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Abstract: With the developing of standardized forensic DNA profiling and information technology, the forensic DNA database 

has achieved a big success. By managing、searching and sharing through DNA database, the molecular biology and genetics play 

a crucial role in individual identification, in the meantime, the DNA database also promote the developing of large-scale forensic 

DNA testing. In recent years, the arising of second generation sequencing(SGS) has substantially changed the way of genetics 

research, and varies of platform、kit and system has been developed continuously, many of which has been applied in forensic 

laboratories. So for,the China National DNA Database has expanded to be the largest one in the world, therefore, the SGS needs to 

incorporated with the DNA database rather than instead of it. So, the compatibility of SGS-based data with massive PCR-CE data 

in the database is now becoming a critical problem.in this article, the China National DNA Database is introduced, the advantages 

of SGS and its possible role in the forensic DNA profiling and databasing are elaborated, and the consistency in data storage and 

the compatibility in comparing of the SGS-based data within the present DNA database are also discussed. 

Keywords: Forensic DNA Profiling, DNA Database, Second Generation Sequencing, Data Compatibility 

 

二代测序技术在法庭科学DNA数据库中的应用探讨 

赵钊*，王乐，李盛，王彤，刘冰 

公安部物证鉴定中心，北京，中国 

邮箱 

zhaozhao@cifs.gov.cn（赵钊），wangle_02@163.com（王乐），lisheng@cifs.gov.cn（李盛），wangtong@cifs.gov.cn（王彤），

liubing@cifs.gov.cn（刘冰） 

摘要：随着标准化的法医DNA分型技术及计算机技术的不断成熟和完善，DNA数据库得到了极大的发展。通过DNA

数据库进行海量数据的存储、检索和共享，既能够发挥生物遗传学在个体识别上的作用，同时又反过来推动了法医DNA

规模化检验技术的发展。近年来，二代测序技术兴起，对遗传学的研究方式产生了巨大影响，各种平台、试剂与技术

方法不断涌现，并逐渐进入法庭科学领域。目前，中国公安机关DNA数据库作为世界第一大DNA数据库，已臻成熟，

二代测序技术要深入发展，需要借助于DNA数据库推广应用，两者的兼容性问题凸显。本文介绍了中国公安机关DNA

数据库的现状，综述了二代测序的技术优势及其在法医DNA检验与DNA数据库上的应用，并探讨了二代测序数据与中

国DNA数据库的数据存储一致性和数据比对兼容性方案。 

关键词：法医DNA分型，DNA数据库，二代测序，数据兼容 
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1．引言 

生物技术的快速发展催生出各类生物信息学数据库，

几乎覆盖了生命科学的各个研究领域，序列、结构、分型

等多种类型的数据呈现指数级增长，日渐庞大的数据资源

也为生物学领域科研进展提供了统计来源和分析基础

[1-4]。其中广为应用的DNA数据库实现了DNA信息数字

化组织、存储、管理和检索，成为主流生物信息数据库之

一。随着各项法医DNA分析技术的成熟，信息化建设的不

断跟进，法庭科学DNA数据库已成为刑事技术中最为高效

精准的打击犯罪、维护公共安全的手段。法庭科学DNA

数据库发展迅速，呈现出样本分布广，基础数据量大，数

据类型不断增多，附属信息全面等优势。从其发展历程来

看，法庭科学DNA数据库的应用与生物DNA技术的发展

紧密相随，相辅相成。那么随着二代测序技术和平台日趋

完善，SNP、mRNA、全基因组测序等众多新兴生物遗传

技术的发展，DNA数据库下一步的发展也应该逐步结合新

技术，从而提供更好的数据支撑与检索应用效果。 

2．中国公安机关DNA数据库 

出于社会安全和打击犯罪考虑，在国家层面的大力支

持下，法庭科学DNA数据库现已成为主流DNA数据库中

涉及人员样本最广，也最为公众熟知的数据库[5-6]。美国、

英国、新西兰、日本等国家均建有法庭科学DNA数据库，

其中美国CODIS系统在法庭科学DNA数据库建设领域影

响深远，应用范围广，目前已有1200余万数据[7-9]。自90

年代中期中国公安部提出“统一规划、统一标准、分步实

施、滚动发展”的DNA数据库建设原则开始[10-12]，从科

学研究到实际应用，从区域性建设到全国性部署，中国的

法庭科学DNA数据库已经容纳了5300万以上的短串联重

复序列（short tandem repeat,STR）数据，是目前世界最大

的DNA数据库，仅2016年新增数据一千万余份，数据基础

及活跃程度均令人瞩目。随着检测试剂耗材的费用下降及

各地应用逐步规模化，同时为了降低海量数据比对的随机

匹配概率，数据库中的数据质量也逐渐提高，主流新入库

数据，尤其是建库数据，基因座数量已发展到15个及以上。

公安部最新版本DNA数据库升级后，稀有位点、混合分型

均可以入库应用。同时，Y-STR家系排查在各地公安机关

也开展应用，Y-STR技术在“白银市连环杀人案”、“诸暨市

多起珠宝抢劫杀人案” 等一些多年未破的积案中的关键

作用也促进了部分地区Y-STR、线粒体DNA等数据的入库。 

DNA数据库已经成为中国刑事技术领域最重要的技

术支撑，除了在精确打击犯罪方面不可替代的作用外，逐

渐在社会管理、交通民事、灾难处置等多方面体现了重要

价值。随着数据质量的提高和数据种类的增多，DNA数据

库的应用模式也需要进一步拓展，不仅仅局限于简单的

STR比中，综合多种生物信息进行主动排查研判也是数据

库的发展趋势之一。 

 

3．二代测序技术与DNA数据库 

二代测序（Second Generation Sequencing, SGS，也称

新一代测序）技术凭借其通量高、成本低、速度快等特点，

迅速在生命科学的各个领域广泛应用，自2007年起发表的

相关科研论文数量逐年递增，科研投入逐年增加。近几年

尤其是2014年以来，二代测序也逐步进入了法医个体识别

领域，并迅速成为国际法医领域的一个热门方向，该技术

在法医学上的实际应用也急速增加，并不断有大量的国际

期刊和法医专业会议对其进行报道[13]。国外法医学专家

预测二代测序技术将代替现有的基于毛细管电泳的DNA

检测成为未来主流DNA检测技术[14]。在中国已有多家司

法鉴定机构开展了二代测序的研究应用，其中公安部物证

鉴定中心已经开展了常染色体STR分型、线粒体全基因组

等方面的二代测序平台的研究和应用。鉴于二代测序技术

在法医DNA检测领域的深入推广和应用，DNA检测数据

的形式也发生了根本改变，不再是单一的STR数据，信息

量越来越大，详尽的生物信息对嫌疑人的刻画和案件的侦

破能够提供更加强有力的支持。同时由于生物数据格式更

为复杂，对于DNA数据库系统的存储和比对都提出了新的

要求。 

3.1．DNA数据库结合二代测序的优势 

二代测序技术与片段分析技术比较具有明显的技术

优势。第一，二代测序技术从碱基序列差异水平上获得了

个体的遗传信息，能得到更为精细化的分析结果，充分提

高STR基因座的个体识别率。目前，中国公安机关DNA数

据库数据总量逾5300万，且数据量还在不断增长，而对于

5000万数据，如使用11个共有基因座，随机匹配数量将接

近200个[8]。尽管近两年来样本分型入库基因座数量多数

提高到15个以上，全库数据中人员样本低于12个基因座的

仍占比1.90%，物证样本低于12个基因座的占比4.31%，详

见表1。这部分数据在不断攀升的数据总量基础上随机匹

配概率偏高，识别率不高。尤其是新版国家库取消物证分

型入库基因座限制后，低位点物证分型也将进入国家库。 

表1 数据库中不同基因座数量的样本占比。 

样本 
基因座个数分类 

<9 9~11 12~13 14~15 >15 

人员 0.04% 1.86% 1.85% 39.33% 56.92% 

物证 0.26% 4.05% 2.55% 82.22% 10.92% 

二代测序数据的序列化结果，能以更少的基因座有效

区分不同个体，可以有效提高基因座不足数据的识别率。

第二，二代测序技术只需要少量DNA样品（一般1ng）就

可以同时获得常染色体STR、Y-STR、X-STR、线粒体全

基因组DNA等现有的所有检测数据，对于特殊案件中微量

检材或降解样品的分析处理有明显优势。第三，应用二代

测序可以区分混合检材中的个体。目前，DNA数据库中混

合分型仅能入库，没有有效拆分比对功能，如果结合二代

测序技术进行有效辨别，再利用数据库比对可以更好地解

决疑难案件。第四，二代测序数据有助于提高亲缘比对与
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家系推断效率。当前DNA数据库中的有效亲缘比中率偏低，

不足1%。由于区分度不足，导致大量配偶-子女与人员样

本的比中信息，一对配偶-子女动辄比中成千上万个体，

跟本无法从基因信息上进行有效判定。另外，基于中国特

殊国情建设的“全国公安机关查找被拐卖/失踪儿童DNA

数据库”也亟需有效的亲缘判定技术，尤其是针对日益累

积的单亲样本，很难从现存的常染色体STR比对上有所突

破。引入二代测序结果以及更多的遗传标记，如 Y-STR、

线粒体全基因组DNA等均可以有效缩小排查范围。特别是

目前在中国，法庭科学DNA实验室普遍对线粒体DNA技

术应用较少，而二代测序技术可以提升线粒体DNA的识别

率，从而提高线粒体DNA技术的利用率，充分发挥线粒体

DNA在微量检材或亲源认定等案件调查中的独特优势。 

3.2．二代测序技术在DNA数据库中的应用模式 

尽管二代测序技术有诸多技术优势，但是毕竟是近年

于法庭科学领域兴起，囿于技术方法在法医DNA实验室开

展不足，检测费用仍达不到规模化应用水平等，短期内并

不能替代主流的片段分析方法。同时，已经建成的海量

DNA数据库显然不能弃之不用，重建势必造成巨大的浪费。

因此，在已有DNA数据库基础上逐步引入二代测序数据，

寻求二者的兼容性才是可行之道。 

目前在二代测序领域的研究主要是集中在测序技术

本身的发展以及相关试剂、平台的验证等方面，在数据比

对方面都鲜有报道，在二代测序技术与DNA信息化的结果

方面探索较少。而法庭科学领域开展二代测序技术往往是

希望应用于实战，那么实战应用离不开数据共享和比对。

生物技术的发展为进一步应用提供了新的思路和技术保

证。紧跟DNA检验技术发展的趋势，为下一代DNA数据

库打下基础也是法庭科学DNA信息化应用的发展方向。当

前，中国各级公安机关在现有DNA数据库上的投入逐年增

加，即使传统测序技术逐渐为下一代测序技术替代，当前

的DNA数据库也必然保留沿用，因此解决兼容问题，形成

综合性的生物信息数据库才是科学合理的应用模式。这就

需要首先从二代测序技术上与传统片段分型方法进行技

术接轨，解决序列多态性一定程度上转化为长度多态性的

问题，其次从信息技术方面，解决二代测序数据在现有

DNA数据库中综合存储和兼容比对的问题。 

4．二代测序数据与DNA数据库的兼容初探 

目前，法医遗传学相关二代测序研究较为集中的领域

有STR分析、SNP、线粒体全基因组等。鉴于法庭科学DNA

数据库尚未引入SNP，本文只探讨与STR和线粒体DNA数

据的兼容。其中线粒体全基因组测序结果与目前法庭科学

实验室通常采用的高变区结果，从数据角度看只是碱基位

置的长度范围变化。因此二代测序线粒体全基因组数据与

目前DNA数据库中线粒体DNA数据从计算机系统处理上

完全兼容，即以位置-值的格式存储比对即可。 

如果说线粒体DNA\SNP在法庭科学DNA技术实战应

用中只是重要补充，那么STR分型是个体识别中最为核心

的技术，因此现有DNA数据库引入二代测序技术的突破在

STR分型上的兼容。从二代测序技术上来看，将其引入常

染色体STR核心基因座的研究已经初见成效。已有多个检

测平台如Roche/454、Thermo Fishier 的Ion PGMTM、

Illumina 的MiSeq FGxTM等都可以进行核心基因座的

STR分型[15-17]。在法庭科学领域，部分法医DNA实验室

渐次投入相关科研和验证工作，并已有利用二代测序进行

案件检材的STR分型[18-19]。可预见的是，二代测序STR

分型方法会日趋成熟，越来越多的进入法医DNA检验中，

二代测序数据也会逐渐增多，这些数据只能散乱于各地，

不能有效保存和利用。而相关样本的结果比较也只能以人

眼逐一核对，在数据量日益增多的情况下，势必影响工作

效率，就二代测序数据本身也需要有数据库可以进行管理、

比对和数据共享。而二代测序在法庭科学领域的有效应用

更需要纳入现有DNA数据库系统中，进而发挥其个体识别

作用。 

解决与DNA数据库兼容问题，其核心是存储与比对。

以下从数据结构与比对策略两方面对常染色体STR分型

的二代测序结果和原有片段分析数据的兼容做初步的技

术性探讨。 

4.1．数据存储 

当前正在部署上线的新版国家公安机关DNA数据库

中常染色体STR的数据结构采用JSON结构，即由“名称：

值”键值对表示对象，由“,”分割数据，由“{}”保存对象。

数据结构主体为{key1:value1,key2:value2,…}，形成可以

任意扩展的键值集合，值也可以为任意类型。在DNA数据

库中STR分型存储结构如下所示： 

{"AMELOGENIN":{"X/Y"}, 

"D8S1179":{"14/16"}, 

"D21S11":{"28/33.2"}, 

"CSF1PO":{"10"}, 

"D3S1358":{"16/17"}, 

"TH01":{"6/9"}, 

"D13S317":{"8/11"}, 

"D16S539":{"11/12"}, 

"D2S1338":{"18/23"}, 

"D19S433":{"13"}, 

"D7S820":{"8/11"}, 

"VWA”: {"14/17"}, 

"TPOX”: {"8/11"} 

} 

该结构避免了旧版数据库中以一个字段存一个位点

的局限性，存储长度灵活可变，具有很好的扩展性和兼容

性。二代测序数据完全可以沿用JSON结构存储，只需在

原有等位基因键值对的基础上扩展成“等位基因：值”与

“序列：值”的集合{allele:value,seq:value}即可，可以很好

的解决二者存储结构一致性的问题，示例如下： 

{"AMELOGENIN 

":{"allele":"X/Y","seq":"[G]1/[A]1"}, 

"D8S1179":{"allele":"14/16","seq":"[TCTA]1[TCTG]1[

TCTA]12/[TCTA]2[TCTG]1[TCTA]13 "}, 

"D21S11":{"allele":"28/33.2","seq":"[TCTA]4[TCTG]6

[TCTA]3[TA]1[TCTA]3[TCA]1[TCTA]2[TCCA]1[TA]1[T

CTA]10/[TCTA]5[TCTG]6[TCTA]3[TA]1[TCTA]3[TCA]1[

TCTA]2[TCCA]1[TA]1[TCTA]13[TA]1 [TCTA]1"}, 
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"CSF1PO":{"allele":"10","seq":"[AGAT]10"}, 

"D3S1358":{"allele":"16/17","seq":"[TCTA]1[TCTG]2[

TCTA]13/[TCTA]1[TCTG]3 [TCTA]13"}, 

"TH01":{"allele":"6/9","seq":"[TCAT]6 /[TCAT]9"}, 

"D13S317":{"allele":"8/11","seq":"[TATC]8/[TATC]11

"}, 

"D16S539":{"allele":"11/12","seq":"[GATA]11/[GATA

]12"}, 

"D2S1338":{"allele":"18/23","seq":"[TGCC]6[TTCC]1

2/[TGCC]7[TTCC]13 [GTCC]1 [TTCC]2"}, 

"D19S433":{"allele":"13","seq":"[AAGG]1[TAGG]1[A

ATT]11"}, 

"D7S820":{"allele":"8/11","seq":"[GATA]8 

/[GATA]11"}, 

"VWA":{"allele":"14/17","seq":"[TCTA]1[TCTG]1[TC

TA]1[TCTG]4[TCTA]3[TCCA]1[TCTA]3 /[TCTA]1[TCTG] 

[TCTA]12"}, 

"TPOX":{"allele":"8/11","seq":"[AATG]8 

/[AATG]11"} 

} 

4.2．数据比对 

在数据结构一致的基础上，需要进一步扩展样本基因

信息的比对算法。二代测序结果包括数字型的等位基因值

和字母型的基因序列两部分信息，从比对上同样可以兼容

原有STR分型数据。首先，二代测序数据与DNA数据库中

片段分析STR数据比对，在算法上与两个片段分析STR数

据比对完全相同，仅需提取等位基因键值对逐一比对即可。

其次，两个二代测序数据之间比对方法如下： 

步骤1：进行等位基因键值对的比对，如果两个样本

的等位基因值容差数超过DNA数据库中设置的容差上限，

则跳出；否则，再进入步骤2进行基因序列的比对。 

步骤2： 

（1）获取样本1和样本2等位基因值完全相等的基因

座，记为集合L。 

（2）从L中取一个基因座Li，以D8S1179为例： 

样本1：
"D8S1179":{"allele":"14/16","seq":"[TCTA]1[TCTG]1[TCT

A]12/[TCTA]2[TCTG]1[TCTA]13 "} 

样 本 2 ： "D8S1179":{"allele":"14/16","seq":" 

[TCTA]2[TCTG]1[TCTA]11/[TCTA]2[TCTG]1[TCTA]13 

"} 

（3）获取基因座Li的所有等位基因值，记为A，如"14，

16"； 

i．从A中取出一个等位基因值，如14，记其对应的样

本1的基因序列为seq1，记其对应的样本2的基因序列为

seq2，即： 

seq1: [TCTA]1[TCTG]1[TCTA]12 

seq2: [TCTA]2[TCTG]1[TCTA]11 

ii．将seq1和seq2基因序列全部展开，进行序列化比对： 

 

如序列完全相同则跳出本次循环，否则记录不同碱基

的位置与值。 

注：在序列展开时针对缺失、插入的情况，可插入设

定字符如 “-”以保证碱基序列的可比次序，如 seq3: 

TCTATCTATCT-TCTATCTA……TCTA 

iii．将初始比对结果再次合并，提高最终比对结果展

示的可读性，最终可标示如下： 

样本1: "D8S1179" 14 [TCTA]1[TCTG]1[TCTA]1[TCTA]11 

样本2: "D8S1179" 14 [TCTA]1[TCTA]1[TCTG]1[TCTA]11 

5．结论与展望 

二代测序从技术原理上形成了重大的突破，也使法医

遗传学进入了一个新的发展阶段，大大丰富了传统法医

DNA技术手段，从多方面提高了法医DNA个体识别率，

并且能够在特殊案件中挖掘更多生物信息主动锁定嫌疑

人。从二代测序技术优势及其发展趋势来看，将逐步进入

法庭科学领域扩展应用。在当前信息化时代，从10几年来

法庭科学DNA检验技术与DNA数据库的发展历程与现状

可以看出，未来二代测序技术如果在法医DNA领域常规化

推广应用，必然需要通过DNA数据库进行数据处理和比对

共享。本文以中国目前部署上线的国家公安机关DNA数据

库系统为基础，从技术上初步探讨了二代测序STR分型

（以部分基因座为例）、线粒体全基因组数据与DNA数据

库的兼容方案。当然，DNA数据库引入二代测序数据具备

可行性，并不意味着二代测序技术能够即刻常规应用于法

庭科学DNA检验入库。第一，从法医学应用角度，二代测

序的性价比较低，检测成本并不能被广泛接受。第二，能

否直接被DNA数据库采用，首要因素是其技术解决方案必

须成熟完整[7]。然而各种二代测序平台都不可避免地存在

一定比例的错误率，并且针对STR分型的法庭科学数据分

析方法尚不成熟。最后，DNA数据库是全国DNA实验室

数据共享的平台，检测结果数据需要在实验室间通行使用，

二代测序涉及的命名规则、结果解读必须统一。因此，鉴

于法庭科学DNA数据库在打击犯罪、公共安全、灾难事故

处置等各个领域的重要性，在相关新技术的应用上需要科

学规划、深入探讨、谨慎验证。在解决好数据库存储一致

性和兼容比对的基础上，在不影响已有数据库数据应用的

前提下，如利用备份数据或者小范围数据，逐步在部分应

用场景引入二代测序数据，充分利用新技术方法的优势，

在特殊案件中进行综合研判，可能成为两者结合应用的良

好开端。 
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