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对未知关系个体进行系谱推断的自动分析系统
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摘 要:基于短串联重复序列(short tandem repeat, STR)和单核苷酸多态性(single nucleotide polymorphism, SNP)
的亲缘关系推断在群体遗传学、法医学等领域应用广泛,但目前没有成熟的系统可以实现针对 STR数据和 SNP
数据的自动批量化处理。为弥补这一空白,项目组开发了一款基于 STR数据和 SNP数据的 DNA系谱推断系
统(DNA Genealogy Analyzer Version 1.0, DGA v1.0),该系统可运用 STR和 SNP亲缘关系预测算法计算未知亲
缘关系群体中的所有亲缘关系。系统核心算法部分基于 Python语言实现,前端部分采用 HTML和 CSS语言编
写,整体采用 Python的 Flask框架开发。该系统与已有分析方法相比,结果一致性为 100%,运算效率提高了
800%以上,在群体遗传学等领域有重要应用价值。
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Abstract: Kinship inference based on short tandem repeat (STR) and single nucleotide polymorphism (SNP)
is widely used in population genetics, forensics and other fields, but there is no mature system that can realize
automatic batch processing of STR and SNP data. To fill this gap, a DNA pedigree inference system based
on STR and SNP data (named DNA Genealogy Analyzer Version 1.0, DGA v1.0) was developed, which can
use STR and SNP relationship prediction algorithms to calculate all kinships in the group of unknown rela-
tives. The core algorithm part of the system is implemented based on Python language, the front-end part is
written in HTML and CSS language, and the whole is developed using Python Flask framework. Compared
with the existing analysis methods, the system has 100% result consistency and its computing efficiency is
increased by more than 800%. The system would have important application value in population genetics
and other fields.
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随着高通量测序技术的兴起, 基于基因组数
据进行的亲缘关系推断在群体遗传学、法医系谱

学等领域应用越来越广泛。在群体遗传全基因组

关联分析(genome-wide association study, GWAS)
中, 使用亲缘关系推断技术删除存在亲缘关系的
样本, 可降低关联分析结果的假阳性率[1]; 在法医
学中, 亲缘关系推断技术既可用于亲子鉴定[2], 也
可为案件侦查提供线索[3]。现阶段用于亲缘关系推
断的主要遗传标记是短串联重复序列(short tandem
repeat, STR)基因座和单核苷酸多态性(single nu-
cleotide polymorphism, SNP)[4~6]。STR是人类基因
组中广泛分布的一类遗传标记, 因其高鉴别能力,
并且相关试剂盒具有灵敏度高、操作简单和成本

较低等特点, 现已成为我国亲缘关系鉴定最常用
的遗传标记[7]。目前, 国内已有一系列基于 STR数
据的亲缘关系推断行业标准和算法, 例如:《生物
学全同胞关系鉴定技术规范》《法庭科学 DNA亲
子鉴定规范》等[8~9], 可预测 2级以内亲缘关系。近
年来, SNP遗传标记逐渐成为群体遗传领域研究
的热点[10~11],全基因组 SNP数据位点数达到几十万
甚至上百万, 利用全基因组 SNP数据进行系谱推
断的方法为预测相对较远的亲缘关系提供了可

能[12], 可以准确预测 5级以内的亲缘关系。“金州
杀手”案是第一宗使用系谱推断技术破获的悬案[13],
此案破获后, 警方利用该技术为两百余例案件提
供了侦查线索[14]。但全基因组 SNP数据的分析难
度较大, 对使用者的数据处理能力要求较高。
本项目组开发了一套操作简单、交互性强的

分析系统———DNA系谱推断系统(DNA Genealogy
Analyzer Version 1.0, DGA v1.0), 该系统将复杂的
操作流程简单化、自动化和界面化, 使用者无需熟
练掌握 Python语言和 Plink等生物信息软件也可
快速使用, 降低了亲缘关系预测难度, 节省了亲
缘关系预测时间, 提高了亲缘关系预测效率。
1 材料与方法

1.1 STR数据算法
1.1.1 ITO算法

ITO 算法是一种计算两个体间存在全同胞
(full sibling, FS)、半同胞(half sibling, HS)、一级堂
表亲(first cousin, 1C)和二级堂表亲(second cousin,

2C)等亲缘关系似然比 (likelihood ratio, LR)的算
法[15]。对于常染色体 STR基因座, 在给定个体基
因型时, 通常使用 R 表示个体间存在亲缘关系的
机会大小[15], R=鬃0O+鬃1T+鬃2I, 其中 鬃0、鬃1和 鬃2分
别表示两个体出现 0个、1个或 2个同源基因的
概率, O、T、I 分别表示两个体中一个个体出现 0
个、1个或 2个同源基因时, 另一个体出现相同基
因型的概率。ITO算法推断亲缘关系的主要判断
标准是亲权指数(paternity index, PI), PI值(Ip)是一
个典型的 LR。计算 LR首先需建立检验假设, 假
设两个体存在某种血缘关系, 记作 H0, 假设两个
体间不存在亲缘关系, 记作 H1, 假设的机会(R0和
R1)可根据前述 R的公式计算[15], PI值可通过公式
Ip=R0/R1算得。在计算 Ip时, 需要用到等位基因频
率, ITO算法中 STR基因座的等位基因频率参考
吴薇薇等[16]的研究。若使用 n个相互独立的 STR
基因座对两个体是否存在某种亲缘关系进行预

测, 则需将单个 STR基因座的 Ip进行累乘求得累
计亲权指数(cumulative paternity index, CPI; 记作
Icp), 公式如下:

n

i=1Icp=Ip1伊Ip2伊Ip3伊Ip4伊…伊Ipn=装 Ipi

1.1.2 IBS算法
基于 STR数据的状态一致性(identity by state,

IBS)算法是在没有双亲数据的支持下鉴定个体间
是否存在 FS关系的算法, 两个体在同一 STR基
因座上可能出现相同的等位基因, 这些等位基因
被称为状态一致性等位基因[8]。在 1个 STR基因
座上, 两个体间的状态一致性等位基因个数记作
Nibs, 将 n个相互独立的 STR基因座上的相同等位
基因数量进行累加, 记作 NIBS[8]。使用常用的 19个
常染色体 STR基因座, 计算得到 NIBS, 根据NIBS 对
两个体间是否存在 FS关系给出倾向性意见, 如
果 NIBS大于等于 22, 通常给出两个体为 FS关系
的倾向性意见;如果 NIBS小于等于 13, 通常给出两
个体为无关个体的倾向性意见; 当 NIBS大于 13小
于 22时, 通常无法给出倾向性意见。
1.1.3 PTT算法
三联体亲子鉴定(parentage testing of trios, PTT)

算法是指被检测男子、孩子生母与孩子或者被检

batching; forensic genealogy inference
（Life Science Research，2022，26（6）：515耀521）
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测女子、孩子生父与孩子的亲子鉴定算法[9], 通过
对单个 STR基因座上的等位基因进行分析, 计算
单个 STR 基因座的 Ip 和非父或非母排除概率
(power of exclusion, PE; 记作 Ep)。其将 n个相互独
立的 STR基因座通过累乘求得 Icp和累计非父或
非母排除概率(cumulative power of exclusion, CPE;
记作 Ecp), 并根据 Icp 和 Ecp 大小对是否存在亲子
关系给出倾向性意见。PTT算法的主要判断标准
是 Icp, Icp越大, 存在亲子关系的可能性越大。
1.2 SNP数据算法
1.2.1 IBS算法
基于 SNP数据的 IBS算法是等位基因频率

估计的状态一致性共享统计量算法[17]。该算法假
设各 SNP标记间相互独立, 通过计算每个样本中
SNP标记的等位基因频率和 IBS共享等位基因数
量, 计算亲缘关系系数 覫, 并通过 覫和零 IBD共
享统计量 仔0推断亲缘关系等级, 覫越大表示亲缘
关系越近, 而 仔0越大, 表示亲缘关系越远。该算
法能准确预测 1~4级内的亲缘关系, 并且其受位
点检出率的影响较小。

1.2.2 IBD算法
共祖片段(identity-by-descent, IBD)长度算法

通过检测各个体从一个共同祖先继承的相同

DNA片段长度和数量[17], 判断亲缘关系远近。其
首先对 SNP数据中的冗余信息进行过滤, 筛选可
用位点, 并将筛选后的数据进行格式转化, 然后
进行同源染色体分离, 查找各染色体上的 IBD匹
配片段并将其合并, 最后通过计算 IBD长度和数

量预测个体间亲缘关系。

1.3 测试样本

1.3.1 样本来源

样本来源于实验室志愿者, 共计 5 个家系
253份样本, 参考刘京等 [18]的法医系谱亲缘关系
等级对其进行亲缘关系等级划分。其中, SNP数据
可用样本为 253份, 总共 4 925对亲缘关系, 包括
双胞胎 (monozygotic twin, MZ)、亲子 (parent -off -
spring, PO)、全同胞(FS)、2 级(2nd)、3 级(3rd)、4 级
(4th)、5 级(5th)、6 级(6th)、7 级(7th)、8 级(8th)、9 级
(9th)等亲缘关系, 253份 SNP数据样本的亲缘关
系等级分布如图 1A所示; STR数据可用样本来
自两个家系, 共 41 份样本, 有 133 对亲缘关系,
包括亲子(PO)、全同胞(FS)、2 级(2nd)、3 级(3rd)、4
级(4th)、5级(5th)、6级(6th)等亲缘关系, 41份 STR
数据样本的亲缘关系等级分布如图 1B所示。所
有样本在采集前均签署知情同意书, 本研究通过
了公安部物证鉴定中心伦理论证(2021-006)。
1.3.2 DNA提取与检测

所有测试样本均先使用 MagAttract M48 DNA
Manual试剂盒(Qiagen公司, 德国)提取 DNA, 再
使用 NanoDrop 2000c分光光度计(Thermo Scienti-
fic公司, 美国)进行 DNA定量。

使用 PowerPlex 21 System 法医检测试剂盒
(Promega公司,美国)对提取产物进行常染色体STR
分型检测;使用WeGene V2基因芯片(安澜智能有
限公司)进行全基因组 SNP检测, 经数据格式转换
和处理后获得约 60万常染色体 SNP位点分型。

图 1 样本间各亲缘关系数量分布
(A) 253份 SNP数据的亲缘关系等级分布; (B) 41份 STR数据的亲缘关系等级分布。
Fig.1 The quantity distribution of each kinship degree among samples
(A) The kinship rank distribution of 253 SNP data; (B) The kinship rank distribution of 41 STR data.
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图 2 系统功能图
Fig.2 System function diagram

亲缘关系预测模块运inship prediction module

DNA系谱推断系统DNA Genealogy Analyzer Version 1.0

用户管理模块User management module系统简介模块System profile module

修改密码Changepassword

修改用户
信息Modifyuserinformation

SNP数据SNP dataSTR数据STR data
STR简介Introductionto STR

SNP简介Introductionto SNP
功能简介Functionintroduction

用户登录User login
用户注册Userregistration

算法参考
文献下载Algorithmreferencedownload

IBS算法IBSalgorithm
ITO算法ITOalgorithm

PTT算法孕栽栽algorithm
IBD算法陨月Dalgorithm

IBS算法陨月杂algorithm

注册登录模块Register login module

2 系统简介

2.1 系统设计思路

DGA v1.0包括注册登录模块、系统简介模块、
亲缘关系预测模块以及用户管理模块, 其中亲缘
关系预测模块为系统的核心模块。将基于 STR和
SNP数据的各种算法分别进行封装、简化运行、
调试等操作, 实现在系统页面选择上传数据, 一
键运行相应算法, 最后预测结果自动下载的功能,
具体功能模块如图 2所示。
2.2 系统功能实现

DGA v1.0包括前端交互页面和后台算法两
部分,核心算法部分使用 Python语言实现,前端部
分采用 HTML和 CSS语言编写, 整体采用 Python
的 Flask框架进行开发, 注册登录模块、系统简介
模块、亲缘关系预测模块以及用户管理模块等四

大模块功能均已实现。DGA v1.0将亲缘关系算法
模块化, 降低了算法使用的复杂度, 同时前端交
互界面可以让用户有更好的使用体验, 使系统使
用起来方便简洁。

2.3 系统输入与输出

DGA v1.0中包含基于 STR数据和 SNP数据
的多种算法, 不同算法输入有所不同。针对 STR
数据的 IBS、ITO、PTT 算法的输入数据为表格文
件, 文件中需包含样本信息、STR基因座和等位基
因等信息。针对 SNP数据的 IBS、IBD算法的输入

数据是全基因组 SNP分型文件, 包括 fam文件、
bed文件和 bim文件, fam存储的是样本家系等信
息, bed存储基因型信息, bim文件存储每个遗传
变异(通常是 SNP)的相关信息。

用户在进行亲缘关系预测时需上传数据, 并
选择相对应的算法进行计算, 运算成功后, 可在
系统页面查看结果文件, 该结果文件将待预测亲
缘关系的样本信息、所存在的亲缘关系全部列出。

3 结果与分析

3.1 STR数据准确性评估
3.1.1 ITO算法准确性评估

选取 41 份样本中的 FS、HS、1C 和 2C 共 94
对亲缘关系进行准确性验证, 比较预测结果与真
实亲缘关系(表 1)。从比较结果可以看出, DGA
v1.0的 ITO算法在 1级和 2级亲缘关系预测中准
确率较高, 且置信区间准确率可达 100%。由于 3
级和 5级亲缘关系样本数量太少, 所以无法正确
评估 ITO算法在 3级和 5级亲缘关系中的预测准
确率, 需要增加样本继续验证。
3.1.2 IBS算法准确性评估
使用 DGA v1.0 中的 STR-IBS 算法对 41 个

样本中的 10对 FS关系进行准确性评估(图 3), 结
果显示 10对 FS关系的 NIBS均大于等于 22, 准确
率为 100%, 说明 STR-IBS算法可以很好地用于
FS关系预测。
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表 1 ITO算法预测 41个样本 STR数据亲缘关系的准确性评估
Table 1 The prediction accuracy of kinship relationship of STR data from 41 samples by ITO algorithm

注: AC表示准确率, 即正确预测两个相关个体真实亲属关系程度的概率; CIA表示置信区间准确率, 即两个相关个体被
预测在其真实亲属关系的 1级范围内, 且不考虑 7级以上或未知关系的概率。
Notes: AC represents the accuracy rate, that is, the probability of correctly predicting two related individuals as the degree of
their real kinship; CIA represents the accuracy rate of confidence interval, that is, the probability that two related individuals is
predicted to be within the 1st-degree range of their real kinship, and above 7th-degree or unknown relationship is not taken in原
to consideration.

Real kinship
1
2
3
4
5
6

FS (1)
10
7

HS (2)
32
6

1C (3)
8

10
1

2C (5)

9
7
3
1

AC
100.0%

68.1%
40.0%
75.0%

CIA
100.0%
100.0%
64.0%
75.0%

Predicted kinship

图 3 STR-IBS算法预测结果
红色虚线为 NIBS=22, 是判断两个体为 FS关系的阈值。
Fig.3 STR-IBS algorithm prediction results
The red dotted line is NIBS =22, which is the threshold for
judging the relationship between two individuals as FS.

图 4 SNP-IBS算法对 253份样本 SNP数据的预测结果
与真实亲缘关系的比较
Fig.4 Comparison between the prediction results of the
SNP-IBS algorithm on the SNP data of 253 samples and
the real relationship
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3.1.3 PTT算法准确性评估
使用 DGA v1.0中的 PTT算法对 41 个样本

中的 39对 PO关系进行亲缘关系预测。从预测结
果可得, 39对 PO关系被全部预测出来, 平均 Icp
可达 1.45E+12。PTT算法在预测 PO关系时准确
率达到 100%, 说明 PTT算法能够很好地用于 PO
关系预测。

3.2 SNP数据准确性评估
3.2.1 SNP数据 IBS算法准确性评估
为测试 DGA v1.0中 SNP-IBS算法的准确性,

使用 253份样本的 SNP数据进行亲缘关系预测,
将 DGA v1.0预测结果与真实亲缘关系进行比较
(图 4)。结果显示, SNP-IBS算法在 1级亲缘关系
中的预测准确率可达 100%, 在 2级和 3级亲缘
关系中的预测准确率在 90%以上, 但从 4级开始,
随亲缘关系等级增加, 准确率明显下降。
3.2.2 SNP数据 IBD算法准确性评估
为验证 DGA v1.0中 IBD算法的准确性, 使

用 DGA v1.0对 253份样本的 SNP数据进行亲缘
关系预测, 获得亲缘关系预测结果。从图 5可知,
与已知真实亲缘关系比较, IBD算法在 1级亲缘
关系中的预测准确率可以达到 100%, 在 3级和 4
级亲缘关系中的预测准确率在 75%以上, 在 2级
亲缘关系中的预测准确率较低, 只有 68%。同时,
我们计算了预测结果的置信区间准确率(图 5), 结
果显示, IBD算法在 1级到 5级的置信区间准确
率高于 95%, 随亲缘关系等级增加, 置信区间准
确率明显下降。

3.3 系统效率评估

从测试样本中取不同数量的 STR和 SNP样
本数据, 对 DGA v1.0 的亲缘关系预测时间和人
工预测亲缘关系的时间进行比较, 统计结果如表
2和表 3所示。从表中可知, 随着样本数量的增
加, DGA v1.0系统的速度优势越来越明显, 而人
工预测亲缘关系, 在预测时间上明显落后的同时,
预测结果也存在偏差。综合表 2和表 3中的预测
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图 5 IBD算法对 253份样本 SNP数据的预测准确性
AC表示准确率, 即正确预测两个相关个体真实亲属关系
程度的概率; CIA表示置信区间准确率, 即两个相关个体
被预测在其真实亲属关系的 1级范围内, 且不考虑 7级以
上或未知关系的概率。

Fig.5 Prediction accuracy of IBD algorithm on the SNP
data of 253 samples
AC represents the accuracy rate, that is, the probability of
correctly predicting two related individuals as the degree of
their real kinship; CIA represents the accuracy rate of confi-
dence interval, that is, the probability that two related indi-
viduals is predicted to be within the 1st-degree range of their
real kinship, and above 7th-degree or unknown relationship
is not taken into consideration.

表 2 基于 STR数据的系统与人工预测时间的比较
Table 2 Comparison of time consumption between the system and manual prediction on STR data

表 3 基于 SNP数据的系统与人工预测时间的比较
Table 3 Comparison of time consumption between the system and manual prediction on SNP data

List
1
2
3
4

Sample size
1

15
30
41

Routine time
(STR-IBS)

2 min
30 min
58 min
75 min

DGA v1.0
time (STR-IBS)

0.1 s
0.5 s
0.7 s
1.2 s

Routine
time (ITO)

5 min
75 min

150 min
205 min

DGA v1.0
time (ITO)

0.2 s
0.8 s
1.2 s
1.5 s

Routine
time (PTT)

7 min
105 min
210 min
287 min

DGA v1.0
time (PTT)

0.2 s
0.8 s
1.1 s
1.8 s

List
1
2
3
4

Sample size
1

100
200
253

Routine time (SNP-IBS)
8 min

30 min
45 min
63 min

DGA v1.0 time (SNP-IBS)
50 s
64 s
80 s
90 s

Routine time (IBD)
5 h

10 h
12 h
18 h

DGA v1.0 time (IBD)
100 min
120 min
150 min
180 min

CIAAC100
75
50
25

0
Kinship degree

1st 2nd 3rd 4th 5th 6th 7th

时间可得, DGA v1.0总体运算效率较人工预测提
高了 800%以上 , 尤其在使用 STR 数据时远超
800%。
4 讨论

目前, 在人类遗传学和法医系谱学领域基于
STR数据和 SNP数据预测亲缘关系的研究应用
广泛。我们尝试将两种不同遗传标记的应用结

合, 开发出一套基于 SNP和 STR数据的集成算法
系统———DGA v1.0, 该系统可部署在服务器上运
行和使用, 实现了对 STR数据和 SNP数据的批量

化和自动化处理, 提高了亲缘关系推断的效率,
达到了系统开发的目的。

本研究基于测试数据验证了 DGA v1.0预测
的准确性, 结果显示, DGA v1.0在保证准确性的
同时, 对时效性要求较高的现场案件取证分析,
可以起到很好的辅助作用。对于 STR数据, STR-
IBS算法和 PTT 算法可对 1级亲缘关系中的 FS
和 PO关系进行预测, 且预测准确率可达 100%。
传统 ITO算法只能计算单一关系 Icp, 根据 Icp判断
是否存在亲缘关系, 预测效率低。而经本项目组
改进, 系统中的 ITO算法可同时计算 4种亲缘关
系的 Icp并比较大小, 确定个体间更倾向于哪一种
亲缘关系, 提高了算法的预测效率。通过使用已
知亲缘关系的样本数据测试改进后的 ITO算法可
得, 改进后 ITO算法的亲缘关系预测速度大幅度
提高, 所得预测结果准确率较传统 ITO算法有明
显提升, 进一步挖掘了 STR数据亲缘关系推断的
潜力。

对于全基因组 SNP数据, 百万数量级的位点
分型弥补了 STR基因座数量有限的缺点。基于
SNP数据的两种算法在预测 1级亲缘关系时准确
率都可达 100%, 并且 SNP-IBS算法还可以在保
证准确率的前提下, 对 1级亲缘关系中的 FS、MZ
和 PO关系进行区分预测, 可以与 STR-IBS算法
和 PTT算法的预测结果进行交互验证。与基于
STR数据的算法相比较, SNP-IBS算法能够预测
3级以内亲缘关系, 且准确率可达 90%以上, 此类
结果与之前项目组研究结果[17]一致。IBD算法在
预测 2级亲缘关系时准确率只有 68%, 相比较 1
级与 3级准确率明显下降。通过比较预测结果与
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实际亲缘关系, 我们发现, 有 30%的 2级关系被
预测为 3级, 这表明 IBD算法在使用 IBD片段长
度判断亲缘关系等级时的区间阈值仍需优化。我

们尝试使用 Parabon公司的亲缘关系等级划分区
间来进行预测[19], 结果显示, 上述 2级亲缘关系被
预测为 3级亲缘关系的情况得到明显改善, 2级
亲缘关系的预测准确率达到 97%。虽然 IBD算法
在 2级到 5级的亲缘关系预测准确率只有 60%
到 80%, 但其置信区间准确率可达 95%以上, 能
够区分个体间是否存在亲缘关系, 且可用于远亲
预测。

DGA v1.0的优势在于能够批量处理 STR和
SNP两种不同类型的基因型数据, 极大程度上缩
短了亲缘关系预测时间。项目组同时开发了

DGA v1.0单机版, 除需要大量计算资源的 IBD算
法外, 其余算法单机版均已全部实现, 亲缘关系
预测速度和准确率与 DGA v1.0一致。DGA v1.0
单机版无需注册, 并且将算法所依赖环境完全封
装, 可以直接安装并离线使用, 有较大推广和实
用价值。DGA v1.0的功能模块具有良好的拓展
性, 项目组下一步将增加线粒体 SNP母系亲缘关
系推断等算法, 丰富 DGA v1.0的功能, 使其更好
地应用于遗传分析和母系亲缘关系鉴定。

总之, DGA v1.0界面友好、操作简便, 用户可
快速熟悉和使用, 同时该系统集成了多种算法的
计算流程并实现了数据处理操作的自动化和批量

化, 提高了计算速度, 为现场取证分析和案件侦
查提供了技术支持, 预计其在群体遗传学、生物信
息学以及法医系谱学等领域将发挥重要作用。
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