到
左耳根下点距离表型方差的 2.86% (表 2)。通过比较
纯合等位基因 370V个体和纯合等位基因 370A个体
的平均脸中右眼外角到右耳根下点距离，发现纯合

等位基因 370A 个体平均脸中该距离长于纯合等位
基因 370V 个体的平均脸，同时，370A 也对 2 组    
左右对称的共 4 个面部定量表型有显著增加的效 
应：左眼内角点到左耳根下点(EnL-ObiL)、右眼   
内角点到右耳根下点(EnR-ObiR)、右鼻翼点到口 

 

 
 

图 4  EDARV370A 对维族人群面部形态定量表型的影响效应 
Fig. 4  The effect of EDARV370A on facial quantitative phenotypes in Uyghurs  
A：纯合等位基因 370V个体的平均脸；B：纯合等位基因 370A个体的平均脸；C：EDARV370A对面部定量表型的影响效应。红线为
纯合 370V 个体的右眼外角点和右耳根下点分别所处的水平线，蓝线为纯合 370A 个体的平均脸右眼外角点和右耳根下点分别所处的
水平线。 
 
表 2  EDARV370A 对维吾尔族人群面部定量表型的相关性 
Table 2  The association between EDARV370A and facial quantitative phenotypes  
表型 简写 均值±标准差 Beta值 标准误 P值 R2(%) 平均距离差(mm) 

左眼外角点到左耳根下点 ExL-ObiL 92.34±5.18 0.21  0.05  2.39E-05 2.86  3.25  

右眼外角点到右耳根下点 ExR-ObiR 92.99±5.45 0.20  0.05  2.49E-05 2.85  3.26  

左眼内角点到左耳根下点 EnL-ObiL 106.57±5.25 0.18  0.05  6.30E-05 2.58  3.21  

右鼻翼点到口裂点 AlR-Sto 38.93±2.46 0.20  0.05  2.05E-04 2.22  1.60  

右眼内角点到右耳根下点 EnR-ObiR 106.74±5.53 0.17  0.04  2.20E-04 2.20  2.93  

左鼻翼点到口裂点 AlL-Sto 38.95±2.44 0.19  0.05  3.85E-04 2.03  1.39  

鼻根点到右耳根下点 N-ObiR 128.5±5.83 0.15  0.05  9.45E-04 1.76  2.73  

右鼻翼点到下唇点 AlR-Li 46.43±3.41 0.19  0.06  1.24E-03 1.68  1.74  

平均距离差：纯合 370A等位基因的样本平均脸该表型与纯合 370V等位基因的样本平均脸该表型的差值(mm)。Beta值：Z-score转化
后的表型效应值。表格中显示的为多重校正后 P<0.05的面部定量表型。 
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裂点(AlR-Sto)和左鼻翼点到口裂点(AlL-Sto)。另外，
370A 对另 2 个面部定量表型也有显著增加的效应：
鼻根点到右耳根下点的距离和右鼻翼点到下唇点的

距离(N-ObiR和 AlR-Li)。 
男性和女性样本的分组分析发现 EDARV370A

的效应在男女组中基本一致，并由于男性样本量较

大，EDARV370A 的效应在男性组中较为显著(附表
1)。滑动窗口分析未发现 EDARV370A在不同年龄区
段对表型的效应有明显变化趋势(附图 2)。 

2.3  EDARV370A 与 1 个下巴定序分类表型和

6 个耳朵定序分类表型的关联分析 

7 个定序分类表型包括 1 个下巴形态表型和 6
个耳朵定序分类表型。共有 709 例维吾尔族样本的
二维维照片通过质控。包括 683例男性，26例女性，
平均年龄为 35.6岁(标准差：10.17；附图 1B)，平均
体重指数(BMI)为 24.09 (标准差：3.91；附图 1B)。
性别、年龄和体重指数(BMI)显示与 7个面部和耳朵
形态定序分类表型有不同程度的相关性(附表 2)。对
于 7 个定序分类表型，由 matSpD 方法评估有 7 个
有效的独立变量，Bonferroni校正后阈值为(0.05/7 = 
0.007)。线性回归分析显示，EDARV370A 和下巴类
型以及 3 个耳朵分类表型显著相关。其中，等位基
因 370A对耳垂附着有最显著的效应(P = 3.72×10-7)，
可以解释经性别、年龄、体重指数(BMI)以及基因组
前 3 个主成分校正后的耳垂附着表型差异的 3.59% 
(表 3)。另外，等位基因 370A也会导致下巴后缩(P =  

 
表 3  EDARV370A 对维吾尔族人群下巴及耳朵定序分

类表型的相关性 
Table 3  The association between EDARV370A and 

chin and ear ordinal categorical phenotypes 
表型 Beta值 标准误 P值 R2(%) 

耳垂附着 a 0.17  0.03  3.72E-07 3.59  

下巴类型 a −0.16  0.03  1.29E-06 3.34  

耳廓外展程度 a 0.11  0.03  7.43E-05 2.19  

耳垂类型 a 0.15  0.05  2.26E-03 1.31  

耳垂大小 0.05  0.02  1.18E-02 0.89  

对耳屏大小 0.05  0.03  6.60E-02 0.48  

耳轮脚延伸程度 0.01  0.02  6.55E-01 0.03  
a代表与 EDARV370A显著相关。 

1.29×10−6)，增加耳廓紧贴的程度(P = 7.43×10−5)以及
三角形的耳垂(P = 2.26×10−3)。 

3  讨  论 

本研究在 715 例欧亚混合代表人群—新疆维吾
尔族群体中，系统性地研究了 EDARV370A对面部形
态和耳朵形态的影响。结合近期彭倩倩等[17]发表的

相关研究，本研究同样使用维吾尔族群体来进行分

析。维吾尔族群体作为一个典型的东亚和欧洲混合

的群体，混合的时间约为 800~2000多年前[20, 21]。有

报道估测了维吾尔族个体的东亚和欧洲祖先成分约

为 50∶50混合[20, 21]，该特性减少了维吾尔族群体内

的亚分层，并导致 EDARV370A在群体中的多态性使
其可以作为一个理想的进行关联分析研究的群体。

另外，彭倩倩等[17]研究发现的 370A等位基因对下巴
后缩和三角形的显著影响在本研究中得到了验证，

且效应值大小也是一致的。在彭倩倩等[17]研究分析

的耳垂类型表型之外，本研究对于耳朵形态进行了

更详细的表型分类，增加了额外的 5 个耳朵形态定
序表型，其中 EDARV370A 对耳垂附着[16]、耳廓外

展程度[15]和耳垂大小[15]等 3个耳朵形态相关表型的
显著作用[15]得到证实，且 EDARV370A 与对耳屏大
小表型也存在建议性弱相关。过去的关于 EDAR 对
面部形态影响的小鼠功能性实验，发现 EDAR 的功
能保存的越完整，小鼠下颌骨的长度也越短[14, 22]，

EDAR 突变小鼠相较于野生小鼠有更紧贴的耳朵[15]，

这与在本研究人群样本中观测到的 EDAR 对下巴形
态以及耳廓外展程度的效应一致。此外，370A在世
界范围内的频率分布和不同人群中的下巴形态分布

也大体一致，例如，欧洲人高比例的下巴突出与 370A
的极低频率分布是一致的。 
与彭倩倩等 [17]基于人类学测量标准的获得的

12个面部形态分类表型不同，本研究通过面部特征
点自动标点的技术系统地获得了一系列共 136 组直
观具体的多维面部形态表型，这显著的提高了检测

EDARV370A 与面部形态关联的功效。彭倩倩等[17]

发现的EDARV370A与 3个面部形态表型存在建议性
弱相关，其中上嘴唇厚度表型并未在本研究中得到

验证，另外两个左眼皮褶皱以及额头形状表型在本
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研究没有相对应的定量表型。本研究在验证其部分

结果的基础上，首次在小样本的维吾尔族群体中发

现了 EDARV370A对 8个面部定量表型的影响，并确
定了 370A 对于这 8 个面部距离增加的效应。其中，
EDARV370A 显著影响表型右眼外角到右耳根下点
的距离，通过绘制 370V纯合等位基因个体以及 370A
纯合等位基因个体的平均脸，比较可发现纯合 370A
的个体平均脸的耳根下点低于纯合 370V 个体平均
脸，右眼外角和纯合 370V个体位置基本一致，所以
纯合 370A 个体平均脸的右外眼角点到右耳根下点
距离要大于纯合 370V 个体平均脸的距离，证实了
EDARV370A 对于该表型的显著作用。这揭示了
EDARV370A 除了对过去发现的其他人类外胚层发
育而来的表型有影响外，对人类面部形态也有重要

的作用，加深了关于 EDARV370A对人类外胚层衍生
表型作用多效性的理解。 
本研究在验证了 EDARV370A 对 1 个下巴定序

表型和 3 个耳朵定序表型影响的基础上，首次系统

性检测了 EDARV370A 对于具体面部形态的影响以

及如何改变面部形态，发现 EDARV370A和 8个面部

定量表型增加显著相关，同时确定了 EDARV370A

对 8 个面部定量表型的具体效应大小。这使

EDARV370A 对其作用表型产生的改变可以更加具

体直观地展示出来成为了可能，而其作为一个对多

组面部表型影响的遗传因子，对于构建从 DNA标记

推断具体完整的人类面部形态的模型具有重要的意

义，为人类外貌的法医分子表型刻画提供了基础，从

而推动刑侦工作向更加主动、更加智能的方向发展。 

附录： 

附图和附表请见文章电子版 www.chinagene.cn。  
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附图 1  新疆维吾尔族样本(612 例和 709 例)的年龄和体重指数的分布图 
A：面部定量表型分析使用 612例样本的年龄和体重指数分布；B：面部和耳朵定性表型分析使用 709例样本的年龄和体重指数分布。 

 
 

 
 

附图 2  滑动窗口分析 EDARV370A 在不同年龄区段对表型的效应值趋势图(窗口大小：10 岁；步宽：1 岁) 
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附表 1  EDARV370A 对新疆维吾尔族男性和女性面部形态及耳朵形态表型的相关性 

表型 
男性样本 女性样本 

特征点 1 特征点 2 有效样本数 BETA值 标准误 P值 有效样本数 BETA值 标准误 P值 

定量表型           

左眼外角点到左耳根下点 ExL ObiL 589 0.21  0.05  2.27E-05 22 0.14  0.25  5.87E-01 

右眼外角点到右耳根下点 ExR ObiR 589 0.21  0.05  1.60E-05 21 -0.14  0.18  4.48E-01 

左眼内角点到左耳根下点 EnL ObiL 588 0.19  0.05  6.92E-05 22 0.21  0.22  3.51E-01 

右鼻翼点到口裂点 AlR Sto 588 0.19  0.05  4.62E-04 21 0.60  0.24  2.38E-02 

右眼内角点到右耳根下点 EnR ObiR 589 0.17  0.05  2.42E-04 21 0.06  0.17  7.11E-01 

左鼻翼点到口裂点 AlL Sto 586 0.18  0.06  1.19E-03 22 0.61  0.22  1.45E-02 

鼻根点到右耳根下点 N ObiR 590 0.16  0.05  6.63E-04 21 -0.06  0.17  7.28E-01 

右鼻翼点到下唇点 AlR Li 590 0.18  0.06  3.56E-03 22 0.76  0.31  2.62E-02 

定序表型           

耳垂附着 / / 680  0.16  0.03  1.40E-06 25  0.06  0.17  7.40E-01 

耳廓外展程度 / / 681  0.11  0.03  1.01E-04 26  0.01  0.11  9.10E-01 

下巴类型 / / 660  -0.15  0.03  2.86E-06 26  -0.17  0.17  3.38E-01 

耳垂类型 / / 679  0.14  0.05  5.69E-03 26  0.37  0.24  1.38E-01 

耳垂大小 / / 683  0.05  0.02  1.10E-02 26  0.02  0.09  8.36E-01 

对耳屏大小 / / 671  0.06  0.03  6.33E-02 26  -0.03  0.12  8.14E-01 

耳轮脚延伸程度 / / 682  0.00  0.02  9.79E-01 25  0.30  0.11  1.05E-02 

表格中显示的定量表型是在全部样本中与 EDARV370A显著相关的面部定量表型。 

 
 
附表 2  年龄、性别及 BMI 在新疆维吾尔族人群中(n=709)对耳朵形态定序分类表型的影响 

 耳垂附着 下巴类型 耳廓外展程度 耳垂类型 耳垂大小 对耳屏大小 耳轮脚延伸程度 

 BETA SE P BETA SE P BETA SE P BETA SE P BETA SE P BETA SE P BETA SE P 

性别 −0.02  0.12  8.84E-01 −0.08  0.11  4.92E-01 0.33  0.10  6.25E-04 −0.39  0.17  2.54E-02 0.16  0.07  2.66E-02 −0.11  0.10  3.07E-01 0.07  0.08  3.72E-01 

年龄 −0.01  0.00  2.54E-02 0.00  0.00  4.81E-02 −0.01  0.00  8.23E-10 −0.01  0.00  4.47E-02 0.01  0.00  1.08E-06 −0.01  0.00  9.83E-03 0.00  0.00  2.15E-02 

体重指数 
(BMI) 

0.03  0.01  4.51E-06 0.02  0.01  1.35E-03 0.05  0.00  3.39E-24 0.01  0.01  2.78E-01 0.01  0.00  1.50E-02 0.01  0.01  9.21E-03 -0.01  0.00  1.48E-02 

性别男为 1，女为 2。 
年龄以 1岁为单位。 
BETA，SE，P是基于多重线性回归的统计量。 
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