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数据来源

• 千人基因组计划（1000 Genomes）第三期结构变异数据

• VCF格式
下载网址：https://ftp.1000genomes.ebi.ac.uk/vol1/ftp/phase3/integrated_sv_map/supporting/GRCh38_positions/

https://ftp.1000genomes.ebi.ac.uk/vol1/ftp/phase3/integrated_sv_map/supporting/GRCh38_positions/


VCF格式解读

• 前9列：CHROM POS ID REF ALT QUAL FILTER INFO FORMAT

• 之后每一列表示一个人的样本，包含2504个个体

• 每一行表示一个结构变异（SVTYPE表示结构变异），显示每个个体两个等位基因的种类

• 例：0|0表示这个人在这一位点两条同源染色体均为0类的等位基因



数据来源

• 群体注释数据（info.csv)
下载网址：https://www.internationalgenome.org/data-portal/sample

• 第一列为个体编号， Population name，Superpopulation_name为所属的群体和超群体

（例如HG00459个体属于东亚，汉族）；

• Population_code和Superpopulation_code为对应群体的缩写

https://ftp.1000genomes.ebi.ac.uk/vol1/ftp/phase3/integrated_sv_map/supporting/GRCh38_positions/


主成分分析PCA

• 非洲群体在PC1与其它群体分离，

• 美洲、南亚、欧洲群体在空间上接近，

• 东亚群体在PC2上与其它群体分离。

• 代码：./plink --vcf g.vcf --pca --out pca_results

特征向量文件用于可视化

• 输出



群体结构分析（Linux）

• vcf格式转换为plink格式

./plink --vcf g.vcf -recode12 --out admixture/plink_result

• 根据-hwe 0.0001进行质控，去除稀有单倍型

./plink --noweb --file ./admixture/plink_result -hwe 0.0001 --make-bed --out 

admixture/QC

• 用多个K值进行admixture群体结构分析(K表示假设的祖先单倍型个数)
for K in 2 3 4 5 6
do
/rd1/home/leb27/final/dist/admixture_linux-1.3.0/admixture --
cv ./admixture/QC.bed $K -j16 > admixture_k${K}.out
done



群体结构分析（Linux）

• K=2、3、4、5、6的CV error（交叉验

证错误率）分别为0.04509、0.04365、

0.04314、0.04293、0.04327（均较低）

• 对每一个K，会生成三个文件，后缀分别为.out、.P和.Q

• .Q文件用于可视化，有k列，表示k个祖先单倍型，每一行为一个个体，顺序

与g.vcf一致。.Q文件整理为admixture_k5.csv



群体结构分析可视化（R）

• 非洲群体为主要由祖先单倍型3组成，同时包含部分祖先单倍型1和2的多态性，美洲群体多态性最高

• 东亚群体和欧洲群体多态性较单一，分别仅包含祖先单倍型1和2，暗示其起源较晚

• K=5时可以更清晰的看出东亚、南亚、欧洲单倍型存在显著差异，不同的K值有时可以提供不同的理解



群体结构分析可视化（R）

按population code进行划分



构建系统发生树

• 系统发生树构建方法主要包括2大类，基于距离的方法（如UPGMA、NJ法，需要

获得距离矩阵）、基于性状的方法（如最大似然法、贝叶斯法，需要序列文件，如

fasta格式）。

近邻相接法（NJ法）通过最小化进化树的总分支长度构建拓扑结构，其核心步骤如下：

• 根据DNA序列差异计算两两物种间的遗传距离

• 通过迭代合并最近邻节点形成树状结构

• 每次合并后重新计算剩余节点间的校正距离

该方法采用枝长优化策略，通过星状分解法逐步完善树形结构，尤其适用于分枝长度

差异显著的进化关系分析。



用VCF2Dis生成距离矩阵

• 这里由于使用结构变异数据，无法生成序列文件，故使用VCF2Dis生成距离矩阵

• 软件包：VCF2Dis-1.54.zip

• 服务器中位置：/rd1/home/leb27/final/VCF2Dis-1.54/bin/VCF2Dis -i g.vcf -o test.mat

• 生成3个文件，test.mat为距离矩阵，可用于在R中构建邻接树，并整理为distance.csv

，test.nwk为树文件，可在mega或iTOL（iTOL: Interactive Tree Of Life）进行美化，

pdf为直接生成的树文件。



系统发生树可视化（R）

• ape、ggtree包
• 非洲群体、东亚群体构成单系群

• 欧洲群体、美洲群体构成多系群，可能由于

群体近期存在基因交流，或存在多次群体的

扩散事件。

• 南亚群体在系统树构成两个分支，暗示其可

能由两个不同来源的亚群体组成。

• 此外，距离法在处理复杂的进化历史时效果

较差，对于SNP数据，可以用vcf2phylip转

换为phylip或fasta格式，用最大似然法（如

IQtree）进行系统发生树构建。且仅根据结

构变异数据对演化历史进行估计会存在偏差



谢谢！
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