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摘要 目的 评估基于状态一致性（identity-by-state，IBS）算法预测个体间亲缘关系的准确性。方法 采用 Illumina GSA

芯片对253份样本进行全基因组检测，基于高密度单核苷酸多态性（single nucleotide polymorphism，SNP）数据计算两两个

体间 IBS共享统计量预测亲缘关系。通过不同条件参数筛选SNP，评估位点数对算法预测准确性的影响。结果 1~4级亲缘

关系预测准确率高达99%，预测误差在1级以内且无假阳性。SNP数量减少对预测准确率无显著影响，即使在较低密度的

SNP标记中，该算法也能获得较高的准确率。结论 IBS算法是法医系谱推断的有效方法，且对于微量降解的法医现场检材

具有很好的应用价值。
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短串联重复序列 （short tandem repeat，STR）

基因座一直是司法领域中鉴定个体身份和亲缘关系

的主要遗传标记，但由于使用的位点数目有限，常

将 单 核 苷 酸 多 态 性 （single nucleotide

polymorphism，SNP）遗传标记作为STR标记的补

充。近年来，测序技术的进步发展带来了更密集的

遗传标记集，由于SNP位点分布广泛、突变率低、

相比 STR 等重复序列标记具有更高的遗传稳定性

等特点，使得利用全基因组高密度 SNP 分型数据

预测亲缘关系成为新的研究热点。法医系谱推断是

指通过遗传谱系分析解决涉及司法实践中的身份识

别问题，早在2005年，美国科学家Fitzpatrick提出

此概念［1］。“金州杀手”案是第一宗使用法医系谱

学技术破获的悬案［2］，该技术被誉为 2018年度十

大科学突破之一，此案告破后，警方利用该技术为

200余例案件提供侦查线索［3-4］。2020年 12月，国

内利用法医系谱推断技术为 14年前的一起命案积

案锁定重点家系［5］，为案件侦破提供了直接线索。

研究表明，高密度 SNP 技术结合传统 STR技术将

会成为法医DNA服务案件侦查和诉讼的新模式［6］。

个体间的共祖片段（identity-by-descent，IBD）

长度算法或者等位基因频率估计的状态一致性

（identity-by-state，IBS）共享统计量算法是目前预

测亲缘关系的主要方式［7］。前者通过检测个体之

间从一个共同祖先继承的相同DNA片段长度和数

量，判断亲缘关系远近。该算法适用于已进行基因

型定相的单倍型，需要较大的参考人群数据。并且

对法医样本的质量非常敏感，当使用来自低质量

DNA样本的少量SNP基因型时，很难实现可靠的

IBD检测。基于等位基因频率估计 IBS共享统计量

预测亲缘关系的算法，在假设各标记间独立的情况

下，通过估计整个样本中每个 SNP 的等位基因频

率，计算基因组中共享的等位基因比例确定亲缘关

系。该算法虽然只能准确预测 1~4 级内的亲缘关

系，在5级以上的远亲关系中预测准确率低于 IBD

方法，但其受位点检出率影响较小。
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本文描述的 IBS算法依赖于高密度SNP数据，

通过计算每个SNP标记等位基因频率和 IBS的共享

等位基因数量估计两两个体之间的共享统计量，并

转化为亲缘关系系数得出亲缘关系等级。该算法在

项 目 组 开 发 的 亲 缘 关 系 预 测 系 统 （kinship

prediction system version 1.0，KPS v1.0）［8］中实现，

可准确预测4级以内的亲缘关系，并且能在几分钟

内对数百万对个体进行关系推断［9］。

1 材料与方法

1.1 样本来源

采集中国中部地区5个家庭共253个汉族样本，

其中包含4 184对1~7级亲缘关系（图1显示各等级

数量分布，包括双胞胎（MZ）、亲子（PO）、全同

胞（FS）、2级（2nd）、3级（3rd）、4级（4th）、5

级（5th）、6级（6th）、7级（7th）亲缘关系），26

325对无亲缘关系（UN）。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

伦理委员会审查（编号：2020-022）。

1.2 DNA提取与检测

所有样本均使用 QIAamp DNA Midi 试剂盒

（QIAGEN 公 司 ， 德 国 ） 提 取 DNA， 使 用

NanoDrop 2000c 超 微 量 分 光 光 度 计 （Thermo

Scientific公司，美国）进行DNA定量和纯度检测。

使用美国 Illumina Infinium Global ScreeningArray

（GSA）芯片进行全基因组SNP检测，获得约70万

个常染色体 SNP 位点分型 （安澜智能公司，

中国）。

1.3 亲缘关系推断方法

使用亲缘关系预测系统 KPS v1.0 进行亲缘关

系预测，该系统通过 IBS算法估计的亲缘关系系数

Φ和零 IBD共享统计量π0推断亲缘关系等级。具

体来说，亲缘关系系数Φij表示从个体 i、j中随机

抽取的两个等位基因来源于同一祖先的概率。

Φij =
NAa,Aa - 2NAA,aa

2N (i)
Aa

+ 12 -
1
4
N (i)
Aa + N ( j )

Aa

N (i)
Aa

（1）

其中NAA，aa为个体 i，j基因型都为纯合子的标记数，

NAa，Aa为个体 i、j基因型都为杂合子的标记数， N (x)
Aa

是个体 x的基因型为杂合子的标记数。零 IBD共享

统计量π0表示从个体 i，j在一个 SNP 位点上共享

同一祖先零个等位基因的概率。

π0 =
NAA,aa

∑m
2p2m ( )1 - pm 2 （2）

其中pm为标记m的估计等位基因频率个体。

表 1 是对 Manichaikul 等［9］文献中亲缘关系系

数Φ和零 IBD 共享统计量π0的推理标准的扩展。

根据系统预测的所有个体间的亲缘关系系数与此表

中亲缘关系系数的推理标准范围比对，可进行个体

间亲缘关系等级推断。由于亲子与全同胞关系的亲

缘关系系数范围一致，可使用零 IBD共享统计量作

进一步区分。

1.4 位点筛选

使用高密度 SNP 标记集进行亲缘关系预测时

通常包含一定程度的冗余信息，故本研究分别使用

连锁不平衡、最小等位基因频率对标记进行过滤，

评估不同位点组合的预测准确率。并且考虑到在真

实案例样本中，检材质量不一，可能会导致位点随

机丢失，故本研究还进一步通过随机减少位点数模

拟真实低质量样本，以检验该算法的适用性。

Fig. 1 The quantity distribution of each kinship degree among samples
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1.4.1 连锁不平衡

等位基因间的关联（连锁不平衡）会增加相邻

遗传标记上等位基因共享的程度，从而高估个体间

的亲缘关系程度，甚至将无关个体推断为有亲缘关

系。考虑到全基因组 SNP 数据中存在大量连锁不

平衡位点，本文使用PLINKv1.9软件［10］通过连锁

不平衡的筛选标准R2参数对原始数据进行位点过

滤，以检验连锁不平衡是否对准确性产生影响。

1.4.2 最小等位基因频率

最小等位基因频率 （minor allele frequencies，

MAF）较低的位点对亲缘关系的信息贡献小，甚

至增加假阳性，本文使用 PLINK v1.9 软件根据

MAF值对原始数据进行位点过滤，去除冗余和非

信息量标记位点，从而保留最大的信息量，以此评

估位点信息量大小是否对预测结果造成影响。

1.4.3 随机筛选位点

由于法医学中常遇到陈旧、微量及降解检材等

造成的位点检出率低的情况，为了探究 SNP 位点

数量的减少对该算法预测效能影响，我们对位点进

行随机的梯度下降筛选，将筛选的位点组合进行亲

缘关系预测的结果与原始数据结果进行比较，检验

不同密度 SNP 位点组合对预测准确性的影响，以

及位点数量减少到何种程度，准确率会大幅下降。

2 结 果

2.1 关系推断的准确性评估

使用KPS v1.0系统对253份测序数据进行亲缘

关系计算，将所有个体间预测的亲缘关系等级与实

际调查的亲缘关系进行比较，评估亲缘关系预测准

确性。

表 2中展示了 253份样本数据进行亲缘关系预

测的准确性，由于亲缘关系系数Φ在（0，0.002 76）

范围的个体对亲缘关系无法确定，将不确定关系的

样本对定义为 7级以上或未知关系（>7th/UnK）。

从表中可以看出，1 级亲缘关系的预测准确率为

100%，3级亲缘关系预测准确率为89.8%，随着亲

Table 2 The evaluation of the accuracy of genetic relationship prediction in 253 samples

Real kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

Predict kinship

MZ

1

PO

212

FS

119

2nd

281

5

3rd

6

343

27

1

4th

30

364

65

4

5th

4

134

345

84

13

17

6th

8

264

239

87

424

7th

1

85

161

145

1 536

>7th /UnK

46

164

157

3 745

UN

1

38

280

470

20 603

AC1）/%

100

100

100

97.9

89.8

68.0

40.9

25.6

16.6

CIA2）/%

100

100

100

100

99.0

98.1

79.9

51.9

26.6

FN3）/%

0

0

0

0

0

0.2

4.5

30.0

53.9

FP4）/%

7.5

1)Accuracy (AC): the probability of correctly predicting two related individuals as the degree of their real kinship;2) Confidence interval accuracy

(CIA): the probability that two related individuals is predicted to be within the range of 1st of their real kinship, and above 7th degree or unknown

relationship is not taken into consideration;3) False negative (FN): the probability of predicting two related individuals as unrelated;4) False positive

(FP): the probability of predicting two unrelated individuals as within 7th degree.

Table 1 The criteria for inference of kinship

Relationship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

Φ

1
2
1
4
1
4
1
8
1
16
1
32
1
64
1
128
1
256
0

Inference criteria

>
1
23 2

(
1
25 2 ,

1
23 2 )

(
1
25 2 ,

1
23 2 )

(
1
27 2 ,

1
25 2 )

(
1
29 2 ,

1
27 2 )

(
1
211 2 ,

1
29 2 )

(
1
213 2 ,

1
211 2 )

(
1
215 2 ,

1
213 2 )

(
1
217 2 ,

1
215 2 )

≤0

π0

0

0

1
4
1
2
3
4
7
8
15
16
31
32
63
64
1

Inference criteria

<0.1

<0.1

(0.1 , 0.365)

(0.365 , 1- 1
23 2 )

(1- 1
23 2 , 1- 1

25 2)

(1- 1
25 2 , 1- 1

27 2 )

(1- 1
27 2 , 1- 1

29 2 )

(1- 1
29 2 , 1- 1

211 2 )

(1- 1
211 2 , 1- 1

213 2 )
1
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缘关系等级的增加，预测准确率也随之降低，4级

开始出现假阴性，5级之后的亲缘关系准确率明显

下降。

2.2 亲缘关系等级系数分布

基于调查的真实亲缘关系所估计的亲缘关系系

数分布（图 2），1~3 级亲缘关系都比较清楚地分

开，而4级以后的亲缘关系分布开始出现重叠，并

且越远的关系与无关分布有更高程度的重叠。表3

中为各亲缘关系等级系数的分布范围。

2.3 不同SNP标记组合的关系预测

2.3.1 连锁不平衡

为研究连锁不平衡的对于亲缘关系预测的影

响，本文根据连锁不平衡的度量参数 R2对位点进

行过滤，使得保留的所有位点间的相关性都低于给

定的 R2 值。根据集合 ［0.1，0.125，0.15，0.175，

0.2，0.225，0.25，0.275，0.3］中的值筛选位点，

表 4为不同R2值筛选的位点组合预测准确性结果。

图3中显示了不同位点组合在各亲缘关系等级的预

测准确性分布。与原始数据预测准确性比较发现，

R2值越大，该算法的预测准确性越高，尤其对于4

级以上的亲缘关系更为明显，例如5级的绝对准确

率由 40.9%升至 56.8%，并且当R2≥0.125时，消除

了4级上唯一的一对假阴性结果。虽然筛选的位点

在一定程度上提高了预测准确率，降低了总体的假

阴性，但同时也增加了假阳性，并且在4级关系上

出现假阳性结果。

Fig. 2 The distribution map of kinship coefficient of each kinship degree

Table 3 The distribution range of kinship coefficient of each kinship degree

Real kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

Kinship coefficient

Inference criteria

>0.354

[0.177, 0.354]

[0.177, 0.354]

[0.088 4, 0.177)

[0.044 2, 0.088 4)

[0.022 1, 0.044 2)

[0.011 05, 0.022 1)

[0.005 52, 0.011 05)

[0.002 76, 0.005 52)

≤0

Minimum

0.499 9

0.243 3

0.203 2

0.045 3

0.015 8

0

-0.007 8

-0.014 3

-0.014 2

-0.023 7

Max

0.499 9

0.256 4

0.287 9

0.173 9

0.097

0.067 7

0.045 7

0.022 9

0.018 9

0.016 6

Mean

0.499 9

0.250 4

0.248 5

0.122 8

0.059 7

0.028 4

0.011 5

0.003 3

-0.000 5

-0.003 5

Standard deviation

0

0.002

0.019 1

0.016 4

0.012 9

0.009 7

0.007 2

0.005 9

0.005 2

0.004 5
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2.3.2 最小等位基因频率

本文根据MAF值［0.000 1，0.01，0.05，0.1，

0.2］对原始数据进行位点过滤，在筛选的结果数

据集中，SNP标记数范围在222 770~514 962之间。

使用过滤后的 SNP 位点组合进行亲缘关系预测

（表 5），SNP位点数量随MAF参数值增大而减少，

预测准确率也随之降低。本文使用F检验分别将5

组数据的准确性与原始数据的准确率进行计算，均

得出F值在 0.05的水平上无显著性差异（F>F0.05）。

因此可得，虽然不同的 SNP 位点组合对预测的结

果会产生影响，但这种影响不显著。

Table 4 The predictive accuracy of locus combinations screened by different R2-values

Real

kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

R2=0.1（107 644 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

90.6

72.0

49.3

34.5

19.8

CIA/%

100

100

100

100

99.5

98.9

84.0

68.1

37.7

FN/%

0

0

0

0

0

0.2

2.0

16.7

36.7

FP/%

10.3

R2=0.125（123 813 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

91.4

73.8

51.3

35.4

17.4

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.1

85.5

72.6

39.6

FN/%

0

0

0

0

0

0

2.0

14.1

32.5

FP/%

11.1

R2=0.15（138 034 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

92.1

73.1

50.9

35.2

21.0

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.1

86.4

72.2

45.9

FN/%

0

0

0

0

0

0

1.7

14.6

28.8

FP/%

11.8

Real

kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

R2=0.175（151 186 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

91.9

74.4

52.1

37.2

22.4

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.3

87.2

71.6

46.7

FN/%

0

0

0

0

0

0

1.5

13.1

27.9

FP/%

12.1

R2=0.2（163 577 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

92.4

75.7

53.1

38.3

23.9

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.4

87.8

74.5

47.1

FN/%

0

0

0

0

0

0

1.3

11.5

26.3

FP/%

13.0

R2=0.225（175 188 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

92.4

76.6

56.0

39.0

22.2

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.4

90.9

75.3

45.8

FN/%

0

0

0

0

0

0

0.9

10.2

26.3

FP/%

12.8

Real

kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

R2=0.25（186 749 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

92.4

75.7

55.1

38.3

23.2

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.4

91.6

75.2

46.6

FN/%

0

0

0

0

0

0

1.1

10.0

28.3

FP/%

12.6

R2=0.275（197 505 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

92.1

76.6

55.0

38.4

24.1

CIA/%

100

100

100

100

99.5

99.6

91.8

76.1

46.3

FN/%

0

0

0

0

0

0

0.9

9.5

26.9

FP/%

12.8

R2=0.3（208 153 SNPs）

AC/%

100

100

100

97.9

91.9

76.8

56.8

39.7

26.1

CIA/%

100

100

100

100

99.7

99.6

91.9

76.1

47.4

FN/%

0

0

0

0

0

0

0.6

8.7

26.0

FP/%

12.2
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Table 5 The predictive accuracy of locus combinations screened by different MAF-values

Real

kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

MAF=0.000 1 (514 962 SNPs)

(The result is consistent with the original data)

AC/%

100

100

100

97.9

89.8

68.0

40.9

25.6

16.6

CIA/%

100

100

100

100

99.0

98.1

79.9

51.9

26.6

FN/%

0

0

0

0

0

0.2

4.5

30.0

53.9

FP/%

7.5

MAF=0.01 (465 131 SNPs)

AC/%

100

100

100

97.9

89.5

67.1

41.0

26.7

16.6

CIA/%

100

100

100

100

99.2

98.1

81.0

52.2

27.3

FN/%

0

0

0

0

0

0

4.3

30.2

53.7

FP/%

7.4

MAF=0.05 (374 980 SNPs)

AC/%

100

100

100

97.9

89.5

65.0

38.9

25.1

14.6

CIA/%

100

100

100

100

99.2

97.4

77.5

52.7

25.6

FN/%

0

0

0

0

0

0

5.0

31.5

54.8

FP/%

7.1

Real kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

MAF=0.1 (312 985 SNPs)

AC/%

100

100

100

97.9

89.5

64.9

37.9

25.0

15.8

CIA/%

100

100

100

100

99.2

96.8

77.3

52.3

26.7

FN/%

0

0

0

0

0

0

5.1

31.4

54.8

FP/%

7.3

MAF=0.2 (222 770 SNPs)

AC/%

100

100

100

97.9

88.7

63.7

36.6

22.8

11.9

CIA/%

100

100

100

100

99.2

95.9

72.7

49.5

24.1

FN/%

0

0

0

0

0

0

9.2

34.5

58.0

FP/%

9.7

Fig. 3 The predictive accuracy of locus combinations screened by different R2 values
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2.3.3 随机筛选位点

案件现场的生物检材受时间和环境等因素影

响，DNA会发生降解，从而降低样本检出率。因

此本文通过随机筛选不同数量的位点组合，模拟低

质量样本的预测结果。从 253 份样本数据的

699 537个SNP位点中，随机筛选40万、5万、1万

和 5 000 各 10 组数据，使用 IBS 算法预测亲缘关

系，预测准确性以平均值和标准差反映。表6结果

显示，准确性随位点数量的减少而轻微降低，对3

级内的亲缘关系准确性影响很小。但需要注意的

是，当位点减少到 5万个SNP时，4级亲缘关系预

测开始出现假阳性，位点数量下降至1万时，少量

无关样本被预测为3级。

3 讨 论

在法医遗传学领域，利用密集 SNP 标记数据

预测亲缘关系的应用研究受到越来越多的关注，但

目前缺乏针对中国人群的系统研究，包括从大规模

SNP基因型数据集中筛选适合中国人群亲缘关系预

测的位点组合，建立预测算法并对算法相关参数进

行研究分析。本文中描述的 IBS算法基于全基因组

SNP数据进行关系推理，其框架核心是将一对个体

之间的遗传距离作为其等位基因频率和亲属关系系

数的函数进行建模，从而预测亲缘关系等级。该算

法能够快速准确预测4级以内的亲缘关系，平均准

确率可达 99% 以上。与 IBD 算法相比，此算法不

需要特殊的计算资源，能在几分钟内对数百万对个

体进行关系推断［9］。

本研究采用高密度SNP芯片对253份汉族样本

进行检测，采用项目组前期开发的 KPS v1.0 系统

进行亲缘关系预测，该系统将 IBS算法的整体分析

流程进行集成，实现了程序自动化。预测结果（表

2）表明，IBS在4级以内的准确率极高，在1级误

差内，4级预测准确率高达98.1%。

基于253份样本真实亲缘关系的亲缘关系系数

分布（图 2）显示，1~3 级关系能明显分离开来，

而 4级以上的亲缘关系系数会出现重叠，最远的 7

Table 6 The predictive accuracy of random screening of different number of locus combinations

Real kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

400 000 SNPs

AC/%

100

100

100

97.9

89.3±0.68

66.8±0.99

40.3±0.86

25.1±1.48

15.0±1.27

CIA/%

100

100

100

99.9±0.13

99.3±0.21

97.8±0.46

79.0±1.24

52.0±1.56

26.3±1.58

FN/%

0

0

0

0

0

0.1±0.14

4.6±0.59

30.8±1.79

54.6±1.39

FP/%

8.6±0.48

50 000 SNPs

AC/%

100

100

100

97.3±0.30

85.4±1.71

58.9±3.06

35.1±2.95

20.0±1.91

11.2±1.30

CIA/%

100

100

100

99.3±1.09

99.1±0.31

93.0±1.34

68.4±3.78

44.8±3.92

23.4±4.53

FN/%

0

0

0

0

0

0.5±0.30

14.2±4.63

41.6±4.43

56.6±7.06

FP/%

16.7±2.37

Real kinship

MZ

PO

FS

2nd

3rd

4th

5th

6th

7th

UN

10 000 SNPs

AC/%

100

100

100

95.3±1.32

74.6±3.68

47.0±4.28

26.7±3.76

13.4±1.51

7.0±1.34

CIA/%

100

100

100

99.6±0.28

97.0±0.73

82.2±5.01

57.3±7.40

37.4±5.31

18.6±3.07

FN/%

0

0

0

0

0.5±0.61

4.96±2.21

27.8±6.10

49.4±7.23

61.0±8.10

FP/%

23.8±3.21

5 000 SNPs

AC/%

100

100

100

91.5±1.17

63.9±4.32

35.7±2.56

19.5±2.25

10.1±0.90

4.5±0.96

CIA/%

100

100

100

99.6±0.42

92.7±1.97

71.6±4.41

48.7±4.49

29.7±3.79

12.9±1.88

FN/%

0

0

0

0

1.1±0.67

12.9±2.86

38.8±4.67

55.3±4.70

63.2±4.68

FP/%

27.8±3.74
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级关系与无关关系重叠最大。该结果与预期一致，

由于亲缘关系越远的个体间共享的等位基因数量相

对较少使得亲缘关系系数降低，且从表3中可以看

出，4级以上的亲缘关系系数的均值开始与对应的

推理标准值出现明显偏差，因此该方法对于此类关

系难以准确区分。

本研究还进一步探讨了连锁不平衡、最小等位

基因频率以及位点数量对该算法的影响，以筛选适

合中国人群的系谱分析位点组合。首先考虑到密集

SNP遗传标记数据中存在大量连锁位点、冗余信息

等现象，可能对预测结果产生影响，研究中通过连

锁不平衡度量参数R2值对原始数据进行位点筛选，

与原始数据预测准确性比较发现，随着R2值越大，

该算法的预测准确性越高，尤其对于4级以上的亲

缘关系更为明显（表4和图3）。虽然筛选的位点在

一定程度上提高了预测准确率，降低了总体的假阴

性，但在4级关系上出现假阳性结果。因此，使用

此参数时，预测结果中的假阳性和假阴性率需要均

衡。其次，MAF 使用近似 0 值过滤了不提供信息

的位点，预测结果（表5）与原始结果一致，并减

少了计算时间（本文中未体现）。其他参数值的预

测结果（表 5）显示，预测准确性随 MAF 值的增

加而轻微降低，该结果很有可能由于位点数减少的

影响。虽然最小等位基因频率对预测的结果会产生

影响，但这种影响不显著。由此可知，该算法对此

参数并不敏感。最后，在法医工作中，标记密度不

一定能得到保证，比如脱落细胞、腐败组织等微量

降解的案件检材。本研究进一步通过随机筛选位点

数量模拟低质量DNA样本的少量SNP位点进行亲

缘关系预测的准确性。结果表明（表 6），预测准

确性随位点数量的减少而降低，但影响较小。并且

所有结果显示，位点数量对近亲缘关系影响更小，

比如亲子、全同胞以及 2 级关系。但值得注意的

是，使用 5 000个SNP位点进行计算时，3级关系

的预测准确性能达到 92.7%，误差在 1 级内，与

Kling等［11］研究结果（至少需要 5.6万个SNP来确

定一代堂表兄妹（3级关系））相比，该算法预测

效能很好，在较低密度 SNP 中也能以较高准确率

预测4级以内关系。

4 结 论

本文探索研究了基于高密度SNP数据利用 IBS

算法进行亲缘关系预测的可行性，研究结果表明，

该算法在4级以内亲缘关系的预测效能很好，并且

此算法受 SNP 位点数量减少的影响较小，对于陈

旧降解等低质量检材，也能保持较高的准确性。因

此该方法可辅助物证鉴定工作，为刑事犯罪、灾难

受害者身份识别 （disaster victims identification，

DVI）、冷案积案等疑难案件的侦破提供科技支撑。
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statistics between two individuals was calculated to predict the kinship relationship. Filtering SNP by different

conditional parameters to evaluate the influence of the number of sites on the accuracy of the algorithm’s

prediction. Results The prediction accuracy rate of 1st-4th degree of relatives proved to be as high as 99%, with

a paired difference of 1st degree and no false positive. Decrease in the number of SNPs has no significant impact

on the accuracy of prediction, and the algorithm still achieves a higher accuracy rate even in the lower density of

SNP markers. Conclusion The IBS algorithm provides an effective method for forensic genealogy inference,

which has good application value for forensic on-site inspection materials with trace degradation.
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