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摘 要：目的 分析Y染色体上71个SNP位点在西北地区汉族人群的多态性，评价其法医学应用价值，并整

合前期研究成果，筛选出适用于华东、华南、西北地区汉族人群法医学检验的Y-SNP位点。 方法 采用多重

聚合酶链反应（polymerase chain reaction，PCR）和基质辅助激光解吸/电离-飞行时间质谱（matrix-assisted
laser desorption/ionization time-of-flight mass spectrometry，MALDI-TOF-MS）技术对西北地区 202名汉族

男性无关个体进行71个Y-SNP位点的分型，计算等位基因频率和基因多样性（gene diversity，GD）、单倍型

多样性（haplotype diversity，HD）值，同时结合前期研究所取得的数据筛选出适用于西北、华南和华东汉族

群体的Y-SNP位点。 结果 在所检测的71个位点中，有67个位点在西北汉族男性人群中呈多态性分布，

GD值在 0.010 0~0.502 2，中度信息量（0.2≤GD<0.3）的位点有 22个，高度信息量（GD≥0.3）的位点有 25个，

同时适用于西北、华南和华东汉族群体的位点有26个。 结论 Y-SNP位点在亲权鉴定和个体识别中具有

应用价值，在判断人群分布及迁移信息方面亦具有潜在的应用价值。
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Abstract：Objective To analyze the polymorphism of 71 SNP loci on Y chromosome in Han popula-
tion of Northwest China, to assess its forensic application value, and to screen out Y-SNP loci for fo-
rensic examination of Han population in East, South, and Northwest China based on the integration of
previous research results. Methods Multiplex polymerase chain reaction （PCR） and matrix-assisted la-
ser desorption/ionization time-of- flight mass spectrometry （MALDI-TOF-MS） were performed on 71
Y-SNP loci of 202 unrelated Han male individuals in Northwest China. Gene diversity （GD） and hap-
lotype diversity （HD） values were calculated, and then Y-SNP loci of Han population in East, South,
and Northwest China were screened with the combination of data from previous research. Results
Among the detected 71 loci, 67 loci were polymorphic in the Northwest Han male population, with
GD values 0.010 0-0.502 2. There were 22 and 25 loci with a moderate （0.2≤GD<0.3） and high （GD≥
0.3） amount of genetic information, respectively. There were 26 loci for the Han communities in
Northwest, South, and East China. Conclusion Y-SNP loci are potential in paternity testing and indi-
vidual identification, as well as the judgement of population distribution and migration.
Keywords： forensic genetics; Y chromosome; polymorphism, single nucleotide; allele frequency; Han
nationality
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单核苷酸多态性（single nucleotide polymorphism，

SNP）是指在基因组水平上由单个核苷酸变异引起的

DNA序列多态性，是人类可遗传变异中最常见的一种，

占所有已知多态性的 90%以上。SNP具有突变率低、

可稳定遗传、部分位点与个体外观表现有关[1]、有利于

降解检材分析[2]、便于高通量自动化分型检测等优点[3]。

Y 染色体为男性特有的性染色体，除非发生突

变，否则同一父系的男性后代均具有相同的单倍型，

故可以用来揭示不同人群的起源、迁徙及亲缘关系

等。Y染色体上 SNP位点（Y-SNP）分型检测方法的

建立，可以辅助现有的Y-STR检测体系，协助进行疑

难案件的鉴定。本研究采用多重 PCR联合基质辅助

激光解吸/电离-飞行时间质谱（matrix-assisted laser
desorption/ionization time-of-flight mass spectrometry，
MALDI-TOF-MS）技术对西北汉族人群 71个Y-SNP
位点进行多态性调查，并结合前期研究所得，筛选同

时适用于西北、华南和华东汉族群体的位点，旨在为

法医学应用提供基础数据。

1 材料与方法

1.1 样本

在知情同意原则下，收集西北新疆地区汉族男性

无关个体血样202份，每份样本取200μL。
1.2 主要试剂和仪器

DNA抽提试剂盒QIAamp DNA Blood Mini试剂

盒（德国Qiagen公司），基因分型系统Complete iPLEX􀳏
Gold Genotyping Reagent Sets（96 Format，美国Agena
公司），9700型 PCR仪（美国AB公司），MassARRAY􀳏
飞行时间质谱仪、MassARRAY􀳏纳升点样仪 RS1000
（美国 Agena公司），MassARRAY Typer 4.0软件（美

国Agena公司）。

1.3 位点的选择、优化及引物设计

通过Y染色体系统树、Hapmap数据库[4]、美国国立

生物技术信息中心（National Center for Biotechnology
Information，NCBI）数据库 [5]进行检索，结合《法医 SNP
分型与应用规范》（SF/Z JD0105003—2015）的要求，

从 Y 染色体上筛选出在东亚人群中具有多态性的

71 个 SNP 位点，用 Agena Bioscience 公司的在线工

具 [6]设计用于 PCR扩增的引物和单碱基延伸反应的

引物。

依据各个位点之间的距离并避免引物之间的相

互干扰，将71个位点分成W1、W2、W3复合体系（表1）
进行检测，PCR扩增子的大小为 80~120 bp，单碱基延

伸产物的相对分子质量为4 429~8 710。

体系

W1

W2

W3

位点

rs13447361、rs52812045、rs2075181、SRY8299、M134、rs9786247、rs2267801、rs9786707、rs3848982、
rs4589047、M119、rs17250121、rs16980426、rs3906、rs16980363、rs2032650、rs3898、rs17269816、
rs17269928、rs2032674、rs16980601、rs9786502、rs2032665、rs2032652、P31、rs16981340、rs17269396、
rs9306841、M117、rs17276358、rs17276338、rs3900
rs2032678、rs11575897、rs9786479、rs9786401、rs2075640、rs16980391、rs17316592、rs9341278、
rs17276345、rs2032602、rs16980396、rs11096432、rs17316543、rs17842387、rs2032624、rs35284970、
rs17323322、rs9785908、M148、rs16981290、rs9306848、rs917759、rs17316007、rs7067458、rs9786095、
rs13447354、rs16980641、rs2032645、rs9786394、rs11096433、rs16980610
M122、rs2196155、rs17174528、rs2032631、rs3853054、rs9306845、M111、rs17276777

表1 3个复合扩增体系所包含的Y-SNP位点

1.4 PCR扩增和产物纯化

用 QIAamp DNA Blood Mini 试剂盒进行 DNA
抽提。扩增体系为 5 μL，含 10×PCR缓冲液 0.5 μL、
25 mmol/L MgCl2 0.4 μL、PCR 引物混合液 0.5 μL、
25mmol/L dNTP混合液0.1μL、5U/μL PCR酶0.1μL、
纯水 1.4 μL、模板 DNA 溶液 2 μL。PCR 循环参数：

95 ℃ 2 min；95 ℃ 30 s，56 ℃ 30 s，72 ℃ 60 s，45 个

循环；72 ℃ 5 min。PCR 扩增结束后，加入 1.7 U/μL
虾 碱 性 磷 酸 酶（shrimp alkaline phosphatase，SAP）
0.30 μL、SAP缓冲液 0.17 μL和超纯水 1.53 μL，按下

述条件进行酶切反应：37℃ 40min，85℃ 5min。
1.5 单碱基延伸反应

在 纯 化 后 的 产 物 中 加 入 10×iPLEX 􀳏缓 冲 液

0.20 μL、单碱基延伸引物混合液 0.94 μL、10×iPLEX􀳏
终 止 混 合 物 0.20 μL、iPLEX 􀳏酶 0.04 μL、超 纯 水

0.62 μL，按下列条件进行单碱基延伸反应：94℃ 5 s；
52℃ 5 s，80℃ 5 s，5次小循环；40次大循环。

1.6 产物检测

按参考文献[7]中的方法对产物脱盐后，使用Mass-
ARRAY􀳏纳升点样仪RS1000将反应产物点样至芯片

上（点样量控制在 8~12 nL），将点样完毕的芯片放入

MassARRAY􀳏飞行时间质谱仪进行质谱检测，用Mass-
ARRAY Typer 4.0软件查看分型结果。

1.7 统计学分析

用直接计数法计算各Y-SNP位点在西北汉族无

关男性人群中的等位基因频率，基因多样性（gene di⁃
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versity，GD）计算公式：

GD=[n（1-∑fi2）]/（n-1）， （1）
式中，n 为样本数，fi 为第 i 个等位基因的分布

频率。单倍型多样性（haplotype diversity，HD）[8]计算

公式：

HD=[n（1-∑Pi
2）]/（n-1）， （2）

式中，n为单倍型数，Pi为第 i个单倍型的频率。

用Arlequin v3.5软件[9]计算单倍型频率、Fst值和P值，

并进行群体遗传学比较。Fst是种群分化和遗传距离

的一种衡量方法，WRIGHT[10]建议：Fst为 0~0.05，群体

间遗传分化可以不考虑；Fst为 0.05~0.15，群体间存在

中等程度的遗传分化；Fst为 0.15~0.25，群体间遗传分

化较大；Fst>0.25，则群体间有很大的遗传分化。

2 结 果

2.1 西北汉族群体Y-SNP位点多态性分析

经过实验和统计，得到西北地区汉族无关男性人

群 71个 Y-SNP位点的等位基因频率数据和 GD值，

有 67个位点在西北汉族人群中呈多态性分布，详见

表2。

位点

M111
M117
M119
M122
M134
M148
P31
rs11096432
rs11096433
rs11575897
rs13447354
rs13447361
rs16980363
rs16980391
rs16980396
rs16980426
rs16980601
rs16980610
rs16980641
rs16981290
rs16981340
rs17174528
rs17250121
rs17269396
rs17269816
rs17269928
rs17286338
rs17276345
rs17276358
rs17276777
rs17316007
rs17316543
rs17316592
rs17323322
rs17842387
rs2032602

等位基因

TT/-
ATCT/-
A/C
T/C
G/-
A/-
T/C
C/T
C/T
T/C
G/A
G/C
G/C
A/G
T/C
G/T
G/A
A/G
G/A
A/C
T/C
T/G
T/C
G/A
C/T
A/G
G/T
C/G
G/T
G/A
A/G
G/C
G/T
T/C
A/G
T/C

频率

0.985 1/0.014 9
0.875 6/0.124 4
0.850 7/0.149 3
0.543 2/0.457 7
0.801 0/0.199 0
1.000 0/0.000 0
0.970 1/0.029 9
0.756 2/0.243 8
0.910 4/0.089 6
0.005 0/0.995 0
0.910 4/0.089 6
0.572 1/0.427 9
0.771 1/0.228 9
0.870 6/0.129 4
0.855 7/0.144 3
0.801 0/0.199 0
0.741 3/0.258 7
0.766 2/0.233 8
0.781 1/0.218 9
0.761 2/0.238 8
0.890 5/0.109 5
0.850 7/0.149 3
0.855 7/0.144 3
0.744 2/0.255 8
0.532 3/0.497 7
0.547 3/0.452 7
0.711 4/0.288 6
0.935 3/0.064 7
0.512 4/0.487 9
0.870 6/0.129 4
0.801 0/0.199 0
0.761 2/0.238 8
0.552 2/0.447 8
0.746 3/0.253 7
0.870 6/0.129 4
0.980 1/0.019 9

GD值

0.029 6
0.218 9
0.255 2
0.498 9
0.320 4
0.000 0
0.058 2
0.370 5
0.163 9
0.010 0
0.163 9
0.492 0
0.354 7
0.226 4
0.248 2
0.320 4
0.385 5
0.360 1
0.343 7
0.365 4
0.195 9
0.255 2
0.248 2
0.382 6
0.500 4
0.498 0
0.412 6
0.121 6
0.502 2
0.226 4
0.320 4
0.365 4
0.497 0
0.380 6
0.226 4
0.039 2

位点

rs2032624
rs2032631
rs2032645
rs2032650
rs2032652
rs2032665
rs2032674
rs2032678
rs2075181
rs2075640
rs2196155
rs2267801
rs35284970
rs3848982
rs3853054
rs3898
rs3900
rs3906
rs4589047
rs52812045
rs7067458
rs917759
rs9306841
rs9306845
rs9306848
rs9341278
rs9785908
rs9786095
rs9786247
rs9786394
rs9786401
rs9786479
rs9786502
rs9786707
SRY8299

等位基因

A/C
G/A
A/G
C/T
T/C
C/T
C/T
-/TTCTC
C/T
A/G
G/A
T/C
C/T
G/A
A/C
C/G
G/C

GG/TTGTACAGAGA
T/A
C/T
A/G
A/C
C/G
A/G
C/A
G/A
G/T
C/T
G/A
A/G
C/G
T/G
T/C
C/T
C/A

频率

0.980 1/0.019 9
0.855 7/0.144 3
1.000 0/0.000 0
0.990 0/0.010 0
0.865 7/0.134 3
0.928 6/0.071 4
0.781 1/0.218 9
0.860 7/0.139 3
0.845 8/0.154 2
0.900 5/0.099 5
0.696 5/0.303 5
0.761 2/0.238 8
0.885 6/0.114 4
0.980 1/0.019 9
0.801 0/0.199 0
0.990 0/0.010 0
0.850 7/0.149 3
0.990 0/0.010 0
0.845 8/0.154 2
0.845 8/0.154 2
0.878 8/0.121 2
0.746 3/0.253 7
1.000 0/0.000 0
0.840 8/0.159 2
0.850 7/0.149 3
0.995 0/0.005 0
0.865 7/0.134 3
0.890 5/0.109 5
0.895 5/0.104 5
0.764 7/0.235 3
0.905 5/0.094 5
0.975 1/0.024 9
0.840 8/0.159 2
0.865 7/0.134 3
1.000 0/0.000 0

GD值

0.039 2
0.248 2
0.000 0
0.019 8
0.233 7
0.133 3
0.343 7
0.241 0
0.262 2
0.180 1
0.424 9
0.365 4
0.203 7
0.039 2
0.320 4
0.019 8
0.255 2
0.019 8
0.262 2
0.262 2
0.214 1
0.380 6
0.000 0
0.269 1
0.255 2
0.010 0
0.233 7
0.195 9
0.188 1
0.361 7
0.172 0
0.048 8
0.269 1
0.233 7
0.000 0

表2 西北汉族无关男性人群71个Y-SNP位点的等位基因频率和GD值 （n=202）
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表2显示，在所选择的位点中除M148、rs2032645、
rs9306841、SRY8299 外，其余 67 个位点都具有多态

性，GD值在0.010 0（rs11575897和 rs9341278）~0.502 2
（rs17276358）。中度信息量（0.2≤GD<0.3）的位点有

22个（M117、M119、rs2032631、rs2032652、rs2032678、
rs2075181、 rs35284970、 rs16980391、 rs16980396、
rs3900、rs4589047、rs52812045、rs7067458、rs17174528、
rs17250121 、rs9306845 、rs9306848 、rs9785908 、

rs17276777、rs9786502、rs9786707、rs17842387），高

度信息量（GD≥0.3）的位点有 25 个（M122、M134、
rs2032674 、rs11096432 、rs2196155 、rs13447361 、

rs2267801 、rs16980363 、rs3853054 、rs16980426 、

rs16980601 、rs16980610 、rs16980641 、rs16981290 、

rs917759 、rs17269396 、rs17269816 、rs17269928 、

rs17286338 、rs17276358 、rs9786394 、rs17316007 、

rs17316543、rs17316592、rs17323322）。

使用Arlequin v3.5统计软件分析 71个Y-SNP位

点的单倍型发现，本群体共有 170种单倍型，其中频

率最高的为 0.034 8（7/202），频率最低的只有 0.005 0
（1/202）。经计算，HD为0.993 0。
2.2 华东、华南和西北汉族群体比较

结合前期的实验结果 [7，11]，用 Arlequin v3.5软件

计算Fst值和P值，对华东、华南和西北汉族无关男性

人群的等位基因分布进行比对分析（表3）。

表3 71个Y-SNP位点在华东、华南和西北汉族无关男性人群的等位基因分布差异

位点

M111
M117
M119
M122
M134
M148
P31
rs11096432
rs11096433
rs11575897
rs13447354
rs13447361
rs16980363
rs16980391
rs16980396
rs16980426
rs16980601
rs16980610
rs16980641
rs16981290
rs16981340
rs17174528
rs17250121
rs17269396
rs17269816
rs17269928
rs17276338
rs17276345
rs17276358
rs17276777
rs17316007
rs17316543
rs17316592
rs17323322
rs17842387

华东-西北

Fst值
0.004 3
0.004 2
0.004 3
0.006 7
0.001 1
0.000 0
0.041 2
0.001 8
0.010 7
0.004 9
0.006 3
0.015 4
0.014 1
0.004 7
0.002 9
0.002 7
0.001 4
0.004 0
0.005 6
0.001 8
0.003 5
0.002 9
0.002 9
0.480 0
0.006 6
0.003 9
0.061 2
0.014 6
0.002 2
0.000 7
0.012 6
0.013 4
0.004 9
0.020 4
0.004 3

P值

1.000 0
0.766 7
1.000 0
0.138 5
0.405 1
1.000 0
0.002 8
0.476 9
0.090 5
1.000 0
0.156 6
0.047 3
0.062 5
0.881 2
0.646 9
0.238 6
0.288 8
0.723 0
0.161 2
0.471 7
0.605 1
0.568 2
0.562 6
0.093 7
0.161 5
0.199 2
0.000 3
0.061 3
0.546 2
0.484 7
0.062 8
0.059 6
0.920 4
0.026 7
0.762 4

华东-华南

Fst值
0.002 7
0.020 7
0.003 7
0.000 2
0.010 8
0.000 0
0.001 5
0.009 7
0.003 7
0.003 2
0.004 9
0.003 1
0.012 9
0.004 9
0.004 9
0.012 9
0.014 9
0.014 4
0.004 2
0.007 8
0.001 4
0.013 4
0.010 8
0.340 2
0.003 6
0.000 1
0.000 4
0.004 9
0.000 8
0.014 7
0.001 9
0.004 9
0.004 0
0.004 8
0.003 0

P值

0.540 5
0.026 4
0.682 8
0.316 9
0.076 2
1.000 0
0.446 7
0.092 0
0.682 3
0.619 8
1.000 0
0.549 1
0.068 3
0.188 9
0.187 1
0.065 8
0.047 2
0.025 3
0.109 5
0.117 0
0.470 1
0.064 7
0.092 4
0.000 0
0.620 6
0.317 0
0.338 3
0.187 4
0.371 5
0.401 7
0.449 7
1.000 0
0.689 1
0.891 0
0.245 9

西北-华南

Fst值
0.015 5
0.041 9
0.042 2
0.023 5
0.033 0
0.023 0
0.004 5
0.026 6
0.023 4
0.025 7
0.015 7
0.022 0
0.030 5
0.003 2
0.008 5
0.000 9
0.029 6
0.014 3
0.003 4
0.245 0
0.007 9
0.004 3
0.014 9
0.092 3
0.030 1
0.050 6
0.017 3
0.696 0
0.056 6
0.646 6
0.001 6
0.002 7
0.143 9
0.059 6
0.006 7

P值

0.515 9
0.012 4
0.783 6
0.015 6
0.011 9
1.000 0
0.000 2
0.016 1
0.035 3
1.000 0
0.157 3
0.012 1
0.000 3
0.143 6
0.063 7
0.002 7
0.002 1
0.009 1
0.002 5
0.023 9
0.197 4
0.015 7
0.024 1
0.000 0
0.058 4
0.028 4
0.009 2
0.701 1
0.135 6
1.000 0
0.011 5
0.059 2
0.611 8
0.017 4
0.140 7
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表 3数据显示：华东与西北汉族无关男性群体之

间有 7个位点存在中等程度以上的分化，华东与华南

之间只有 4个位点存在中等程度以上的分化，西北与

华南之间有15个位点存在中等程度以上的分化。

71个位点中，分别有 11个位点在华东与西北汉

族群体的差异具有统计学意义（P<0.05）、8 个位点

在华东与华南汉族群体的差异具有统计学意义（P<
0.05）、36个位点在华南与西北汉族群体的差异具有

统计学意义（P<0.05）。

2.3 筛选在三个地域汉族群体均具有应用价值的

位点

结合本实验结果与前期研究取得的华南、华东汉

族群体的遗传学数据 [7，11]，通过评价GD值，筛选出在

西北、华南和华东群体具有较高信息量的Y-SNP位

点。统计结果表明，在西北、华东和华南 3个地域群

体均具有应用价值的Y-SNP位点共有26个（表4）。

位点

rs2032602
rs2032624
rs2032631
rs2032645
rs2032650
rs2032652
rs2032665
rs2032674
rs2032678
rs2075181
rs2075640
rs2196155
rs2267801
rs35284970
rs3848982
rs3853054
rs3898
rs3900
rs3906
rs4589047
rs52812045
rs7067458
rs917759
rs9306841
rs9306845
rs9306848
rs9341278
rs9785908
rs9786095
rs9786247
rs9786394
rs9786401
rs9786479
rs9786502
rs9786707
SRY8299

华东-西北

Fst值
0.004 9
0.015 1
0.059 4
0.004 8
0.012 7
0.004 3
0.509 0
0.009 8
0.596 0
0.004 7
0.002 3
0.053 9
0.028 3
0.004 8
0.004 9
0.016 5
0.001 3
0.001 9
0.001 8
0.000 7
0.004 9
0.026 7
0.000 2
0.000 0
0.002 3
0.000 6
0.004 0
0.004 3
0.004 6
0.004 0
0.115 6
0.000 5
0.004 3
0.002 4
0.004 3
0.000 0

P值

0.694 4
0.059 1
0.000 2
0.498 0
0.105 3
0.769 7
0.000 0
0.094 3
0.067 9
0.892 2
0.529 8
0.000 6
0.013 8
0.174 5
1.000 0
0.041 9
0.448 0
0.468 4
0.685 0
0.449 2
1.000 0
0.012 2
0.344 9
1.000 0
0.288 4
0.380 3
0.121 1
0.767 4
0.875 6
0.752 8
0.000 0
0.367 4
0.748 4
0.512 5
0.767 1
1.000 0

华东-华南

Fst值
0.004 3
0.000 0
0.001 4
0.009 5
0.009 8
0.010 8
0.116 6
0.012 9
0.000 4
0.004 2
0.004 9
0.022 9
0.000 8
0.004 9
0.004 3
0.014 3
0.004 5
0.010 8
0.004 3
0.010 8
0.077 2
0.038 5
0.009 7
0.000 0
0.015 3
0.003 0
0.005 1
0.004 9
0.003 0
0.008 3
0.231 8
0.004 9
0.004 3
0.009 2
0.010 8
0.000 0

P值

1.000 0
1.000 0
0.380 7
0.101 9
0.095 9
0.091 2
0.000 0
0.066 1
0.313 1
0.193 7
0.186 1
0.021 7
0.306 0
1.000 0
1.000 0
0.061 1
1.000 0
0.091 8
1.000 0
0.090 8
0.000 1
0.002 9
0.090 5
1.000 0
0.053 9
0.244 0
0.442 0
0.189 2
0.243 9
0.123 9
0.000 0
1.000 0
1.000 0
0.102 6
0.090 0
1.000 0

西北-华南

Fst值
0.004 3
0.014 9
0.092 3
0.030 1
0.050 6
0.017 3
0.696 0
0.056 6
0.646 6
0.001 6
0.002 7
0.143 9
0.059 6
0.006 7
0.004 3
0.070 3
0.001 6
0.026 6
0.004 0
0.030 0
0.079 6
0.003 9
0.031 3
0.000 0
0.044 1
0.018 3
0.027 4
0.010 3
0.000 1
0.002 4
0.026 8
0.000 9
0.002 5
0.000 2
0.017 3
0.000 0

P值

1.000 0
0.123 8
0.000 0
0.015 0
0.001 2
0.046 2
0.000 0
0.000 5
0.489 1
0.307 7
0.601 6
0.000 0
0.000 1
0.165 9
1.000 0
0.000 1
0.685 7
0.016 1
1.000 0
0.011 4
0.000 1
0.764 7
0.008 1
1.000 0
0.002 2
0.040 9
0.020 2
0.104 7
0.394 5
0.288 4
0.011 3
0.356 4
0.724 3
0.392 0
0.049 5
1.000 0

续表3

注：粗体表示P<0.05或Fst>0.05
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表4 在西北、华东和华南汉族群体中具有中、高度信息量的位点

位点

M117
M119
M122
M134
P31
rs11096432
rs11096433
rs13447354
rs13447361
rs16980363
rs16980391
rs16980396
rs16980426
rs16980601
rs16980610
rs16980641
rs16981290
rs16981340
rs17174528
rs17250121
rs17269396
rs17269816
rs17269928
rs17286338
rs17276345
rs17276358
rs17276777
rs17316007
rs17316543
rs17316592
rs17323322
rs17842387
rs2032631
rs2032650
rs2032652
rs2032665
rs2032674
rs2032678
rs2075181
rs2075640
rs2196155
rs2267801
rs35284970
rs3853054
rs3900
rs4589047
rs52812045
rs7067458
rs917759
rs9306845

适用于西北
群体的位点

√
√

√√
√√
-

√√
-
√

√√
√√
√
√

√√
√√
√√
√√
√√
-
√
√

√√
√√
√√
√√
-

√√
√

√√
√√
√√
√√
√
√
-
√
-

√√
√
√
-

√√
√√
√

√√
√
√
√
√

√√
√

适用于华南
群体的位点

√√
√

√√
√√
√
√
√
√

√√
-
-
-
-
√
√
√
√
-
-
-

√√
√√
√√
√
-

√√
-

√√
√

√√
√
-
-
√
-
-
-
√
√
-
-

√√
-
-
-
-

√√
√
√
-

适用于华东
群体的位点

√
√

√√
√√
-

√√
√
√

√√
√
√
√
√

√√
√√
√

√√
-
√
√

√√
√√
√√
√
√

√√
√

√√
√

√√
√
√
-
-
√

√√
√

√√
√
√
√

√√
-
√
√
√
√
-

√√
√

同时适用于西北、华南和华东
群体的位点

√
√
√
√
-
√
-
√
√
-
-
-
-
√
√
√
√
-
-
-
√
√
√
√
-
√
-
√
√
√
√
-
-
-
-
-
-
√
√
-
-
√
-
-
-
-
√
-
√
-
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3 讨 论

3.1 多态性分析

观察本实验结果，分析检测的 71个Y-SNP位点

在西北汉族无关男性人群的多态性及等位基因分布

频率，可知有 67个Y-SNP在西北汉族男性人群中呈

多态性分布，GD 值在 0.010 0~0.502 2，中度信息量

（0.2≤GD<0.3）的位点有 22个，高度信息量（GD≥0.3）
的位点有 25个。本课题组前期研究结果 [7，11]显示，华

南和华东汉族人群中分别有 66、67个位点存在遗传

多样性，中度信息量的分别有 18、31个，高度信息量

的分别有 13、18个，整合本研究结果可知，同时适用

于西北、华南和华东群体的中高度信息量的位点有

26个。他们在亲权鉴定和个体识别中具有一定的应

用价值，可以作为STR、Y-STR检测的补充。

3.2 群体分布差异分析

经比较分析P值，发现华南和西北汉族群体之间

的差异最大，华东与西北汉族群体之间的差异次之，

华东与华南汉族群体之间的差异最小。分析比较Fst

值发现，西北与华南之间分化的程度最高，华东与西

北汉族无关男性群体之间分化程度居中，华东与华南

之间分化程度最低。由此可见，Y染色体上 SNP标记

的等位基因分布具有一定的地域差异，用于法医学鉴

定时，需要使用相应区域的群体遗传学数据。

3.3 法医学应用价值评估

目前，SNP在法医学中的研究主要有两个方面：

（1）对 SNP位点进行筛选，获得不同人群的分布频率，

建立数据库，用于个体识别和亲权鉴定；（2）对 SNP位

点的功能进行分析，通过对现场遗留的生物检材的部

分位点进行分型，提供嫌疑人的一些特征，如毛发颜

色、眼睛颜色等[12]。

本研究对西北汉族男性无关个体的 71个Y-SNP
位点进行分析，共检测出 170 种单倍型，其中频率

最高的为 0.034 8（7/202），频率最低的只有 0.005 0

（1/202）。HD 为 0.993 0，得到了较大的群体遗传信

息，可应用于涉及男性的个体识别和亲权鉴定的案例

中。例如，在进行父系关系检验的时候，某些情况下

仅仅凭借Y-STR分型的结果难以出具鉴定意见，不

能因为几个 STR的分型结果不同而否定父系关系[13]，

针对这种案例，对高信息量的Y-SNP位点进行分型

检测可以视为一种补充鉴定的手段。

同时，本实验也比对了华南、华东地区汉族男性

Y-SNP位点的分布特点，筛选出 26个在西北、华南和

华东汉族具有普适性的位点，这将有助于完善法医

DNA检验手段。
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位点

rs9306848
rs9785908
rs9786095
rs9786247
rs9786394
rs9786401
rs9786502
rs9786707

适用于西北
群体的位点

√
√
-
-

√√
-
√
√

适用于华南
群体的位点

-
-
-
-

√√
-
√
-

适用于华东
群体的位点

√
√
√
√
-
-

√√
√

同时适用于西北、华南和华东
群体的位点

-
-
-
-
-
-
√
-

续表4

注：“√”表示中度信息量的位点（0.2≤GD<0.3）；“√√”表示具有高度信息量的位点（GD≥0.3）；“-”表示在该地区不具有适度信息

量的位点
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法确定。

综上所述，近 10年法庭科学领域文献数量呈逐

年递增趋势，2017年相比 2016年中国大陆文献数量

增速高于全球和排名前 5位的国家；文献类型以论文

为主，中国大陆在综述、会议录文献、社论等方面仍有

待发力；文献的期刊来源与 2017年 JCR中所列期刊

不一致；2017年法庭科学领域 JCR中，FSIG的影响因

子最高，FSIG、SJ和 FSMP的影响因子较本研究纳入

的最早影响因子增长较大，IJLM和 LM连续两年呈下

降趋势。科研成果在不同国家科研机构中的分布，揭

示了各个国家法庭科学领域科研实力的分布状态，文

献数量排名前 20位的机构中，6个国家的科研集中在

少数几家机构，60%的国家科研分布于多家机构，中

国大陆属于后者；病理学专业的文献最多，但在高引

文献中仅有 1篇，中国大陆文献集中于病理学、药理

学和药剂学、毒物学、遗传学和遗传性领域；所有文献

中仅有 28.17%得到基金机构资助，国家自然科学基

金委员会资助发表的文献排在全球第1位。
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