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摘 要:基因家谱学是将遗传学运用于传统谱牒学的一门应用学科，它正日益受到公众的关注。首
先，我们追溯了基因家谱学在全球，特别是国内的发展历程，包括源头，萌芽和最新进展。此外，我们集
中回顾了五个方面:家族历史、群体结构、突变速率、考古学应用和法医学应用，其中，基因家谱学和其他
学科的跨学科研究产生了许多新的成果。最后，我们希望对于方法和案例的介绍能够促进从业者和爱
好者共同推进基因家谱学在中国的发展。值得注意的是，基因家谱学的热潮也暗含风险，主要涉及 DNA
测试者及其家人，以及同名人士的隐私问题。
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谱牒又称家谱、家乘、宗谱、族谱和世谱，是家族的历史书。谱牒、方志和正史是我国史学研究
的三大基石，故有“家乘犹国史”的美誉。谱牒反映了中国宗法血缘文化，在我国有着悠久的历史。
最早出现的谱牒为“甲骨家谱”，出土于殷墟的甲骨文中就有关于氏族的骨片［1］。商代有专门的谱
牒档案，并设有掌管谱牒的官员。战国时期，史官编著了我国第一部谱牒专著———《世本》。战国、
秦汉至魏晋，受门阀制度影响，谱牒学渐盛。宋以后，科举盛行，重视门第出身，家谱渐渐不示外姓，
自此，谱牒学由盛转衰。至明清，修谱又达鼎盛期，遍及城乡。据统计，我国现存家谱至少有6 000
多种［2］，这些谱牒是中华民族传统文化的有机组成部分，有着宝贵的文献价值［3］。梁启超曾说:
“族姓之谱六朝唐极盛，宋后寝微。然此实重要史料之一: 例如欲考族制组织法，欲考各时代各地
方婚姻平均年龄、平均寿命，欲考据父母两系遗传，欲考男女产生比例，欲考出生率与死亡率比较
……无数问题，恐除族谱家谱外，更无它途可以得资料。我国乡乡家家皆有谱，实可谓史界瑰宝。
将来我国立大图书馆，能尽集天下之家谱俾学者分科研究，实不朽之盛业也。”［4］

谱牒学是一项专门研究谱牒的历史科学。从两汉鼎盛时期的谱学到清代章学诚的谱学，曾积累
了一大批丰厚的文献，供后人研究。谱牒学研究一直面临着三大困难: 一是谱牒整部造假。唐以前，
为了出仕和地位，多以郡望相标榜。二是谱牒真真假假。主要是为了抬高家族的身份，“如周姓则祖
后稷，吴姓则祖太伯，姜姓则祖太公望，袁姓则祖袁绍”［5］。三是材料损失严重［6］。如唐末农民大起义
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时期、抗日战争时期、“土改”和“文革”时期。虽然谱牒学研究可以运用版本学、校勘学等方面的知识
鉴别真伪，考订谬误［6］，但很多时候，传统谱牒学研究受限于材料本身，很难有突破性进展。
遗传学究其本质是一门历史科学。遗传突变世代相传，并因为随机性或者选择作用在群体和

物种间 /内积累下来［7］。人体内有 23 对染色体，其中 22 对常染色体中，每一对染色体都有一条来
自于父亲，一条来自于母亲，两条染色体在传代过程中会发生部分重组。另一对性染色体，包括 X
染色体和 Y染色体。在女性体内，X染色体成对出现，也会发生重组现象。但是在男性体内，X 染
色体来自母亲，Y染色体只能来自父亲。因此，Y 染色体具有父子相传的特点，严格遵从父系遗传
的方式，传递过程中不受社会文化和自然因素的影响( 如图 1 所示) 。

图 1: 遗传物质的传递规律

基因家谱研究是遗传学在传统谱牒学上的应用，它试图通过 DNA检测，特别是 Y染色体标记
体系，弄清家族内部个体间的遗传关系［8］。基因家谱研究极大地弥补了传统谱牒学的不足。在我
国，家族、宗族都是指父系制度的同姓亲族，是以婚姻和血缘关系结合成的社会单位，因此，相比其
他遗传标记体系，Y染色体是研究基因家谱的绝佳材料。Y 染色体上有着充足的拓扑学关系明晰
的遗传标记，可以满足父系遗传谱系的构建; 另外，Y 染色体上有着稳定的“分子钟”，可以估算不
同 Y染色体间的分化时间［9］。因此，当遗失的或者不忠实记载的谱牒无法作为追寻祖先的可靠依
据时，以现代分子生物为基础的基因家谱研究是直接追溯宗族成员之间亲缘关系的最佳方法，是验

证祖先与后代的父系关联，补全和重构家族谱牒的唯一手段。

一、世界范围内基因家谱的研究动态
对于人类根源的探索缘于人类本能的好奇心。20 世纪末期，来自数个国家的数百万人开始热

衷于寻找自己的祖先来源。这一狂热的爱好催生了应用科学一个新的分支———基因家谱学，在该
学科中，DNA分子起到了承载家族历史的作用［10］。
( 一) 源头

基因家谱研究的出现离不开 DNA分型技术。该技术的突破源于英国莱斯特大学的 Alan Jeff-
reys发现了名为微卫星的高变遗传标记［11］。20 世纪 80 年代中期，Alan Jeffreys 等基于这些序列，
开发了多位点探针，这一检测是鉴定生物亲缘关系最为有效的工具［12］。该方法主要基于限制性片
段长度多态性，被称为 DNA指纹技术( DNA fingerprinting) 。到 80 年代末，DNA指纹法被法医界广
泛接受和应用。
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法医遗传学不仅为基因家谱学提供了技术支持，同样也提供了方法上的参考。法医遗传学主
要涉及两个核心问题: 个体鉴定和亲缘关系评估［13］。后者的目标和基因家谱学的目标一致。因
此，首个基因家谱研究实际上是一次法医学调查。这些 90 年代早期的案例中，最有名的是罗曼诺
夫沙皇家族［14］和纳粹罪犯约瑟夫·门格勒［15］的遗骸鉴定。通过各种亲缘关系的比较，前者确定
出土于叶卡捷琳堡的一座墓葬中的 9 块遗骨来自俄罗斯末代沙皇———尼古拉斯二世及其家族成
员; 后者证明 1985 年出土于巴西的遗骸属于约瑟夫·门格勒本人。
( 二) 萌芽

1996 年 6 月，旅居美国的斯诺伐克籍谱牒学、民俗学者 Helen Cincebeaux在明尼阿波利斯举行
的东欧家族历史学会联盟会议上首次提出了基因家谱学( Genetic Genealogy) 概念。1998 年 11 月，
一位名为 Alan Savin的业余谱牒学者在其个人网站上再次谈到了这个名称，他也是《基因家谱学导
论》( An Introduction to Genetic Genealogy) 的作者。
基因家谱学真正的萌芽是在 20 世纪 90 年代末，主要标志为一系列高质量文献的发

表［16］［17］［18］［19］。从文献发表的先后顺序和学术意义来看，排在首位的是 1997 年 Scorecki等关于犹
太祭祀 Y染色体的研究［16］。《圣经》中记载犹太人中的祭司是由犹太教的第一祭司长 Aaron 开始
按血缘代代相传，作者们发现德系和西班牙系犹太祭司们与非祭司的犹太人相比，有较近的亲缘关

系，也就是说，祭司们可跨越 3 300 年追溯到一个共同的父系祖先。Y染色体的分析与《圣经》故事
的完美契合着实让人吃惊。这项研究开创了通过 Y染色体标记进行基因家谱研究的先河。

1998 年，两篇文章的问世为基因家谱学的建立添砖加瓦。这两篇文章都与历史名人有关，因
此引发了极大的关注。第一项研究与美国第三任总统 Thomas Jefferson和他的黑人女仆 Sally Hem-
ings有无私生子的鉴定有关［18］。Foster 比较了 Jefferson 的叔叔、Sally 的大儿子和最小的儿子的男
性后代 Y染色体，认为 Jefferson是 Sally的最小儿子的生父。这项研究理清了 Sally Hamming 后代
错综复杂的亲缘关系，为随后通过 Y染色体标记重塑父系谱系关系提供了范例。同年，Decorte 发
表了一项疑似法国国王 Louis XVI 和 Marie － Antoinette 的儿子的线粒体 DNA 鉴定［19］。作者们对
Carl Wilhelm Naundorf( 声称是这对皇室夫妇的后代) 、Marie － Antoinette和她的两个姐妹，以及现存
的母系亲属的线粒体 DNA进行了分型。结果表明，虽然 Naundorf 被冠以 Louis XVII 的名号，但他
的线粒体 DNA遗传类型与其他母系亲属测试者的完全不同，因此他是个伪冒者。这项研究是最早
通过线粒体 DNA进行基因家谱学研究的工作，为通过母系遗传研究基因家谱学提供了参考。
( 三) 发展

近 20 年，受公众对名人家族历史的浓厚兴趣的驱动，基因家谱学中探索历史名人的父系类型
一直是最为活跃的研究方向，例如前面提到的美国总统 Thomas Jefferson［18］，法国皇帝拿破仑［20］和
波旁家族［21］，俄罗斯的罗曼诺夫家族［22］，以及中国的爱新觉罗家族［23］、成吉思汗［24］和曹操［25］。
其中，成吉思汗和爱新觉罗·觉昌安的父系类型最早是通过特殊的 Y 染色体单倍型，即所谓的星
簇( Star Cluster) 和满族簇( Manchu cluster) 推测而来的，它们分别高频出现于蒙古语和满通古斯语
人群［24］［26］。这种通过分析 Y染色体单倍型数据寻找晚近人群扩张信号的方法还运用在其他课题
中。例如，2015 年 Balaresque 分析了欧亚大陆上 127 个人群的 5 321 个 Y 染色体数据，发现了 11
个星簇状的扩张信号，其扩张年代为公元前 2100 年至公元 1100 年［27］。排除所用位点过少、可能
存在的遗传类型错判等问题，这项研究还是有些有趣的结论，比如揭示了晚近扩张人群与生活方式

的关系———阿尔泰语游牧人群 Y染色体的大范围传播可能与马的使用有关。
基因家谱研究受 DNA检测技术发展的推动。现如今，基于现代 DNA和古代 DNA高通量测序

的手段也进入到基因家谱学之中。最好的例子是 2014 年 Olalde I 等测试了一个疑似含法国国王
Louis XVI血液的手帕上的全基因组，他们发现，根据所获得的数据来推断的祖先和表型与历史记
载不符［21］，否定了葫芦内所含血样属于 Louis XVI，该研究为破解历史悬案提供了有力的证据。
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在 1999 ～ 2000 年，第一家提供基因家谱分析的基因测试公司成立。随后，基因家谱研究被这
些商业公司陆续推出的项目所主导［28］。其中，第一家也是最成功的公司即 Family Tree DNA。该公
司由一位美国的业余谱牒专家 Beenett Greenspan于 1999 年创立。迄今，有大约 40 家［29］甚至更多
的实验室和公司可以提供祖源检测和重构家族谱牒的服务。截至 2009 年，接受这类服务的用户已
经超过了 100 万人。

2005 年，首个基因家谱学的专业刊物在线出版。同年，国际基因家谱学会( ISOGG) 成立。这
个非商业机构的目标是通过研讨会、网站、演讲、论坛和会议，教育大众如何在谱牒研究中正确使用
遗传学知识。2008 年，俄罗斯 DNA家谱学院出版了杂志 Herald of the Ｒussian Academy of DNA Ge-
nealogy。同年，另一个基因家谱学的杂志 Ｒussian Journal of Genetic Genealogy 创刊。此外，也有一
些专业的博客介绍基因家谱学的动态，甚至有电视频道专门播放基因家谱相关内容的节目。

二、国内基因家谱的研究动态
国内基因家谱的研究要从曹操家族说起。这项研究通过对曹操后代家系的遗传学梳理，确定

了曹操的遗传类型和身世，证实曹操的父亲是家族内过继，而不是异姓( 夏侯家) 收养，这解决了历

史学遗留了2 000年的问题［25］［30］［31］。这项研究是国内通过分子生物学手段研究历史疑难问题的
新尝试，它开创了历史人类学这一新领域。该研究通过媒体传播在全国引起了较大反响，并引发了
基因家谱研究的新潮流。这项研究催生了后续一系列基于家族水平的探索性课题，包括历史谜案
探索、突变速率估算、东亚遗传结构、考古学和法医学的应用，以及国内首个分子人类学专业刊
物———《现代人类学通讯》的问世。
( 一) 历史谜案

曹操的祖父是东汉时期的大宦官曹腾，曹操的生父曹嵩是其养子，因此，曹操的身世是一大史

学谜题。曹操在作《家传》时自称为周朝曹叔振铎之后，后来再度改为出自帝舜。据《曹瞒传》记
载，曹操之父曹嵩出自夏侯氏。宋代以后，曹操出自夏侯氏的说法流传甚广。而后世制作的家谱几
乎都追溯到西汉开国功臣曹参。传统谱牒学方法仅从文献资料无法确定曹操的真实身世，使用最
新的科学技术成为解决这个问题的新思路。
复旦大学现代人类学教育部重点实验室从 2009 年开始对曹操的遗传类型归属展开了系统的

调查，分别从曹操可能存在的后人家系［25］和曹氏宗族墓群中曹操的叔祖父———曹鼎遗骸［30］两方
面入手，论证曹操的父系 Y染色体类型极有可能为 O2* -M268。根据曹操后人家系的测试结果，
反推单倍群 O2* -M268 为曹操所属类型的可能性是 92． 71% ; 根据古代样本 Y 染色体 12 个 STＲ
位点的测试结果，利用基于贝叶斯等位基因频率法的数据库，推测曹鼎属于 O2* -M268 +，PK4 －，
M176 －的概率为 60． 18%，属于单倍群 C3* -M217 的概率为 13． 97%，属于其他单倍群的概率均低
于 11%。2016 年，课题组又对该样本进行了 Y染色体单核苷酸多态位点( SNP) 分型测试，明确其
遗传类型属于 O2 － M268 +，F1462 +，PK4 －，弥补了之前通过现代人家系推测曹操遗传类型和
Y-STＲ推测 Y-SNP的缺陷［31］。至此，曹操及其后人的遗传类型为 F1462 +，PK4 －的结论得以盖棺
定论。
如前文所述，一些研究者根据蒙古语和满通古斯语人群中特有的高频单倍型( 星簇和满族簇) ，以

及对应的共祖时间，推测其父系祖先分别为成吉思汗和爱新觉罗·觉昌安［24］［26］。但是，由于缺乏明
确的家系样本和古代遗骸的支持，这两个推测结果的真实性一直饱受争议［32］。2015年，我们采集了 7
个爱新觉罗氏的家系( 3个家系有完整谱牒) 的男性样本，进行了 Y染色体短串联重复片段( STＲ) 分
型，结果显示，其中 3家( 2家有完整家谱，其最近共祖为清太祖努尔哈赤) 的父系遗传类型非常接近，
且极为罕见，对这 3个样本的Y-SNP测试结果表明，此类型属于 C3b2b1* -M401 单倍群，即爱新觉罗
家族的父系遗传类型［23］。2016年，我们又对爱新觉罗家族的男性个体进行了 Y染色体测序，发现这
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些个体属于更为精细的遗传类型 C3b1a3a2-F8951，与星簇为兄弟支系，与之前推测的 C3b2a-M48满族
簇毫无关系［33］。因此，之前推断的成吉思汗与星簇之间的关系可能也不牢靠。

2017 年，韦兰海等探讨了星簇的起源，以及它与成吉思汗和各个蒙古语人群的关系［34］。通过
对 34 个属于星簇的 Y染色体全序及与其较近支系的 Y 序列的研究，我们发现这些星簇样本属于
单倍群 C3b1a3a1-F3796，其分布于中国东北到北高加索的广大区域。这些人群的源头被追溯到古
代尼伦蒙古部落或者普通的蒙古部落，比如乌兹别克人和诺盖人中的曼格特部( Manghit tribe) 、乌
兹别克人中的柯讷格斯部( Keneges tribe) 、阿富汗的哈扎拉人、中国的达斡尔人，以及哈萨克人群
中的拉特部( Dulat tribe) 、乌孙部( Uysun tribe) 和克烈部( Kerey tribe) 。而他们的晚近共祖时间为 2
576 年前，与整个蒙古语人群扩张的时间一致，这显然与成吉思汗或其他男性亲属无关。Zerjal 等
认为哈扎拉人是成吉思汗的直系子孙，他们认为这是支持成吉思汗与星簇之间关系的有力证据。
但事实上，哈扎拉人来源于成吉思汗派遣的蒙古大军。而这两万战士来自于不同的蒙古部落，并没
有直接证据表明哈扎拉人都是成吉思汗的后代。
事实上，寻找成吉思汗的父系类型困难重重。一方面，由于蒙古人保持祖先神秘感的葬俗，导致

蒙古贵族( 特别是皇室) 的墓地极少被发现［35］。尽管如此，基于有限墓葬的古 DNA研究给出了极为
矛盾的结论。根据蒙古国东部塔班陶勒盖的疑似黄金家族墓地遗骸的 DNA鉴定结果，Lkhagvasuren
等认为成吉思汗和他的家族属于遗传类型 Ｒ1b-M343［36］，然而另一项来自中国河北的高等级贵族墓
的遗传调查表明，成吉思汗的遗传类型为单倍群 Q也不能完全排除［37］。另一方面，疑似成吉思汗后
代的现代人的 DNA分型结果表明，不同家族分支的父系类型也不一致［38］。比如说，3 个现存的成吉
思汗家族分支属于遗传类型 C3下的 3个早期分化的不同亚型，此外，成吉思汗亲兄弟 Khasar的后人
属于遗传类型 O3，成吉思汗父亲的同父异母兄弟 Belgutei的后人属于遗传类型 Ｒ1a1a。
近年来，本课题组对西北地区永登县的鲁土司家族进行了父系遗传调查，根据鲁氏家谱的记

载，他们的祖先为脱欢( 成吉思汗的第六子阔列坚的后代) 。在元末明初，脱欢和他的部众归降于
明廷。后因作战勇猛，自第三代起赐汉姓鲁。从此，鲁土司家族驻守西北永登县长达 19 代，历时
561 年。Y 染色体分型结果表明，鲁土司家族的遗传类型为 C3b1a1a1a-F1756 ( 又称 C3b3a2a-
448del) ，常见于蒙古语和突厥语人群［39］。进一步的遗传网络分析发现，鲁土司家族后人与哈萨克
斯坦 DNA计划( The Kazakhstan DNA Project) 中的 Tore支系共享单倍型［40］。Tore支系为成吉思汗
大儿子术赤的后代。至此，成吉思汗的遗传类型又有了一个新的可能———C3b1a1a1a-F1756。
( 二) 突变速率

Y染色体短串联重复片段( STＲ) 常常用于估算单核苷酸多态位点( SNP) 支系和历史名人的年
代。但是由于采用不同的速率和估年方法，所产生的结果会有数倍的偏差，选择何种突变速率和估
年方法仍有争议。王传超等使用两个有着完整、可靠谱牒记录的深度家系直接评估 Y 染色体的突
变速率和估年方法。结果表明，“BATWING 法加上家系突变率”能非常准确地对历史人物进行年
代估算［41］。这项研究的两个家族的祖先分别为史诏( 南宋名士，翼国公史简之子，生活于公元
885 ～ 957年前) 和操妙荣( 任职饶湖镇总，生活于公元 603 ～ 673 年前) 。
司马光家族延续了上千年，家谱记载较为完整，为突变速率的估计提供了较好的材料。杜盼新等

对 11个声称为司马光后代的家族进行了 Y-STＲ分型，结果表明，有 5 个家族的 STＲ单倍型彼此之间
十分接近，同属下游单倍群 O1a1a1a1a1a-F492，F656-。同时，我们使用“BATWING 法加上家系突变
率”逐层计算所有支系的最近共祖时间，其结果与根据谱牒资料构建的家族谱系图非常吻合［42］。
这两项研究表明，深度家系对于计算父系遗传的男性 Y 染色体在家族中的变化速度非常有

价值。
( 三) 遗传结构

正如前文所提到的，Balaresque通过5 000多个 Y-STＲ数据，筛选出了欧亚大陆上包括星簇和满
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族簇的 11 个晚近扩张信号［27］。相比之下，二代测序技术应用于 Y染色体全序列，能够构建更多信
息量的谱系树，它的枝长与时间成比例，因此，可以直接评估每个节点的最近共祖时间( TMＲCAs) 。
此外，根据基于高通量测序的谱系树，我们可以系统地分析不同的因素如何影响人口大小和结构。
比如，这些有着较长枝长的支系暗示了较低的人口增长和频繁的瓶颈，而那些被视为星状结构的有

着较短枝长的支系被解释为人口快速扩张的强烈信号。除了星状结构，有时在谱系树中存在一种
有规律的分叉结构，它也与人口扩张有关。但是，这两种不同的结构所反映的人口历史是完全不同
的。比如，Sikora等通过溯祖模拟发现，Ｒ1b星状结构和 E1b1a的分叉结构分别与西欧亚和撒哈拉
以南非洲的新石器时代扩张有关［43］。具体而言，Ｒ1b的星状结构表明，当它进入这块大陆时，就在
很短的时间内发生了成功的扩张，而 E1b1a 有着非常有规律的分叉结构，显示 E1b1a 扩张始于较
大的人口大小，并持续了数千年。
关于东亚的父系人口历史，2014 年，严实等应用二代测序技术发现了 Y染色体上约 4 000 个新

的遗传标记，并定义了大量新的分支，发现东亚 3 个父系星状扩张发生在约 5 000 ～ 6 000 年前的新
石器时代，现代约 40%的中国人来自当时这 3 个子嗣繁多的祖先［44］。我们最近的研究进一步观察
到这次新石器时代的强烈的瓶颈效应和人口扩张［45］。东亚特有的父系谱系中，有 5 个呈星状结
构———O3a2c1a-F5( Oα ) 、O3a2c1-F46 ( Oβ ) 、O3a1c1-F11 ( Oγ ) 、C3a1-F2613 ( Cα ) 和 Q1a1-M120
( Qα) ，以及一个呈复杂分叉结构———O1a1a1-F78 ( Oσ) 。值得注意的是，我们发现 65%的现代中
国人都是这 6 个超级祖父的后代，他们的扩张时间分别为 5 400 年前( Oα) 、6 500 年前( Oβ) 、6 800
年前( Oγ) 、6 400 年前( Cα) 、5 200 年前( Qα) 和 5 000 年前( Oσ) ［46］。正如前文所述，我们揭示了汉
族主体来自于新石器时代的少数几个父系祖先，但他们是谁? 每个超级祖父与古史传说中的传奇

领袖是否有关? 不久的将来，联合古 DNA和现代人 DNA的研究将有助于解决这些问题，它对于理
解中国人群的起源非常关键。
( 四) 考古应用

考古发掘往往面临一个问题，汉之前的遗址极少有墓砖、墓志等表明身份信息的出土物，再加
上墓地被盗严重( 墓志等有经济价值) ，绝大部分遗骨缺少身份信息，但是对于墓地发掘来说，确定

墓主人的身份是考古学的一个核心问题。
山东省临沂市洗砚池晋墓位于洗砚池街北侧、王羲之故居公园东北部。此处共发现两座墓葬，

其中，M1 为双室墓葬，保存完整，同一墓葬埋葬 3 个未成年人，为考古发掘中极为罕见的现象; M2
为夫妻合葬墓，墓室结构完整，在一号墓之西，与一号墓相距不远。该遗址一经发现，便引起了社会
和学术界的广泛关注，被评为 2003 年度十大考古发现之一。但是，对于墓主人的身份一直存在两
种猜测: 一种认为是琅琊王氏的后代，另一种认为是西晋司马氏的后代。2016 年，杜盼新等人对该
遗址进行了基因家谱调查: ( 1) 排除了 M1 西室 6 岁女童与 M2 夫妇间的亲缘关系; ( 2) 鉴定了 M2
墓葬中男性遗骨的父系遗传类型为 C3 南支-F948 +，F3880 +，该遗传类型在北方汉族中最为常
见［47］。该研究为后续琅琊王氏和司马家族的父系遗传类型研究奠定了基础。
还有一个案例是复旦大学和吉林大学古 DNA 课题组的一次合作。两个课题组对内蒙古阿鲁

科尔沁旗辽代耶律羽之墓地的两个男性人骨进行了古 DNA鉴定。一个遗骸为M6: 3( 耶律道清，耶
律羽之的三代子孙) ，一个为 M10( 无墓志) 。实验结果表明，两个个体的遗传类型分属 N南支和 N
北支，这两个支系的分化时间已有上万年。通过父系亲缘关系鉴定，排除了 M10 是耶律羽之家族
男性后代的可能，其具体身份有待进一步比较验证。
基于上述两个案例，我们可以看到，对于大量已经发掘的身份未定的墓地，DNA 鉴定并将其结

果纳入一个可以相互比对的古 DNA数据库的重要性。依据这个数据库，我们可以基于亲缘关系，
推测未知遗骸的可能身份。另外，进一步结合碳十四测年技术和文献材料，多重证据锁定未知墓主
的身份，真正发挥科技考古的威力。
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( 五) 法医应用

一方面，法医学的 DNA指纹法为基因家谱学奠定了基础，另一方面，族群、氏族、家族水平的谱
系研究也促进了法医遗传学的发展。
甘肃白银市连环杀人案的破获是法医学运用基因家谱学原理的一个成功案例［48］。白银连环

杀人案是中华人民共和国成立以来发生的重大恶性案件之一。从 1988 年到 2002 年，11 位女性
( 包括一名 8 岁的女童) 遭到强奸和杀害。嫌疑犯逍遥法外长达 30 年，警方做出了各种努力，如指
纹比对、DNA比对、按口述画像、重金悬赏等，但均无功而返。但是前期的积累是有意义的，尤其是
Y染色体数据库的建立，成为后续破案的关键。当嫌疑人的远方堂叔犯案，警方发现其 Y 染色体
单倍型与当年疑犯的 DNA类型一致时，整个高氏家族男性都被纳入了排查范围，最终，白银市连环
杀人案得以快速破获。该案件的破获是 Y染色体基因家谱学的成功运用，这意味着法医数据库不
仅只能做同一认定，每个男性数据背后代表着一个大的同姓家族。Y染色体 DNA分型和基因家谱
学原理正在成为法医遗传学的常规手段。
近年来，本课题组开发了一个专门用于群体遗传学和法医学应用的 Y染色体数据库［49］［50］，通

过该数据库，我们推测了入缅远征军［50］、淮海战役士兵［51］，以及一些刑事案件中的疑犯和失踪人
口的可能地理来源和父系亲属。

2007 年，我国首个历史人类学专业刊物———《现代人类学通讯》问世了。该杂志旨在从社会、
语言、民俗、历史、考古、体质等方面回答人类起源和演化的问题。基因家谱学属于其中的一个重要
板块，该刊物上发表了两项相关研究。操姓主要有鄱阳郡操姓和重庆长寿操姓两大分支。据传，鄱
阳郡操姓源自逃难的曹操后人。2012 年，王传超等的 Y染色体调查显示，鄱阳郡操姓与曹操家族，
乃至其他曹姓均无关系［52］。2014 年，王传超等又依据谱牒材料，对赛典赤及郑和的后裔———云南
的纳姓和马姓进行父系 Y染色体分型，发现他们属于南亚西部常见的单倍群 L1a-M76，揭示了赛典
赤与郑和的波斯祖源［53］。

三、展 望
姓氏最早出现于中国，其历史可追溯到5 000年前。在其他国家中，西欧人姓氏最早的记录不

足千年( 爱尔兰人约 900 年) ，日本人的姓氏也才 150 余年［54］。我国现有姓氏4 100个，但大多数姓
氏的起源并不单一。周朝的姓氏大多是以封国为氏，后改为姓，封国内的百姓来源本来就是多种多
样的。所以中国的姓氏总体上内部父系血缘并不完全一致。根据我们对超过10 000例带有姓氏信
息的 Y-SNP /STＲ数据的分析，在同一个姓氏中，几乎可以观察到中国人中常见的所有父系类型，同
时，在同一个父系类型中，也几乎可以看到中国人群中所有常见的姓氏。这意味着姓氏和 Y 染色
体不是简单地一一对应关系，基于较小样本量的推测，Y 染色体类型与姓氏之间的关联没有意义。
但是，修著家谱一直是中国人的传统，一些家谱甚至跨越3 000年。这些谱牒材料和深度家系都是
我国的人文资源。研究族群 /姓氏内部和深度家系的遗传动态，可能是厘清族群 /姓氏来源和演化
的一个事半功倍的方案。
现如今，国外的基因家谱学研究正被商业公司所引领，主要原因是: ( 1) 该学科的原理、测试和

分析手段日渐成熟，商业公司可以以标准化流程提供更好的服务; ( 2 ) 在不考虑科研目的的情况
下，商业公司更能满足普通大众寻根问祖的个性化需求; ( 3) 嫁接互联网技术，消费者可以在线下
单，通过唾液采集器收集口腔上皮细胞，邮递至公司，最后的报告也会通过移动端反馈结果，方便快

捷; ( 4) 有专业的人员进行项目计划、组织和结果的个性化解读，客户体验感好。因此，基因家谱学
正成为娱乐性遗传检测的一部分，这些检测包括通过全基因组标记去评估个人祖源、亲缘关系和疾
病易感性等。可以预见的是，我国的基因家谱学研究也会朝着这个方向发展。
国外的业余爱好者们展示着令人惊讶的关于分子进化、群体遗传学和统计学的知识［55］。比
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如，他们时常在 Journal of Genetic Genealogy杂志上发表文章。该杂志虽然缺少标准的同行评议审
稿，但是有一些遗传学工作者也乐在其中。这可能也是让公众参与科学研究的一个有趣的例子。
我们相信，随着基因家谱学的进一步推广，国内业余爱好者的水平也会显著提高。《现代人类学通
讯》更关注东亚的族群 /家族历史，反对任何形式对权威的盲从，同时面向专业和业余作者，促进人
类学的各个领域百花齐放、百家争鸣。
基因家谱学的推广也暗含风险，需要格外警惕。首先，可能面临的风险是意外地发现了一次非

父事件或者一段珍贵的口述历史被证明是不可靠的。在声称是美国总统 Thomas Jefferson 后代的
家系的鉴定案例中，上述两种情况同时发生，这些家属长期不能接受检测结果，造成不良影响［56］。
其次，尽管 Y染色体被认为和疾病没有太大关系，但是一些 Y 染色体的缺失被发现与男性不育有
关［57］，这意味着一些特殊的 Y-STＲs和 SNPs的缺失［58］，这些结果涉及检测者的个人隐私。最后，Y
染色体谱系常常被误导性地对应地理起源和族群分布［59］，引起不必要的纠纷。但是，如果前期知
情同意工作做得细致，后期解释和沟通工作做到位的话，这些风险完全可以避免。
再次回想梁启超的“大图书馆梦”，或许借助互联网的力量收集、整理谱牒，借助 DNA 的力量

鉴别谱牒，并集聚基因家谱学从业者和爱好者的共同力量，“能尽集天下之家谱俾学者分科研究，
实不朽之盛业也”。
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The Development History of Genetic Genealogy in China
WEN Shao-qing1，HAN Sheng2，LI Hui1

( 1． Ministry of Education Key Laboratory of Contemporary Anthropology，Fudan University，Shanghai 200433，China;
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Abstract: Genetic genealogy is an applied science which adopts genetics to traditional genealogy，raising lots of con-
cerns daily． At first，this article traces the development history of genetic genealogy including its source，infancy，and latest
advance in worldwide especially in China． Next，the author mainly focuses on the aspects of family history，group structure，
mutation rate，archaeological application and forensic application． New achievements have been made in interdisciplinary
studies which combines genetic genealogy with other disciplines． Finally，the author hopes that the descriptions of principles
and case studies will help practitioner and amateur to promote genetic genealogy in China in the future． It is worthwhile to
note that the popularity of genetic genealogy also follows with some drawbacks mainly because of privacy issues related to the
DNA donor，his close family and far-related namesakes．
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Forensic Application
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