
Research Papers 研究报告

生物化学与生物物理进展
Progress in Biochemistry and Biophysics
2026，53（2）：458~469

www.pibb.ac.cn

高密度Y-SNP分型体系用于法医实践中
Y单倍群推断的效能评估*

张德琴 1，2） 王春年 2，3） 娄琳琳 2，4） 倪 萌 5） 高 静 2，3） 黄 江 1）** 江 丽 2）**

（1）贵州医科大学毒性检测中心，法医学院，贵阳 561113；
2）公安部鉴定中心，法医遗传学公安部重点实验室，北京市现场物证检验工程技术研究中心，

现场物证溯源技术国家工程实验室，北京 100038；
3）中国人民公安大学侦查学院，北京 100038；4）山西医科大学法医学院，晋中 030600；

5）江苏师范大学生命科学学院，江苏省系统发育与比较基因组学重点实验室，徐州 221116）

摘要 目的　Y染色体单倍群分配的准确性在男性样本的父系祖先溯源中至关重要。随着高通量测序技术的发展，目前研

究常基于全基因组或芯片数据中高密度Y染色体单核苷酸多态性（Y-SNP）的分型来判别个体的Y染色体单倍群。本研究

系统评估了4种常见的高密度单核苷酸多态性（SNP）分型检测体系，包括全球筛查芯片（Global Screening Array，GSA）、

中国基因分型芯片（Chinese Genotyping Array，CGA）、Affymetrix芯片及1240K捕获体系的单倍群判别效能，为不同体系

的数据比对提供参考依据。方法　基于千人基因组计划 1 590例男性样本的 30×全基因组测序（whole genome sequencing，

WGS）数据提取了上述4种Y-SNP位点集的分型结果，收集了109个中国汉族家系的384对1~12级亲缘样本的GSA芯片分

型数据，利用Y-LineageTracker v1.3.0软件进行单倍群判别。评估4种Y-SNP位点集与全基因组分型数据获取的单倍群一致

性、分辨率。评估千人基因组计划及本研究收集的109份家系样本的单倍群一致性、分辨率。评估不同量级Y-SNP对单倍

群判别结果的影响。结果　GSA和CGA位点集在判别单倍群亚群和分辨率上优于其他两种位点集；GSA、CGA和 1240K

位点集的单倍群判定与全基因组分型数据一致性均超过88.70%，而Affymetrix平台的一致性显著降低至61.89%。所有家系

样本中4组位点集均未出现单倍群不匹配亲缘关系对。在1 000~10 000个Y-SNP范围内，Y-SNP位点组合数量与分类一致性

呈正相关，但当Y-SNP数量超过10 000时，其分类一致性趋于平缓。结论　GSA和CGA位点集兼具高分辨率与高一致性，

能够在法医实践中为Y单倍群判定提供可靠依据。

关键词 Y-SNP，NRY单倍群分类，父系谱系，祖先溯源

中图分类号 R89，D919.2，Q39   DOI： 10.3724/j.pibb.2025.0481   CSTR： 32369.14.pibb.20250481

人类Y染色体在研究人类进化和遗传学研究领

域具有关键作用［1-2］。目前最常用的Y染色体遗传

标记有短串联重复序列 （short tandem repeat，

STR） 和 单 核 苷 酸 多 态 性 （single nucleotide 

polymorphism，SNP）。相较于Y-STR，Y-SNP突变

率极低，约为1.0×10-9次突变/代［3］。Y染色体非重

组 DNA 区域 （non-recombining region，NRY） 占

据了Y染色体总长度的95%，在遗传过程中，该段

DNA不与X染色体发生同源重组，直接由父亲传

递给儿子，仅通过突变而改变，确保了其遗传信息

的稳定性和连续性［4］。因此，Y染色体上的变异模

式被广泛用于揭示人类迁移的历史轨迹，在人类进

化起源、遗传学、法医学以及系谱重建等研究中具

有重要意义［5-8］。

到 目 前 为 止 ， 国 际 遗 传 系 谱 学 会

（International Society of Genetic Genealogy，

ISOGG）在NRY中汇编了所有变异，覆盖了20个

主要单倍群（A~T），每个主要单倍群下通过特定
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Y-SNP标记细分为多个亚单倍群。Y染色体上存在

数千个能提供系统发育信号的 SNP 和小片段插入

缺失（Indel），可用于构建进化树并识别单倍群谱

系。这些单倍群呈现地理分布与民族语言特异性，

使其在推断历史群体结构和父系祖先溯源方面具有

重要价值［9-10］。主干单倍群呈现明显全球分布差

异，其中A单倍群作为Y染色体系统发育体系中古

老的根基分支，常分布于非洲地带，而单倍群O在

东亚占主导地位［11-13］。R1a等特定支系呈多区域分

布模式：其一主要分布于欧洲大陆，其二则局限于

中亚及南亚地域，暗示其可能起源于欧亚草原后逐

渐迁移扩散。F单倍群则主要见于印度地区［14-15］。

亚洲各地广泛存在的C3单倍群，往往被视为成吉

思汗帝国血缘遗传的历史印记［16］。Y单倍群在历

史身份验证中价值显著：对法国国王亨利四世与路

易十六的三位父系后代分析显示，其共享单倍群与

据称属于这两位国王的遗骸不一致，对其真实性提

出质疑［17-19］。此外，通过比较父系谱系，反驳了中

国皇帝曹操（公元155年~公元220年）与曹参侯爵

有血缘关系的说法［20-21］。因此，Y单倍群能否被准

确判别在远距离父系祖源溯源研究中是一个非常关

键的问题。

高通量测序技术（high-throughput sequencing，

HTS）自 20世纪 90年代末迅速发展，凭借其短时

间内生成海量基因组数据的能力，成为现代基因组

学研究的核心技术，彻底改变了基因组学领

域［22-23］。目前主流的 HTS 技术为第二代测序

（next generation sequencing，NGS），其通量高、成

本低、灵敏度强，可同时检测数百至数万个单核苷

酸多态性位点［24-25］。靶向富集与微阵列基因分型技

术的进步进一步优化了成本效益。基于杂交探针捕

获的靶向测序方法与 SNP 分型技术均能实现特定

基因组区域的高效、高质量变异检测［26-28］。其中全

球 筛 查 芯 片 （Global Screening Array， GSA；

illumina）包含 22 512 个 Y-SNP 位点，涵盖了全球

26个人群常见变异，中国基因分型芯片（Chinese 

Genotyping Array，CGA；illumina）针对东亚人群

设计，包含 24 047 个 Y-SNP 位点， Affymetrix

（23MF_V2.2 High-Density SNP Array）芯片［29］（由

23 魔方公司根据 Affymetrix 公司生产的 Precision 

Medicine Research Array （PMRA）芯片）修改后，

包含了 27 300个Y-SNP位点，古DNA领域多依赖

The Allen Ancient DNA Resource （AADR） 的

1240K 探针捕获体系进行人类学分析［30］，包含   

32 670个Y-SNP位点，其侧重于祖先变异的分析。

国内外研究人员还开发了Y-SNP检测体系以应用于

生物地理祖先推断。例如：荷兰Kayser团队［31］于

2019年开发的包含859个Y-SNP的检测体系已实现

商业化；2020年，Claerhout等［32］报道了15 611个

Y-SNP的检测体系，但未公开完整位点信息；一些

国内学者团队则聚焦中国人群系统发育树，Wang

等［33-34］于 2022~2023年构建了包含 256个、639个

Y-SNP的体系及Li等［13］构建的 381个Y-SNP检测

体系。目前在商业化应用方面，23魔方、23andMe

等DTC公司提供定制Y-SNP检测或全基因组测序

（whole genome sequencing， WGS）， 结 合 YTree

（https://www.yfull.com/tree/）为用户提供父系祖源

溯源分析。然而，基于这些不同面板（panel）数

据得到的单倍群进行父系祖源溯源的一致性仍然有

待进一步评估，为不同检测平台的数据比对带来了

困难。因此，本文基于千人基因组30×高深度测序

项目中来自全球26个人群的1 590份男性样本和本

实验室 109份汉族男性样本的GSA芯片分型数据，

从单倍群分类一致性、分辨率大小等多个方面分析

比较 GSA 位点集、CGA 位点集、Affymetrix 位点

集以及1240K位点集的Y染色体单倍群划分效能和

人群区分能力，此外，还评估GSA芯片分型数据

在远近亲缘家系样本中分类一致性以及不同量级

Y-SNP位点组合的Y单倍群分类一致性，以期为跨

平台的Y单倍群数据比对提供依据，为父系祖源溯

源和系谱研究提供参考。

1　材料与方法

1.1　数据来源

本研究收集了 3组数据：数据集 1为千人基因

组 1 590人份的男性 30×WGS样本［24］；数据集 2为

千人基因组 609份 1级亲缘样本，数据集 1和数据

集2人群信息如表S1所示；数据集3包含本实验室

109例通过WeGene GSA v2.0芯片分型的中国汉族

男性样本［35］，所有参与者均签署了知情同意书，

并通过了公安部鉴定中心伦理委员会批准（编号：

2023-004）。

1.2　数据处理

使用VCFtools v0.1.17软件［36］对数据集 1、数

据集2进行了样本过滤，过滤条件设置：样本基因

型缺失率小于0.1，位点分型缺失率小于0.1。最终

数据集 1和数据集 2包含 181 601个Y-SNP。4组位

点集分别为WeGene GSA v2.0（以下简称为GSA）、
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WeGene CGA v3.0 （以下简称为 CGA）、23MF_V

2.2 High-Density SNP Array （ 以 下 简 称 为

Affymetrix） 和 The Allen Ancient DNA Resource

（AADR） 中的 1240K Version v54.1.p1 （以下简称

为 1240K）。数据集 1、数据集 2 为 GRCh38 版本，

GSA、 CGA、 1240K 和 Affymetrix 位 点 集 为

GRCh37版本，为确保参考基因组坐标一致，使用

LiftOver 软件［37］（https://genome. ucsc. edu/cgi-bin/

hgLiftOver） 将 4 组位点集基因组坐标从 GRCh37

转换为GRCh38版本。利用bcftools v1.10.2软件［37］

从数据集 1 和数据集 2 中提取上述 4 组位点集的    

Y-SNP 分型数据，Y 单倍群的判别基于突变的类

型，包括 SNP或者 Indel，因此若该位点在所有样

本中均未发生突变，提取 Y-SNP 分型时该位点则

被排除。为比较 4 组位点集提取到的 Y-SNP 与

ISOGG谱系树交叉位点占比及特异性位点，使用

Rstudio v4.4.0中的ggVennDiagram包绘制了维恩图

（图1），并使用CMplot包绘制SNP密度图展示4组

位点集Y-SNP在Y染色体分布情况（图2）。
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Fig. 2　Distribution map of each Y-SNP on Y chromosomes of 4 panels and WGS
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Fig. 1　Venn diagram illustrating the overlap between 4 Y-SNP panels extracted from WGS and ISOGG database
After interconversion of genomic coordinates, the respective sizes of the GSA, CGA, 1240K, and Affymetrix marker sets are 22 512, 24 047, 32 658, 

and 27 299 loci, all classified into ancestral and derived types. The inference of Y-haplogroups is independent of ancestral loci, being determined 

solely by the genotyping of derived loci. In the 1 590 samples, the number of invariant ancestral loci for each set was 12 346, 12 179, 17 012, and    

15 334, respectively.



张德琴，等：高密度Y-SNP分型体系用于法医实践中Y单倍群推断的效能评估2026；53（2） ·461·

1.3　单倍群分类一致性比较

为评估各Y-SNP位点集的单倍群分类一致性及

分配结果的准确可靠性，将具有更优测序深度     

和 覆 盖 度 的 数 据 集 1 设 为 参 考 标 准 。 通 过                  

Y-LineageTracker v1.3.0软件［38］基于Y染色体谱系

树（ISOGG 网站版本号 15.73）进行单倍群分配，

并采用直接计数法统计单倍群分布。设定以下指标

量化单倍群分类一致性（其中N为样本总量，X为

4组位点集单倍群分配结果与数据集 1完全匹配的

样本数，Y为单倍群分配结果与数据集 1存在谱系

上下游关系的样本数）：

a. 完 全 一 致 率 （complete consistency rate，

CCR）。CCR=X/N，即为，不同位点集数据与数据

集1判别的单倍群完全匹配的样本比值。

b. 不完全一致率（incomplete consistency rate，

ICR）。ICR=Y/N，即为，不同位点集数据与数据集

1判别单倍群存在上下游谱系关系的样本比例。

c. 错判率 （misclassification rate，MR）。MR=

（1–X–Y） /N，即为，不同位点集与数据集1单倍

群分配结果非同一主干单倍群或非上下游谱系关系

的样本比例。

d. 一致性 （consistency， C）。 C=CCR+ICR，

完全一致率与不完全一致率之和。

使用 Rstudio v4.4.0 中的 ggplot2 软件包绘制不

同位点集判别单倍群结果的洲际分面柱状图。为评

估4组位点集在不同单倍群中的判别效能差异，基

于WGS数据判别单倍群，将样本量低于50的单倍

群排除，统计不同单倍群 （如 O-M175、R-M207

和 Q-M242 单倍群）下 4 组位点集的 CCR、ICR 以

及MR，使用Rstudio v4.4.0中的ggplot2软件包绘制

4组位点集在不同单倍群中的分面柱状图。

家系样本使用数据集 2 提取的 GSA 位点集、

CGA 位点集、Affymetrix 位点集和 1240K 位点集   

Y-SNP以及数据集 3，按上述公式计算错判率和一

致性评估不同远近父系亲缘等级之间单倍群一

致性。

1.4　分辨率评估

为了实现不同位点集的单倍群划分精细程度的

比较，本研究引入了“单倍群分辨率”作为评估指

标。一个字母或数字代表单倍群分辨率为1级。主

单倍群（A~T）下亚群分支长度直接反映了单倍群

划分的精细程度，即亚单倍群分支越长，系统发育

树上的位置也越接近末端［39］。例如相比于单倍群

R1a（3级），R1a2a1b（7级）属下游单倍群则分辨

率更高。本研究对数据集 1中所有样本进行分析，

使用直接计数法统计WGS与 4组位点集判别的末

端单倍群类型即分辨率等级。基于 SPSS 27.0

（IBM， USA）统计软件，采用非参数检验中曼-惠

特尼 U 检验 （Mann-Whitney U test） 方法对不同  

Y-SNP位点集与全基因组数据集的分辨率差异进行

显著性检验并使用Rstudio v4.4.0中的 ggplot2软件

包绘制箱线图评估分辨率大小。

1.5　不同量级Y-SNP位点组合评估

从数据集 1 与 ISOGG 谱系树重叠位点中对      

1 590份样本按照设定的Y-SNP位点数量用 python

脚本进行随机抽样，分别抽取1 000、5 000、10 000、

15 000、20 000、25 000 个 Y-SNP，每组位点抽样

流程重复 100 次，并用 Plink 提取对应 Y-SNP 的分

型数据。观察Y单倍群准确性与Y-SNP数量之间的

关系；基于上述结果，对 GSA、CGA 位点集与

ISOGG谱系树的交叉位点进行500、1 000、2 000、

3 000、 4 000、 5 000、 6 000、 7 000、 8 000 个       

Y-SNP 的随机抽样，每组位点抽样流程重复 100

次。以数据集 1 作为参照基准，针对不同量级      

Y-SNP 位点组合评估单倍群准确性 （参数同 1.3）

并绘制柱状折线混合图和带误差线的柱状图。

2　结 果

2.1　不同位点集分类一致性

对数据集 1进行了 4组位点集的提取与单倍群

推断，并与数据集 1所分类的单倍群进行了比较。

基 于 1 590 份 样 本 ， GSA、 CGA、 1240K、

Affymetrix位点集所判别的单倍群与基于全基因组

判别的单倍群一致性分别为 88.74%、 92.08%、

92.96%、61.89%，其中 GSA、CGA、1240K 位点

集单倍群一致性均达到了 88.00% 以上。GSA、

CGA、1240K、Affymetrix 位点集完全一致率（单

倍群完全匹配）分别为63.90%、64.78%、26.35%、

6.54%。尽管 1240K位点集一致性较高，但其完全

一致率相比GSA位点集、CGA位点集显著降低。 

4 组位点集的洲际比较分面柱状图（图 3）显示，

GSA位点集、CGA位点集以及 1240K位点集的整

体错判率较低，其中，GSA位点集和CGA位点集

错判单倍群主要分布在非洲人群，1240K位点集错

判单倍群则主要为美洲人群。Affymetrix位点集错

判率则较高，主要分布在东亚人群。值得注意的

是，CGA位点集和GSA位点集在东亚地区错判较

少，且CGA位点集在中国人群中所判别的单倍群
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一致性达 100% （表S2），这与CGA位点集在中国

人群中的特异性密切相关。

基于单倍群 O-M175 和 H-L901，GSA 和 CGA

位点集的一致性优于其他两种位点集，对这两个单

倍 群 的 判 别 一 致 性 达 到 100%。 相 比 之 下 ，

Affymetrix 位点集将所有 O-M175 单倍群的个体错

误归类到K2-M526单倍群，而对H-L901单倍群的

判定一致性仅为1.41%，其中1.41%的H-L901单倍

群被错判为 J-M304，另外97.18%的H-L901单倍群

被错判为 F-M89。基于 R-M207 单倍群，4 组位点

集一致性均超过 94.00%。值得注意的是，对于    

E-M96单倍群，1240K和Affymetrix位点集一致性

首次优于 GSA 和 CGA 位点集。基于 J-M304、       

Q-M242和 I-M170单倍群，4种位点集均存在相对

较高的错判率，其中Affymetrix位点集的整体错判

率最高（图S1）。

2.2　家系样本分类一致性

全基因组数据中包含 306对 1级亲缘关系的样

本，其中有305对父子与1对兄弟。亲缘关系样本

单倍群比较结果显示。GSA位点集、CGA位点集、

1240K位点集和Affymetrix位点集对一级亲缘关系

样本单倍群分类一致性达 100% （表 1）。数据集 2

存在1对单倍群不一致的亲缘样本，其中父亲Y单

倍 群 判 别 为 E1b1a1a1a1c2c3a3b， 儿 子 判 别 为

E1b1a1a1a1c2c3a3a。尽管其单倍群不一致，但仅

在单倍群末端分支存在1级差异。

数据集 3 包含 384 对 1 至 12 级亲缘关系样本，

单倍群分类结果显示，1~12级亲缘样本单倍群分

类一致性均为100%（表2），表明GSA芯片分型数

据对远至 12级的亲缘关系样本仍然能够有效判别

出单倍群。

2.3　分辨率评估结果

基于数据集 1，WGS 识别出 16 个主干单倍群
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Fig. 3　Intercontinental comparison of different Y-SNP panels displayed as a faceted bar plot, based on Dataset 1

Table 1　 Consistency of haplogroups between Dataset 2 
and various Y-SNP panels in first-degree relative samples

Dataset

WGS

GSA

CGA

1240K

Affymetrix

Kinship 

pairs

306

306

306

306

306

Concordant 

pairs

305

306

306

306

306

Misclassification 

rate/%

0.33

0.00

0.00

0.00

0.00

Consistency/%

99.67

100.00

100.00

100.00

100.00
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下 984 种末端单倍群， GSA、 CGA、 1240K 和

Affymetrix 位点集分别识别出 15 个主干单倍群下

778、803、506 和 158 个末端单倍群（表 S3）。基

于单倍群分辨率的箱线图结果（图4）显示，数据

集 1 中 GSA 位点集所分类的单倍群分辨率效果最

佳，其次是CGA位点集所分类的单倍群，分辨率

较低的是1240K位点集与Affymetrix位点集所分类

的单倍群。曼-惠特尼U检验显示GSA和CGA位点

集与 WGS 的分辨率无统计学差异 （P>0.05），而

1240K 与 Affymetrix 位点集与 WGS 的分辨率差异

具有显著性（P<0.05）。GSA和CGA位点集对样本

末端单倍群识别能力和单倍群分辨率高于另外2组

位点集。

2.4　不同数量位点组合评估结果

在对数据集1随机提取的Y-SNP数据进行单倍

群分析时，观察到在Y-SNP数量介于1 000~10 000

时，随着位点数增加，单倍群分类结果一致性也随

之增加，当Y-SNP数量超过10 000个时，即使数量

进一步成倍增加，单倍群一致性的提升变得相对缓

慢，错判率也趋于稳定（图 5）。此外，分析的运

行时间随着Y-SNP数量的增加而呈现出线性增加，

但在分析最多25 000个Y-SNP时所用时长仍在60 s

以内。

GSA和CGA位点集分别与Y染色体系统发育

树（ISOGG 15.73版）存在 8 652和 9 773个Y-SNP

的交集位点。当Y-SNP数量在 500~1 000时，随着

位点数量增加，单倍群错判率变化甚微；当Y-SNP

数量在1 000~5 000个标记时，随着位点数量增加，

单倍群错判率急剧下降；而在 5 000~8 000 个        

Y-SNPs范围内，随着位点数量增加，错判率下降

速度减缓（图6）。

Table 2　Consistency of haplogroups from Dataset 3
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Fig. 4　Boxplots depicting haplogroup resolution across 
different Y-SNP panels from Dataset 1

The panels contain the following Y-SNP counts: WGS (181 601), GSA 

(10 166), CGA (11 868), 1240K capture panel (15 646), and Affymetrix 

(11 965). Asterisks indicate statistical significance from ANOVA:    

***P<0.001.
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3　讨 论

Y单倍群在全球范围内的分布格局能够有效反

映人类历史进程中的迁徙轨迹与演化脉络［40-41］。

靶向富集技术和基因芯片技术的发展为人类提供了

大量的基因组数据，基于Y染色体进行族群地域来

源推断和父系祖先溯源的研究是研究热点之一［42］。

本研究整合了无关个体样本和家系样本数据，采用

4 种位点集 （GSA、CGA、1240K 和 Affymetrix）

进行单倍群推断与比较，并通过不同量级的Y-SNP

位点组合验证单倍群判别的准确性。研究结果显

示，在单倍群分类一致性和分辨率方面，GSA和

CGA位点集均表现出良好的推断效能，相比之下，

1240K 位点集推断一致性较高但分辨率不足，

Affymetrix位点集的推断效能则显著降低。在家系

样本分析中，GSA、CGA、1240K和Affymetrix等

4 组位点集对一级亲缘样本单倍群分类一致性达

100%，GSA芯片分型数据在不同远近亲缘关系等

级（1~12级）的中国汉族样本中展现出较高的分

类一致性，能够准确将样本归类至同一单倍群。进

一步评估表明，单倍群分类一致性与 Y-SNP 数量

呈正相关关系 （1 000~10 000 个 Y-SNPs），超过  

10 000个Y-SNPs时一致性趋于稳定。本研究为跨

平台的 Y-SNP 单倍群分析比对提供了重要参考

依据。

3.1　不同位点集单倍群分类效能差异分析比较

NRY单倍群由特定的Y-SNP组合界定［43］，尽

管少数研究利用 Y-STR 进行单倍群预测［44-45］，但

由于该方法尚未成熟，目前主流研究仍主要依赖

Y-SNP进行单倍群划分。不同位点集分类效能比较

中，GSA、CGA和1240K位点集整体错判率较低，

主要分布在非洲人群和美洲人群，而Affymetrix位

点集的错判率最高，主要集中在东亚群体。GSA

芯片为大规模群体遗传学研究设计，位点选择覆盖

欧洲、东亚等全球多样化人群，有效避免了族群偏

倚，常用于临床筛查易致病的常见基因型［46-47］。

CGA芯片则进一步优化了位点使其更适用于中国

群体［48］。与全基因组数据判别单倍群的分析比较

中，单倍群不一致样本在 GSA、CGA、1240K 位

点集中下游分支出现差异而与WGS同属一个上游

单倍群，例如E1b1b1a1a1c2和E1b1b1a1a2a1b，判

别错误的单倍群主要为E-M96、J-M304、Q-M242

和 I-M170， 而 在 单 倍 群 R-M207、 O-M175 和        

H-L901 具有较高的一致性。在 Affymetrix 位点集

中，除单倍群E-M96和R-M207外，其他几组单倍

群错判率均处于较高水平，这可能与Affymetrix位

500 1 000 2 000 3 000 4 000 5 000
The number of Y-SNPs

6 000 7 000 8 000

50

40

30

20

M
is

cl
as

si
fic

at
io

n 
ra

te
/%

10

0

:Y-SNP from CGA :Y-SNP from GSA

Fig. 6　Error-bar plot reveals misclassification rates of Y-SNP combinations randomly selected from loci shared among 
GSA, CGA panels and ISOGG database



张德琴，等：高密度Y-SNP分型体系用于法医实践中Y单倍群推断的效能评估2026；53（2） ·465·

点集和 ISOGG 谱系树仅有 3 098 个交叉 Y-SNP 有

关。全基因组数据通常包含野生型（分型与参考基

因组一致）和突变型（SNP、Indel），其中单倍群

的分化与突变型紧密相关。GSA、CGA、1240K和

Affymetrix 位点集从全基因组数据分别提取到      

10 166、11 868、15 646 和 11 965 个 Y-SNP，但其

中仅有一部分Y-SNP与 ISOGG谱系树相交，相交

位点越少的位点集通常不能提供足够的变异信息以

识别主干单倍群和下游分支，从而导致单倍群判别

错误。在法医学研究中，精细Y单倍群在解析不同

人群的遗传分化及其迁徙模式方面具有重要应用前

景［49］。 Rootsi 等［50］ 根据 R1a-M582 谱系发现，

Ashkenazi Levites并非起源于东欧，其祖先谱系的

地理来源应位于近东地区，且该谱系很可能在流散

时期之前的希伯来人群中就已存在。本研究中，

WGS 在 1 590 份样本中能识别出 984 种末端单倍

群，GSA、CGA、1240K和Affymetrix位点集分别

能判别出 778、803、506 和 158 种末端单倍群。

GSA位点集和CGA位点集的分辨率最接近WGS水

平，无显著统计学差异，单倍群分辨率均值均为

15， 即 可 识 别 亚 群 至 第 15 级 的 亚 单 倍 群 如

O2a1b1a2a1a1a1b，适用于精细单倍群分析，如计

算不同亚群间的遗传距离、估算群体分化时间以及

揭示父系遗传的复杂性与多样性［51］。通过分析单

倍群一致性和分辨率等指标，GSA芯片和CGA芯

片虽然仅覆盖部分基因组区域，但仍能提供足够的

遗传信息用于家谱分析和祖源推断。这些发现为未

来Y染色体遗传学研究中的位点集选择提供了重要

参考。此外，本研究涉及的相关Y-SNP位点、单倍

群与潜在的临床疾病关联仍有待深入探索，后续研

究将利用肿瘤基因组药物系统 （tumor genomic 

drug database，TGDD）等数据库［52］对相关位点进

行深度注释与分析，以探索其在疾病风险评估中的

潜在价值。

3.2　家系样本单倍群分类效能评估

基于数据集 2 提取的 4 种 Y-SNP 分型面板

（GSA、CGA、1240K 和 Affymetrix） 在家系样本

中进行的单倍群一致率分析表明，GSA、CGA与

1240K面板在306对一级亲缘关系中均表现出极高

的一致性，能够准确地将所有亲属样本划分至同一

单倍群。特别地，GSA面板在109例中国汉族样本

构成的384对1~12级亲缘关系中展现出卓越的分类

稳定性：即使亲缘关系跨越多个世代，所有样本仍

被一致地划分至相同单倍群，说明该面板在复杂亲

缘结构下仍具有较高的系统发育分辨能力。然而，

需指出的是，本研究中GSA面板的验证样本完全

来源于中国汉族家系。尽管该群体具有相对较高的

遗传多样性和代表性，但仍不能完全代表全球人群

的Y染色体谱系结构多样性。因此，当前基于汉族

样本所表现出的优异性能是否适用于其他地理人群

（如非洲、欧洲或土著群体），仍需进一步验证。尤

其在某些具有独特 Y 谱系结构的群体中，若 GSA

面板未覆盖其特有分支或私有突变，可能导致分辨

率下降或误判风险升高。未来研究应在更广泛的人

群中系统评估该面板的跨人群适用性，包括纳入更

多具有独特Y染色体谱系的族群（如撒哈拉以南非

洲人群、大洋洲人群或高加索人群等），从而全面

检验其全球普适性。此外，建议结合Y-STR分型与

Y-SNP 分型进行混合分析［49］，以进一步提升中远

亲缘关系的分辨能力，并推动Y染色体标记在法医

遗传学和人类谱系研究中的广泛应用。

3.3　不同量级位点组合下单倍群一致性分析

基于 WGS 的不同量级 Y-SNP 组合研究显示，

Y-SNP位点数量与单倍群分类一致性之间存在显著

的正相关关系，特别是在位点数由 1 000 增加至   

10 000的区间内，一致性显著提升。随着位点数超

过 10 000，该提升趋势趋于平稳，表明在WGS数

据中，当与 ISOGG谱系树重叠Y-SNP覆盖达到一

定饱和度后，新增位点对单倍群分类一致性的贡献

逐渐减弱。进一步分析表明，基于GSA与CGA位

点集随机筛选出的Y-SNPs组合，其单倍群分类错

判率随位点数量增加而逐渐降低。当位点数量处于

1 000~5 000 区间时，不同 Y-SNP 组合对单倍群判

定的准确性存在显著差异。当 Y-SNP 数量大于      

5 000后单倍群判别一致性较高并趋于稳定，然而

本研究在位点选择中采取的是随机抽样的方法，可

能导致结果无法反应实际应用中核心位点的作用，

在实际筛选位点时应优先保留 ISOGG谱系树的关

键分支位点。在资源受限或大规模人群研究中，合

理优化Y-SNP位点选择策略，优先覆盖具有谱系分

辨能力的核心位点，有助于在降低测序或分型成本

的同时，保持较高的单倍群分类准确性。这一策略

对于考古学、基因组学研究及法医学应用具有重要

的实践意义。

4　结 论

在进行单倍群精细程度划分以及人群区分方

面，GSA与CGA位点集在单倍群判别上兼具高一
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致性和高分辨率，更接近于WGS所分类的单倍群。

分类一致性在 WGS 数据中随机挑选的 Y-SNPs    

（1 000~10 000 个标记）范围内呈正相关，但当标

记数量超过10 000时，其分类一致性趋于平缓。所

有家系样本中4组位点集均未出现单倍群不匹配亲

缘关系对。本研究从不同角度对不同位点集数据进

行评估，可为应用高密度 Y-SNP 位点集和不同量

级 Y-SNP 位点组合的祖先溯源和法医学应用提供

参考。

附件  见本文网络版（http://www.pibb.ac.cn, http://

www.cnki.net ）：
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Abstract　Objective  The accuracy of Y-chromosome haplogroup assignment is crucial for tracing paternal 

lineage in male samples. With the advancement of high-throughput sequencing technologies, high-density Y-SNP 

genotyping from whole-genome or array-based data has become a standard method for determining                      

Y-chromosome haplogroups. This study systematically evaluated the performance of 4 commonly used high-

density SNP genotyping systems—namely, the Global Screening Array (GSA), Chinese Genotyping Array (CGA), 

Affymetrix array, and the 1240K capture panel—for haplogroup assignment. This work provides a reference for 

data comparison across different systems. Methods  We extracted genotype data for the 4 Y-SNP panels from 

30× whole-genome sequencing (WGS) data of 1 590 male samples from the 1000 Genomes Project. Additionally, 

GSA array genotype data from 384 relative pairs (spanning 1st- to 12th-degree relationships) from 109 Chinese 

Han families were collected. Haplogroup assignment was performed using Y-LineageTracker v1.3.0 software. We 

assessed the concordance and resolution of haplogroup assignments between the four Y-SNP panels and the WGS 

data. The consistency and resolution of haplogroup assignments were also evaluated for both the 1000 Genomes 

Project samples and the 109 family samples collected in this study. Furthermore, the impact of varying numbers of 

Y-SNPs on haplogroup assignment was examined. Results  The GSA and CGA panels demonstrated superior 

resolution and discrimination of haplogroup subclades compared with the other two panels. The haplogroup 

assignments from the GSA, CGA, and 1240K panels showed high concordance with WGS data, with consistency 

rates exceeding 88.70%, whereas the Affymetrix platform exhibited a significantly lower consistency rate of 

61.89%. Specifically, the GSA and CGA panels consistently demonstrated superior performance compared with 

the other two panels in the assignment of haplogroups O-M175 and H-L901, achieving complete concordance 

(100%) for both haplogroups. In contrast, the Affymetrix panel erroneously assigned all individuals belonging to 

haplogroup O-M175 to haplogroup K2-M526. Furthermore, its accuracy for haplogroup H-L901 was exceedingly 

low, at merely 1.41%. This poor performance was characterized by the misassignment of 98.59% of H-L901 

samples—specifically, 1.41% to J-M304 and a predominant 97.18% to F-M89. For haplogroup R-M207, all four 

panels exhibited uniformly high levels of consistency, with concordance values exceeding 94.00%. Notably, for 

haplogroup E-M96, the 1240K and Affymetrix panels outperformed the GSA and CGA panels in terms of 

concordance, representing the first instance in which these two panels surpassed the latter. Conversely, for 

haplogroups J-M304, Q-M242, and I-M170, all 4 panels showed relatively elevated misclassification rates, with 

the Affymetrix array demonstrating the poorest overall performance. None of the four panels showed any 

discordant haplogroup assignments among the familial relative pairs analyzed. A positive correlation was 

observed between the number of Y-SNPs (ranging from 1 000 to 10 000) and classification consistency; however, 

classification consistency plateaued when the number of Y-SNPs exceeded 10 000. Furthermore, a random 

sampling analysis conducted on the GSA and CGA panels demonstrated that the haplogroup misclassification rate 

exhibited negligible fluctuation across the Y-SNP range of 500 to 1 000. Conversely, a marked enhancement in 

classification consistency was observed as the number of markers increased from 1 000 to 5 000, ultimately 

reaching a plateau within the interval of 5 000 to 8 000 markers. Conclusion  These findings indicate that the 

GSA and CGA panels provide high resolution and concordance, delivering reliable Y-haplogroup assignment for 

forensic investigations.
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