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研究报告 

74-plex SNPs 复合检测体系在中国人群中的族群推断
研究 

刘杨 1,2，孙昌春 1,2，马咪 2,3，王玲 2，赵雯婷 2，马泉 2，季安全 2， 
刘京 2，李彩霞 1,2 
1. 山西医科大学，太原 036000 
2. 公安部物证鉴定中心，法医遗传学公安部重点实验室，现场物证溯源技术国家工程实验室，北京 100038  
3. 新疆生产建设兵团第七师公安局，奎屯 833200 

摘要: 使用一组祖源 SNP 可以分析某人群的遗传成分，推断某个体的族群来源。本课题组前期筛选出 74 个 SNP

位点实现了撒哈拉以南的非洲、北非、欧洲、美洲、大洋洲、南亚、西南亚、东亚、东北亚和东南亚等 10 个地理

区域人群的推断，并基于 MassARRAY 质谱分析技术构建了 74-plex SNPs 复合检测体系。本研究利用该体系对 14

个中国人群 1371 份样本进行基因分型，验证评估该体系对中国人群的区分能力和法医学应用效能。首先，基于全

球 57 个人群 3628 份个体构建参考人群分型库，采用 Structure 分析和等位基因频率热图等方法进行人群区分能力评

估；然后，选取千人基因组计划中 3 个人群(不包含在参考人群分型库中)及本实验室检测的 14 个人群共计 1654 个

体作为测试数据集，通过似然比和族群成分等统计分析，评估该体系对实际样本的族群来源推断能力。结果表明，

DNA 的量最低为 1.5 ng 时，74 个 SNP 均可正确判型，适用于微量检材的检测；该体系对全球 10 个地理区域人群

有区分能力，针对测试人群中欧洲、美洲、南部非洲个体族群来源推断的准确率为 95.4%、不排除率为 1.06%，东

亚个体推断的准确率为 71.0%、不排除率为 17.9%，东南亚个体推断的准确率 66.4%、不排除率为 33.3%。该方法

可以为实际案件侦察提供线索。 

关键词: 法医遗传学；祖源 SNP；族群推断；中国人群 
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The ancestry inference of Chinese populations using  
74-plex SNPs system 

Yang Liu1,2, Changchun Sun1,2, Mi Ma2,3, Ling Wang2, Wenting Zhao2,  
Quan Ma2, Anquan Ji2, Jing Liu2, Caixia Li1,2 

1. Shanxi Medical University, Taiyuan 036000, China 
2. Key Laboratory of Forensic Genetics, Beijing Engineering Research Center of Crime Scene Evidence Examination, National 

Engineering Laboratory for Forensic Science, Institute of Forensic Science, Beijing 100038, China 
3. Production and Construction Corps of Seventh Division Public Security Bureau, Kuitun 833200, China 

Abstract: A panel of ancestry informative SNPs (AISNPs) can be used to analyze the genetic components of a 

population and infer the ancestral origin of a DNA sample. Previously, we have selected a 74-AISNPs panel and used it to 

infer the ancestry of unknown individuals in the following ten geographical regions: Sub-Saharan Africa, North Africa, 

Europe, Pacific, Americas, Southwest Asia, South Asia, North Asia, East Asia and Southeast Asia. We have also established 

a 74-plex SNPs assay based on SEQUENOM system. In the present study, we genotyped 1371 individuals from 14 

populations of China using this multiplex assay, and validated its ability to infer the ancestry in Chinese populations. 

Firstly, based on the reference database of 3628 individuals from 57 world populations, Structure and Heatmap were 

employed to evaluate the population differentiation capacity. The training data include 1654 individuals from 14 Chinese 

populations and 3 populations from 1K Genome, which are not included in the reference database. Then the likelihood ratio 

and ancestry components were analyzed for individual ancestry assignment using the 74-plex SNPs. The minimum amount 

of DNA required for a full genotype of the 74 SNPs is 1.5 ng, which is applicable for forensic analysis. The results 

demonstrate that this system can be used in differentiating the population from ten geographical regions. The ancestry 

inference accuracy for EUR/SAFR/AME population is 95.4%, 71.0% for East Asia and 66.4% for Southeast Asia 

respectively. The ancestry inference inclusive rate for EUR/SAFR/AME population is 1.06%, 17.9% for East Asia and 33.3% 

for Southeast Asia respectively. The results suggest that this method can be used in forensic investigations of criminal cases. 

Keywords: forensic genetics; AISNPs; ancestry inference; Chinese populations 

DNA 供者的族群地域分析不仅对于生物医药、

人类迁移进化等研究有重要参考价值，而且在法  
庭科学领域也具有重要应用价值，近年来被广泛关

注[1~4]。当犯罪嫌疑人遗留在现场生物检材的 STR 
(short tandem repeat, STR)数据与 DNA 数据库或者

某个嫌疑人没有比中时，如果能够对生物检材来源

人的族群、地域进行推断，将有助于锁定嫌疑人范

围，促进案件定性和明确侦查方向。通过测序技术

获得个人基因组上的祖源 SNP (ancestry informative 
SNPs, AISNPs)分型信息，比较这些 SNP 分型数据与

参考族群的相似性，可以计算族源成分，推断其族

群来源[5~9]。 
目前报道了大量洲际人群区分的 AISNPs 体

系 [10~14]。本课题组前期筛选出的 74 个 SNP 位点能

够实现全球 10 个地理区域人群(撒哈拉以南的非洲、

北非、欧洲、美洲、大洋洲，南亚、西南亚、东亚、

东北亚、东南亚)的区分 [15]，且基于质谱技术构建

了 74-plex SNPs 复合检测体系[16]，实现了东亚人群

的南北方遗传成分的进一步区分。但是，尚未进行

该复合检测体系的性能验证及大规模样本的验证。

本文利用 74-plex SNPs 复合检测体系对 14 个中国人

群 1371 份样本进行基因分型，并对 74-plex SNPs 复

合检测体系进行了体系性能验证和大规模样本的区

分能力验证。本研究的成果可进一步丰富我国人群

的 AISNPs 位点的数据，进而为中国不同语系人群

特异性位点的筛选打下基础，并且可以为案件提供
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侦查线索。 

1  材料与方法 

1.1  样本信息 

参考数据库参照前期文献报道[17]，共计 57 个人

群 3628 份个体。另外选取千人基因组 3 个人群(不
包含在参考数据库中)和本实验室检测的 14 个中国

人群，共 17 个人群 1654 份个体作为测试样本。基

于参考数据库进行族群来源推断，评估体系在实际

样本中的族群来源区分能力。本实验室样本均来源

于国家科技资源共享服务平台计划项目 (编号：

YCZYPT[2017]01-3)。测试人群样本详细信息见表 1。
本实验室检测的所有样本对象均签署知情同意书及

自述其详细族群信息。本研究已通过公安部物证鉴

定中心伦理委员会的审查批准。 

1.2  DNA 的提取和定量 

静脉血样本 DNA 的提取采用德国 QIAGEN 公 
司 QIAamp® DNA Blood Midi 试剂盒；用 NanoDrop 

2000C 分光光度计(Thermo Scientific 公司，美国)进
行定量。用 18.2MΩ 去离子灭菌水调整浓度至 5~ 
10 ng/μL 备检。 

1.3  SNP 位点来源 

74 个 SNP 位点源于本课题组前期筛选[15]，基于

MassARRAY质谱检测平台构建了复合检测体系[16]， 
74 个 SNP 位点在 3 个反应孔中检测，SNP 位点信息

见表 2。 

1.4  检测 SNP 分型 

PCR 复合扩增及纯化：PCR 复合扩增反应体系

为 5 μL，PCR 反应条件：95℃ 2 min，95℃ 30 s，56℃ 

30 s，72℃ 1 min，循环 45 次，最后延伸 72℃ 5 min。

纯化反应体系为 7 μL，充分振荡混匀后 37℃孵育

40 min，85℃ 5 min 灭活酶活性。 

单碱基延伸反应：采用 9 μL 体系， 94℃ 30 s；

94℃ 5 s，(52℃ 5 s 和 80℃ 5 s，循环 5 次)，共 40

个循环；然后 72℃ 3 min。 

树脂纯化：延伸后的体系加 15 mg 的 Clean  
 
表 1  测试人群样本信息表 
Table 1  The information of test populations 

代码 人群信息 数量 样本来源 

EIC 内蒙古鄂温克族人 35 本实验室 

DIC 内蒙古达斡尔族人 34 本实验室 

MIC 内蒙古蒙古族人 135 本实验室 

TUQ 青海土族人 116 本实验室 

CCT 西藏藏族人 143 本实验室 

CHQ 青海汉族人 100 本实验室 

CHL 青岛汉族人 94 本实验室 

CHN 河南汉族人 107 本实验室 

HGC 广西汉族人 79 本实验室 

CHG 广东汉族人 46 本实验室 

HCM 广东梅州客家汉族人 50 本实验室 

DGC 广西侗族人 155 本实验室 

CDY 云南傣族人 93 本实验室 

KGC 广西京族人 184 本实验室 

ESN 非洲尼日利亚人 99 千人基因组 

FIN 芬兰人 99 千人基因组 

PEL 秘鲁人 85 千人基因组 
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表 2  每个反应孔中的 SNP 位点信息 
Table 2  The information of SNP loci in each well 

反应孔 序号 SNP 编号 染色体 位置 等位基因 反应孔 序号 SNP 编号 染色体 位置 等位基因 

Well 1 1 rs10496971 2 145769943 G/T Well 2 38 rs1513056 12 17407792 A/G 

Well 1 2 rs10511828 9 28628500 C/T Well 2 39 rs174574 11 61600342 A/C 

Well 1 3 rs10512572 17 69512099 A/G Well 2 40 rs17822931 16 48258198 C/T 

Well 1 4 rs10516441 4 100307167 A/G Well 2 41 rs1876482 2 17362568 A/G 

Well 1 5 rs12913832 15 28365618 A/G Well 2 42 rs192655 6 90518278 A/G 

Well 1 6 rs1426654 15 48426484 A/G Well 2 43 rs1950993 14 58238687 G/T 

Well 1 7 rs1572018 13 41715282 C/T Well 2 44 rs2006996 9 117592638 C/T 

Well 1 8 rs16891982 5 33951693 C/G Well 2 45 rs2125345 17 73782191 C/T 

Well 1 9 rs17028973 4 100322786 C/T Well 2 46 rs2238151 12 112211833 C/T 

Well 1 10 rs1800414 15 28197037 C/T Well 2 47 rs3118378 1 68849687 A/G 

Well 1 11 rs1871428 6 168665760 A/G Well 2 48 rs37369 5 35037115 C/T 

Well 1 12 rs2033111 17 53788280 A/G Well 2 49 rs3814134 9 127267689 A/G 

Well 1 13 rs2241894 4 100266133 C/T Well 2 50 rs4833103 4 38815502 A/C 

Well 1 14 rs2242480 7 99361466 C/T Well 2 51 rs6451722 5 43711378 A/G 

Well 1 15 rs2702414 4 179399523 A/G Well 2 52 rs647325 1 18170886 A/G 

Well 1 16 rs2899826 15 74734500 A/G Well 2 53 rs6990312 8 110602317 G/T 

Well 1 17 rs316598 5 2364626 C/T Well 2 54 rs7226659 18 40488279 G/T 

Well 1 18 rs3737576 1 101709563 C/T Well 2 55 rs7238445 18 49781544 A/G 

Well 1 19 rs3811801 4 100244319 A/G Well 2 56 rs7554936 1 151122489 C/T 

Well 1 20 rs3827760 2 109513601 A/G Well 2 57 rs8035124 15 92105708 A/C 

Well 1 21 rs385194 4 85309078 A/G Well 2 58 rs917115 7 28172586 C/T 

Well 1 22 rs459920 16 89730827 C/T Well 2 59 rs9319336 13 27624356 C/T 

Well 1 23 rs4908343 1 27931698 A/G Well 3 60 rs1229984 4 100239319 C/T 

Well 1 24 rs671 12 112241766 A/G Well 3 61 rs174570 11 61597212 C/T 

Well 1 25 rs6754311 2 136707982 C/T Well 3 62 rs2024566 22 41697338 A/G 

Well 1 26 rs734873 3 147750355 A/G Well 3 63 rs2166624 13 42579985 A/G 

Well 1 27 rs7997709 13 34847737 C/T Well 3 64 rs2814778 1 159174683 C/T 

Well 1 28 rs8003942 14 105971670 A/G Well 3 65 rs2986742 1 6550376 C/T 

Well 1 29 rs8113143 19 33652247 A/C Well 3 66 rs310644 20 62159504 C/T 

Well 1 30 rs870347 5 6845035 A/C Well 3 67 rs4670767 2 37941396 G/T 

Well 1 31 rs9522149 13 111827167 C/T Well 3 68 rs6054605 20 744570 A/G 

Well 2 32 rs10108270 8 4190793 A/C Well 3 69 rs735480 15 45152371 C/T 

Well 2 33 rs10236187 7 139447377 A/C Well 3 70 rs7722456 5 170202984 C/T 

Well 2 34 rs1040404 1 168159890 A/G Well 3 71 rs7745461 6 21911616 A/G 

Well 2 35 rs10513300 9 120130206 C/T Well 3 72 rs798443 2 7968275 A/G 

Well 2 36 rs11652805 17 62987151 C/T Well 3 73 rs8021730 14 67886781 G/T 

Well 2 37 rs13400937 2 79864923 G/T Well 3 74 rs818386 16 65406708 C/T 
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Resin 树脂进行脱盐纯化。将 Clean Resin 树脂平铺

到树脂板中，将干燥后的树脂倒入延伸产物板中，

封膜，低速垂直旋转 25 min 使树脂与反应物充分接

触，3000 r/min 离心 5 min 使树脂沉入孔底部。 
芯片点样和质谱检测：用点样仪(MassARRAYTM 

Nanodispenser RS1000， 美国 Agena 公司)把纯化后

的样本点到带有基质的芯片上(8~15 nL)。然后用质

谱检测分析仪 (MassARRAYTM Analyzer，  美国

Agena 公司)进行分型检测[18]。用 TYPER 4.0 软件对

分型结果进行分析。 

1.5  性能指标验证 

分型准确性验证：选取 5 份样本：9947A、B0242、
LCX、QEF、U144 送至生工生物工程有限公司进行

Sanger 测序，验证本研究检测体系的基因分型与测

序结果一致性。 
灵敏度验证：将 10 ng/μL 标准品 9947 做浓度梯

度稀释，15 μL 体系中 DNA 模板最终量分别为 30、
15、6、3、1.5 和 0.6 ng。使用构建的 74-plex SNPs
复合检测体系进行扩增和基因分型，每个浓度重复

3 次，用于验证该检测体系的灵敏度。 

1.6  分析方法 

1.6.1  Structure 分析 

针对全球 10 大区域人群分型数据库，用 Structure 
2.3.4[19]软件进行族群成分分析 (K=3-10， run=15, 
10000 burnins,10000 MCMC), 分析各人群的遗传结

构。使用 Clumpak 软件绘制 Structure 结果人群聚类

图，相似度的阈值设置为 0.9。 

1.6.2  等位基因频率热图分析 

用 Genepop 软件(http://www.genepop.curtin.edu. 
au/genepop_op5.html)计算每个位点的等位基因频率，

使用 R v3.0.1 软件绘制等位基因频率热图。 

1.6.3  群体匹配概率和似然比 

用 DNA 族群推断系统软件(DAA)[20]计算 17 个

人群 1654 份测试样本的群体匹配概率(AMP)和似然

比(LR)，当 LR>10 时，AMP 排第一位的人群为未知

个体的来源族群，当 LR≤10 时，AMP 排序前两位人

群均不排除。 

1.6.4  箱形图分析 

用 Structure 软件分析 17 个人群 1654 份测试样

本的族群成分(K=10, run=15)，基于每个个体族群成

分的最大值、最小值、中位数和两个四分位数，用

EXCLE2016 软件绘制箱线图展示每个个体族群成

分的分布。 

2  结果与分析 

2.1  74-plex SNPs 复合检测体系性能指标验证

结果 

分型准确性验证：5 份测序样本共获得 370 个

SNP 分型数据，经对比测序结果与本研究复合检测

体系所获得的基因分型 100%一致。 
灵敏度验证：使用构建的 74-plex SNPs 复合检

测体系检测模板量为 30~0.6 ng 的 9947。3 次重复结

果均显示，DNA 模板量最低为 1.5 ng 时 74 个位点

等位基因均可正确判型(图 1)。 

2.2  用全球 10 大区域人群分型数据库对体系

效能进行评价 

2.2.1  Structure 族群成分分析结果 

图 2 展示了全球 57 个人群 3628 个个体的

Structure 分析结果(K=3~10)，图中展示的是每个 K
值多次运算结果中的最主要的聚类模式。当 K=10
时，57 个人群被聚类为撒哈拉以南的非洲、北非、

西南亚、欧洲、南亚、东亚、东北亚、东南亚、大

洋洲和美洲等 10 个区域。 

2.2.2  等位基因频率热图 

基于 57 个人群在 74 个 SNP 位点的等位基因频

率分布，绘制等位基因频率聚类热图(图 3)。通过图

3 可以找出人群特异 SNP 位点，例如 rs10108270、
rs2986742、rs7238445 和 rs451722 聚类在一起，且

它们在南非人群中的频率明显高于其他人群，说明

这些位点分型是南非人群特异位点。57 个人群在热

图的左侧聚为 10 簇，分别为撒哈拉以南的非洲、北 
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图 1  DNA 模板量为 1.5 ng 的分型结果 
Fig. 1  The genotyping result of DNA template was 1.5 ng  
 
非、欧洲、美洲、大洋洲、南亚、西南亚、东亚、

东北亚和东南亚。 

2.3  17 个人群 1654 份测试个体的族群来源推断 

本文使用 17 个人群 1654 份个体作为测试数据

集评估 74-plex SNPs 复合检测体系的族群来源推断

能力，验证体系在实际样本中的应用效能。所有测

试样本均不包括在参考数据库中。 

2.3.1  似然比 

对已知来源的 1654 份样本基于参考数据库进

行随机人群匹配概率计算，基于似然比进行族群来

源的统计如表 3。对测试人群整体的推断准确率

为 74%，不排除率为 19%，错误率为 7%。针对测试

人群中欧洲、美洲、南部非洲个体族群来源推断的

准确率为 95.4%，不排除率为 1.06%；东亚个体推断

的准确率为 71.0%，不排除率为 17.9%，错误率为

11.1%；东南亚个体推断的准确率 66.4%，不排除率

为 33.3%，错误率为 0.2%。 

2.3.2  族群成分 

对已知来源的 1654 份样本基于参考数据库使

用 Structure 2.3.4 软件计算其族群成分 (K=10, 
run=10)。统计每个人群的平均族群成分见表 3，所

有样本的族群成分绘制箱线图(图 4，A 和 B)。表 3
可见内蒙古蒙古族(MIC)、达斡尔族(DIC)、和鄂温

克族(EIC)人群的东北亚成分的平均值分别为 0.56、
0.45 和 0.31；东亚成分为 0.31、0.42 和 0.56。西藏

藏族(CTT)和青海土族(TUQ)人群以东北亚成分为

主，分别为 0.78 和 0.63。青海汉族(CHQ)表现为东

北亚和东亚成分的混合，族群成分平均值分别 0.46
和 0.41。青岛汉族(CHL)和河南汉族(CHN)人群的以

东亚成分为主，族群成分平均值分别为 0.61 和 0.65。
广西汉族(HGC)、广东客家汉族(HCM)和广东汉族 
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图 2  74 SNPs 的 57 人群 Structure 分析结果 
Fig. 2  The Structure analysis of 74 SNPs for 57 populations 
K 值是指运行 Structure 分析时，用户假定全部群体分为几个亚群, 每个亚群在图中用一个单独颜色表示, 图中展示的是每个 K 值多次

运算结果中的最主要的聚类模式, 例如：当 K=3 时，15 次运算中有 13 次结果中的祖先成分模式为图 2 中所示模式。 

 
(CHG)等中国南方汉族人群中东亚成分的平均值分

别为 0.31、0.38 和 0.49；东南亚成分的平均值分别

为 0.6、0.53 和 0.45。广西京族(KGC)、广西侗族

(DGC)和云南傣族(CDY)等中国南方少数民族以东

南亚成分为主，3 个人群东南亚成分的平均值均大

于 0.6。 

3  讨论 

本课题组前期建立了针对 3 大洲际人群(亚、欧、

非)的 27-plex SNPs 和五大洲际人群的 28-plex SNPs,
实现了洲际人群的区分及其遗传结构的分析，但对

洲际人群内部亚人群的进一步区分效力不足。而近 
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图 3  74 个 SNPs 的 57 个人群等位基因频率热图   
Fig. 3  Heatmap of 74 SNPs based on the allele frequencies of 57 populations  
颜色的深浅代表 SNP 位点的基因频率在不同群体中的相似性和差异性，红色表示最高等位基因频率，蓝色表示最低等位基因频率。 

 
年来，相关研究已经逐步从洲际群体鉴别过渡到亚

人群的鉴别研究，如 Phillips 的“MAPlex”体系[21]

使用 164 个遗传标记实现了非洲、中东、欧洲、南

亚、东亚、美洲、大洋洲人群的区分，但该组位点

没有实现东亚人群的进一步细分；Sun 等[22]的 12 个

multi-indels 推断体系实现了喀拉拉人(Keralites)、老

挝人(Laotians)、日本人(Japanese)、汉族(Han)和中国

藏族(Chinese Tibetan)人群的区分。本研究体系实现

了东南亚、东亚与东北亚人群的进一步区分，以及

北非、西南亚与欧洲人群的进一步区分，且构建了

适用于法医现场生物物证的检测体系，在实际应用

中，可以使案件现场遗留的生物物证的族群来源进

一步细化。在下一步研究中可以借鉴 12 个 Multi- 

indels 推断体系[22]等相关研究中的位点，构建更加

精细的针对东亚人群的区分体系。 

3.1  体系性能验证 

5 份样本的 Sanger 测序结果与本研究的 74-plex 
SNPs 复合检测体系检测的 SNP 分型 100%一致。灵

敏度结果显示，模板量最低为 1.5 ng 时 74 个位点等

位基因均可正确判型，适用于微量检材的检测。该

体系尚未进行检材适应性、组织统一性的验证，后

期需要进行该两项的测试。 

3.2  人群的遗传区分能力 

本研究是基于全球十个区域 57 个人群为参考 
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表 3  测试样本的族群推断结果 
Table 3  The ancestry inference result of test samples 

测试人群（代码） 来源区域 

预测第 1 位的人群(LR>10) 
不排除 
(LR≤10) 

错误 
样本 
数量 撒哈拉以 

南的非洲 
北非 欧洲 东亚 东北亚 东南亚 美洲 

内蒙古达斡尔族(DIC) EA(东亚) 
   

19 (0.42) 8 (0.45) 
  

4 3 34 

内蒙古鄂温克族(EIC) EA(东亚) 
   

24 (0.56) 3(0.31) 
  

3 5 35 

内蒙古蒙古族(MIC) EA(东亚) 
   

59 (0.31)  37 (0.56) 2 
 

26 13 135 

青海土族(TUQ) EA(东亚) 
   

76 (0.26) 3 (0.63) 
  

20 17 116 

青海汉族(CHQ) EA(东亚) 
   

74 (0.41) 3 (0.46) 
  

5 18 100 

西藏藏族(CTT) EA(东亚) 
   

71 (0.14) 17 (0.78) 2 
 

36 19 143 

河南汉族(CHN) EA(东亚) 
   

87 (0.65) 1 (0.15) 2 (0.15) 
 

1 19 107 

青岛汉族(CHL) EA(东亚) 
   

85 (0.61) (0.28) 1 
 

0 9 94 

广东汉族(CHG) EA(东亚) 
   

13 (0.49) 
 

13 (0.45) 
 

20 
 

46 

广西汉族(HGC) EA(东亚) 
   

13 (0.31) 
 

30 (0.60) 
 

36 
 

79 

广东客家汉族(HCM) EA(东亚) 
   

17(0.38) 
 

15 (0.53) 
 

17 1 50 

广西侗族(DGC) SEA(东南亚) 
   

27 (0.32) 
 

65 (0.62) 
 

63 
 

155 

广西京族(KGC) SEA(东南亚) 
   

16 (0.21) 
 

109 (0.73) 
 

58 1 184 

云南傣族(CDY) SEA(东南亚) 
   

6 (0.18) 
 

64 (0.76) 
 

23 
 

93 

非洲尼日利亚人 
(ESN) 

S-AFR(撒哈拉 
以南的非洲) 

99 (0.98)       0  99 

芬兰人(FIN) EUR(欧洲) 
  

99 (0.93) 
    

0 
 

99 

秘鲁人(PEL) AME(美洲) 
 

1 
  

3 
 

72(0.74) 3 10 85 

括号中的数字表示每个人群对应族群成分的平均值。 

 
数据库进行族群来源分析，与本课题组 2016 年研究

的 61 个参考人群相比做了以下优化：(1)增加了维吾

尔族(CUX)和锡伯族(CXX)，以评估该体系在新疆人

群中的区分能力；(2)为避免人群样本数量不均一带

来的结果偏差，将样本量较少且遗传结构相近的群

体进行了合并，(比如，欧洲人群中的 TSI 和 GRK
人群合并为 TSG，南亚人群中的 KER、THT 和 KCH
人群合并为 IND，大洋洲人群中的 MLY、SMO 和

MCR 人群合并为 MSM，美洲人群中的 GHB 和 QUE
人群合并为 GHQ)。 

用该体系对 57 个人群进行族群成分分析(图 2)，
结果表明该体系可以对全球十大区域人群进行区分。

当 K=3 时，可以对亚洲、欧洲、非洲进行明确区分，

维吾尔族(CUX)、东北亚的汉特(KTY)等混合人群的

遗传成分呈现在欧洲和东亚族群成分的连续分布，

当 K=4 时，可以看出维吾尔族与汉特人群混合成分

的差异，前者是欧洲(0.49)和东亚(0.44)成分的混合，

而后者主要是欧洲(0.60)和美洲成分(0.31)的混合，

这在实际应用中，有助于混合人群的进一步准确区

分。随着 K 值增加，先后在美洲、南亚、东南亚、

北非、大洋洲、东北亚、西南亚出现新的族群成分，

K=10 时，该体系可以对全球十大区域人群有较好的

区分效力。地中海沿岸人群由于存在着广泛的基因

交流，北非和西南亚人群当 K=10 时才可以进行区分，

并且南欧一些人群如由意大利和希腊人组成的 TSG
人群，有较多的西南亚成分。 

通过图 3 可以找出人群特有的 SNP 位点，例如

rs10108270, rs2986742, rs7238445 和 rs451722 聚类

在一起，且它们在南非人群中的频率明显高于其他

人群，说明这些位点是南非人群特异。基因频率分

布热图对所有人群的聚类结果与 Structure分析K=10
时的结果基本相同，二者可以相互印证。 
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图 4  基于 17 个测试人群 1654 个体的族群成分的箱线图   
Fig. 4  The box-plot of ancestry component for 1654 individuals of 17 test populations 

 

3.3  未知个体族群来源推断 

本研究使用 17 个人群 1654 份个体作为测试数

据集，计算其随机人群匹配概率、似然比和族群成

分，结果见表 3 和图 4。在所有测试样本中预测准

确率较高的人群是遗传结构比较单纯的人群，如非

洲尼日利亚人(ESN)的准确率为 100%，欧洲芬兰人

(FIN)准确率为 100%，说明该体系对实际样本的区

分能力较为稳定。 
我国地处东亚，是一个多民族国家，中国南北

方地区的一些少数民族人群在当地长期居住过程中

形成了独特的体貌特征，随着战争、迁徙、通婚、

融合等现象不断发生，不同人群之间出现基因交流，

各地的汉族与当地的少数民族之间出现基因交流与

融合，人群之间的差异是渐变的，中国地域人群的

遗传结构复杂性在本研究测试人群中得到证实。 
地处中国北方的达斡尔族(DIC)、鄂温克族(EIC)

及蒙古族(MIC)人群是东胡后裔且都属于阿尔泰语

系，在长期迁徙进化过程中与汉族人的基因交流等

原因，部分个体被推断为东北亚人群或东亚和东北

亚人群的混合[23,24](表 3)。比如EIC-19号样本的AMP
第一位人群为东北亚，与第二位人群的 LR 值大于

10，该样本的东亚成分为 0.55，东北亚成分为 0.25，
分析 EIC-19号样本来源人遗传成分为东亚和东北亚

人群混合。青海土族(TUQ)是鲜卑支系吐谷浑人后裔，

在历史进程中不断吸收融合了羌、藏、汉、蒙古等

民族的成分[25]，本研究中，基于似然比统计 TUQ 的

23 名个体被推断为东北亚或者东亚和东北亚的混合

(见表 3)，比如 TUQ-71 号样本，AMP 第一位人群为

东北亚，与第二位人群的 LR 值大于 10，其东北亚

成分为 0.94，推断为东北亚，该结果与其历史起源

相符。143 名西藏藏族(CTT)个体中 112 名表现出大

于 0.7 的东北亚遗传成分，其原因可能是藏缅语族

人群的北方起源，杜若甫等[26]和 Gayden 等[27]对藏

族常染色体遗传标记的研究证明了其北方起源。 
汉族是中国的主体民族，源于北方古老的华夏
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部落[28,29]，前期研究表明汉族人群具有混合特征，

基于常染色体 SNP 频率的主成分分析呈现明显的南

北分化[30]。图 4A 可以看出汉族人群自北向南表现

出：北方成分逐渐减少，南方成分逐渐增多的趋势。

表 3 的似然比统计结果中青海汉族(CHQ)、山东青

岛汉族(CHL)和河南汉族(CHN)中国北方汉族人群

的样本被推断为东亚人群的比例分别为 74.0%、 
90.4%和 81.3%，证明其对中国北方汉族人群推断的

准确率较高。广西汉族(HGC)、广东客家汉族(HCM)
和广东汉族(CHG)等中国南方汉族人群表现东亚和

东南亚成分的混合，与自秦以来汉族人群的南迁及

在迁徙过程中不断与南方少数民族交流融合等现象

相符[31]。 
广西京族(KGC)[32]约在 16 世纪初从越南的涂山

等地迁来中国，和陆续迁来的汉族、壮族等各族人

群进行了基因交流[33]，广西侗族(DGC)和云南傣族

(CDY)起源于南方的百越族 [34,35]。在本研究中， 
KGC、DGC 和 CDY 人群的族群成分以东南亚为主，

混有一定比例的东亚成分(表 3)。基于似然比的统计

结果中部分个体被推断为东亚或者东亚和东南亚的

混合，比如 DGC-28 号样本 AMP 第一位人群为东亚，

与第二位人群的 LR 值大于 10，其东亚成分为 0.64，
东南亚成分为 0.17，族群推断为东亚和东南亚人群

的混合，这可能与它们在历史进程中与汉族通婚、

基因融合等有关。另外，民族是文化层面的概念，

不同民族人群长期迁移与融合，族群推断结果可能

出现与户籍登记不符的情况。在实际案件应用中，

应综合分析似然比和族群成分。 
综上所述，本研究前期基于质谱检测平台构建

的 74-plex SNPs复合检测体系在模板 DNA量最低为

1.5 ng 时均可正确判型，适用于微量检材的检测。

该体系实现了全球十个区域人群的区分，对东亚人

群的南北方遗传成分可以进一步区分。检测结果可

为案件提供更加详细的侦查线索。 
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