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［摘 要］ 目的：构建Y染色体单倍群SNP复合检测体系（以下简称为“Y⁃SNP体系”），并评价其在法医遗传学家系排查中的

应用价值。方法：筛选在东亚地区典型分布的Y染色体单倍群SNP位点，基于微测序技术构建复合体系并进行性能验证。采

集4个社会学家系共20例男性血卡样本，利用Y⁃SNP体系与DNA TyperTM Y29试剂盒进行检测，统计分析同一家系中Y⁃SNP
单倍群与Y⁃STR单倍型的差异，并利用网络图对其进行可视化。结果：筛选出74个Y⁃SNP位点并构建两组复合检测体系。Y⁃
SNP体系分型准确，最小DNA检出量为0.14 ng，可用于检测血卡、口腔拭子、指甲、毛发（带毛囊）等常见检材。在非人源DNA
样本中，除黑猩猩与恒河猴外，其余均未检出特异性峰型。P1家系Y⁃STR单倍型与Y⁃SNP单倍群均相同；P2家系Y⁃STR单倍

型不同（容差≤5），Y⁃SNP单倍群相同；P3家系Y⁃STR单倍型不同（容差＞5），Y⁃SNP单倍群不同；P4家系Y⁃STR单倍型不同

（容差＞5），Y⁃SNP单倍群相同。结论：Y⁃SNP体系与Y⁃STR数据联合应用可提高家系排查准确率。
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［Abstract］ Objective：This study aims to construct a Y chromosome haplogroup single nucleotide Polymorphism multiplex system（Y
⁃SNP system）and evaluate its application value in familial searching of forensic genetic. Methods：The Y⁃SNPs that widely distributed
in East Asia were screened. The system was constructed based on capillary electrophoresis（CE）genotyping platform，and its
performance and accuracy were evaluated and verified. Twenty male samples from four pedigrees were collected. And the genotypes of
Y⁃SNP and Y chromosome short tandem repeat（Y⁃STR）genetic markers were performed using the Y⁃SNP system and DNA TyperTM
Y29 kit respectively. The differences of haplogroups and haplotypes in each pedigree were analyzed，and the network was used to
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人类Y染色体呈父系遗传，其中非重组区约占

95%，以单倍型形式传递给男性后代［1］。常用遗传

标记有 Y 染色体短串联重复序列（Y chromosome
short tandem repeat，Y⁃STR）、Y染色体单核苷酸多

态性位点（Y chromosome single nucleotide polymor⁃
phism，Y⁃SNP）等。Y⁃STR基因座组成的单倍型在不

同家系间具有较高多态性，广泛用于家系排查［2-4］，为

案件侦查提供线索。此外，高突变率的快速突变Y⁃
STR（rapid⁃mutating Y⁃STR，RM Y⁃STR）基因座［5］和

高遗传多态性的多拷贝Y⁃STR（multi⁃copy Y⁃STR，

MC Y⁃STR）基因座［6］可进一步提高对同一家系中亲

缘关系较近的男性个体的区分能力。一般来说，两

男性个体间单倍型容差≥3，可排除来自于同一生物

学家系，但研究发现在排查亲缘关系较远的个体

时，26个Y⁃STR基因座容差可低至 1，增加 6个RM
Y⁃STR及MC Y⁃STR基因座后总容差＞3［7］。因此，在

实际应用时应综合考虑比对样本间存在容差的基因

座数目及其步长、突变率等，适当调整阈值标准［8］。

Y⁃SNP在家系调查研究中也有重要应用，其具有

突变率低、随父系遗传等特征，突变可稳定遗传给男

性后代，后代在祖先突变基础上累积新突变［9-10］。Y
染色体单倍群是指具有共同祖先来源的一组Y⁃SNP
单倍型，其分布具有群体和地理特异性，可用于未

知男性生物样本的父系溯源［11］。国际Y染色体命名

委员会（the Y chromosome consortium，YCC）将世界

男性分为20个主干单倍群（A⁃T）［12］，其中单倍群O⁃
M175、C⁃M130、D⁃M174、N⁃M231约占东亚所有男性

的93%，单倍群O⁃M175约占东亚男性的60%［13］。已

有国内外学者将Y⁃STR和Y⁃SNP联合应用于家系

相关的研究，如Lkhagvasuren等［14］利用Y⁃STR和Y⁃
SNP调查蒙古皇室金氏家族 5具遗体之间的关系；

Claerhout等［15］建立了Y⁃STR和Y⁃SNP遗传标记与

姓氏相关的预测模型；Wang等［16］通过分析曹操同

姓后代家族中Y⁃SNP单倍群及其分布频率，可反推

该历史人物最可能的单倍群；钱恩芳等［17］将Y⁃SNP
和Y⁃STR两种遗传标记相结合应用于家系调查，显

著提高家系认定的可信度等。

本研究通过调研相关数据库及文献，筛选东亚地

区典型分布的Y⁃SNP位点，基于微测序技术构建复

合体系，并评估该体系在家系排查中的应用效能。

1 材料和方法

1.1 材料

1.1.1 位点筛选及引物设计

参照 2019版Y染色体谱系树（International So⁃
ciety of Genetic Genealogy，ISOGG）（https：//isogg.
org/tree/index.html），结合文献调研筛选Y染色体主

干单倍群及高频分布于东亚地区的O⁃M122单倍群

下游 SNP位点。共筛选 74个Y⁃SNP位点，分为两

组：①核心体系，包含主干单倍群的 37个 SNP位点

（图1A）；②O体系，包含O⁃M122单倍群下游分支的

37个 SNP位点（图 1B）。利用软件 Primer Premier
V5.0设计PCR及延伸引物（表略，可扫OSID码查看附

表1），并由生工生物工程（上海）股份有限公司合成。

1.1.2 复合扩增、纯化及分型检测

PCR反应体系为 5 μL，包括去离子水 1.05 μL，
10×PCR Buffer（含Mg2+ 15 mmol/L）0.5 μL，25 mmol/L
MgCl2 0.7 μL，引物混合物 0.5 μL，5 U/μL Hotstar
Taq Plus DNA聚合酶（Qiagen公司，德国）0.2 μL，
10 mmol/L dNTP 0.05 μL，5 ng/μL模板DNA 2 μL。
PCR反应条件：95 ℃ 5 min后，94 ℃ 30 s，55 ℃ 30 s，
72 ℃ 1 min，循环 40次，延伸 72 ℃ 10 min。向PCR
产物中加入去离子水1.3 μL，ExoⅠ（10 U/μL）0.4 μL，
SAP（1 U/μL）1 μL，10×SAP Buffer 0.3 μL 进行纯

visualize the mutation. Results：A total of 74 Y⁃SNPs were selected and constructed in double ⁃ tube of multiplex system. The SNP
genotypes obtained by Y⁃SNP system were completely consistent with Sanger sequencing results. The low DNA detection limit was 0.14
ng. In addition，this system was suitable for blood stain，oral swabs，nails，hair root. Except chimpanzees and rhesus monkeys，there was
no specific peak in non ⁃ human DNA samples. In P1 pedigree，the Y ⁃ SNP haplogroups and Y ⁃ STR haplotypes of samples were
identical. In P2 pedigree，the Y⁃SNP haplogroups of all samples were identical and Y⁃STR haplotypes were different（mismatched loci ≤
5）. In P3 pedigree，the Y⁃SNP haplogroups of all samples were different and Y⁃STR haplotypes were different（mismatched loci >5）. In
P4 pedigree，the Y ⁃ SNP haplogroups of all samples were identical and Y ⁃ STR haplotypes were different（mismatched loci >5）.
Conclusion：The combination of Y⁃SNP and Y⁃STR can improve the accuracy of familial searching.
［Key words］ forensic genetics；Y⁃SNP；haplogroup；familial searching

［J Nanjing Med Univ，2021，41（12）：1759⁃1766］
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化，37 ℃ 30 min，96 ℃ 10 min。
单碱基延伸反应体系为5 μL，包含纯化后PCR

产物 1.5 μL，延伸引物 0.3 μL，SNaPshot Multiplex
Ready Reaction Mix 2.5 μL，ddH2O 0.7 μL。循环参

数：96 ℃ 10 s后，50 ℃ 5 s，60 ℃ 30 s，循环 25次。

向延伸产物中加入 0.5 μL SAP（1 U/μL）进行纯化，

37 ℃孵育1 h，75 ℃ 15 min。

利用 3130xl遗传分析仪（Thermo Fisher Scien⁃
tific公司，美国）进行电泳检测，GeneMapper v3.2软
件（Thermo Fisher Scientific公司，美国）分析结果。

1.1.3 Y染色体单倍群判别

根据样本在74个Y⁃SNP位点上的分型结果，依

据在谱系树中突变情况递推判别其所属的单倍群

类型。

ABCTC*C1C2+，C2a1a2-C2a1a2D1*D1a*
D1a1*D1a1*
D1a1aD1a1b
D1a2D1bEF*G
HIJ
K*
L
TN*
N1a+，N1a1，N1a2a-，N1a2b-N1a1
N1a2a
N1a2bN1bO*O1
O1
K2b1Q
R*R1*R1a+，R1a1a-
R1a1aR1b
R2

K2b1
Q

O

R

L
TN

GH
I
J
K

EF

C

D

CT ABM168 28 C/T1 C/TM130

M174 2 T/C
M217F3393 27 C/A25 A/CM48 26 A/G
CTS11577 13 C/AF6251 14 C/T

M64.1 16 A/G 17 C/T
15 G/TM15

P99
18 C/TL137819 G/CM96M89 3 G/A 4 G/TM201
34 A/CM170 5 A/CM304
6 G/CM9

35 A/GM20
36 G/AM184 7 G/TM231

29 C/TF1206 30 T/CM46 31 T/AM128
32C/TP4333 G/AF2930

8 A/TM175 11 A/GF265
12 A/GM12237 G/AP399 9 C/TM242

10 A/GM207 20 A/CM173 21 T/AM420
22 G/TM34323 C/TM479

O*O1*O1a+，O1a1a-，O1a2a-O1a1aO1a2aO1b+，O1b1a1-，O1b1a2-，O1b2-O1b1a1*O1b1a1a+，O1b1a1a-O1b1a1a1+，O1b1a1a1a1a1-O1b1a1a1a1a1O1b1a1bO1b1a2O1b2*O1b2a+，O1b2a1a-，O1b2a1b-O1b2a1aO1b2a1bO2*O2a*O2a1+，O2a1a1a-，O2a1a1b-，O2a1b-
O2

O2a1a1aO2a1a1bO2a1b*O2a1b1+，O2a1b1a1a1a-，O2a1b1a2-O2a1b1a1a1a+，O2a1b1a1a1a1a-，O2a1b1a1a1a1e-
O2a1b1a1a1a1aO2a1b1a1a1a1eO2a1b1a2O2a1b2O2a2*O2a2a+，O2a2a1a-，O2a2a1b-，O2a2a1a-
O2a2a1a+，O2a2a1a2-O2a2a1a2O2a2a1bO2a2a2aO2a2b+，O2a2b1-，O2a2b2a2-O2a2b2a2O2a2b1+，O2a2b1a1-，O2a2b1a2a-O2a2b1a1
O2bO2a2b1a2a

O1
OF265/M1354M175

M119 7 T/GM307.1 23 G/AF3288 31 C/GM268 10 A/GPK4 28 A/TM95 15 C/TF1803/M1348 3 A/G1 A/GM88F838 33 A/CPage59 34 G/AM176 37 C/TF1942 2 G/AF1204 25 A/TCTS562 19 T/CM122
M324 24 G/CL127.1 9 G/A F1867 27 A/CF915 8 C/T

F18 14 A/GJST002611 12 G/A
F11 26 C/GF632 22 G/AF1365 4 C/TF449 5 G/AFGC3750/SK1673 20 G/AJST021354/P201 11 T/CM188 21 C/T CTS445 13 C/T

F1837 29 C/GM7 6 C/G
F879 35 G/A

P164 16 A/G
M134 36 C/A F706 18 G/A

M117 30 A/GF114 32 A/GF742 17 C/T

A

B

A：核心体系；B：O体系。谱系树分支线上从左至右分别为位点名称、体系中位点对应编号、祖先型/突变型，线末端为该位点对应单倍群名称。

图1 74个Y⁃SNP位点谱系树

Figure 1 Phylogenetic tree of 74 Y⁃SNP
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1.1.4 性能验证

①准确性：取男性标准品DNA 2800（Promega公
司，美国）、DNA 9948（Promega公司，美国）及10份无

亲缘关系的男性样本DNA，对 74个Y⁃SNP位点进

行Sanger直接测序（生工生物工程股份有限公司），

用于验证体系分型结果的准确性。②灵敏度：利用

Y⁃SNP 体系分别检测模板量为 10.00、6.00、2.00、
1.60、1.20、0.80、0.40、0.20、0.16、0.12、0.08、0.06、
0.018 ng的男性标准品 DNA 2800重复检测 3次，

测试体系的灵敏度。③重复性：以检测最优量对男

性标准品DNA 2800重复检测3次，比较3次检测结

果的分型与出峰位置的一致性。④检材适应性：检

测男性FTA血卡、口腔拭子、指甲、毛发（带毛囊）等

常见检材各 8份，分别取 10 ng进行检测，统计不同

类型检材的出峰率。⑤抗女性成分干扰：取男性标

准品 DNA 2800 和女性标准品 DNA 9947 按 1∶1、
1∶10、1∶100 的比例进行混合，确保每管内男性

DNA 2800的浓度均为 0.5 ng/μL，分别取 2 μL进行

检测并与仅存在男性成分时的检测结果进行比

对。⑥种属特异性：取恒河猴、黑猩猩、鸡、牛、蛇、

鼠、鱼、猪等非人源样本各 10 ng进行检测，统计各

种属的出峰数目。

1.2 方法

1.2.1 样本及DNA提取与定量

本研究收集来自 4个社会学家系（分别命名为

P1~P4家系）共 20份男性血卡样本，其中 P1家系

3例，P2家系 6例，P3家系 6例，P4家系 5例。采用

QIAamp® DNA Blood Mini M48试剂盒（QIAGEN公

司，德国）提取DNA，使用NanoDrop 2000c分光光度

计（Thermo Fisher Scientific公司，美国）进行定量，

用去离子灭菌水稀释至5 ng/μL待检。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），所有样本对象均签署

知情同意书，本研究已通过公安部物证鉴定中心伦

理委员会的伦理审查（批准号：2017LLSC⁃005）。
1.2.2 分型检测

所有样本采用本研究构建的体系按照 1.1.2方
法进行Y⁃SNP分型检测；采用DNA TyperTM Y29试

剂盒（公安部物证鉴定中心，北京）进行Y⁃STR检

测，包括 26 个 Y ⁃ STR 基因座（DYS19、DYS385、
DYS389Ⅰ/Ⅱ、DYS390、DYS391、DYS392、DYS393、
DYS437、DYS438、DYS439、DYS448、DYS456、
DYS458、DYS635、GATA ⁃ H4、DYS444、DYS447、
DYS460、DYS481、DYS508、DYS533、DYS643、

DYF387S1、DYS518、DYS449、DYS576），其中 3 个

基因座（DYS449、DYS518、DYS576）为RM Y⁃STR，
2个基因座（DYS385、DYS389Ⅰ/Ⅱ）为MCY⁃STR，1个
基因座（DYF387S1）既是 RM Y⁃STR 也是 MC Y⁃
STR。

1.3 统计学方法

根据Y⁃SNP分型结果判别样本Y⁃SNP单倍群

类型，统计家系内Y⁃SNP单倍群分布情况。以家系

内成员中共享人数最多的单倍型为参考，统计家系

内Y⁃STR单倍型分布情况及不同单倍型之间的容

差和累计突变步长。基于 23个单拷贝Y⁃STR基因

座分型，根据 Median ⁃ Joining 方法，使用 Network
v10.0和Network Publisher软件分别对4个家系中Y⁃
STR单倍型变异情况进行网络图可视化分析。

2 结 果

2.1 体系构建

男性标准品DNA 2800用本研究构建的Y⁃SNP
体系检测的分型图谱如图 2所示。其中核心体系

SNP位点延伸片段长度在 37~116 bp之间（图 2A），

O体系 SNP位点延伸片段长度在 31~115 bp之间

（图 2B）。在DNA模板量为 10 ng时（浓度 5 ng/μL，
体积 2 μL），各位点均有分型峰，且峰高均超过 200
RFU。

2.2 体系性能验证

①准确性：12份DNA样本的分型结果与Sanger
直接测序结果的基因分型完全一致，构建的复合体

系对 74个Y⁃SNP位点的基因分型结果准确性可达

100%，DNA2800核心体系检测结果可扫OSID码查

看附图1，O体系检测结果可扫OSID码查看附图2，
余11份DNA结果可扫OSID码查看附表2。②灵敏

度：对不同模板量的样本进行Y⁃SNP体系检测，以等

位基因峰高低于100 RFU视为位点丢失为标准。结

果显示，在 DNA检测量最低为 0.14 ng（核心体系

0.06 ng，O体系 0.08 ng）时，74个Y⁃SNP位点均可正

确判型，检测结果可扫OSID码查看附图3。③重复

性：74个Y⁃SNP位点在3次重复实验中的分型结果一

致，相同位点之间的出峰位置差距平均为 0.087 bp
（核心体系 0.025 bp，O体系 0.061 bp），均≤1 bp（可

扫OSID码查看附表3）。说明Y⁃SNP体系重复检测

相同的DNA样本时，均能获得相同的分型结果。④
检材适应性：利用Y⁃SNP体系检测的 FTA血卡、口

腔拭子、指甲、毛发（带毛囊）DNA样本，均能获得完

整分型，且同一样本不同类型检材分型结果一致，
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说明该体系可以用于常用检材的检测（可扫OSID
码查看附图4）。⑤抗女性成分干扰：在男性与女性

成分比例为1∶1、1∶10、1∶100时，核心体系及O体系

的出峰率均为100%。所出分型峰均与男性成分单

独检测结果相同（可扫OSID码查看附图 5）。⑥种

属特异性：所检测的灵长类动物黑猩猩检出52个位

点峰，恒河猴检出 30个位点峰，其余样本均未检出

特异性峰（可扫OSID码查看附图6）。
2.3 家系排查应用

来自 4个社会学家系的 20例男性样本均获得

完整的Y⁃SNP与Y⁃STR分型，Y⁃SNP单倍群和Y⁃
STR单倍型分型结果可扫OSID码查看附表 4。家

系内各样本间网络图以及结合家系调研信息绘制

的家谱图见图 3，网络图对家系内 Y⁃STR以及 Y⁃
SNP的变异情况进行可视化。Y⁃STR单倍型编号对

应的分型可扫OSID码查看附表4。
P1家系3例男性样本Y⁃STR单倍型完全一致，

其Y⁃SNP单倍群均属于N1b⁃F2930。在图 3A中 3
例样本聚在一起。

P2家系 6例男性样本共检出 4种Y⁃STR单倍

型，其中单倍型H2共3例，H3共1例，H4共1例，H5
共 1例。以单倍型H2为参考，其与H3之间的容差

为 1，与H4之间的容差为 4，与H5之间的容差为 5，
累计突变步长分别为 1、4、5步。所有样本之间有 5
个 Y ⁃ STR 基因座（DYS439、GATA ⁃ H4、DYS518、
DYS576、DYS385）的突变步长均为 1步，其余 21个

基 因 座（DYS19、DYS389I/II、DYS390、DYS391、
DYS392、DYS393、DYS437、DYS438、DYS448、
DYS456、DYS458、DYS635、DYS444、DYS447、
DYS460、DYS481、DYS508、DYS533、DYS643、
DYF387S1、DYS449）分型一致。6例样本Y⁃SNP单

倍群均属于N1b⁃F2930。在图3B中，3例H2单倍型

的个体聚在一起，与H3单倍型个体之间容差相差

1，与H4单倍型个体之间容差相差 3，与H5单倍型

A：核心体系模板量为10 ng的分型图谱；B：O体系模板量为10 ng的分型图谱。

图2 男性标准品DNA 2800分型图谱

Figure 2 The typing profile of male standard DNA 2800
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个体之间容差相差4。
P3家系 6例男性样本共检出 3种Y⁃STR单倍

型，其中单倍型H6共 4例，H7共 1例，H8共 1例。

以单倍型H6为参考，其与H7以及H8之间的容差

均为 18。所有样本之间仅 3 个 Y ⁃ STR 基因座

（DYS391、DYS438、GATA ⁃ H4）分 型 一 致 ，在

DYS458基因座中检出分型 14.1（H6）、18（H7）、17
（H8），其余基因座之间的突变步长在 1~8步不等，

其中DYS385基因座突变步长最高为 8步。6例样

本分别属于3种Y⁃SNP单倍群，其中单倍型为H6的
所有个体均属于N1b⁃F2930单倍群；H7和H8单倍

型的个体分别归属于单倍群C1⁃F3393和O2a1c1⁃
F18。在图 3C中 3种Y⁃STR单倍型各自聚在一起，

且分别属于不同的Y⁃SNP单倍群。

P4家系 5例男性样本共检出 2种Y⁃STR单倍

型，其中单倍型H9共3例，H10共2例。2种单倍型

之间的容差为10。所有样本之间有8个Y⁃STR基因

座（DYS391、DYS439、DYS447、DYS456、DYS533、
DYS576、DYS385、DYS389I/II）的突变步长为1步，1
个基因座（DYF387S1）的突变步长为 2步，DYS449
基因座检出分型 32（H9）、30.2（H10），其余 16个基

因座（DYS19、DYS390、DYS392、DYS393、DYS437、
DYS438、DYS444、DYS448、DYS458、DYS460、
DYS481、DYS508、DYS635、DYS643、GATA ⁃ H4、
DYS518）分型一致。5例样本Y⁃SNP单倍群均属于

O1a1a⁃M307.1。在图3D中，分别属于2种单倍型的

P1~P4：4个家系的家系图谱；A~D：与P1~P4家系对应的网络图。网络图基于23个单拷贝Y⁃STR基因座绘制，其中每个圆圈代表一种单

倍型，圆圈的面积与该单倍型的数量呈正比，不同的颜色代表不同的Y⁃SNP单倍群，线上的数字为两者之间的容差。

图3 4个家系的家系图谱及其网络图

Figure 3 Lineage maps and networks of four pedigrees
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个体聚在一起，容差为7。
3 讨 论

本研究构建的Y⁃SNP体系共筛选 74个Y⁃SNP
位点，包含核心体系及O体系两组子体系。该体系

准确性达 100%，重复性好，最低 DNA 检出量为

0.14 ng；适用于常用检材的检测；在男女组分混合

比例为 1∶100时仍可检出男性的完整分型，可用于

混合斑的检测；在非人源DNA中，由于黑猩猩与人

类的Y染色体非重组区域相似性达 98.3%［18］，恒河

猴与人类基因组有 93%同源性［19］，所以仅在两者

DNA中检出少许位点峰，但难以判别其单倍群，无

实际意义。Y⁃SNP体系可用于男性样本Y⁃SNP单

倍群的检测。

来自同一父系的样本Y单倍群类型相同，不同

单倍群类型的样本可排除来自同一父系。本研究

筛选的Y⁃SNP位点其突变发生时间最近可追溯至

2000年前（https：//www.yfull.com/chart/tree/），以本

体系所选位点判断的单倍群可回溯至 80代（按照

25年/代计算）。目前通常在家系调查或排查大家

系时，Y⁃STR可追溯至 2~10余代共同祖先［8］，本体

系在应用时可完全覆盖。当两个体间Y⁃STR单倍

型与Y⁃SNP单倍群均相同时，不排除来自同一父

系，如本文中的P1家系；反之，当Y⁃STR单倍型与Y
⁃SNP单倍群均不同时则可排除来自同一家系，如本

文中的P3家系中的H7、H8个体。Lkhagvasuren等［14］

同样通过2个个体间Y⁃STR单倍型与Y⁃SNP单倍群

均不同，排除了 2个个体源自同一父系。由于两个

体间亲缘关系较远，减数分裂次数较多导致其Y⁃
STR单倍型容差可能稍大，采用常用标准阈值可能

导致错误排除，如本文中P2家系的H2单倍型个体

与H4、H5单倍型个体之间分别为 9级亲缘关系和

5级亲缘关系，容差分别为 4和 5，但该家系成员均

属于同一Y⁃SNP单倍群，因此不能简单地依据常用

标准阈值排除该家系成员来自同一父系。有研究

表明，在考虑远亲关系时，用于家系排查的标准应

适当上调，如两个体间25个Y⁃STR基因座的容差阈

值 3可调整为 4［20］。Y⁃SNP单倍群在Y⁃STR发生突

变难以判断时起到重要的辅助判断作用。同时，在

家系排查时，需注意家系成员中是否存在收养、抱

养、入赘、非婚生子女等情况，避免家系排查的结果

与家系调研的成员所属亲缘关系不符。

然而值得注意的是，由于Y⁃SNP单倍群在不同

人群中频率分布不同，两个体之间可能出现Y⁃STR

单倍型相差较大，但因抽样随机性而同属相同Y⁃
SNP单倍群的情况。在实际应用中若样本所属单倍

群在人群中分布频率较高，则可能会出现不排除的

结论，这就要求在应用时需了解单倍群分布频率数

据。如本文中的 P4家系，在排查时应谨慎。在 20
个Y⁃SNP主干单倍群中，约75%的中国人可归为单

倍群O⁃M175［21］，该单倍群的 3个主要下游：单倍群

O1a⁃M119主要分布在中国东南沿海、侗傣族群以

及台湾原住民［22-24］；单倍群O1b⁃M268在中国的东

部、南部以及北部的汉族［13］中均有分布；单倍群O2⁃
M122 主要分布在中国的汉族（南方汉族约占

53.72%，北方汉族约占52.06%），其下游3个主要支

系 O2a1b⁃002611、O2a2b1⁃M134、O2a2b1a1⁃M117
各占汉族的 16.9%、11.4%、16.3%［13，25］。P4家系成

员所属的 Y⁃SNP 单倍群 O1a1a⁃M307.1为单倍群

O1a⁃M119的下游分支，单倍群O1a1a在中国东部

（22.2%）、南部（12.3%）、北部（1.6%）的汉族均有分

布［13］。因此，相同Y⁃SNP单倍群的男性个体可能来

自于不同父系。Y⁃SNP单倍群分支越精细，分布越

局限，则越可能区分亲缘关系较近的人群。如单倍

群 O1a⁃M119的下游 O1a2⁃M110分布于中国台湾

（34.1%）、菲律宾（12.8%）、东南亚群岛的中部和东

部（2.5%和9.7%），而在东亚和东南亚的大陆以及东

南亚群岛的西部未见分布［24，26］。

同时，在本文中的 4个家系中，在 DYS458和

DYS449 基因座上检出了微变异等位基因（14.1、
30.2）。非整数与整数（例如 31→30.2）STR等位基

因之间的突变机制不同于滑动链错配模式，其通常

是因碱基缺失导致。这类突变的概率低于 STR平

均突变率，而高于SNP突变率［27-28］。因此，属于同一

父系的成员发生此类突变的几率较低。

综上所述，本文构建的Y⁃SNP体系可用于实际

案件样本检测以及家系排查。在家系排查中，由于

Y⁃STR的高突变率，Y⁃STR难以用于相隔三代以上

的父系亲缘关系判定［29］，而Y⁃SNP单倍群可起到对

Y⁃STR单倍型结果的补充和验证的作用，Y⁃SNP与

Y⁃STR遗传标记和网络图的联用，可提高家系排查

的准确率，为案件的侦查提供相应线索。
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