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种群历史动态分析

历史上的群体大小对于理解种群的进化历史十分重要。

基本原理：由于重组的存在，基因组被打断成许多小的片段，利用高深度重测序数据，我们可以找出这

些小片段上的变异位点，进而可以推断这些小片段之间的最近共组时间。而最近共组时间的分布情况包含群

体大小随着时间的推移的变化信息，根据最近共组时间分布的比例，可以推算该群体在历史各个时期有效群

体大小。

使用上的建议：

1. 测序深度达到20X时，推荐使用MSMC2工具，此时每个群体最多使用4个样本；测序乘数较低时，推荐使用SMC++软件

2. MSMC2可以推断分化时间，前提是先分相 (phase)，这就要求群体的样本量较大，或者有reference panel

3. 获得物种的突变率和代时
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种群历史动态分析

1. 群体在什么时间有效群体大小变化情况 — 

环境变化、动植物驯化

2. 不同群体间在什么时间有效群体大小发生

了明显差异 — 群体分离

风险提示：简化数据做该分析，技术上可实现，但结果很不好，因此非常不推荐使用简化数据做该分析。

该分析需客户提供如下两个参数：

1. 突变速率；

2. 代时
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种群历史动态分析

人和驯化动物一起展示，研究驯化问题

人类有效群体大小逐渐增加的同
时，猪的有效群体大小逐渐减少

家猪驯化后，有效
群体大小快速增加

借助人群变化推断农业起源

农业的出现，使得新月
沃地人群大幅增加

阿拉伯半岛地区开始荒漠
化，人群减少
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基因流/遗传混合/基因渗入/基因渐渗

在遗传学中，基因渗入(introgression)是指两个基因库间的基因流动，通常是经过种间杂交产生。基因渗入

是一个长期的过程，它可能需要许多代杂交才能产生。

说明：

1. 该类型分析算法都是基于等位基因频率计算的，因此亚群包含的样本量越多，该分析结果越准确，如果样本量过少，技

术上可执行，但结果一般不可靠。

2. 该类型分析对老师的相关知识要求较高，分析结果的解读一般需要结合样本材料，物种的进化史等进行合理的故事性描

述，这方面分析人员能提供的解释非常有限，也无法评判结果的好坏，仅能客观展示分析结果。
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基因流/遗传混合/基因渗入/基因渐渗

TreeMix
Treemix软件使用全基因组的等位基因频率数据，推断多个群体的分化和混合的模式。该软件输入数据为多个群体的

等位基因频率数据，可以生成这些群体的最大似然树，并且可以推测群体混合事件。

风险提示：该分析的群体数量最好大于4，否则可能没有分析结果。
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基因流/遗传混合/基因渗入/基因渐渗

f3统计量
F3中的3表示3个群之间的基因流，该统计量主要是计算一个群和

另外两个群之间等位基因频率的相关性。如果一个群（C）与另外两个

群（A,B）之间的等位基因频率相关性越高，则说明C群可能混合了A和B

的基因。

该分析中，C群为目标群体，A,B为祖源群体，及检测C群是否A群

和B群混合而来。（负值表示具有显著的统计学效应）

风险提示：该分析至少要有3个群体。
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基因流/遗传混合/基因渗入/基因渐渗

RFMix

RFMix软件侧重于检测渗入片段或混合基因。

分析需要设置一个目标群，一个参考群。

该分析必须提供物种的遗传图谱。
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基因流/遗传混合/基因渗入/基因渐渗

D统计量

D统计也叫ABBA BABA检测，更适合检测种间的基因流。

该分析是在4个群体间进行的，因此需要至少有4个群。
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计算纯合片段（ROH）

连续性纯合片段(runs of homozygosity, ROHs)是指一类基因组中出现的连续不间断的纯合现象，表现为一段染

色体区域缺乏杂合子。

ROH分析对于我们理解群体历史、评估近交水平、解析复杂性状和疾病的遗传机理、以及检测基因与性状之间的关

联都有非常重要的作用。已有研究发现ROH与精神分裂症、老年痴呆和多种肿瘤均存在关联。

ROH片段的长短可以推断近交历史。长的ROH片段反映最近世代发生过近交，而短的ROH说明较远世代产生近交，

因为世代数越短，ROH片段被重组打断的可能性就越小。

ROH检测方法：

在基因组某一段区域内，当一定数量或一定密度的SNPs均表现为纯合时，可以判断该区域存在ROHs现象，该区域

即为ROH片段。

风险提示：简化数据检测ROHs很不可靠。



云南省生物大数据重点实验室 生信帮

计算纯合片段（ROH）
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总结：哪些分析简化数据可以做，哪些分析不能或风险很大？

定性类分析（比较不同组的大小、看不同组间的相对关系）可以用简化数据做：

例如：群体分层分析、基因流/渗入、LDdecay分析判定不同组间的衰减速度快慢、计算Fst、计算pi比较不同组

的多样性高低。

定量类分析（计算数值类、基于高密度的准确snp的算法类分析）最好不要用简化数据做：

例如：LDdecay分析计算每个群体的基因组衰减距离、计算pi获得每个群体的多样性数值、种群动态历史分析、

ROH分析、选择性清除分析等。




