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摘要 单核苷酸多态性（single nucleotide polymorphism，SNP）是法医遗传学个体识别和族群推断常用的遗传标记 . 本研究

集合文献和公共库中祖先信息SNP位点（ancestry informative SNPs，AISNPs），应用 softmax回归、支持向量机和随机森林

3种算法，研究东亚北方的3个主体人群（中国北方汉族人、日本人和韩国人）的族群推断效果 . 我们分析了来自千人基因

组计划的103份中国北方汉族人样本、104份日本人样本和亚洲多样性计划的100份韩国人样本的428个AISNP位点分型，

采用多元线性回归共线性诊断筛选出67个高信息量的AISNPs位点组合，构建了 softmax回归和支持向量机算法的两种族群

推断模型，采用随机森林平均降准分析筛选出42个高信息量的AISNPs位点组合，并构建了随机森林算法的族群推断模型，

将 softmax 回归、支持向量机与随机森林 3 种模型用于北方汉族人、日本人、韩国人的族群推断，五次十折交叉验证

（training∶testing=9∶1）测试3种模型的平均准确率分别为95.19%、95.77%、94.53%. 本研究建立的3种族群推断模型均可

用于东亚北方三大人群的遗传推断，42 AISNPs组合的位点数目较少，更适于构建法医检测体系，具有较高的实际应用

价值 .
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不同人群之间存在基因频率分布差异较大的遗

传标记，这种遗传标记被称为祖先信息标记

（ancestry informative markers，AIMs）［1-2］ . 单核苷

酸多态性 （single nucleotide polymorphism，SNP）

在人类基因组中含量丰富，常用于筛选AIMs［3-12］ .

用做 AIMs 的 SNP 也称祖先信息 SNPs （ancestry

informative SNPs，AISNPs），受到了广泛的研究

关注［13-16］ .

东亚是世界上人口最多的地区之一，约占亚洲

人口的 38%，世界人口的 22%. 中国北方汉族人、

日本人和韩国人是东亚北方主体人群，遗传背景相

近，在外貌特征上有许多相似之处，如黄皮肤、黑

眼睛、黑头发和鼻子短而扁平等特征 . 研究表明，

中国北方汉族、日本和韩国人群在全基因组水平上

具有遗传差异［7-9］ .

常用的族群来源推断软件方法主要包括

STRUCTURE v2.3.4 软件［17］祖先成分分析、主成

分分析（principle component analysis，PCA）以及

Forensic Intelligence Version 1.0［18］计算群体匹配概

率和似然比 . 随着统计方法不断发展，新的机器学

习算法不断涌现 . Softmax 回归、支持向量机

（support vector machine） 及 随 机 森 林 （random

forest）可用于分类、回归等任务，无需对模型进

行必要的假设［19］ . 基于国内外已发表的针对汉族、

日本及韩国人群的遗传结构研究，本文集合了428

个中、日、韩AISNP位点［7-8］，利用共线性诊断和

随机森林平均降准分析筛选出最优的高分辨率

AISNP组合，结合3种不同的机器学习算法建立族

∗ 陕西省重点研发计划项目 （2018SF-251），国家自然科学基金

（81772027），国家工程实验室开放课题（2018NELKFKT15），法

医遗传学公安部重点实验室开放课题（2020FGKFKT01）和江苏省

高校重大项目（17KJA180003）资助.

∗∗通讯联系人.

范虹. Tel：15929807273，E-mail：fanhong@snnu.edu.cn

江丽. Tel：18519073957，E-mail：jl@mail.bnu.edu.cn

收稿日期：2020‑09‑22，接受日期：2021‑01‑07



·974· 2021；48（8）生物化学与生物物理进展 Prog. Biochem. Biophys.

群推断预测模型 .

1 材料与方法

1.1 样本信息

307份基因组分型数据包括：千人基因组计划

（The 1 000 Genomes Project）［20］ 的 103 份汉族人

（CHB）和 104份日本人（JPT），亚洲多样性计划

（Asia Diversity Project； Affymetrix Genome-wide

human SNP Array 6.0 芯片）［21］ 的 100 份韩国人

（KOR），人群样本详细信息见表1.

1.2 位点来源

a. 陈华团队的142个AISNP位点［7］；b. 徐书华

团队的203个AISNP位点［8］；c. 本课题组前期筛选

的 88 个 AISNP 位点［22-25］ . 以上位点合并去重复后

得到428个AISNP位点（附表S1） .

1.3 质量控制

1.3.1 样本的质量控制

提取 307 份数据中的 428 个 AISNP 位点数据，

去除SNP数据缺失率大于10%的样本 .

1.3.2 位点的质量控制

SNP 位点的质量控制指标包括 SNP 缺失率

（>10%）、哈-温平衡（Hardy-Weinberg equilibrium，

HWE）检验及连锁不平衡（linkage disequilibrium，

LD）分析 . Haploview v4.1［26-27］同时对一组SNP位

点进行HWE检验和LD分析 . HWE使用卡方检验，

α值 0.05，使用 Bonferroni 校正［28］，校正后的 α'值

0.000 12. LD分析中去除 r2大于0.8的被认为具有显

著连锁关系的SNP［29］ .

1.4 基因型填充及编码

因计算模型要求样本基因分型数据完整，故首

先 对 分 型 缺 失 数 据 进 行 填 充 . R v4.0.0 软 件

imputeMissings 包有 3 种填充方式：随机森林、中

位数及众数 . 基于AISNP特性，本研究选择利用众

数填充样本的缺失基因分型 .

将基因分型字符型数据编码为数值型数据，具

体做法是将各 SNP 位点的所有纯合基因分型按照

ACGT的排序先后分别编码为 0和 2，杂合基因分

型编码为1，具体编码示例见表2.

1.5 共线性诊断AISNPs筛选

Softmax回归模型对多重共线性敏感，即当变

量之间的相关程度提高时，系数估计的标准误将会

急剧增加，高度相关的变量直接进入模型必然会导

致严重的多重共线性干扰 . 在支持向量机的实际应

用中，如果变量间存在较强的共线性，相当于某个

变量的权重远远高于其他变量，其噪音的影响也会

相应增加，从而降低支持向量机训练模型的精

确度［30］ .

逐步回归是一种线性回归模型解释变量选择方

法，基本思想是将变量逐个引入模型，每引入一个

解释变量后都要进行F检验，并对已经选入的解释

变量逐个进行 t检验，当原来引入的解释变量由于

后面解释变量的引入变得不再显著时，则将其删

除 . 以确保每次引入新的变量之前回归方程中只包

含显著性变量 . 这是一个反复的过程，直到既没有

显著的解释变量选入回归方程，也没有不显著的解

释变量从回归方程中剔除为止，以保证最后所得到

的解释变量集是最优的 .

共线性分析采用 SPSS v20 软件中线性回归的

共线性诊断过程拟合实现［31］ .

1.6 随机森林AISNPs筛选

随机森林除了分类器外的另一常用功能是识别

重要的变量，亦可筛选能够稳定区分东亚北方三大

人群的高信息量 AISNP 组合 . “平均降准值”

（mean decrease accuracy，MDA）表示每个变量对

随机森林预测准确性的降低程度，该值越大表示该

变量对分类精度的贡献越大 . 利用 R v4.0.0 软件

randomForest 包建立随机森林算法模型，通过

importance 函数基于预测模型计算得到各 SNP 的

MDA 值排序，对排序后的训练集利用 replicate 函

数和 rfcv函数选取不同的SNP组合训练集进行十折

交叉验证，用曲线图展示模型误差与用于拟合的

SNPs数量之间的关系，根据交叉验证曲线由高到

底（MDA值）选择最佳SNP组合 .

1.7 预测模型构建

1.7.1 Softmax回归预测模型构建

逻辑回归分析，是研究二分类（可扩展到多分

Table 1 The information of populations

Abbr.

CHB

JPT

KOR

Population

Northern Han

Japanese

Korean

Number

103

104

100

Source

The 1 000 Genomes Project

The 1 000 Genomes Project

Asia Diversity Project

Table 2 The table of coding example

Individual

1

2

3

SNP （before encoding）

CT

CC

TT

SNP （after encoding）

1

0

2
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类）观察结果与一些影响因素之间关系的一种多变

量分析方法 . Softmax回归模型是 logistic回归模型

在多分类问题上的推广，当分类数为2的时候会恢

复为 logistic分类 . 在多分类问题中，类标签可以取

两个以上的值 .

R v4.0.0软件 softmaxreg包中的 trainModel函数

建立了具有多个隐藏层和 1个 softmax最终层的前

馈神经网络，以共线性诊断筛选出的AISNP 位点

组 合 为 自 变 量 ， 族 群 类 别 为 因 变 量 ， 利 用

trainModel 函数对训练集样本进行回归训练构建

softmax回归预测模型 .

1.7.2 支持向量机预测模型构建

支持向量机的基本思想是求解能够正确划分训

练数据集并且几何间隔最大的分离超平面，其学习

策略便是间隔最大化，最终化为一个凸二次规划问

题的求解，它的基本模型是定义在特征空间上的间

隔最大的线性分类器 .

R v4.0.0 软件 e1071 包中的 svm 函数用于训练

支持向量机，以共线性诊断筛选出的AISNP 为自

变量，族群类别为因变量，利用 svm函数对训练集

样本进行训练，构建线性核函数配置的支持向量机

预测模型 .

1.7.3 随机森林预测模型构建

随机森林算法是通过对对象和变量进行抽样构

建预测模型，即生成多个决策树，并依次对对象进

行分类，最后将各决策树的分类结果汇总，所有预

测类别中的众数类别即为随机森林所预测的该对象

的类别 .

R v4.0.0 软件 randomForest 包实现 Breiman 的

随机森林算法 （基于 Breiman 和 Cutler 的原始

Fortran 代码） 的分类或回归，以随机森林算法

MDA筛选的AISNP位点组合为自变量，族群类别

为因变量，利用 randomForest函数对训练集样本进

行训练，构建随机森林预测模型 .

1.8 预测模型效能评估

本研究采用了两种模型效能评估方法 .

其 一 是 利 用 R v4.0.0 软 件 caret 包 中 的

createDataPartition函数从每个标记人群中随机采样

80% 个体作为训练集建立预测模型，其余 20% 作

为测试集，利用 pROC包的 predict函数预测分类，

利用 caret 包中的 confusionMatrix 函数对预测结果

创建混淆矩阵并对预测模型进行评价 . Kappa系数

是一种衡量分类精度的指标，既可以用于一致性检

验，也可以用于衡量分类精度，Kappa系数的计算

基于混淆矩阵，结果为［-1，1］，但通常Kappa是

落在［0，1］之间，可分为5组来表示不同级别的一

致性：0~0.20为极低的一致性、0.21~0.40为一般的

一致性、0.41~0.60为中等的一致性、0.61~0.80为

高度的一致性和0.81~1为几乎完全一致 . 此外，模

型的评价指标还采用准确率的 95% 置信区间

（confidence interval）、灵敏度、特异性、阳性预测

值及阴性预测值 .

其二是采用十折交叉验证方法，将所有样本分

成10份，轮流将其中9份作为训练样本，1份作为

测试样本，进行试验 . 每次试验都会得出相应的正

确率，多次结果的正确率平均值作为对算法精度的

估计 . 利用R v4.0.0软件 caret包中的 createFolds函

数对数据集进行划分，所有预测模型均使用5次十

折交叉验证进行测试，将统计得到的5次十折交叉

验证准确率均值作为预测模型的效能评估指标 .

共线性诊断和MDA值筛选出的位点组合，利

用Fst值、In值、STRUCTURE与PCA计算分析评

估其推断效果 .

2 结 果

2.1 AISNP筛选

针对 307 份样本 428 个 AISNP 的基因分型数

据，删除同时满足如下指标的位点：位点检出率<

90% （去除 25 个 SNP）、HWE 平衡 P 值<0.000 12

（去除 12 个 SNP）、LD 分析 r2>0.8 （去除 30 个

SNP），最终得到 361 个 AISNP 用于多元线性回归

的共线性诊断与非线性模型随机森林的AISNP 挑

选 . 首先进行 361个SNP所有样本的基因分型数据

基因型众数填充及编码，然后进行共线性诊断，多

个 SNP （维度）特征值约为 0 证明存在多重共线

性，最终筛选出67个AISNP位点（表3） .

Table 3 67 AISNPs by collinearity diagnosis

rs17129041

rs11164354

rs12134013

rs12039715

rs4668680

rs2587694

rs1465759

rs1453054

rs4677399

rs9825713

1

1

1

1

2

2

2

2

3

3

66996037

102439329

164459913

242801261

10529961

120213497

142576915

181359907

74519384

100936248

T/C

G/A

C/T

G/C

A/G

A/G

T/C

T/C/G

T/C

C/A

0.052 9

0.043 6

0.058 6

0.172 6

0.019 9

0.002 6

0.036 5

0.011 9

0.030 7

0.045 0

0.008 8

0.006 9

0.010 2

0.032 6

0.003 5

0.001 1

0.006 3

0.002 3

0.005 0

0.007 2

0.424 9

0.214 9

0.314 0

1.016 9

0.154 2

0.099 6

0.590 8

0.324 3

0.178 8

0.282 9

rs# Chromo‐

some

Position Alleles Fst In Eigenvalue
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rs4678169

rs6599390

rs4144800

rs17583068

rs4865142

rs7698051

rs17372695

rs11133144

rs4133446

rs17207681

rs1609763

rs11959012

rs1178148

rs258728

rs7802058

rs6465469

rs7006443

rs10088365

rs12676684

rs2976396

rs12351269

rs7038964

rs12768145

rs827287

rs7097617

rs10883736

rs1794072

rs6589072

rs4578397

rs10849181

rs11174261

rs11177698

3

4

4

4

4

4

4

4

5

5

5

5

7

7

7

7

8

8

8

8

9

9

10

10

10

10

11

11

11

12

12

12

124543103

956047

38006916

38908616

57549583

60278484

155060317

177229719

86155113

138168527

142018424

167668843

18778113

81663275

81697666

95179593

9290753

10097398

118857704

143764001

16806521

104423907

17610277

72708276

77504287

104320029

61303803

109322914

131832284

638166

62362843

69906287

C/A

A/G

G/A

G/C/T

C/T

A/G

A/G

A/C/T

T/C

A/G

T/G

C/T

A/C

C/A

A/C

G/A

T/C

G/A

G/C/T

G/A

T/C

C/T

G/A

A/T

A/G

G/T

C/T

C/G

G/T

C/T

C/T

A/G

0.055 7

0.058 4

0.022 8

0.055 8

0.037 2

0.044 5

0.003 0

0.044 6

0.064 5

0.082 3

0.023 2

0.069 4

0.079 5

0.033 7

0.051 2

0.061 1

0.038 3

0.270 9

0.058 4

0.152 1

0.055 8

0.041 9

0.053 2

0.043 5

0.044 7

0.036 5

0.044 6

0.050 1

0.073 7

0.052 5

0.047 3

0.053 4

0.009 0

0.009 2

0.003 8

0.009 1

0.006 2

0.007 3

0.000 4

0.007 2

0.010 1

0.013 2

0.004 1

0.010 4

0.012 2

0.005 7

0.009 0

0.009 7

0.008 5

0.043 2

0.009 1

0.024 6

0.009 1

0.007 1

0.008 4

0.007 4

0.007 0

0.005 8

0.007 3

0.008 3

0.012 4

0.008 7

0.007 6

0.008 6

0.832 3

0.432 0

0.137 0

0.108 9

0.376 8

0.044 0

0.092 0

0.231 0

0.528 3

0.244 0

0.265 2

0.942 2

0.464 9

0.925 5

0.517 8

0.775 9

0.087 3

1.255 8

0.342 0

1.090 0

0.207 0

0.440 2

0.279 8

0.456 8

0.065 7

0.399 0

0.227 5

0.072 8

0.075 6

0.127 8

0.037 0

0.121 3

Continued to Table 3

rs# Chromo‐

some

Position Alleles Fst In Eigenvalue

rs10506725

rs2349093

rs9549212

rs1322944

rs7317643

rs12589835

rs12586912

rs11621121

rs174520

rs10483991

rs6576127

rs7173982

rs7173716

rs12598852

rs4280278

rs1420288

rs4325622

rs9303660

rs9896443

rs12459941

rs807959

rs7268940

rs6016226

rs229562

rs131864

12

12

13

13

13

14

14

14

14

14

14

15

15

16

16

16

17

17

17

19

19

20

20

22

22

77449514

128520953

41022093

53683163

108536028

30848932

34023334

65822493

88006776

88682616

106194763

36685718

70123826

13329469

29439227

54477881

28526475

31420730

47125982

10666112

22115835

9961532

38661387

37599065

47271217

T/C

T/A

C/T

A/G

C/T

C/T

G/T

C/T

T/G

G/A

C/T

C/A/T

T/G

G/A

C/G

T/C

T/C

C/T

T/C

G/A

A/G

C/T

C/T

G/T

T/G

0.044 4

0.000 4

0.070 8

0.074 0

0.166 5

0.061 5

0.042 2

0.099 0

0.089 9

0.060 7

0.107 6

0.001 3

0.072 3

0.050 0

0.084 1

0.051 9

0.361 7

0.061 4

0.073 8

0.063 1

0.056 1

0.046 1

0.018 1

0.082 7

0.045 0

0.007 7

0.000 7

0.011 6

0.011 7

0.027 9

0.009 3

0.007 0

0.014 6

0.013 6

0.011 6

0.016 5

0.000 6

0.011 2

0.008 3

0.013 0

0.008 9

0.060 4

0.009 8

0.013 1

0.010 2

0.009 1

0.008 2

0.005 3

0.014 3

0.007 2

0.047 7

0.170 5

0.106 3

0.677 3

0.734 7

0.002 1

0.398 3

1.058 7

0.026 7

0.492 6

0.165 7

0.150 7

0.641 6

0.352 0

0.568 4

0.141 5

2.311 3

0.686 9

0.838 5

0.013 8

0.366 8

0.295 5

0.269 3

0.611 8

0.064 7

Continued to Table 3

rs# Chromo‐

some

Position Alleles Fst In Eigenvalue

Bold indicates 13 overlapping locis.

以随机森林算法评估 361 个位点的 MDA 值，

通过 5 次十折交叉验证曲线确定最佳 SNP 位点组

合 . 使用MDA值最高的42个AISNP位点时，十折

交叉验证错误率达到最低值（图 1） . 据此筛选出

Fig. 1 The cross-validation plot of AISNP number
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42个最佳AISNP位点（表 4） . 42个位点在三大人

群中 LD 分析 r2 值为 0~0.356. 上述筛选出的两组

AISNPs组合中，共有13个重叠位点（图2） .

2.2 预测模型建立与效能评估

从每个人群中随机采样 80% 个体作为训练集

构建 softmax回归、支持向量机和随机森林 3种算

法预测模型，为了获得最佳拟合模型，对3种算法

特定的不同参数进行了调试，包括 softmax回归的

学习率 rate 值（0.05）、支持向量机算法惩罚参数

cost值（1）、随机森林决策树的数量 ntree （500） .

其余20%个体作为测试集基于3种算法预测模型预

测分类，对预测结果创建混淆矩阵并对预测模型进

行评价，评价指标Kappa系数、准确率的95%置信

区间、灵敏度、特异性、阳性预测值及阴性预测值

见表 5. 3 种算法预测模型准确率均大于 96%，

softmax 模型准确率和 Kappa 系数均高于支持向量

机模型与随机森林模型 .

3种预测模型 5次十折交叉验证测试的平均准

确率（表5）约为95%，基于更少位点的随机森林

模型（42个AISNP位点，94.53%）与 67个AISNP

位点 softmax 模型 （95.51%） 及支持向量机模型

（95.77%）准确性水平相同 .

将 307 份样本的 67 AISNPs 组合和 42 AISNPs

组合的分型数据全部作为训练集，利用R v4.0.0软

件对训练集样本进行训练分别建立 softmax 回归、

支持向量机及随机森林预测模型，利用pROC包的

predict 函数即可实现对未知族群来源样本类别的

预测 .

2.3 STRUCTURE与PCA评估

将筛选出的 67 与 42 位点组合，分别进行

STRUCTURE 与 PCA 分析，进一步评价位点的族

群划分效果 . STRUCTURE结果K=3时，中国北方

汉族人、日本人和韩国人分化生成三大主体祖先成

分 . PCA结果显示，这两组位点均实现了三个人群

Fig. 2 Venn diagrams of 67 and 42 AISNPs

Table 4 42 AISNPs by random forest MDA

rs#

rs1325192

rs12039715

rs10171891

rs6436971

rs4353835

rs9860483

rs17631488

rs17207681

rs17451739

rs9321180

rs1178148

rs1465306

rs258728

rs10088365

rs2945733

rs2976396

rs12351269

rs7022178

rs12006467

rs10521076

rs7032231

rs17121800

rs11034709

rs11224765

rs7117447

rs10894034

rs4578397

rs1678537

rs7317643

rs8014475

rs10483991

rs6576127

rs4325622

rs9896443

rs2642066

rs9941426

rs883433

rs6123723

rs6030932

rs760873

rs1524930

rs4820428

Chromo‐

some

1

1

2

2

3

3

5

5

5

6

7

7

7

8

8

8

9

9

9

9

9

10

11

11

11

11

11

12

13

14

14

14

17

17

17

18

19

20

20

20

21

22

Position

199244248

242801261

195971878

231582797

32446775

138730737

18777746

138168527

144030993

130102959

18778113

66699784

81663275

10097398

134615750

143764001

16806521

29780195

35090720

108878562

117025771

108710873

38428289

101310590

101351383

129255618

131832284

57900341

108536028

65811537

88682616

106194763

28526475

47125982

65639014

487281

39206288

37082145

42146320

45393072

40968460

41537589

Alleles

G/C/T

G/C

C/T

T/C

C/T

C/T

A/G

A/G

C/T

C/T

A/C

T/C

C/A

G/A

T/G

G/A

T/C

G/A

T/C

C/T

C/A

C/T

A/G

C/T

G/A

C/T

G/T

G/A

C/T

T/C

G/A

C/T

T/C

T/C

G/T

T/G

C/T

C/T

T/G

T/G

A/G

A/G

Fst

0.062 5

0.172 6

0.043 1

0.081 5

0.084 9

0.098 5

0.103 0

0.082 3

0.073 2

0.086 6

0.079 5

0.067 2

0.033 7

0.270 9

0.060 2

0.152 1

0.055 8

0.072 0

0.099 3

0.077 5

0.070 6

0.100 7

0.108 3

0.098 1

0.111 8

0.052 1

0.073 7

0.088 5

0.166 5

0.093 7

0.060 7

0.107 6

0.361 7

0.073 8

0.091 0

0.068 9

0.058 0

0.089 1

0.065 9

0.058 2

0.064 9

0.076 2

In

0.010 0

0.032 6

0.007 3

0.013 3

0.014 0

0.016 3

0.015 2

0.013 2

0.014 0

0.012 8

0.012 2

0.011 5

0.005 7

0.043 2

0.009 4

0.024 6

0.009 1

0.012 8

0.016 3

0.012 8

0.011 2

0.015 0

0.016 9

0.015 3

0.019 2

0.008 5

0.012 4

0.014 5

0.027 9

0.013 9

0.011 6

0.016 5

0.060 4

0.013 1

0.013 9

0.010 9

0.009 2

0.015 1

0.011 1

0.009 5

0.010 8

0.012 6

MDA

3.658 6

8.775 9

3.900 8

4.223 0

4.338 1

6.084 1

4.802 1

4.180 8

4.554 7

3.830 6

4.177 7

5.306 3

4.444 0

12.634 3

3.715 2

6.929 8

3.721 1

4.098 5

6.322 9

4.231 5

3.675 1

5.520 9

5.864 1

3.816 8

6.648 9

3.695 2

4.724 4

4.732 1

10.211 7

5.141 6

4.922 3

4.098 3

16.487 7

5.237 8

3.917 4

5.002 7

3.809 6

5.957 8

3.768 8

4.562 4

3.740 9

4.067 5

Bold indicates 13 overlapping locis.
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的区分（图 3） . 通过比较可以看出，共线性诊断

筛选出的 67个AISNP位点对人群的区分效果略优

于随机森林筛选出的 42个AISNP位点，但是随机

森林筛选出的 42 个 AISNP 仍然可以实现三人群

划分 .

3 讨 论

DNA族群推断是近年来法医遗传领域的关注

热点之一 . 目前，国内外已发表大量洲际人群推断

相关研究，但对东亚地区亚人群族群推断的研究报

道较少 . 徐书华团队从全基因组水平分析发现了汉

族、日本和韩国人群之间的遗传差异［8］ . 陈华团队

建立了分别包含 36、59、98 及 142 个 AISNP 的四

组嵌套体系，可实现汉族、日本和韩国人群的区

分，总体平均区分准确率从90%到99%不等［7］ . 本

研究在前期研究报道基础上，筛选获得 67 个

AISNP位点，将这些位点作为自变量，族群类别作

为因变量，建立了 softmax回归和支持向量机的预

测模型 . 这两种预测模型均可实现 3个人群高精度

Table 5 Performance assessment of three predictive models

Model

Softmax regression

（67AISNPs）

SVM

（67AISNPs）

Random forest

（42AISNPs）

Population

CHB

JPT

KOR

CHB

JPT

KOR

CHB

JPT

KOR

80% training vs 20% testing

Sensitivity

1

0.947

1

0.947

0.955

1

0.958

0.941

1

Specificity

1

1

0.976

1

0.974

0.976

1

0.977

0.976

PPV

1

1

0.952

1

0.955

0.952

1

0.941

0.952

NPV

1

0.977

1

0.977

0.974

1

0.974

0.977

1

Kappa

coefficient

0.975

0.951

0.950

Accuracy

（95% CI）

0.984

（0.912，0.999）

0.967

（0.887，0.996）

0.967

（0.887，0.996）

Average accuracy

of 5 times 10-fold

cross-validation

95.51%

95.77%

94.53%

Fig. 3 The Structure result and PCA plots of 67 AISNPs and 42 AISNPs

判别，平均准确率超过 95%. 而利用随机森林算法

也可识别重要预测变量 . 以 MDA 值为筛选指标，

通过十折交叉验证挑选出42个AISNP的最佳组合，

并达到与67个位点同等水平的判别精度 . 本研究筛

选的位点组合与构建的算法方案，与之前的研究相

比，位点数目更少，更易构建复合检测体系，适合

法医学应用 . 因此，较Softmax回归模型、SVM模

型以及对应的共线性诊断方法，可优先考虑随机森

林模型和MDA筛点方法 .

一方面，本研究在位点筛选方面采用了两种方

式 . 一种是利用SPSS v20软件中线性回归的共线性

诊断过程拟合实现 softmax回归的共线性分析和支

持向量机的共线性分析，从而确保筛选出的

AISNPs 具备显著性的同时位点之间又相互独立，

为模型提供了最优的解释变量集；另一种是随机森

林算法评估候选 AISNPs 的重要性后，按 AISNPs

重要性从大到小的顺序对数据集重新整理，对不同

SNPs组合的数据集进行十折交叉验证获得交叉验

证曲线图，根据交叉验证曲线对SNP进行取舍 . 与

传统筛点方式相比，本文的两种筛点方式更简单易

实现，充分利用了机器学习的优势，更侧重于SNP

位点组合的选择，而传统筛点方式更侧重于单个最

优SNP的选择，特别对近距离人群划分效果不佳 .

另一方面，本研究在算法模型方面选用了机器学习

领域常用的 softmax回归、支持向量机及随机森林

等经典算法，在东亚族群推断上获得了很好的

效果 .

总体而言，本研究建立的 67 个 AISNP 的

softmax回归与支持向量机预测模型及42个AISNP

的随机森林预测模型均能够实现北方汉族、日本及

韩国人群的区分 . 由于本研究所使用的各人群数据

来源单一（北方汉族和日本人数据来源于千人基因

组计划，韩国人数据来源于亚洲多样性计划），且

数量有限，因此，后续需扩大数据来源以验证模型

的可靠性 . 收集其他数据库中北方汉族、日本及韩

国人数据或检测实际测试样本来进一步评估和确定

哪种体系更适于实际应用，进而为东亚北方未知来

源样本的族群推断提供有效手段，为案件侦查提供

科学线索 .
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判别，平均准确率超过 95%. 而利用随机森林算法

也可识别重要预测变量 . 以 MDA 值为筛选指标，

通过十折交叉验证挑选出42个AISNP的最佳组合，

并达到与67个位点同等水平的判别精度 . 本研究筛

选的位点组合与构建的算法方案，与之前的研究相

比，位点数目更少，更易构建复合检测体系，适合

法医学应用 . 因此，较Softmax回归模型、SVM模

型以及对应的共线性诊断方法，可优先考虑随机森

林模型和MDA筛点方法 .

一方面，本研究在位点筛选方面采用了两种方

式 . 一种是利用SPSS v20软件中线性回归的共线性

诊断过程拟合实现 softmax回归的共线性分析和支

持向量机的共线性分析，从而确保筛选出的

AISNPs 具备显著性的同时位点之间又相互独立，

为模型提供了最优的解释变量集；另一种是随机森

林算法评估候选 AISNPs 的重要性后，按 AISNPs

重要性从大到小的顺序对数据集重新整理，对不同

SNPs组合的数据集进行十折交叉验证获得交叉验

证曲线图，根据交叉验证曲线对SNP进行取舍 . 与

传统筛点方式相比，本文的两种筛点方式更简单易

实现，充分利用了机器学习的优势，更侧重于SNP

位点组合的选择，而传统筛点方式更侧重于单个最

优SNP的选择，特别对近距离人群划分效果不佳 .

另一方面，本研究在算法模型方面选用了机器学习

领域常用的 softmax回归、支持向量机及随机森林

等经典算法，在东亚族群推断上获得了很好的

效果 .

总体而言，本研究建立的 67 个 AISNP 的

softmax回归与支持向量机预测模型及42个AISNP

的随机森林预测模型均能够实现北方汉族、日本及

韩国人群的区分 . 由于本研究所使用的各人群数据

来源单一（北方汉族和日本人数据来源于千人基因

组计划，韩国人数据来源于亚洲多样性计划），且

数量有限，因此，后续需扩大数据来源以验证模型

的可靠性 . 收集其他数据库中北方汉族、日本及韩

国人数据或检测实际测试样本来进一步评估和确定

哪种体系更适于实际应用，进而为东亚北方未知来

源样本的族群推断提供有效手段，为案件侦查提供

科学线索 .
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High-resolution SNP Ancestry Inference Model and Efficiency Evaluation in
Three East Asian Populations*
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Abstract Single nucleotide polymorphism (SNP) profiling is a commonly used genetic tool for individual

identification and ancestry inference in forensic genetics. This study collected ancestry informative SNPs

(AISNPs) from literature and public libraries, and applied softmax regression, support vector machine and

random forest, which were used to infer ancestry origins of Northern Han, Japanese and Korean, the three major

populations in the North of East Asia. We analyzed 428 AISNPs in 103 northern Han samples and 104 Japanese

samples from the 1 000 Genomes Project and 100 Korean samples from the Asian Diversity Project, using

multiple linear regression collinearity diagnostics and random forest mean decrease accuracy to screen and

optimize high-information AISNPs combinations which were used for ancestry inference linear and nonlinear

prediction models, respectively. We constructed two discriminant models of softmax regression and support

vector machine with 67-plex AISNPs and a random forest discriminant model with 42-plex AISNPs, achieving

high-precision division of Northern Han, Japanese and Korean. The accuracy rates of the 5 times 10-fold cross-

validation test of the softmax regression model, support vector machine model and random forest model were

95.19%, 95.77%, and 94.53%, respectively. The 67-plex and 42-plex AISNP prediction models established in this

study can be used for genetic inference of the three major populations in the North of East Asia with high

practical application value.

Key words forensic genetics, ancestry informative SNPs, the North of East Asia, softmax regression, support

vector machine, random forest
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