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l 遗传变异：指一个物种群体内，不同个体在基因组特定位点上的DNA序列差异，是群体遗传分析的基本单元。最常见的
类型是单核苷酸多态性。

l 中性理论：是分子进化的标准零假设。该理论认为，在分子水平上，绝大多数观察到的遗传变异是中性或近中性的，其
命运主要由随机遗传漂变决定，而非自然选择。

l 自然选择：基于表型适应度的非随机过程，会定向改变等位基因频率，在基因组上留下特征性的统计模式，即选择信号。

l 选择信号：基因组中因自然选择作用而导致其遗传变异模式（如多样性水平、等位基因频率分布等）显著偏离中性理论
预期的区域。

群体遗传学通过量化种群内的遗传变异模式，来推断塑造这些模式的进化动力。

核心概念与理论基础



PI值：（π值，核苷酸多样性）反映群体中任意两个随机选择的序列间平均核苷酸差异。

                

计算公式：

•dij​：第i条和第j条序列之间的核苷酸差异数。

•n：群体中的序列数（样本量）。

•L：分析的序列长度（排除缺失或不可比位点）。

•(n/2)：序列对的总数，即n(n−1)/2

π 值计算与解读 - π 值含义



PI值计算：
输入数据：533_fixed.vcf（VCF文件，包含所有样本的基因型信息）
工具: `vcftools`
代码示例: 

分亚群计算PI值
输入数据：cA.txt  cB.txt  GJ-tmp.txt  GJ-trop.txt  533_fixed.vcf

参数控制：Windows设置为100kb；步长为100
比对结果： pi_window_*.windowed.pi

π 值计算与解读 - π 值计算



π 值计算与解读 -可视化展示与结果分析

*基因上下2Mb受选择情况

Rscript  plot-gene-2Mb.r

首先，关注整个群体或染色体水平的平均 π 值
ü 高 π 值 (例如 > 0.01)：表明群体遗传多样性高
ü 低 π 值 (例如 < 0.001)：表明群体遗传多样性低

基因位于染色体号

基因的区间

基因名称

绘制线的颜色

起始终止以及基因的位置



Tajima’s D: 一种用于检测群体遗传数据是否符合中性进化假说的统计量，通过比较两种基于突变率的遗传多样性

估计值（π值和Watterson's θ）的差异，揭示自然选择或群体历史事件（如扩张、瓶颈）的信号。

计算公式：Tajima D=θπ – θs

Θπ:群体序列两两比较差异位点数累加/总两两比较对数，对中等频率变异敏感

 θs:是群体总变异位点数/序列数的倒数累加，基于分离位点数，对低频变异敏感

Tajima’s D值计算与解读 - Tajima’s D值含义



输入数据：533_fixed.vcf（VCF文件，包含所有样本的基因型信息）
工具: ` vcftools `
命令: 

分亚群计算Tajima's D值
输入数据：cA.txt cB.txt GJ-tmp.txt GJ-trop.txt 533_fixed.vcf

参数控制：Windows设置为100kb；步长为100
比对结果: TajimaD_*.D

Tajima’s D值计算与解读 - Tajima’s D值计算



基因上下2Mb受选择情况

Tajima’s D值计算与解读 -可视化展示与结果解读

计算值分析：

D=0：数据符合中性进化模型（π与θW无显著差异）。

D>0：可能表明平衡选择或群体收缩（低频等位基因较少）。

D<0：可能提示定向选择（正选择）或群体扩张（近期种群增

长）。

Rscript  plot-gene-2Mb.r

基因位于染色体号

基因的区间

基因名称

绘制线的颜色

起始终止以及基因的位置



核苷酸多样性（π）定量评估了群体内的遗传变异数量，而 Tajima's D 则描述了其等位基因频率频谱的特征。将这两种
统计量相结合，是识别偏离中性进化模式、从而推断自然选择作用的关键策略。

Ø 低 π 值 + 显著负的 Tajima‘s D：该区域极有可能包含一个经历强烈正选择的适应性基因。

Ø 正常/高 π 值 + 显著正的 Tajima‘s D：平衡选择，该基因可能参与诸如病原体防御、自交不亲和等过程，其多样性

本身具有适应意义。

Ø 低 π 值 + Tajima‘s D ≈ 0 或 轻微为正：种群规模小或经历过瓶颈效应，无强烈局部选择。

Ø 正常 π 值 + Tajima‘s D ≈ 0：中性进化——基因组的大部分常态。

Ø 低 π 值 + 显著正的 Tajima‘s D（罕见但存在）：长期平衡选择下的局部变异清除，在长期维持两个古老等位基

因的同时，基因转换等机制清除了它们之间的重组区域变异，导致局部π值降低，但两个主效等位基因本身仍保持

中等频率，从而产生正的D值。

综合评估
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