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摘 要：目的 对中国不同语系人群的色素表型进行推断及差异分析，为法医人类学和遗传学提供数据参
考。 方法 在实验室构建包含41个色素表型相关位点的HIrisPlex-S复合扩增检验体系，对分布在中国不
同区域的印欧、汉藏、阿尔泰、苗瑶、侗台、南亚6个语系的17个人群的2 666份成年男性DNA样本进行分型
检验。通过在线推断模型（https://HIrisPlex.erasmusmc.nl/）进行色素表型分类推断，并对输出数据进行统计
分析。 结果 印欧语系及阿尔泰语系的亚欧混合人群有 1.92%的蓝色眼睛和 34.29%的棕色、金色头发个
体，其他人群的眼睛和头发颜色表型没有明显差异，均为棕色眼睛和黑色头发。各人群肤色具有语系和地
域差异：印欧语系人群肤色最浅，南亚语系人群肤色最深；西南地区少数民族人群较平原地区人群肤色偏
深。 结论 中国人群的色素表型推断结果与对各人群的外观认知基本一致，证明体系可靠性较佳。眼睛、
头发颜色主要与祖源成分相关，肤色则呈现出语系间的差异性，并与人群地域分布密切相关。
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Abstract：Objective To predict the pigmentation phenotypes of Chinese populations from different lan-
guage families, analyze the differences and provide reference data for forensic anthropology and genetics.
Methods The HIrisPlex-S multiplex amplification system with 41 loci related to pigmentation pheno-
types was constructed in the laboratory, and 2 666 DNA samples of adult males of 17 populations from
six language families, including Indo-European, Sino-Tibetan, Altaic, Hmong-Mien, Tai-Kadai and Aus-
tro-Asiatic language families distributed in different regions of China were genotyped. The pigmenta-
tion phenotype category of each individual was predicted using the online prediction system （https://
HIrisPlex.erasmusmc.nl/）, and then the output data were statistically analyzed. Results About 1.92% of the
individuals of Asian-European admixed populations from Indo-European and Altaic language families had
blue eyes and 34.29% had brown or gold hair. The phenotypes of the color of eyes and hair of other popu-
lations had no significant difference, all individuals had brown eyes and black hair. There were differences
in skin color of populations of different language families and geographical areas. The Indo-European
language family had the lightest skin color, and the Austro-Asiatic language family had the darkest skin
color; the southwestern minority populations had a darker skin color than populations in the plain areas.
Conclusion The prediction results of pigmentation phenotype of Chinese populations are consistent with
the perception of the appearance of each population, proving the reliability of the system. The color of
eyes and hair are mainly related to ancestral components, while the skin color shows the differences
between language families, and is closely related to geographical distribution of populations.
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色素表型主要包括眼睛（虹膜）颜色、发色、肤色

等，是一种具有显著人群差异性的外貌特征。根据法

医人类学研究 [1]，东亚黄种人（蒙古人种）的眼睛颜色

多呈深褐色或黑色，头发多为黑色，肤色在黄色的基

础上存在深浅差异。欧洲白种人（高加索人种）的色

素特征个体差异较大，头发包括浅金色、棕色、红色和

黑色等，眼睛颜色包括蓝色、绿色、棕色等，肤色存在

从极浅到较深的变化。非洲黑种人（尼格罗人种）的

色素特征最为单一，眼睛颜色多为黑褐色，头发为黑

色，肤色多呈黑色和深褐色。过渡人种同时具有两种

及以上人种的色素特征。色素特征受到遗传背景、环

境选择等多重影响 [2]，如人群的肤色特征具有明显的

地理分布差异，与紫外线照射强度相关，距离赤道越

远的人群肤色越浅[3-4]。

在法庭科学领域，色素表型不仅被用于法医人类

学人种判别，也是法医遗传学推断现场生物物证

DNA来源人外貌特征的重要组成信息 [5-7]。色素特征

的遗传推断研究主要基于单核苷酸多态性（single
nucleotide polymorphism，SNP）。2010年，通过对欧洲

人群的遗传研究，荷兰的Kayser实验室研发了由 6个

SNP位点构成的 IrisPlex眼睛颜色推断体系 [8]。随后，

他们在此基础上添加了 18个头发颜色相关位点，构

建了包含 24个 SNP位点的HIrisPlex眼睛及头发颜色

推断体系 [9]。通过对全球 59个人群的肤色遗传学研

究 [10]，CHAITANYA等 [11]在 2018年又建立了基于 41个

SNP位点的HIrisPlex-S系统，在HIrisPlex系统中添加

了 ANKRD11、OCA2、SLC24A4等 7个肤色相关基因中

的 17个 SNP位点，可实现对三类眼睛颜色、四类头发

颜色和五类皮肤颜色的推断。这三个色素表型体系

在欧美人群中表现出很高的推断准确性[12-16]。国际上

针对东亚人群尤其是中国人群的色素遗传研究较少。

中国人群绝大多数属于蒙古人种。按照语系划

分，分属汉藏、阿尔泰、印欧、南亚、侗台、苗瑶、南岛语

系 [17]，各语系人群呈现出地域分布和色素特征的差

异。已有研究[18]表明，东亚人群的遗传结构与语系分

布具有对应关系。本研究利用HIrisPlex-S体系，对

分布在中国 7大地理区域的 6个语系的 17个人群进

行眼睛、头发、皮肤颜色相关 SNP位点的分型检验和

表型推断分析，旨在为我国法医人类学提供各语系人

群的色素表型参考数据，并为法医遗传学的外貌推断

技术提供人群及色素表型的划分依据。

1 对象与方法

1.1 研究人群

中国汉族（广东、河北、四川）、哈萨克族、蒙古族

等共 17个人群 2 666份男性DNA样本，生物样本来源

于公安部物证鉴定中心国家科技资源共享服务平台

计划项目（YCZYPT[2017]01-3）的人群样本库，所有

志愿者均依照公安部物证鉴定中心伦理委员会规定

签署知情同意书。2 666份样本的人群和语系等信息

见表1。
17个人群样本分属六大语系七大地理区域：西北

地区印欧语系的塔吉克族、阿尔泰语系的维吾尔族、

哈萨克族；东北地区阿尔泰语系的蒙古族、锡伯族；华

南地区苗瑶语系的苗族、瑶族，侗台语系的侗族、壮族

以及汉藏语系的广东汉族；华东地区苗瑶语系的畲

族；华北地区汉藏语系的河北汉族；西南地区汉藏语

系的四川汉族、藏族、彝族以及南亚语系的佤族。

语系
印欧语系
阿尔泰语系

苗瑶语系

侗台语系

汉藏语系

南亚语系

语族
伊朗
突厥
突厥
突厥
蒙古
通古斯
苗瑶
苗瑶
苗瑶
侗水
壮傣
汉
汉
汉
藏缅
藏缅
孟高棉

人群
塔吉克族
阿图什维吾尔族
伊宁维吾尔族
哈萨克族
蒙古族
锡伯族
苗族
畲族
瑶族
侗族
壮族
广东汉族
河北汉族
四川汉族
藏族
彝族
佤族

群体简称
CTX
CUXA
CUXY
CKX
MIC
CXX
MGC
SJC
YGC
DGC
ZGC
CHG
CHC
CHX
CTT
XCY
CWY

采集地
新疆阿克陶
新疆阿图什
新疆伊宁
新疆额敏
内蒙古呼和浩特
辽宁沈阳
广西南丹
江西赤土
广西南丹
广西三江
广西都安
广东广州
河北邢台
四川成都
四川甘孜州
四川凉山
云南沧源

所属地区
西北地区
西北地区
西北地区
西北地区
东北地区
东北地区
华南地区
华东地区
华南地区
华南地区
华南地区
华南地区
华北地区
西南地区
西南地区
西南地区
西南地区

样本量/例
297
231
229
182
270
180
87
93
73
60
84
53

182
92

274
178
101

表1 17个人群的样本信息
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1.2 DNA提取、定量

采用QIAamp DNA Blood Mini试剂盒（德国Qiagen
公司）提取 DNA，使用 NanoDrop 2000c 分光光度计

（美国 Thermo Scientific 公司）进行 DNA定量。以去

离子灭菌水调整DNA质量浓度至5 ng/μL。
1.3 HIrisPlex-S复合体系的构建

根据已报道的引物序列和体系构建方法 [11，19]，在

实验室构建HIrisPlex-S复合扩增体系用于DNA样本

的分型检验。41个 SNP位点分为 24和 17两个体系

（图1），其中S1-EX、S3-EX、S4-EX、S10-EX、S21-EX、

S22-EX、S24-EX共 7个位点的延伸引物改变了多聚

t数目。

A

B

A：24个SNP分型图谱；B：17个SNP分型图谱。

图1 HIrisPlex-S的41个SNP位点基因分型图谱

1.4 人群样本的DNA分型检测

PCR扩增使用ABI PRISM SNaPshotTM Multiplex
试剂盒（美国 Thermo Fisher Scientific公司），5 μL反

应体系包含：10×PCR缓冲液（15mmol/L Mg2+）0.5μL、
MgCl2（25 mmol/L Mg2 +） 0.7 μL、dNTP（10 mmol/L）
0.05 μL、PCR 引物混合物 0.5 μL、HotstarTaq plus
（5 U/μL）（德国 Qiagen 公司） 0.2 μL、DNA（5 ng/μL）
2 μL、ddH2O 1.05 μL。在 96 孔 PCR 仪 Mastercycler
Pro Eppendorf热循环仪（德国 Eppendorf公司）上进

行热循环实验，条件为：95℃ 5 min；94℃ 30 s，55℃
30 s，72℃ 1min，40个循环；72℃ 10 min。PCR扩增

结束后，将核酸外切酶Ⅰ（Exo Ⅰ）（10U/μL） 0.2 μL、
虾碱性磷酸酶（shrimp alkaline phosphatase，SAP；美
国 Affymetrix 公司）（1 U/μL） 1 μL、10×SAP 缓冲液

0.3 μL、去离子水 1.5 μL加入 2μL PCR产物中。将混

合物 37 ℃孵育 30 min，96 ℃酶纯化 10 min，去除过量

引物和未结合脱氧核苷酸。

纯化后的产物进行延伸反应，在 5 μL反应体系

下，用单碱基延伸（single base extension，SBE）实现

SNP 基因座的微测序。包括 2.5 μL 的反应混合物、

1.5 μL纯化 PCR纯化产物、0.3 μL SBE引物混合物、

0.7 μL ddH2O。热循环参数：96 ℃ 2 min；50 ℃ 5 s，
60 ℃ 30 s，25个循环。延伸产物需经 SAP纯化。用

0.5 μL SAP在 37 ℃孵育 60 min，再用 75 ℃的酶灭活

15min，灭活过量荧光标记的dNTPs。
V（内标 LIZ 120）∶V（甲酰胺）为 30∶1 000的混合

液9μL与1μL的DNA产物混合，在3130xl基因分析仪

（美国AB公司）上进行电泳，结果采用GeneMapper
ID v3.2软件（美国 Thermo Fisher Scientific 公司）进

行基因分型。分型图谱如图 1所示。采用Modified-
PowerStates软件[20]计算Hardy-Weinberg平衡检验。

1.5 色素表型在线推断

将检测出的 SNP分型按照色素表型在线推断模

型（https://HIrisPlex.erasmusmc.nl/）要求的格式整理上

传，计算后得到每个样本眼睛颜色（蓝色、中间色、棕

色）、头发颜色（红色、金色、棕色、黑色）、肤色（极白

色、白色、中等色、深色、较黑-黑色）的概率。参照推

断模型使用说明及相关文献[9，11，21]，对眼睛、头发颜色、

肤色进行判读。

眼睛颜色推断：输入分型后，模型会对每个样本

输出 3种眼睛颜色概率数据（P值）。选取P值最大的

表型为推断结果。

头发颜色推断：输入分型后，模型会对每个样本

输出 4种头发颜色概率数据（P值）和头发深浅概率数

据（P值）。使用分步推断法，综合 4种颜色中的最大

P值和颜色深浅P值进行判读。

皮肤颜色推断：输入分型后，模型会对每个样本

输出 5种皮肤颜色的概率数据（P值）。肤色颜色判读

比较复杂，需要使用分步推断法，综合较大的前两位

肤色P值进行综合推断。一般来说，当第二位P值肤

色比第一位P值肤色更深时，会对结果产生影响；第

二位P值肤色较浅时不对第一位P值肤色产生影响。

对于中等及更浅的肤色，第二位P值是否大于 0.15也

会对判读结果有影响。

采用 SPSS 17.0软件分别对阿图什和伊宁的维吾

尔族头发颜色以及对于不同人群、语系、地域的皮肤

颜色进行χ2检验。检验水准α=0.01。
2 结 果

2.1 眼睛颜色的推断结果

运用自主构建的HIrisPlex-S复合扩增体系检测

2 666份样本。41个SNP位点基因型分布均符合Hardy-

·· 555



Journal of Forensic Medicine, October 2019, Vol.35, No.5

Weinberg 平衡（P>0.05），共获得 109 306个 SNP位点

的分型结果，上传至HIrisPlex-S在线推断模型。参

照色素表型分类标准对输出的数据进行分析判读，获

得所有个体的色素表型推断结果。从眼睛颜色的推

断结果（表 2）来看：印欧语系和阿尔泰语系突厥语族

的 4个亚欧混合人群（塔吉克族、阿图什维吾尔族、伊

宁维吾尔族和哈萨克族）有 18个蓝色眼睛的个体，占

1.917%；其他人群眼睛均为棕色，没有表型差异。

表2 眼睛颜色表型推断结果 （例）
语系

印欧语系

阿尔泰语系

苗瑶语系

侗台语系

汉藏语系

南亚语系

人群

塔吉克族

阿图什维吾尔族

伊宁维吾尔族

哈萨克族

蒙古族

锡伯族

苗族

畲族

瑶族

侗族

壮族

广东汉族

河北汉族

四川汉族

藏族

彝族

佤族

蓝色

5
6
3
4
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

棕色

292
225
226
178
270
180
87
93
73
60
84
53

182
92

274
178
101

合计

297
231
229
182
270
180
87
93
73
60
84
53

182
92

274
178
101

2.2 头发颜色的推断结果

从头发颜色的推断结果（表 3）来看，只有亚欧混

合人群具有头发颜色表型多样性，除了蒙古族人群有

2个深棕色-黑色头发个体，其他人群的头发颜色均为黑

色。从图 2可以看出 4个亚欧混合人群的头发颜色分

类比例。塔吉克族黑色头发个体最少，约占41.414%，

棕色、深棕色（包括深棕色-黑色和棕色-深棕色两

类）约占 57.576%，金色、深金色约占 1.010%；阿图什

维吾尔族黑色头发约占 75.758%，棕色、深棕色约占

24.242%；伊宁维吾尔族黑色头发约占72.052%，棕色、

深棕约占 27.948%；哈萨克族黑色头发个体最多，约

占 84.615%，棕色、深棕色约占 14.835%，金色、深金色

约占0.549%。南疆（阿图什）和北疆（伊宁）的维吾尔族

人群头发颜色表型分类没有差异（χ2=0.819，P=0.366）。

比
例

/%

图2 4个亚欧混合人群的头发颜色分类比例

语系

印欧语系

阿尔泰语系

苗瑶语系

侗台语系

汉藏语系

南亚语系

人群

塔吉克族

阿图什维吾尔族

伊宁维吾尔族

哈萨克族

蒙古族

锡伯族

苗族

畲族

瑶族

侗族

壮族

广东汉族

河北汉族

四川汉族

藏族

彝族

佤族

黑色

123
175
165
154
268
180
87
93
73
60
84
53

182
92

274
178
101

棕色、深棕色

深棕色-黑色

168
55
62
26
2
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

棕色-深棕色

3
1
2
1
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

金色、深金色

深金色-棕色

2
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

金色-深金色

1
0
0
1
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

合计

297
231
229
182
270
180
87
93
73
60
84
53

182
92

274
178
101

表3 头发颜色表型预测分类结果 （例）
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2.3 皮肤颜色的推断结果

从皮肤颜色推断结果（表 4）来看，中国不同人群

的肤色具有明显的表型多样性（图 3），塔吉克族、阿

图什维吾尔族、伊宁维吾尔族、哈萨克族有白色至中

等偏浅肤色个体，其他各人群自中等肤色至较黑-黑
肤色个体均有一定的分布比例。结果呈现出显著的

人群、语系和地域的差异分布（P<0.01）。

在本研究的 2 666 个样本中，白肤色个体共有

5例，来自塔吉克族和伊宁维吾尔族。从 17个人群的

肤色分类比例柱状图来看（图 3A），只有 4个亚欧混合

人群存在浅肤色（白+中等偏浅肤色）个体，且呈现出

典型的混合人群特点：各类皮肤颜色的个体都占有一

定比例，分布较为平均。苗、畲、瑶、侗、壮族及不同地

区的 3个汉族人群都以中等+中等偏深肤色为主，占

人群总数的 56.768%，深肤色占比较低。藏、彝、佤族

人群肤色较深，以较黑-黑肤色为主；其中佤族的较

黑-黑肤色比例占到 57.426%。蒙古族人群中等+中
等偏深、深+深-较黑肤色和较黑-黑肤色人群为

38.519%、30.000%和 31.481%，约各占 1/3；锡伯族人

群肤色分布比例与蒙古族相似，但中等肤色比例略

高，为49.444%。

从语系和地理分布上来看（图 3B、3C），西北地区

的印欧语系白+中等偏浅肤色个体最多（9.091%），较

黑-黑肤色个体比例与浅肤色相近（11.448%）；同属西

北地区亚欧混合人群的阿尔泰语系突厥语族有少数

浅肤色个体（5.296%），肤色整体更深，与印欧语系之

间差异具有统计学意义（χ2=19.437，P=0.002）。阿尔

泰语系的通古斯与蒙语族同属东北地区，肤色比例差

异无统计学意义（χ2=0.819，P=0.366）。生活在华南地

区及华东南部的苗瑶语系和侗台语系中等肤色比例

过半，是整体肤色较浅的两个群体。同为汉藏语系的

藏缅语族与汉语族差异具有统计学意义（χ2=179.189，
P<0.001），汉语族多数人为中等肤色（53.823%），而藏

缅语族以深肤色、深-较黑肤色和较黑-黑肤色为主

（83.186%）。藏缅语族（藏族、彝族）和南亚语系（佤

族）所生活的四川、西藏、云南等地同属于西南地区。

南亚语系人群肤色更深，以较黑-黑肤色个体居多

（57.426%），与藏缅语族肤色比例差异具有统计学意

义（χ2=16.510，P=0.002）。17个人群之间的卡方检验结

果为 χ2=667.506，P<0.001；六大语系人群之间的 χ2检

验结果为 χ2=615.558，P<0.001；七大地理区域人群之

间的χ2检验结果为χ2=570.975，P<0.001。
表4 肤色表型预测分类结果 （例）

语系

印欧语系

阿尔泰语系

苗瑶语系

侗台语系

汉藏语系

南亚语系

人群

塔吉克族

阿图什维吾尔族

伊宁维吾尔族

哈萨克族

蒙古族

锡伯族

苗族

畲族

瑶族

侗族

壮族

广东汉族

河北汉族

四川汉族

藏族

彝族

佤族

肤色

白

3
0
2
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

中等偏浅

24
9

11
12
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0
0

中等

87
60
57
46
64
53
36
36
34
32
32
20
61
36
10
27
2

中等偏深

49
53
27
27
40
36
17
11
11
8

18
12
30
17
22
17
5

深

73
44
56
32
67
40
27
36
21
15
21
13
56
29
63
40
12

深-较黑

27
20
27
18
14
10
1
1
1
0
2
3
8
0

54
18
24

较黑-黑

34
45
49
47
85
41
6
9
6
5

11
5

27
10

125
76
58

合计

297
231
229
182
270
180
87
93
73
60
84
53

182
92

274
178
101
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A

比
例

/%

佤
族

彝
族

藏
族

四
川
汉
族

河
北
汉
族

广
东
汉
族

壮
族

侗
族

瑶
族

畲
族

苗
族

锡
伯
族

蒙
古
族

哈
萨
克
族

伊
宁
维
吾
尔
族

阿
图
什
维
吾
尔
族

塔
吉
克
族

B

比
例

/%

1） 1） 1）

南
亚
语
系

汉
藏
语
系（

藏
缅
）

侗
台
语
系

苗
瑶
语
系

阿
尔
泰
语
系（

通
古
斯
）

阿
尔
泰
语
系（

蒙
）

阿
尔
泰
语
系（

突
厥
）

印
欧
语
系

汉
藏
语
系（

汉
）

C

比
例

/%

西
南
地
区（

藏
彝
佤
）

西
南
地
区（

汉
族
）

华
东
地
区

华
南
地
区

华
北
地
区

东
北
地
区

西
北
地
区

A：17个人群的各肤色表型分布；B：按语系及语族划分的

人群肤色表型分布；C：按地理区域划分的人群肤色表型分布。

1）表示χ2检验，P<0.01。
图3 各人群肤色推断表型分布

3 讨 论

国际上已有的关于色素表型的研究大多基于欧

洲人群，对于东亚人群的研究较少。本研究通过构建

包含 41个色素表型相关位点的HIrisPlex-S体系，对

中国 7 大地理区域 6 个语系 17 个人群样本进行了

DNA分型检测和色素表型推断。研究结果较全面地

呈现了中国各语系人群的色素表型分布及差异情况，

为我国法医人类学和法医遗传学表型推断研究提供

了人群的色素表型参考信息。

根据本研究的结果，通过HIrisPlex-S 体系推断

出的人群色素表型与对各人群色素特征的常识认知、

法医人类学对各人群色素特征的描述基本一致。中

国仅有印欧语系和阿尔泰语系中的亚欧混合人群在

眼睛和头发颜色方面存在明显分类差异，其中塔吉克

族的欧源成分最高，其黑发个体占比最少，浅肤色个

体占比最多。哈萨克族的欧源成分最低，黑发个体最

多，没有白肤色个体。通常认为南疆和北疆的维吾尔

族人群存在外貌表型的差异，本研究中北疆伊宁维吾

尔族推断为棕色头发个体更多且有白肤色个体，但总

体而言与南疆阿图什维吾尔族人群的色素表型十分

接近。其他语系、语族的人群仅有肤色表型的多样

性，眼睛和头发颜色没有明显差异。以上结果表明，

眼睛、头发颜色主要与遗传背景及族源成分相关。

中国人群的肤色表型比较复杂，不仅与遗传背景

相关，还与中国独特的地理环境相关。中国地区的全

球水平辐照度（global horizontal irradiation，GHI）[22]显

示，喜马拉雅山脉及与之紧邻的青藏高原是平均辐照

度最高的地方，其次是云贵高原及内蒙古高原，华东、

华南地区辐照度较低，四川盆地则是全国辐照度最低

的地区。本研究结果与肤色是紫外线辐照的适应性

进化理论一致 [23]，即生活在高辐照地区的人群肤色

深，生活在低辐照地区的人群肤色浅。阿尔泰语系的

蒙古族和锡伯族的肤色、遗传背景和地理区域都比较

相近，但生活在内蒙古高原的蒙古族人群深肤色的比

例更高。汉藏语系中藏族、彝族两个人群的采集地都

位于川藏高原，以深肤色为主，居住海拔更高区域的

藏族人群肤色更深。低辐照区域的四川及广东汉族

比华北地区的河北汉族肤色浅，华南地区的苗瑶、侗

台语系人群的肤色也较为白皙。南亚语系的佤族人

在 17个人群中肤色最深，除了其居住区域为云贵高

原，也与南亚语系人群的族源历史相关。

本研究结果证实，HIrisPlex-S色素推断体系在中

国人群中具有一定的适用性，中国不同语系和地域人

群的色素表型有一定差异，其中肤色表型的差异更

大。由于眼睛和头发颜色相关位点是基于欧洲人群

挖掘的，对亚欧混合人群有一定应用价值，但在东亚

人群中的应用受限。后续研究基础上需要进一步筛

选和验证中国人群色素相关的遗传位点，确定适合中

国人群的色素分类标准，优化预测模型，使该技术可

以更广泛地用于我国的法医物证学鉴定实践。
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