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本章的主要内容 

• §5.1 遗传变异的分子基础 
• §5.2 基因融合和基因树 
• §5.3 中性突变理论 
• §5.4 近交系数计算方法小结  



§5.1 遗传变异的分子基础 

• §5.1.1 DNA序列的多态性 
• §5.1.2 无限等位基因模型 



变异的类型 
• 遗传变异可以反映在性状的表型、蛋白质的氨基酸序列和

DNA的碱基序列等不同层次上。 
• 性状在表型上的差异，除遗传因素外还受环境的影响，有

时还存在不同基因座位间、同一座位内不同等位基因间的
互作，表型上的差异很多时候难以完全反映遗传差异。 

• 在DNA的转录和翻译过程中，64种三联密码子控制着20
种氨基酸的合成，大多数氨基酸是由两个或两个以上的三
联密码子控制。DNA序列上的差异也不一定都能在蛋白
质的氨基酸序列上体现出来。 

• 基因组DNA序列上还有大量的内含子和非编码区域，如
哺乳动物的基因组只有大约1.5%的序列编码各种功能蛋白
质。大量非编码区域上DNA序列的改变，不会影响氨基
酸的合成和蛋白质的功能，也就不会产生新的表型。 



DNA序列的多态性 
• 前面所说的那些差异都能通过DNA序列的
比对检测出来。因此，DNA序列数据包含
了比蛋白质的氨基酸序列和性状的表型更
加丰富的遗传变异信息。 

• DNA序列上的差异是所有其他层次上遗传
差异的基础，最小的差异单元是单核苷酸
多态性（single nucleotide polymorphism，
简称SNP）。 



无限等位基因模型 
• 编码一个功能蛋白的DNA序列长度一般都有数
千碱基对（bp），每个核苷酸位置上都有A、
T、C、G 4种可能。可能DNA序列的个数是一
个非常大的数字。因此，有理由认为每次单核
苷酸改变产生的突变，都是群体中不存在的新
等位基因，称为突变的无限等位基因模型
（infinite-alleles model of mutation）。 



一个长度为500bp的座位上5个
等位基因的DNA序列比对 

等位基因 核苷酸物理位置/bp（其他位置上无差异，因此
未给出） 
132 142 162 192 198 201 207 240 246   

a  T T A C C C G T A   
b  T C T A A C G T T   
c  C C C C C C G T A   
d  C C C C C C A T T   
e  C C C C C T G C A   
非匹配数 6 4 7 4 4 4 4 4 6   
平均非匹配 4.3                    
杂合基因型 ab ac ad ae bc bd be cd ce de 
非匹配数 5 3 5 5 5 5 7 2 2 4 
平均非匹配 4.3                    



同义突变和非同义突变 
• 从64种三联密码子与20种氨基酸的对应关系
（Hartl and Jones 2005）可以看到，密码子中第3
个碱基的变化，大多不影响最终的生化合成产物。
可以预期，前表中的9个SNP，大多属于同义多态
性（synonymous polymorphism），同义多态性不
会引起蛋白质序列上氨基酸的替换。 

• 与同义多态性相对应，如果DNA在序列上的差异
引起了蛋白质在氨基酸序列上的替换，这样的多
态性称为非同义多态性（nonsynonymous 
polymorphism）。 



DNA序列多态性的度量  
• 对前表5个等位基因序列进行成对比对，
相当于对所有可能杂合基因型携带两个等
位基因的DNA序列进行比对，比对的结果
可以得到碱基的非匹配数（nucleotide 
mismatches），列于前表最后三行。 

• 例如，等位基因a和b在5个位置上存在非
匹配，a和c在3个位置上存在非匹配，a和
d在5个位置上存在非匹配等等，由此得到
平均的非匹配数Π=4.3。 



DNA序列多态性的度量  
• 一般情况下，如果有n条DNA序列，多态性
位点有S个，多态性位点上A、T、C、G 4
种碱基所在的序列数用nA、nT、nC、nG表
示，下面的公式给出平均非匹配数Π的一般
计算方法。 
 
 

• 后面将会看到，多态性位点数S和平均非匹
配数Π这两个参数，在中性突变理论的研究
和检验中起重要作用。 
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§5.2 基因融合和基因树 

• §5.2.1 几何分布及其性质 
• §5.2.2 基因融合模型 



负二项分布 

• 一次Bernoulli试验中，记事件A发生的概率为p
（0<p<1）。二项分布B(n, p)给出了n次独立
Bernoulli试验中，事件A发生次数k的概率。 

• 有时关心的可能不是固定次数试验中事件A发
生多少次的概率，而是事件A发生k次需要的试
验次数。这时，事件A的发生次数k是一个固定
的数值，试验次数则是一个随机变量。为了与 
中的n区分，这里的试验次数用T表示，服从的
分布称为负二项分布（negative binomial 
distribution），T 的取值范围是大于或等于k的
所有正整数。 



几何分布 

• 事件A发生1次的试验次数T是负二项分布的
一种特例，称为几何分布（geometric 
distribution），用符号G(p)表示。 

• 在T=t时事件A发生了1次的概率，等于前t-1
次试验中事件A均未发生的概率 与第t次试
验中事件A发生的概率 的乘积。因此得到几
何分布G(p)的概率计算公式。 

1)1()( −−== tpptTP ，其中t=1, 2, …，0<p<1 



几何分布的性质 

• 几何分布具有无记忆性，即T=t时事件A是
否发生，与这个时间之前事件A发生与否、
发生了多少次没有关系。 

• 每次试验中，事件A是否发生都服从同一个
Bernoulli分布。同时，T=t时事件A发生1次
的试验次数，与这个时间之前事件A发生的
次数也没有关系。 



几何分布的期望和方差 
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基因在祖先世代中的融合 

• 第3章的Wright-Fisher模型，是一种从前向后或

由过去推测现在的基因谱系研究方法。还有一

种从后向前或从现在推测过去的研究方法，有

时也同样重要。 

• 当前群体的一组有限样本不仅可以用来估计基

因和基因型频率，群体中的两个等位基因还可

能是几个世代前的同一个基因传递而来，也就

是说它们具有共同的祖先，称这两个基因在祖

先世代中发生了融合（coalescence）。 



基因融合模型 

• 例如，当前群体的一组样本中包含k个基因，
如果之前的某个祖先世代中发生了一次基因融
合，那么当前的k个基因就只有k-1个亲本来源。
发生两次基因融合后，当前的k个基因就只有
k-2个亲本来源。如此下去，发生k-1次基因融
合后，当前的k个基因就只有一个亲本来源。
发生一次基因融合，称为一个融合事件
（coalescent event）。 

• 基因融合模型通过研究融合事件之间的时间间
隔，提供了一种研究基因进化的方法，有时还
会比从前向后的Wright-Fisher模型更加便利。 



理想群体中6个等位基因的谱系图 

• 前4世代的6个等位基因用A1~A6表示。前1世代中发生
了3次融合事件，前2世代中没有发生融合，前3世代
中发生了1次融合事件，前4世代中发生了1次融合事
件。经过5次基因融合事件后，当前世代的6个等位基
因均来自前4世代的同一个基因A4。 

前4世代

A1 A2 A3 A4 A5 A6

前2世代

前1世代

当前世代

前3世代



基因融合模型的优点 
• 从前面的基因谱系图还可以看到，如采用
从过去到现在的研究方法，需要追踪祖先
群体中所有6个等位基因的传递过程。 

• 如采用从现在到过去的研究方法，则只需
追踪当前群体中固定下来的等位基因A4，
即图5.2中实心圆表示的17个基因，而不需
要考虑在当前世代中已经丢失的那些基因。 

• 因此，基因融合模型有时显得更为有效、
更为便利。 



两个基因融合发生的时间T2  
• 在大小为N的理想群体中，如果当前世代的
两个基因来自前1世代的同一个基因，说明在
前1世代发生了融合事件，发生概率为1/2N，
用下面的公式表示  
 
 

• 时间T2 服从几何分布G(p=1/2N)，概率分布为 
N

T
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两个基因融合时间T2的期望和方差 

• 时间T2 服从几何分布G(p=1/2N)，概率分布为 
 
 

• T2 的期望和方差分别为 
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k个基因的融合 
• k个基因在前一个世代没有发生基因融合的概率为 

 
 

• 当2N较大、k较小时， 
 
 

• k个基因在前一个世代发生基因融合的概率为 
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k个基因融合时间Tk的期望和方差 

• 时间Tk 服从几何分布G(p=k(k-1)/4N)，概
率分布为 
 
 

• Tk 的期望和方差分别为 

，其中t=1，2… 1]
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k个基因发生k-1次融合的时间T1   

• 对于当前群体中的k个基因，经过k-1次融合之
后，这k个基因就可以追踪到同一个祖先基因，
需要的时间自然也是一个随机变量，用T1表示。 

• 第1次融合时间的随机变量为Tk。第一次融合发
生后，等位基因个数减少到k-1。因此，第2次
融合时间的随机变量为Tk-1。依次类推，最后
一次融合时间的随机变量为T2。 

• 这些随机变量服从前面定义的几何分布。因此，
融合为一的时间T1正好是这k-1次融合时间随机
变量之和。 



k个基因完全融合的时间T1   

• k个基因融合为一时间T1的分布 
 
 

• T1的期望和方差分别为  
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当前群体中6个基因的融合过程 

E(T6)=2N/15 
E(T5)=2N/10 

E(T4)=2N/6 

E(T3)=2N/3 

E(T2)=2N

当前世代

过去世代



基因树及其特性 
• 前图表示的基因融合过程也称为基因树

（gene tree）。在基因树中，越往上走，需

要更长的时间才能再次出现基因融合事件。

或者说，越往根部走（倒看），分支变得越

长。从T1的期望公式可以看出，当k较大时，

融合为一的平均时间大约是4N。这个时间

也正好是一个新突变基因、如果不丢失在群

体中被固定下来的时间。 



基因树及其特性 
• 最后一次融合的平均时间是2N，几乎占整个融

合时间的一半。这一现象其实也可以从融合后

基因频率的变化来解释。在当前世代中，6个
等位基因各占1/6，频率都比较低，随机漂移中

丢失一个的概率就很大，所以第一次融合的时

间最短。在群体大小稳定不变的情况下，随着

丢失基因的增多，未丢失基因的频率逐渐升高，

基因再次丢失的速度就会越来越慢，因此再一

次融合的时间就变得越来越长。 



基因树中所有分支的总长度 
• 以前面的基因树为例，可认为这个基因树中包含6
个长度为T6的分支、5个长度为T5的分支、4个长

度为T4的分支、3个长度为T3的分支、2个长度为

T2的分支。这些分支可以从图中相邻平行线之间

的实线段看出来。因此，得到所有分支总长度的

计算公式。 
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基因融合模型的作用 
• 分支的总长度其实就是经历的总世代数，如果每

个世代的突变频率为u，那么在无限等位基因模

型下，分支总长度乘以突变频率，就等于多态性

位点的个数S，即 

 

 

• 利用基因融合模型可以研究亲缘关系、估计一个

座位上的等位基因个数、选择对该座位的影响、

估计突变频率等等。 
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§5.3 中性突变理论 

• §5.3.1 中性突变与有限随机交配群体 
• §5.3.2 等位基因个数的估计 
• §5.3.3 中性突变理论的Tajima D检验 
• §5.3.4 迁移和突变的联合作用 



中性突变 
• 分子遗传学和进化的大量研究结果表明，新发

生的突变中，大多是有害的，只有极少数是有

益的。由于选择的作用，有害或有益的突变能

够很快在群体中消失或固定，隐性有害基因即

使不能完全消失，它存在的频率也不会太高。 

• 有害或有利突变对多态性的贡献都很有限。从

§5.1看到，基因组中存在一部分没有明显表型

效应、可以忽略选择作用的突变，称为中性突

变（Neutral Mutation）。 



中性理论 
• 中性突变在随机漂移的作用下，会维持一种

平衡状态，这种平衡能够解释自然群体中观

察到的大部分多态性。这一解释群体多态性

的理论称为中性理论（Neutral Theory）。 

• 中性理论认为，相当一部分突变对个体的生

存和繁殖几乎没有影响，它们在群体中存在

的频率不是由选择决定的，而是随机漂移的

结果。 



中性突变与有限随机交配群体 
• 在无限等位基因模型的假定下，中性突变每次在群体中

产生出一个新的等位基因，随机漂移决定这些基因的命
运是固定还是丢失。经过长期的随机漂移，单个亚群体
最终被固定在一个基因上。最初的2N个基因有着相同的
固定概率，即各占1/2N，这也是一个特定突变基因在小
群体中的固定概率。因此，一个新突变基因的丢失概率
为1-1/2N。 

• 尽管丢失的概率要远高于固定的概率，长期的突变和随
机漂移也能达到一种平衡状态。处于平衡状态时，突变
产生的基因正好可以弥补因漂移而丢失的基因。虽然这
些基因在表型性状的遗传研究中，可能不算很合适，却
包含着物种间、亚群体间在DNA序列上的大量亲缘系谱
信息。因此，中性理论在现代群体遗传和进化研究中占
有十分重要的位置。 



中性突变与遗传漂变中的近交系数 

• 假定突变的发生频率为u。下面的公式给出理想群
体相邻世代间近交系数的关系。 
 
 

• 对于后裔同样 的两个基因来说，不论是其中的一
个发生了突变，还是二者同时发生突变，它们将
不再是后裔同样。因此，在发生突变的情况下，
维持后裔同样的概率等于(1-u)2，即只有两个后裔
同样基因均未发生突变时，才能继续保持它们之
间的后裔同样状态。 
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中性突变与遗传漂变的平衡近交系数 

• 从上面的公式可以看到，由于突变的存在，最终
的近交系数不再趋近于1，而是一个小于1的数。 

• 达到平衡状态的近交系数的计算如下 
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平衡群体的杂合度 

• 在突变和漂变达到平衡状态时，前面的平衡近交
系数表示两个基因的后裔同样概率。在无限等位
基因模型下，两个状态相同但没有亲缘关系的基
因结合在一起产生纯合基因型的概率为0。 

• 从另外一方面讲，纯合基因型中的两个基因一定
是后裔同样的。因此，平衡近交系数也就等于平
衡群体中纯合基因型的频率。群体中的杂合基因
型频率，即杂合度H与平衡近交系数的关系是 
 
 

• 因此，可以从杂合度H估计θ=4Nu这一重要参数。 
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参数θ=4Nu的估计 

• 假定一个座位上有k个等位基因，用pi表示等位基
因i的频率，i=1, 2, …, k。 
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例子 

• 例如，一个座位上存在4个等位基因，它们
的频率分别为0.56、0.31、0.11和0.02。HW
平衡时的纯合基因型频率为0.562+ 0.312+ 
0.112+ 0.022= 0.4222，杂合度为H=1-0.4222 
= 0.5778。因此，θ= 0.5778/0.4222 = 1.3685。 

• 由于θ=4Nu ，得到θ和N估计值后，就能估
计突变频率。当然，得到θ和u估计值后，
也就能估计第4章中介绍的有效群体大小Ne。 



突变和漂移对群体结构的共同影响 

• 图A中，N=100，u=0.001， θ =0.4，平衡时的近交系数
=0.7143。四条实线自上而下代表1、0.9、0.5和0四种起始的
近交系数，它们随世代的增加趋近于平衡近交系数，但趋
近平衡值的速度是很缓慢的。图A还用虚线给出从0.5开始
的无突变条件下近交系数的变化，这条虚线最终趋近于1。 

• 图B为突变和漂移达到平衡状态时，不同θ取值对应的杂合
基因型和纯合基因型的频率。一般来说，在0.2和0.8之间的
杂合度已经很高了，它们对应的θ大约在0.25和4之间。 
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突变和漂移达到平衡状态的特点 
• 在突变和漂移相互作用下达到平衡状态的群体中，
突变的作用并不会因此而停止，仍然会不停地产生
出新的等位基因；随机漂移的作用也不会因此而停
止，已有的等位基因仍然会因为漂移而丢失，甚至
原来已经被固定下来的基因也有可能丢失掉，原来
已经丢失的基因也有可能被固定下来。 

• 这一点从前图A可以明显看出，当突变和随机漂变
两种因素同时存在时，近交系数为1的亚群体并不
能永远保持在F=1的状态。由于突变和漂移的联合
作用，近交系数高于平衡频率时就会不断下降。在
近交系数下降的过程中，原来被固定下来的基因就
又可能丢失，原来丢失的基因又可能被固定。 



突变和漂移达到平衡状态的特点 

• 突变和漂移的相互作用最终达到一种动态
平衡状态，群体中的各种等位基因仍处在
变动之中，单个等位基因的频率也仍在变
化之中。 

• 由于突变产生的基因正好弥补了因为漂移
而丢失的基因，群体中等位基因的个数、
等位基因的频率分布、纯合基因型的频率、
杂合度等保持相对稳定。 



平衡状态下的等位基因个数 
• 假定一个突变和漂移平衡群体中，某座位上有k
个等位基因，按照频率从高到低的顺序排列，最
常见等位基因的频率用p1表示、接下来的用p2表
示等等。一个等位基因是否最常见，也不是一成
不变的。 

• 等位基因频率相等时的近交系数最高。换句话说，
只有在等位基因频率存在差别时，才会有较低的
近交系数，群体才会有较高的杂合度。因此，对
于特定的平衡群体，将k个等位基因频率按照从
高到低的顺序排列时，就会表现出一定的规律性。
正是这种规律性，提供了一种检验中性突变理论
的方法。 



平衡状态下的等位基因构成 

• 假定从一个突变和漂移的平衡群体中，随机抽
取大小为n=2N=20的一组基因样本，调查共发现
k=10个等位基因，一个出现了7次、一个出现了
3次、两个出现了2次、其它六个各出现了1次。
在这个样本群体中，按照从高到低顺序排列的
等位基因观测个数，称为等位基因构成（allelic 
configuration）。 

• 在中性突变和无限等位基因模型下，等位基因
构成呈现出一定的规律性。这种规律性可以用
来检验中性理论在一个自然群体中的适用性。 



等位基因个数的估计 

• Kimura and Crow (1964) 给出了等位基因个数相对
于等位基因频率的概率密度函数公式： 
 
 
 
 

• 基因样本量为n（=2N，N为二倍体个体数）的群
体中，等位基因个数k的期望为： 

11)1()Φ( −−−= xxx θθ

xx d)Φ( 表示频率在x和x+dx之间的等位基因个数 
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特殊条件下的等位基因个数 

• θ=1时： 
 

• θ=2时： 
 
• Ewens（1972）近似公式： 
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不同大小样本群体中的平均等位基因个数 

2N  θ=4Nu 
0.1 0.5 1 2 5 10 1 2 

10 1.27  2.13  2.93  4.04  5.84  7.19  2.30  2.81  
20 1.34  2.48  3.60  5.29  8.46  11.33  3.00  4.09  
50 1.43  2.94  4.50  7.04  12.46  18.34  3.91  5.86  
100 1.50  3.28  5.19  8.39  15.72  24.44  4.61  7.23  
250 1.59  3.74  6.10  10.21  20.17  33.07  5.52  9.05  



样本群体中观测等位基因构成的概率 

• Karlin和McGregor（1972）给出了样本群体
中观测等位基因构成概率的计算方法： 
 
 
 

• 其中， n=2N，k为观察到的等位基因个数，
n1, n2, …, nk为各种等位基因的观测个数， 
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例子：N=5，n=10  

• 不考虑等位基因的顺序，两个等位基因存在时只有5种
可能的频率，三个等位基因存在时只有8种可能的频率。 

• 图B中，第三个等位基因的频率等于1减去前两个的频率

之和，在X轴上未给出第三个的频率。 
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利用等位基因构成检验中性理论 
• 如果样本群体的观测频率与理论频率有较大的

差异，如高频等位基因的频率过高或过低，中

性理论可能不适合被考察的群体。高频等位基

因的频率过高，说明这个等位基因对选择可能

是有利的；高频等位基因的频率过低，说明这

个等位基因可能对选择是不利的。 

• 实际数据的样本量n都很大，可能的等位基因

个数n1, n2, …, nk非常多，难以通过穷举的方法

计算理论频率，一般都是采用计算机模拟的方

法获得平衡群体的理论频率。 



参数θ的两种估计方法 

• 因此得到θ的一个无偏估计 
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参数θ的两种估计方法 
• Tajima（1983）给出： 

 

 

 

• 因此得到θ的另一个无偏估计 
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中性突变理论的Tajima D检验 
• 在选择的作用下，有害突变在群体中的存

在频率会很低。Tajima（1989）指出，在

计算多态性位点的个数时，没有考虑等位

基因频率高低这一因素，会放大有害突变

对多态性位点个数的影响。另外，在计算

非匹配平均数时，考虑到等位基因频率这

一因素，低频有害突变的存在对非匹配平

均数的影响不会很大。 



Tajima D检验统计量 
• 参数θ两个估计值之间的差异，在某种程度

上反映了选择的效应，显著差异预示着选择

的存在。因此，二者之间的差异可以用于中

性理论的检验。这一检验方法称Tajima D检

验，自1989年提出之后得到广泛应用。 

)/(
/

aSV
aSD

−Π
−Π

=



例子（表5.1中的5条DNA序列） 
• 多态性位点数S=10，非匹配数Π=4.3。 

• a=1+1/2+1/3+1/4=2.0833，S/a=4.32。 

• 两种估计值之间的差别不是很大。因此，

可以认为这个基因座位上表现出的多态

性符合中性理论。 

• 需要说明的是，这里只是用了一个很小

的样本，实际数据的样本要大得多。 



迁移和漂变的联合作用 

• 在图2.3表示的大陆群体向岛屿群体单向迁移
模型中，假定岛屿群体有固定大小N，每个世
代的迁入个体比例为m，即迁入个体数等于Nm。
分别用Ft和Ft-1表示当前世代t和前一世代t-1的
近交系数。无迁移发生时，公式3.31给出了相
邻两个世代近交系数之间的关系。即： 
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迁移和漂变的联合作用 

• 当迁移存在时，只要两个基因中有一个是迁
移而来，它们就不再是后裔同样。换句话说，
要保持两个基因的后裔同样状态，必须要求
它们都不是迁入过来的，该事件发生的概率
为(1-m)2。因此，公式3.31的右端项乘以(1-
m)2之后就得到当前世代t的近交系数，即 
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迁移与突变之间的相似性 

• 突变和漂变的共同作用 
 

• 迁移和漂变的共同作用 
 

• 对比发现，除了一个地方是突变频率u、一个地
方是迁移比例m外，两个公式完全相同。迁移与
漂变的平衡近交系数为 
 

• 与突变类似，纯合基因型的两个等位基因一定是
后裔同样，上面公式给出的近交系数，同时也等
于群体中纯合基因型频率之和，因此有时也称为
固定系数（fixation index）。 
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平衡群体的近交
系数随迁入个体
数的变化曲线 

• 每个世代迁入0.25个个体，平衡群体的固定系数就从1下降到0.5；
每个世代迁入1个个体，固定系数下降到0.2；每个世代迁入2个
个体，固定系数下降到0.11。每个世代迁入5个或更多个个体时，

固定系数就低于5%。也就是说，平衡群体的近交程度变得很低。 

• 迁移对群体的影响与突变是类似的，只存在程度上的差异。迁

移比例m往往远大于突变频率u，因此迁移对群体的影响程度要

远大于突变。但最终的结果，都是降低了群体的固定系数，提

高了群体的杂合度和遗传多样性。 
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可逆突变和漂变的联合作用 
• 对于向前和向后同时发生的突变，分别用u和v
表示两个方向的突变频率。这时，不论哪个基
因发生了突变，也不论突变的方向是什么，都
会打破两个基因的后裔同样状态。因此，维持
两个后裔同样基因的概率为(1-u-v)2 。 
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可逆突变、迁移和漂变的联合作用 
• 如果同时还有迁移存在，每个世代迁入个体占的
比例为m。这时，不论哪个基因发生了突变，也
不论突变的方向是什么，不论哪个基因是迁移而
来的，都会打破两个基因的后裔同样状态因此，
维持两个后裔同样基因的概率为(1-u-v-m)2 。 
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§5.4 近交系数计算方法小结  

• §5.4.1 近交系数计算方法 
• §5.4.2 近交系数应用中需要注意的一些问题 



不同交配系统的近交系数 
交配系统 群体大小 世代t与邻近世代近交系数的关系 平衡近交系数F  
随机交配 无限大 0=tF  

F=0  

自交系统 任意 
1-2

1
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tt FF +=  
F=1  

随机交配 大小为N的理想

群体 1)
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阶梯结构群体（阶

梯数为n） 
)1()1)(1(1 11 FFFF nnST −−−−= −  ，Fi为阶梯i的平均近交系数  

 



一种或多种遗传因素作用下，理想群体
的近交系数，不考虑选择的作用 

遗传因素 世代t与邻近世代近交系数的关系 平衡近交系数F  
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双向突变（频率分别为u
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近交系数在群体遗传中的作用 

• 从第3章开始，我们已经看到近交系数在群体遗传学
研究中发挥的重要作用。通过近交系数这一概念，可
以把自然条件下的非理想群体、人工控制条件下的规
则交配系统转化为理想群体进行研究；在给定基因频
率的条件下，通过群体的近交系数可以估计群体的基
因型频率；在中性突变和无限等位基因模型下，通过
群体的近交系数可以估计基因的突变频率和杂合度；
在迁移和漂变作用下的平衡群体中，可以通过近交系
数估计迁移比例和杂合度等等。 

• 自然条件和人工控制条件下，不同交配系统产生的各
种各样遗传群体，通过计算它们的近交系数，就能很
多程度上认识这些群体的遗传构成。因此，近交系数
有机地统一了各式各样的交配方式和遗传群体。 



近交系数的相对性 

• 与基因频率和基因型频率类似，近交系数也是一个
基于群体的遗传参数。离开遗传群体谈论近交系数
是没有意义的。 

• 共祖先系数衡量一个遗传群体中个体之间亲缘关系
的远近，近交系数衡量子代群体中两个等位基因亲
缘关系的远近，二者在遗传上其实是一回事，即亲
代群体的共祖先系数等于子代群体的平均近交系数。 

• 由于近交系数是一个群体参数，严格地讲，谈论单
个个体的近交系数也是没有意义的，除非后代群体
中只有一种基因型。一般来说，后代都是多种基因
型按照一定频率构成的群体，近交系数衡量的是后
代携带两个基因的平均亲缘关系。 



度量近交系数的基础群体 

• 近交系数在群体和数量遗传学研究中均发
挥重要的作用。应用中要注意，近交系数
是一个相对的概念，离开一个基础群体或
参考群体，也就难以衡量个体之间的亲缘
关系，近交系数也就失去了意义。 

• 基础群体大致可以分为自然交配和人工控
制交配两大类型。如果基础群体来自自然
条件下一个物种的种群，根据物种的繁殖
方式还可分为以下4种类型。 



自然无性系群体 

• 单个无性系群体中，不同个体、以及它们的亲代和

子代有着完全相同但高度杂合的基因型，用Z表示单

个无性系群体中的个体，则FZ=0。 
• 在单个无性系群体内，个体之间的共祖先系数等于Z
与其自身的共祖先系数。因此，个体间的共祖先系

数fZZ=(1+FZ)/2=1/2。如果无性系也能发生自交，则

这个共祖先系数当然就是自交一代群体的近交系数。 
• 多个无性系构成的自然群体等同于一个随机交配群

体，可以将单个无性系等价地视为随机交配群体中

的单个个体。因此，群体的近交系数为0，不同无性

系之间的共祖先系数也为0。 



自然自交群体 

• 单个自交系群体中，不同个体、以及它们

的亲代和子代，有着完全相同的纯合基因

型。同时，纯合基因型中的两个等位基因

还是后裔同样。用Z表示单个自交系群体中

的个体，则FZ=1，个体之间的共祖先系数

fZZ=(1+FZ)/2=1 。 
• 多个未知来源自交系构成的自然群体中，

近交系数也为1，但是不同自交系之间的共

祖先系数为0。 



自然异交群体 

• 一般认为群体无限大，用Z表示单个个体，

则FZ=0。任意两个个体X与Y之间的共祖先

系数fXY=0。个体Z与它自身的共祖先系数

fZZ=(1+FZ)/2=1/2。 
• 如果发生自交，则这个共祖先系数也就是

自交一代群体的近交系数。 



自然混合自交和异交群体 

• 一般认为群体无限大，用Z表示单个个体，
C表示异交率，则FZ=(1-C)/(1+C)，个体Z与
它自身的共祖先系数fZZ==(1+FZ)/2=1/(1+C)。 

• 由于F=(1-C)/(1+C)是平衡点，亲代和子代
的近交系数都应该等于 (1-C)/(1+C) 。 

• 把Z看作子代，则任何两个个体X与Y之间
的共祖先系数为fXY=(1-C)/(1+C) 。 



人工控制杂交产生基础群体 
• 前面列出的4种自然群体类型，其实代表着自然

界的4种繁殖方式。根据物种的生物学特性，人

工控制条件下的繁殖方式更多（详见§1.3.1）。

第4章介绍的一些规则近交系统，是常见的人工

控制繁殖方式，这些交配系统中，近交系数的变

化都有一定的规律性。 
• 利用这些群体时，要对它们的近交系数有所了解，

以便采取适当的分析方法，开展目的明确的遗传

研究，获得更有价值的遗传研究结果。在规则近

交系统中，组成世代0的个体是后续近交世代的

原始亲本，这些亲本个体的来源就是基础群体。 



自交系及其互交产生的群体 

• 植物育种中经常利用自交系统产生大量的

自交系，在此基础上开展品种选育或遗传

研究。 
• 有时又利用两个或多个来源广泛的自交系，

开展相互杂交，利用互交群体开展遗传研

究或轮回选择育种。 
• 共祖先系数和近交系数之间的各种关系，

在这些群体中也是适用的。 



自交系之间互交产生的基础群体 

• 左边为两个自交系A和B杂交后代的系谱，X表示

杂种一代F1，Z表示杂种二代F2。 
• 中间为两个自交系A和B杂交和回交后代的系谱，

X表示杂种一代F1，Z表示回交一代BCF1。 
• 右边为4个自交系A、B、C、D杂交后代的系谱，

X表示自交系A和B的杂种一代，Y表示自交系C和
D的杂种一代，Z表示双交一代DCF1。 

A    × B

A   × X

Z

A  × B

X

Z

A    × B        C    × D

Z

X × Y



杂种F2群体的近交系数 
• 两个自交系A和B的杂交后代系谱，X表

示杂种一代F1，Z表示杂种二代F2。显

然，FA=FB=1。如果自交系A和B之间没

有亲缘关系，则fAB=0，FX=fAB=0。 
• 群体X只有一种基因型，一般不适合开

展遗传和育种研究。根据自交系A和B
差异的大小，X的自交后代Z存在不同程

度的基因型分离，适宜于遗传和育种研

究。若作为基础群体，群体Z的近交系

数FZ=fXX=(1+FX)/2=1/2。 

    

   

A  × B

X

Z

                

 



回交群体的近交系数 
• 两个自交系A和B的杂交和回交的系谱，

X表示杂种一代F1，Z表示回交一代BCF1。

如果自交系A和B之间没有亲缘关系，则

FA=FB=1，fAB=0。 
• 群体X与自交系A的回交后代Z存在不同

程度的基因型分离，若作为基础群体，

群体Z的近交系数FZ=fAX=(fAA+fAB)/2=1/2 。 
• 可见，回交一代的近交系数等于自交一

代的近交系数，它们其实都等于群体中

纯合基因型的频率。 

A    × B

A   × X

Z

                  

 



四交群体的近交系数 
• 四个自交系A、B、C、D杂交后代的

系谱，X表示自交系A和B的杂种一代，

Y表示自交系C和D的杂种一代，Z表
示双交一代。显然，FA=FB=FC=FD=1。 

    

   

  A    × B        C    × D

Z

X × Y

• 如果4个自交系没有亲缘关系，则fAB= fAC= fAD= 
fBC= fBD= fCD=0，FX=FY=0。X与Y之间的共祖先系

数fXY= (fAC+fAD+fBC+fBD)/4=0。因此，双交一代的

近交系数FZ=fXY=0。 
• 与两个自交系的杂种F1代不同的是，双交一代中存

在基因型的分离，可以用于遗传和育种研究。若作

为基础群体，双交F1群体Z的近交系数为0。 
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