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摘　 要: 相对于单个参考基因组仅聚焦于个体遗传信息的挖掘ꎬ泛基因组研究则能够反映整个物种或类群

全部的遗传信息ꎮ 随着基因组测序和分析技术的不断发展ꎬ泛基因组学逐渐成为新的研究热点ꎬ并已在植

物、动物和微生物多个物种中获得了广泛应用ꎬ为全面解析物种或类群水平的遗传变异和多样性、功能基因

组和系统进化重建等研究提供了强有力的工具ꎬ取得了很多显著的研究成果ꎮ 尽管如此ꎬ由于泛基因组学

研究尚处于发展阶段ꎬ测序费用和分析成本仍然较高ꎬ难以广泛普及ꎻ且存在分析标准不一、数据挖掘不够

全面深入、理论难以应用于生产实际等尚待解决的问题ꎬ仍有较大的发展空间ꎮ 该文系统总结了泛基因组

在生物遗传多样性挖掘和功能基因组学中的研究进展ꎬ主要包括其在泛基因组图谱的构建、基因组变异和

有利基因的发掘、功能基因的多态性、群体遗传多样性和系统进化等多个领域中的应用和研究ꎬ探讨了其在

不同领域的应用潜力ꎮ 同时ꎬ讨论了目前泛基因组研究中存在的局限性和可能的解决方法ꎬ并对其将来的

发展前景进行了展望ꎮ
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　 　 遗传变异是生物进化的内在源泉ꎬ因而ꎬ研究
遗传多样性及其演化规律是生物遗传学及进化生
物学研究中的核心问题之一ꎮ 而泛基因组研究则
是近年来随着测序成本的急剧降低和分析技术的
快速发展而全面反映物种遗传变异的一种新兴工
具ꎮ 泛基因组研究能够从物种或类群水平广泛发
掘和利用遗传变异多样性ꎬ是现代医学、生物学、
农学中的一个前沿领域ꎮ 其中ꎬ泛基因组 ( ｐａｎ￣
ｇｅｎｏｍｅ)指一个物种或者类群的全部基因组信息
的集合ꎬ包括核心基因组( ｃｏｒｅ ｇｅｎｏｍｅ)和非必须
基因组( ｄｉｓｐｅｎｓａｂｌｅ ｇｅｎｏｍｅ)两部分ꎮ 核心基因指
在所有个体中都存在的基因 /组分集合ꎻ而非必须
基因组是指在部分个体或单个个体中存在的基
因 /组分集合ꎬ有时也称为可变基因组 ( ｖａｒｉａｂｌｅ
ｇｅｎｏｍｅ) (图 １ꎻ Ｔｅｔｔｅｌｉｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２００５ꎻ Ｍｅｄｉｎｉ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２００５)ꎮ 核心基因组由所有样本中都存在的序列
组成ꎬ往往与重要的生物学功能和表型特征相关ꎬ
多数是一些管家基因( ｈｏｕｓｅ￣ｋｅｅｐｉｎｇ ｇｅｎｅｓ)ꎬ反映
了物种的稳定性ꎻ可变基因组由仅在部分样本中
存在的序列组成ꎬ一般与物种对特定环境的适应
性或特有的生物学特征相关ꎬ反映了物种的多样
性和特异性 ( Ｍｏｎｔｅｎｅｇｒｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１７ꎻ Ｇｏｒｄｏｎ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０１７ꎻ Ｗａｎｇ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８ꎻ Ｚｈａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８ꎻ
Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ

当前ꎬ泛基因组研究已经广泛应用于多个植
物、动物和微生物物种中ꎬ为全面解析物种或类群
水平的遗传变异、功能基因研究和系统进化重建
等研究提供了强有力的工具ꎬ取得了很多显著的
研究成果(付静和秦启伟ꎬ ２０１２ꎻ 王娅丽等ꎬ ２０１９ꎻ
Ｔｉａｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９ꎻ Ｃｈｅｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０ꎻ Ｄｏｍíｎｇｕｅｚ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０２０ꎻ Ｗｅｉｓｓｅｎｓｔｅｉｎｅｒ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０ꎻ Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０)ꎮ 然而ꎬ现有的泛基因组学研究主要聚焦于
不同 个 体 基 因 组 序 列 和 基 因 结 构 的 变 异
(Ｍｏｎｔｅｎｅｇｒｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１７ꎻ Ｚｈａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８ꎻ Ｇａｏ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０１９ꎻ Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎬ但对这些变异如何介
导基因结构和功能的改变ꎬ最终影响生物表型ꎬ以

及这种遗传差异如何与环境因子互作ꎬ都未能进
行深入探讨ꎮ 本文综述了泛基因组学在不同物种
中的研究进展ꎬ对其在群体基因组变异、功能基因
的鉴定和发掘、群体遗传多样性和系统进化等多
个领域中的应用与研究进行了系统性总结ꎬ并对
其应用前景和局限性进行了探讨ꎮ

１　 泛基因组图谱的构建

最早在 ２００５ 年ꎬＴｅｔｔｅｌｉｎ ｅｔ ａｌ.(２００５)在对几种
链球菌属细菌(ＧＢＳꎬ ｇｒｏｕｐ Ｂ Ｓｔｒｅｐｔｏｃｏｃｃｕｓ)的遗传
多样性研究中提出微生物的泛基因组概念ꎬ指出
核心基因组是在所有菌株中都存在的基因ꎻ非必
须基因组(可变基因组)是仅在部分菌株中存在的
基因ꎮ 其中 ＧＢＳ 菌共有的核心基因组占 ８０％ꎬ剩
余 ２０％的基因组信息为非必须基因组ꎮ 随后ꎬ
２０１０ 年 Ｌｉ ｅｔ ａｌ. (２０１０)通过对多个人类个体基因
组进行组装和比较基因组学分析ꎬ提出了“人类泛
基因组”的概念ꎬ也就是人类群体基因组信息的总
和ꎬ并从中鉴定获得新发现的序列达到 １９ ~ ４０
Ｍｂꎮ 而随着千人基因组计划的提出和实施ꎬ泛基
因组在人类疾病方面的研究取得了许多重大突
破ꎬ为精准医疗计划提供了可能( １ ０００ Ｇｅｎｏｍｅｓ
Ｐｒｏｊｅｃｔ Ｃｏｎｓｏｒｔｉｕｍꎬ ２０１２)ꎮ

之后ꎬ随着越来越多的物种完成了高质量基
因组参考序列的组装ꎬ多个动植物物种中相继报
道了泛基因组图谱的构建相关研究工作ꎮ 例如ꎬ
通过对全球 １２ 个种猪品种的基因组进行高质量
组装ꎬ构建了猪的泛基因组图谱ꎬ发现中国的猪品
种有大约 ９ Ｍｂ 的泛序列(ｐａｎ￣ｓｅｑｕｅｎｃｅｓ)与欧洲的
猪品种存在差异ꎬ其中包括脂肪细胞脂解的必要
调节因子 ＴＩＧ３ ( Ｔａｚａｒｏｔｅｎｅ￣ｉｎｄｕｃｅｄ ｇｅｎｅ ３) ( Ｔｉａｎ
ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９)ꎻ对 １９ 个小麦品种的泛基因组分析发
现ꎬ平均每个样本中含有 １２８ ６５６ 个基因ꎬ核心基
因有 ８９ ７９５ 个(Ｍｏｎｔｅｎｅｇｒｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１７)ꎻ利用 ７２５
个番茄品种的基因组信息构建的番茄泛基因组图
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图 １　 泛基因组的定义及其组成部分
Ｆｉｇ. １　 Ｄｅｆｉｎｉｔｉｏｎ ａｎｄ ｃｏｍｐｏｎｅｎｔｓ ｏｆ ｔｈｅ ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ

谱中ꎬ整个番茄泛基因组共包含 ４０ ３９６ 个基因ꎬ其
中 ７４.２％是核心基因(Ｇａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９)ꎮ 此外ꎬ泛
基因 组 在 水 稻 ( Ｓｃｈａｔｚ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１４ꎻ Ｙａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１５ꎻ Ｓｕｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１７ꎻ Ｗａｎｇ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８ꎻ Ｚｈａｏ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０１８ꎻ Ｚｈｏｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０ )、 大 豆 ( Ｌｉ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１４ꎻ Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０ꎻ 祝光涛和黄三文ꎬ ２０２０)、
玉米(Ｈｕｆｆｏｒｄ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１２ꎻ Ｈｉｒｓｃｈ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１４ꎻ 简
银巧等ꎬ ２０１７)等重要的植物物种均获得了广泛
应用(表 １)ꎮ 因此ꎬ构建整个物种的泛基因组图
谱已成为广泛应用的基因组学方法ꎬ不仅能够发
现全面的遗传信息ꎬ而且能为从物种和群体水平
进行功能基因组学、系统进化和其他生物学研究
提供更强有力的工具ꎮ

２　 泛基因组学研究中序列结构变
异与功能基因发掘

同一物种内一个或几个参考基因组能够反映
的遗传变异是非常有限的ꎬ而泛基因组研究能够
覆盖物种或类群中的所有变异ꎬ为研究整个物种
或类群水平上的基因组序列和结构变异提供了可
能ꎮ 现代生物基因库中的遗传变异通常包括单核
苷酸多态性(ＳＮＰｓꎬ ｓｉｎｇｌｅ￣ｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅ ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍｓ)、
插入缺失( Ｉｎｄｅｌｓꎬ ｉｎｓｅｒｔｉｏｎｓ ａｎｄ ｄｅｌｅｔｉｏｎｓ)和大的
结构变异(ＳＶｓꎬ ｌａｒｇｅ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｎｔｓ)ꎮ 其中 ＳＶｓ
主 要 包 括 拷 贝 数 变 异 ( ＣＮＶｓꎬ ｃｏｐｙ ｎｕｍｂｅｒ
ｖａｒｉａｎｔｓ)、存在 /缺失变异(ＰＡＶｓꎬ ｐｒｅｓｅｎｃｅ / ａｂｓｅｎｃｅ
ｖａｒｉａｎｔｓ )、 移 位 ( ｔｒａｎｓｌｏｃａｔｉｏｎ ｅｖｅｎｔｓ ) 和 倒 置
( ｉｎｖｅｒｓｉｏｎ ｅｖｅｎｔｓ)等ꎬ而这些变异往往和一些关键
的农艺性状相关( Ｓｐｒｉｎｇｅｒ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２００９ꎻ Ｈｉｒｓｃｈ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０１４ꎻ Ｌｉ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１４ꎻ Ｌｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１５ꎻ Ｚｈａｏ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０１８)ꎮ

通过泛基因组分析全面发掘群体基因组中的
序列和结构变异ꎬ能够鉴定其中与有利表型相关
的变异位点ꎬ为发掘和研究新的功能基因提供了
重要依据ꎮ 例如ꎬ利用 ６６ 个水稻高质量基因组构
建了水稻的泛基因组ꎬ从中共鉴定到 １６ ５６３ ７８９
个 ＳＮＰｓ、５ ５４９ ２９０ 个 Ｉｎｄｅｌｓ 和 ９３３ ４８９ 个 ＳＶｓꎬ分
析了其中与开花时间相关的基因 Ｈｄ３ａ (Ｈｅａｄｉｎｇ
ｄａｔｅ ３ａ)、抗寒性基因 ＣＯＬＤ１ ( Ｃｈｉｌｌｉｎｇ ｔｏｌｅｒａｎｃｅ
ｄｉｖｅｒｇｅｎｃｅ １)、谷物重量基因 ＧＷ６ａ ( Ｇｒａｉｎ ｗｅｉｇｈｔ
６ａ)、分蘖角度基因 ＴＡＣ１ (Ｔｉｌｌｅｒ Ａｎｇｌｅ Ｃｏｎｔｒｏｌ １)、
植株高度基因 Ｓｄ１ (Ｓｅｍｉ ｄｗａｒｆ １)在不同材料间的
遗传变异ꎬ表明 ＳＮＰｓ 变异是导致这些基因变异的
基础(Ｚｈａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８)ꎮ 而利用 ２９ 个高质量基
因组 构 建 的 大 豆 泛 基 因 组 图 谱ꎬ 共 鉴 定 获 得
１４ ６０４ ９５３ 个 ＳＮＰｓ、 １２ ７１６ ８２３ 个 Ｉｎｄｅｌｓ 和
７７６ ３９９个 ＳＶ(包含 ７２３ ８６２ 个 ＰＡＶｓ、２７ ５３１ 个
ＣＮＶｓ、２１ ８８６个移位和 ３ １２０ 个倒置)ꎬ发现有些
结构变异在重要农艺性状调控中发挥重要作用ꎬ
如 ＰＡＶ、基因融合和 Ｉｎｄｅｌｓ 分别对种皮亮度、种皮
颜色的驯化、缺铁失绿等性状具有重要影响( Ｌｉｕ
ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ

同时ꎬ在不同层次上发现的多个序列和结构
变异ꎬ不仅提供了更加丰富的变异信息ꎬ也为研究
基因功能变异提供了更多素材ꎮ 例如ꎬ通过六倍
体普通小麦物种基因组间和亚基因组间的共线性
分析ꎬ提出其“４Ａ￣５Ａ￣７Ｂ 染色体重排”是两次染色
体易位事件的结果ꎬ并明确了重排的基因组区间
的精细边界ꎻ并且在微观尺度上探讨了小麦春化
基因 Ｖｒｎ２ (Ｖｅｒｎａｌｉｚａｔｉｏｎ２)的复杂进化历史ꎬ发现
Ｖｒｎ２ 同源基因在普通小麦基因组中的复杂分布是
包含串联重复、多倍化、染色体易位和基因丢失在
内的一系列事件叠加的结果(Ｃｈｅｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ
另有研究利用 １００ 个番茄基因组捕获到２３８ ４９０个
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表 １　 作物泛基因组相关研究
Ｔａｂｌｅ １　 Ｒｅｌａｔｅｄ ｒｅｓｅａｒｃｈｅｓ ｏｎ ｃｒｏｐ ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅｓ

研究对象
Ｏｂｊｅｃｔ ｏｆ ｓｔｕｄｙ

样本数量
Ｓａｍｐｌｅ ｎｕｍｂｅｒ

主要研究内容
Ｍａｉｎ ｒｅｓｅａｒｃｈ ｃｏｎｔｅｎｔ

参考文献
Ｒｅｆｅｒｅｎｃｅ

栽培稻(禾本科)
Ｏｒｙｚａ ｓａｔｉｖａ (Ｐｏａｃｅａｅ)

３ 个水稻材料ꎬ包括 Ｎｉｐｐｏｎｂａｒｅꎬ ＩＲ６４ꎬ ＤＪ１２３
Ｔｈｒｅｅ ｄｉｖｅｒｇｅｎｔ ｒｉｃｅ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ Ｎｉｐｐｏｎｂａｒｅꎬ ＩＲ６４ꎬ
ＤＪ１２３

泛基因图谱构建
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ

Ｓｃｈａｔｚ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１４

栽培稻(禾本科)
Ｏ. ｓａｔｉｖａ (Ｐｏａｃｅａｅ)

３ ０１０ 个亚洲栽培稻
３ ０１０ ｄｉｖｅｒｓｅ Ａｓｉａｎ ｃｕｌｔｉｖａｔｅｄ ｒｉｃｅ

泛基因图谱构建和基因结构变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｗａｎｇ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１８

水稻(禾本科)
Ｏｒｙｚａ ｓｐｐ. (Ｐｏａｃｅａｅ)

６６ 个水稻材料ꎬ包括栽培稻(Ｏ. ｓａｔｉｖａ) 和野生稻
(Ｏ. ｒｕｆｉｐｏｇｏｎ)
６６ ｄｉｖｅｒｇｅｎｔ ｒｉｃｅꎬ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ｃｕｌｔｉｖａｔｅｄ ｒｉｃｅ (Ｏ. ｓａｔｉｖａ)
ａｎｄ ｗｉｌｄ ｒｉｃｅ (Ｏ. ｒｕｆｉｐｏｇｏｎ)

泛基因图谱构建、结构变异、功能基
因变异和系统进化
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎꎬ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｚｈａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１８

栽培稻(禾本科)
Ｏ. ｓａｔｉｖａ (Ｐｏａｃｅａｅ)

１２ 个水稻品种
１２ ｏｆ ｃｕｌｔｉｖａｔｅｄ ｒｉｃｅ

泛基因图谱构建和基因结构变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｚｈｏｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０

玉米(禾本科)
Ｚｅａ ｍａｙｓ (Ｐｏａｃｅａｅ)

７５ 个个体ꎬ包括野生种、本地品种和改良品种
７５ ｗｉｌｄꎬ ｌａｎｄｒａｃｅ ａｎｄ ｉｍｐｒｏｖｅｄ ｍａｉｚｅ ｌｉｎｅｓ

基因结构变异、功能基因变异和系统
进化
Ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎꎬ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｈｕｆｆｏｒｄ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１２

玉米(禾本科)
Ｚ. ｍａｙｓ (Ｐｏａｃｅａｅ)

５０３ 个玉米自交系
５０３ ｍａｉｚｅ ｉｎｂｒｅｄ ｌｉｎｅｓ

泛转录组图谱构建和功能基因变异
Ｐａｎ￣ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｈｉｒｓｃｈ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１４

玉米(禾本科)
Ｚ. ｍａｙｓ (Ｐｏａｃｅａｅ)

３１ 份热带玉米自交系
３１ ｔｒｏｐｉｃａｌ ｍａｉｚｅ ｉｎｂｒｅｄ ｌｉｎｅｓ

泛转录图谱构建和序列(ＳＮＰ)变异
Ｐａｎ￣ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｅｑｕｅｎｃｅ (ＳＮＰ) ｖａｒｉａｔｉｏｎ

简银巧ꎬ ２０１７
Ｊｉａｎꎬ ２０１７

玉米(禾本科)
Ｚ. ｍａｙｓ (Ｐｏａｃｅａｅ)

４４０ 个近交系、２４ 个高度重组近交系和 １６ 个 Ｆ１ 代
杂种
４４０ ｉｎｂｒｅｄ ｌｉｎｅｓꎬ ２４ ｈｉｇｈｌｙ ｒｅｃｏｍｂｉｎａｎｔ ｉｎｂｒｅｄ ｌｉｎｅｓ
ａｎｄ １６ Ｆ１ ｈｙｂｒｉｄｓ

基因结构变异
Ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｍａｂｉｒｅ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１９

小麦(禾本科)
Ｔｒｉｔｉｃｕｍ ａｅｓｔｉｖｕｍ (Ｐｏａｃｅａｅ)

中国小麦品种(中国春)和 １８ 个小麦栽培种
Ｃｈｉｎｅｓｅ ｃｕｌｔｉｖａｔｅｄ ｗｈｅａｔ ( Ｃｈｉｎｅｓｅ Ｓｐｒｉｎｇ ) ａｎｄ
１８ ｃｕｌｔｉｖａｒｓ

泛基因图谱构建、基因结构变异和系
统进化
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｍｏｎｔｅｎｅｇｒｏ
ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１７

小麦(禾本科)
Ｔ. ａｅｓｔｉｖｕｍ (Ｐｏａｃｅａｅ)

１５ 个六倍体小麦ꎬ其中 １０ 个个体组装到染色体级
别、５ 个组装到 ｓｃａｆｆｏｌｄ 级别
１５ ｗｈｅａｔ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ １０ ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ ｐｓｅｕｄｏｍｏｌｅｃｕｌｅ ａｎｄ
５ ｓｃａｆｆｏｌｄ ａｓｓｅｍｂｌｉｅｓ ｏｆ ｈｅｘａｐｌｏｉｄ ｗｈｅａｔ

泛基因图谱构建、基因结构变异和功
能变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｗａｌｋｏｗｉａｋ
ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０

大麦(禾本科)
Ｈｏｒｄｅｕｍ ｖｕｌｇａｒｅ (Ｐｏａｃｅａｅ)

２０ 个大麦材料ꎬ包括了本地品种、栽培种和野生
品种
２０ ｖａｒｉｅｔｉｅｓ ｏｆ ｂａｒｌｅｙ ｃｏｍｐｒｉｓｉｎｇ ｌａｎｄｒａｃｅｓꎬ ｃｕｌｔｉｖａｒｓ
ａｎｄ ｗｉｌｄ ｂａｒｌｅｙ

泛基因图谱构建和基因结构变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｊａｙａｋｏｄｉ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０

大豆(豆科)
Ｇｌｙｃｉｎｅ ｓｏｊａ (Ｆａｂａｃｅａｅ)

７ 份代表性野生大豆ꎬ分布在中国北方、黄淮、南方
和东北地区ꎬ日本ꎬ韩国和俄罗斯
Ｓｅｖｅｎ ｓｏｙｂｅａｎｓ ｒｅｐｒｅｓｅｎｔｉｎｇ ｔｈｅ ｇｅｏｇｒａｐｈｉｃａｌ ａｄａｐｔａｔｉｏｎ
ｗｉｔｈｉｎ ｔｈｅ ｓｐｅｃｉｅｓꎬ ｄｉｓｔｒｉｂｕｔｅｄ ｉｎ Ｎｏｒｔｈꎬ Ｈｕａｎｇｈｕａｉ
ａｎｄ Ｓｏｕｔｈ ｒｅｇｉｏｎｓ ｏｆ Ｃｈｉｎａꎬ ａｎｄ Ｊａｐａｎꎬ Ｋｏｒｅａ
ａｎｄ Ｒｕｓｓｉａ

泛基因图谱构建、基因结构变异、功
能基因变异和系统进化
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎꎬ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｌｉ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１４

大豆(豆科)
Ｇ. ｓｏｊａ (Ｆａｂａｃｅａｅ)

２６ 份代表性大豆ꎬ包括 ３ 个野生大豆、９ 个农家种和
１４ 个现代栽培品种ꎬ再加上已发表的中黄 １３、
Ｗｉｌｌｉａｍｓ ８２ 和 Ｗ０５
２６ ｒｅｐｒｅｓｅｎｔａｔｉｖｅ ｏｆ ｓｏｙｂｅａｎｓꎬ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ｔｈｒｅｅ ｗｉｌｄ
ｓｏｙｂｅａｎｓꎬ ｎｉｎｅ ｌａｎｄｒａｃｅｓꎬ ａｎｄ １４ ｃｕｌｔｉｖａｒｓꎬ ａｎｄ ＺＨ
１３ꎬ Ｗｉｌｌｉａｍｓ ８２ ａｎｄ Ｗ０５ ｉｎ ｐｒｅｖｉｏｕｓ ｓｔｕｄｉｅｓ

泛基因图谱构建、基因结构变异、功
能基因变异和系统进化
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎꎬ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０

番茄(茄科)
Ｓｏｌａｎｕｍ ｓｐｐ. (Ｓｏｌａｎａｃｅａｅ)

７２５ 个栽培番茄和野生番茄ꎬ栽培番茄分别为 ３７２
个 ＳＬＬ ( Ｓ. ｌｙｃｏｐｅｒｓｉｃｕｍ ｖａｒ. ｌｙｃｏｐｅｒｓｉｃｕｍ)及 ２６７ 个
ＳＬＣ (Ｓ. ｌｙｃｏｐｅｒｓｉｃｕｍ ｖａｒ. ｃｅｒａｓｉｆｏｒｍｅ) ꎻ近亲 ７８ 个 ＳＰ
(Ｓ. ｐｉｍｐｉｎｅｌｌｉｆｏｌｉｕｍ) 和 ８ 个 ＳＣＧ (Ｓ. ｃｈｅｅｓｍａｎｉａｅ 和
Ｓ. ｇａｌａｐａｇｅｎｓｅ)
７２５ ｐｈｙｌｏｇｅｎｅｔｉｃａｌｌｙ ａｎｄ ｇｅｏｇｒａｐｈｉｃａｌｌｙ ｒｅｐｒｅｓｅｎｔａｔｉｖｅ
ｔｏｍａｔｏꎬ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ３７２ ＳＬＬꎬ ２６７ ＳＬＣꎬ ７８ ＳＰ ａｎｄ ８ ＳＣＧ.

泛基因图谱构建、基因结构变异和功
能基因变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｇａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１９

番茄(茄科)
Ｓｏｌａｎｕｍ ｓｐｐ. (Ｓｏｌａｎａｃｅａｅ)

１００ 个番茄品种ꎬ包括 ＳＬＬꎬＳＬＣꎬＳＰ 和 ＳＣＧ
１００ ｔｏｍａｔｏ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ＳＬＬꎬＳＬＣꎬＳＰ ａｎｄ ＳＣＧ

泛结构变异图谱构建和功能基因变异
Ｐａｎ￣ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ￣ｖａｒｉａｔｉｏｎ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ
ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ａｌｏｎｇｅ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０

７７６１１０ 期 向坤莉等: 泛基因组研究在遗传多样性和功能基因组学中的应用



续表 １
研究对象
Ｏｂｊｅｃｔ ｏｆ ｓｔｕｄｙ

样本数量
Ｓａｍｐｌｅ ｎｕｍｂｅｒ

主要研究内容
Ｍａｉｎ ｒｅｓｅａｒｃｈ ｃｏｎｔｅｎｔ

参考文献
Ｒｅｆｅｒｅｎｃｅ

辣椒(茄科)
Ｃａｐｓｉｃｕｍ ｓｐｐ. (Ｓｏｌａｎａｃｅａｅ)

３８３ 份辣椒材料ꎬ 包括 ３５５ 个 Ｃ. ａｎｎｕｕｍ、４ 个
Ｃ. ｂａｃｃａｔｕｍ、 １１ 个 Ｃ. ｃｈｉｎｅｎｓｅ 和 １３ 个
Ｃ. ｆｒｕｔｅｓｃｅｎｓ
３８３ ｃｕｌｔｉｖａｒｓꎬ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ３５５ Ｃ. ａｎｎｕｕｍꎬ ４ Ｃ.
ｂａｃｃａｔｕｍꎬ １１ Ｃ. ｃｈｉｎｅｎｓｅ ａｎｄ １３ Ｃ. ｆｒｕｔｅｓｃｅｎｓ

泛基因图谱构建、基因结构变异和功
能基因变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎꎬ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｏｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８

辣椒(茄科)
Ｃａｐｓｉｃｕｍ ｓｐｐ. (Ｓｏｌａｎａｃｅａｅ)

６５ 个个体ꎬ 包括的物种有 Ｃ. ｃｈａｃｏｅｎｓｅ、 Ｃ.
ｂａｃｃａｔｕｍ ｖａｒ. ｂａｃｃａｔｕｍ、 Ｃ. ｂａｃｃａｔｕｍ ｖａｒ.
ｐｅｎｄｕｌｕｍ、Ｃ. ａｎｎｕｕｍ ｖａｒ. ａｎｎｕｕｍ、 Ｃ. ａｎｎｕｕｍ
ｖａｒ. ｇｌａｂｒｉｕｓｃｕｌｕｍ、 Ｃ. ｃｈｉｎｅｎｓｅ 和 Ｃ. ｆｒｕｔｅｓｃｅｎｓ
６５ ｓａｍｐｌｅｓ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ Ｃ. ｃｈａｃｏｅｎｓｅꎬ Ｃ. ｂａｃｃａｔｕｍ
ｖａｒ. ｂａｃｃａｔｕｍꎬ Ｃ. ｂａｃｃａｔｕｍ ｖａｒ. ｐｅｎｄｕｌｕｍꎬ
Ｃ. ａｎｎｕｕｍ ｖａｒ. ａｎｎｕｕｍꎬ Ｃ. ａｎｎｕｕｍ ｖａｒ.
ｇｌａｂｒｉｕｓｃｕｌｕｍꎬ Ｃ. ｃｈｉｎｅｎｓｅ ａｎｄ Ｃ. ｆｒｕｔｅｓｃｅｎｓ

泛质体基因组图谱构建和基因结构
变异
Ｐａｎ￣ｐｌａｓｔｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｅｌｍｏｓａｌｌａｍｙ
ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９

向日葵(菊科)
Ｈｅｌｉａｎｔｈｕｓ ａｎｎｕｕｓ (Ａｓｔｅｒａｃｅａｅ)

４９３ 份向日葵种质资源ꎬ包括 ２８７ 个栽培种品
系、１７ 个美国原地方品种和 １８９ 个野生近缘种
４９３ ｓｕｎｆｌｏｗｅｒ ｖａｒｉｅｔｉｅｓ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ２８７ ｃｕｌｔｉｖａｔｅｄ
ｌｉｎｅｓꎬ １７ ｎａｔｉｖｅ Ａｍｅｒｉｃａｎ ｌａｎｄｒａｃｅｓ ａｎｄ １８９ ｗｉｌｄ
ａｃｃｅｓｓｉｏｎｓ ｒｅｐｒｅｓｅｎｔｉｎｇ １１ ｃｏｍｐａｔｉｂｌｅ ｗｉｌｄ
ｓｐｅｃｉｅｓ.

泛基因图谱构建和基因功能研究
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ
ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｈüｂｎｅｒ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１９

甘蓝(十字花科)
Ｂｒａｓｓｉｃａ ｓｐｐ. (Ｂｒａｓｓｌｃａｃｅａｅ)

９ 种甘蓝品种(Ｂ. ｏｌｅｒａｃｅａ)和 １ 种野生型近缘
芸薹属物种(Ｂ. ｍａｃｒｏｃａｒｐａ)
Ｎｉｎｅ ｃｕｌｔｉｖａｔｅｄ ｌｉｎｅｓ (Ｂ. ｏｌｅｒａｃｅａ) ａｎｄ ｏｎｅ ｗｉｌｄ
ｔｙｐｅ (Ｂ. ｍａｃｒｏｃａｒｐａ)

泛基因图谱构建和系统进化
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｇｏｌｉｃｚ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１６

甘蓝(十字花科)
Ｂｒａｓｓｉｃａ ｓｐｐ. (Ｂｒａｓｓｌｃａｃｅａｅ)

同 Ｇｏｌｉｃｚ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１６
Ｔｈｅｙ ｕｓｅｄ ｄａｔａ ｏｆ Ｇｏｌｉｃｚ ｅｔ ａｌ. (２０１６)

泛基因图谱构建、基因结构变异和功
能基因变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｂａｙｅｒ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１９

欧洲油菜(十字花科)
Ｂｒａｓｓｉｃａ ｎａｐｕｓ (Ｂｒａｓｓｌｃａｃｅａｅ)

５３ 个油菜品种ꎬ包括 ３３ 个非人工合成系和 ２０
人工合成系ꎮ
５３ Ｂ. ｎａｐｕｓ ｖａｒｉｅｔｉｅｓ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ３３ ｎｏｎｓｙｎｔｈｅｔｉｃ
ａｃｃｅｓｓｉｏｎｓ ａｎｄ ２０ ｓｙｎｔｈｅｔｉｃ ａｃｃｅｓｓｉｏｎｓ

泛基因图谱构建和基因结构变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｈｕｒｇｏｂｉｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１８

欧洲油菜(十字花科)
Ｂ. ｎａｐｕｓ (Ｂｒａｓｓｌｃａｃｅａｅ)

８ 个品种ꎬ包括 ４ 个半冬性油菜品种(中双 １１、
Ｇａｎｇａｎ、浙油 ７ 号和胜利油菜)、２ 个冬油菜品
种(Ｔａｐｉｄｏｒ 和 Ｑｕｉｎｔａ)、和 ２ 个春性油菜品种
(Ｗｅｓｔａｒ 和 Ｎｏ２１２７)
Ｅｉｇｈｔ ｏｉｌ ｓｅｅｄ ｒａｐｅ ｌｉｎｅｓꎬ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ｆｏｕｒ ＳＷＯＲｓ
( ＺＳ１１ꎬ Ｇａｎｇａｎꎬ Ｚｈｅｙｏｕ７ ａｎｄ Ｓｈｅｎｇｌｉ )ꎬ ｔｗｏ
ＷＯＲｓ ( Ｔａｐｉｄｏｒ ａｎｄ Ｑｕｉｎｔａ ) ａｎｄ ｔｗｏ ＳＯＲｓ
(Ｗｅｓｔａｒ ａｎｄ Ｎｏ２１２７)

泛基因图谱构建、结构变异和功能基
因变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｓｏｎｇ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０

拟南芥(十字花科)
Ａｒａｂｉｄｏｐｓｉｓ ｔｈａｌｉａｎａ (Ｂｒａｓｓｌｃａｃｅａｅ)

６４ 个拟南芥个体
６４ Ａ. ｔｈａｌｉａｎａ

泛 ＮＬＲ 基因图谱构建、基因结构变异
和功能进化
Ｐａｎ￣ＮＬＲ￣ｇｅｎｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｖａｎ ｄｅ Ｗｅｙｅｒ
ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９

杨树(杨柳科)
Ｐｏｐｕｌｕｓ ｓｐｐ. (Ｓａｌｉｃａｃｅａｅ)

３ 个 异 交 杨 树 ( Ｐ. ｎｉｇｒａ、 Ｐ. ｄｅｌｔｏｉｄｅｓ 和 Ｐ.
ｔｒｉｃｈｏｃａｒｐａ)
Ｔｈｒｅｅ ｉｎｔｅｒｃｒｏｓｓａｂｌｅ ｐｏｐｌａｒ ｓｐｅｃｉｅｓ ( Ｐ. ｎｉｇｒａꎬ
Ｐ. ｄｅｌｔｏｉｄｅｓꎬ ａｎｄ Ｐ. ｔｒｉｃｈｏｃａｒｐａ)

泛基因图谱构建、基因结构变异和功
能基因变异
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎꎬ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ
ｖａｒｉａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ｇｅｎｅ ｖａｒｉａｔｉｏｎ

Ｐｉｎｏｓｉｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１６

芝麻(胡麻科)
Ｓｅｓａｍｕｍ ｉｎｄｉｃｕｍ (Ｐｅｄａｌｉａｃｅａｅ)

５ 个芝麻品种ꎬ包括 ２ 个地方品种(Ｂａｉｚｈｉｍａ 和
Ｍｉｓｈｕｏｚｈｉｍａ ) 和 ３ 个 现 在 代 培 品 种
(Ｚｈｏｎｇｚｈｉ１３、Ｙｕｚｈｉ１１ 和 Ｓｗｅｔｈａ)
Ｆｉｖｅ ｓｅｓａｍｅ ｖａｒｉｅｔｉｅｓ ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ ｔｗｏ ｌａｎｄｒａｃｅｓ
(Ｂａｉｚｈｉｍａ ａｎｄ Ｍｉｓｈｕｏｚｈｉｍａ) ａｎｄ ｔｈｒｅｅ ｍｏｄｅｒｎ
ｃｕｌｔｉｖａｒｓ (Ｚｈｏｎｇｚｈｉ１３ꎬ Ｙｕｚｈｉ１１ ａｎｄ Ｓｗｅｔｈａ)

泛基因图谱构建和系统进化
Ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ ｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｅｖｏｌｕｔｉｏｎ

Ｙｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１９

ＳＶｓꎬ构建得到泛结构变异( ｐａｎＳＶ)图谱ꎬ研究表
明 ＳＶｓ 是许多转座子的基础ꎬ而且 ＳＶｓ 集中区域
的基因渐渗现象严重ꎬ且群体中 ９０％的 ＳＶｓ 变异
可在泛基因组图谱中获得验证 ( Ａｌｏｎｇｅ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０２０) ꎮ

３　 泛基因组学研究中功能基因的
变异与多态性

遗传结构变异通常会导致基因功能的改变ꎬ泛
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基因组研究能够通过全面整合相关基因的遗传信
息ꎬ揭示基因重组、融合等事件导致基因功能的获
得、丢失ꎬ以及发掘新基因ꎮ 例如ꎬ大豆缺铁萎黄病
有关的候选基因被定位于 １４ 号染色体上ꎬ通过泛基
因组研究发现该候选基因有两种单倍型:品种“中
黄 １３”所属的单倍型主要分布在低纬度地区ꎻ品种
“威廉 ８２”所属的单倍型主要分布在高纬度地区ꎬ能
够在高 ｐＨ 值、铁为不易吸收的难溶氧化物等环境
中生存ꎬ这种单倍型启动子区有 １.４ ｋｂ 的 Ｉｎｄｅｌ 和
外显子区有 ５ 个变异位点(Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ 在油
菜中通过全 ＰＡＶ￣ＧＷＡＳ ( ｇｅｎｏｍｅ ｗｉｄｅ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ
ｓｔｕｄｙ)分析发现 ３ 个开花抑制因子 ＢｎａＡ１０. ＦＬＣ、
ＢｎａＡ０２.ＦＬＣ 和 ＢｎａＣ０２.ＦＬＣ 的 ＰＡＶｓ 与油菜的开花
时间和生态型分化密切相关ꎬ其中:冬油菜品种的
ＢｎａＡ１０. ＦＬＣ 启 动 子 区 都 含 有 ＭＩＴＥ ( ｍｉｎｉａｔｕｒｅ
ｉｎｖｅｒｔｅｄ ｒｅｐｅａｔ ｔｒａｎｓｐｏｓａｂｌｅ ｅｌｅｍｅｎｔ)插入ꎻ８５％春油
菜品种的 ＢｎａＡ１０. ＦＬＣ 第一个外显子中含有 ＬＩＮＥ
(ｌｏｎｇ ｉｎｔｅｒｓｐｅｒｓｅｄ ｎｕｃｌｅａｒ ｅｌｅｍｅｎｔｓ)插入ꎻ８１％半冬
性油菜品种的 ＢｎａＡ１０. ＦＬＣ 启动子区含有 ｈＡＴ 插
入ꎮ 表明 ＢｎａＡ１０. ＦＬＣ 决定了油菜生态类型ꎬ是控
制油菜开花的关键基因(Ｓｏｎｇ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ

生物的表型往往是来自多个基因网络调控的
结果ꎬ其中很多基因可能又同时对多个不同的表
型性状具有影响ꎬ因此对某个表型的有利基因亦
有可能对另一个表型具有不利影响ꎮ 例如ꎬ现代
番茄中的产量相关性状调控机制复杂ꎬ对 １００ 个
番茄基因组的泛结构变异( ｐａｎ￣ＳＶ)的研究发现ꎬ
由四个结构变异导致形成了三个 ＭＡＤＳ￣Ｂｏｘ 基因ꎬ
共同影响番茄的经济性状ꎮ 其中 ｊ２ＴＥ基因型具有
便于收获的无关节花梗表型ꎬ而 ｅｊ２ｗ基因型具有防
止撞伤的大花萼表型ꎬ但两个基因型同时存在
( ｊ２ＴＥ ｅｊ２ｗ)则会出现花序分枝过多而导致低育性
的现象ꎻｓｂ１(ｓｕｐｐｒｅｓｓｏｒ ｏｆ ｂｒａｎｃｈｉｎｇ １)基因型能有
效克服双隐性基因型的负面作用ꎬ实现增产ꎻ另
外ꎬｓｂ１ 基因型的表达可能受 １ 号染色体上 ＳＴＭ３
基因的串联重复序列影响ꎬ且串联重复的拷贝数
具有剂量效应 (Ａｌｏｎｇｅ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ 因此ꎬ通过
在更广泛的群体中研究基因功能变异对表型的影
响ꎬ将有助于更加准确地对功能基因－表型的关联
做出全面详细地评估ꎬ从而更好地指导分子育种
工作来培育出抗病性更强、产量更高、保质期更
长、风味更好的作物品种ꎬ同时又不牺牲其他所期
望的表型性状ꎮ 作物泛基因组学研究已经发现了
大量农艺表型与特定基因的存在、缺失和变异之
间的多样化的相关性(Ｔａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９)ꎬ通过在泛
基因组完整遗传图谱的基础上进行研究ꎬ将有利

于彻底澄清其内在关联和相应的机理ꎮ

４　 泛基因组学研究在种群遗传多
样性和系统进化研究中的应用

对泛基因组学的研究ꎬ不仅可以全面地从基因
组水平分析物种内遗传多样性ꎬ探究个体间的系统
发生关系和表型差异的遗传基础ꎬ而且可以从物
种、亚种水平分析基因组的序列变异和系统进化特
征ꎬ为研究物种的起源及演化等重要生物学问题提
供依据ꎮ 例如ꎬ通过水稻泛基因组对 ６ 个水稻群体
中与驯化有关的 ７ 个基因位点开展进化分析ꎬ发现
Ａｕｓ 群体(Ｉｎｄｉｃａ 的一个亚类群)并未全部聚在栽培
稻进化分支上ꎬ从而提出 Ａｕｓ 水稻群体处于不完全
驯化选择状态(Ｚｈａｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１８)ꎮ 利用小麦泛基
因组对 １９ 个小麦个体基因的 ＰＡＶｓ 进行了发掘并
构建了系统进化树ꎬ发现小麦品种‘中国春’位于进
化树的基部ꎬ为小麦不同类型种质的系统进化关系
和研究利用提供了理论依据 ( Ｍｏｎｔｅｎｅｇｒｏ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１７)ꎮ 对 ３２ 只乌鸦群体的泛基因组研究ꎬ将鸦属
(Ｃｏｒｖｕｓ)分为 Ｊａｃｋｄａｗ 和 Ｃｒｏｗ 两大支系ꎬ并在此基
础上探讨了不同进化分支上乌鸦的基因组结构变
异和功能性状ꎬ尤其是发现乌鸦羽毛图案差异大ꎬ
但遗传差异不大ꎬ主要受 ＮＤＰ 基因上游 ２０ ｋｂ 处一
个大小为 ２.２５ ｋｂ 的 ＬＴＲ ( ｌｏｎｇ ｔｅｒｍｉｎａｌ ｒｅｐｅａｔｓ)逆
转座子插入调控 (Ｗｅｉｓｓｅｎｓｔｅｉｎｅｒ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ

泛基因组研究还可运用于对不同生态地理类
型中差异较大的种质资源进行基因组测序ꎬ挖掘物
种中新的基因ꎬ为候选基因的补充、物种多样性及
适应性进化、起源经历和外来物种入侵性等问题的
研究提供重要信息ꎮ 例如ꎬ大豆群体的生物地理分
析发现现代栽培大豆起源于中国的华北地区(Ｌｉｕ ｅｔ
ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎬ而水稻群体的相关研究发现现代栽培稻
起源地应该包括中国华南地区(Ｈｕａｎｇ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１２)ꎮ
此外ꎬ由于一些作物的基因库中包括多个物种ꎬ特
别是具有不同遗传结构的野生近缘物种ꎬ需要构建
含该作物所有品种及其近缘种的遗传图谱以进行
更广泛的研究ꎬ因此也有学者提出了超－泛基因组
(ｓｕｐｅｒ￣ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ)的概念ꎬ以探讨更大范围种质群
体的遗传基础及其多样性(Ｋｈａｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ

５　 泛基因组学研究的发展前景

真核生物的全部基因组信息包括核基因组、
线粒体基因组和质体基因组ꎮ 目前的泛基因组学
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研究大多关注的是核基因组ꎬ而线粒体和质体这
两种细胞器的泛基因组研究也逐渐开始被重视ꎮ
例 如ꎬ 研 究 者 利 用 ＰＣＡＷＧ ( Ｔｈｅ Ｐａｎ￣Ｃａｎｃｅｒ
Ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ Ｗｈｏｌｅ Ｇｅｎｏｍｅｓ) 数据库中２ ６５８个癌症
样本及其匹配的正常组织样本的全基因组数据构
建了人类线粒体基因组最全面的突变蓝图ꎬ并确
定了多个高度突变类型ꎬ其中截断突变( ｔｒｕｎｃａｔｅｄ
ｍｕｔａｔｉｏｎｓ)在肾脏癌症、结直肠癌和甲状腺癌中明
显富集ꎬ提示了激活特殊的信号通路或会带来致
癌影响(Ｙｕａｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０)ꎮ 此外ꎬ有研究者利用
３２１ 个辣椒的叶绿体基因组ꎬ构建了辣椒 ５ 个栽培
种及 ２ 个变种的叶绿体泛基因组ꎬ其不但用系统
发育信号分析揭示了辣椒属不同种间亲缘关系的
远近ꎬ也对 ７ 个叶绿体泛基因组的 ＣＤＳ ( ｃｏｄｉｎｇ
ｓｅｑｕｅｎｃｅ)、内含子和基因间隔区的遗传多样性进
行了详尽分析ꎬ确定了 ｒｐｌ２３ 和 ｔｒｎＩ 的基因间隔区
包含 ４４ ｂｐ 串联重复以及其他插入缺失和单核苷
酸等丰富的变异(Ｅｌｍｏｓａｌｌａｍｙ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９)ꎮ

在某些物种中ꎬ由于其基因组较大和可移动
元件的比例较高等原因ꎬ使得泛基因组研究难以
有效开展ꎬ因此ꎬ关注全部 ＲＮＡ 信息的泛转录组
(ｐａｎ￣ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｏｍｅ)研究开始逐渐兴起ꎮ 许多重要
作物ꎬ如玉米 (Ｈａｎｓｅｙ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１２ꎻ Ｈｉｒｓｃｈ ｅｔ ａｌ.ꎬ
２０１４ꎻ 简银巧等ꎬ ２０１７)和大麦(Ｍａ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１９)ꎬ以

及模式生物拟南芥(Ｇａｎ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０１１)等的泛转录组
研究均已有报道ꎮ

随着多种测序技术的结合和分析策略的发
展ꎬ泛基因组学相关研究呈现爆发式增长ꎬ但是大
多数研究的深入程度不一ꎬ许多数据结果仍有进
一步深入挖掘的空间ꎮ 尤其是构建完整的基因图
谱后ꎬ很多研究止步于对某几个基因的结构变异
进行鉴定ꎬ未进一步开展系统的功能研究ꎬ更不用
说应用于生产实践ꎮ 此外ꎬ随着大量生物信息学
数据的积累ꎬ单个团队面对浩大的数据库也只能
选择部分数据结果进行深入研究ꎬ难以充分利用
现有的数据ꎮ 例如ꎬ人类基因组计划从开始启动
到现在已经过去 ３０ 年ꎬ仍需大量的人力投入和研
究分析去解决更多的问题ꎮ 因而ꎬ完善的数据共
享机制和良好平台是泛基因组学研究良性发展和
应用的一个重要条件ꎮ 目前ꎬ我国已建立了国家
基因组科学数据中心 ( ＮＧＤＣꎬ Ｎａｔｉｏｎａｌ Ｇｅｎｏｍｉｃｓ
Ｄａｔａ Ｃｅｎｔｅｒ)ꎬ某些重要农作物或农业动物物种的
泛基因组数据也建立了数据分享平台ꎬ如猪的泛
基因组数据库 ＰＩＧＰＡＮ (ｈｔｔｐ:/ / ａｎｉｍａｌ.ｎｗｓｕａｆ.ｅｄｕ.ｃｎ /
ｃｏｄｅ / ｉｎｄｅｘ. ｐｈｐ / ｐａｎ￣Ｐｉｇ )、 大 白 菜 基 因 组 数 据 库
ＢＲＡＤ ( ｔｈｅ Ｂｒａｓｓｉｃａ ｄａｔａｂａｓｅꎬ ｈｔｔｐ: / / ｂｒａｓｓｉｃａｄｂ. ｃｎ)
和油菜泛基因组资源数据库(ｈｔｔｐ: / / ｃｂｉ.ｈｚａｕ.ｅｄｕ.ｃｎ /
ｂｎａｐｕｓ / )等ꎮ

图 ２　 泛基因组(泛转录组)研究现状与可能的发展方向
Ｆｉｇ. ２　 Ｒｅｓｅａｒｃｈ ｓｔａｔｕｓ ａｎｄ ｐｒｏｓｐｅｃｔ ｏｆ ｐａｎ￣ｇｅｎｏｍｅ (ｐａｎ￣ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｏｍｅ)

　 　 一方面ꎬ进一步整合更广泛的多层次群体基
因组数据ꎬ如不同世代之间的泛基因组研究、整合
多个物种的超－泛基因组研究等ꎬ可能是值得进一
步探索的新方向(图 ２)ꎮ 另一方面ꎬ随着测序技

术的不断发展ꎬ尤其是单细胞测序技术的发展和
测序成本的进一步降低ꎬ单细胞分辨率的转录组图
谱已经逐步开始在水稻和玉米的根发育研究中获
得应用(Ｓａｔｔｅｒｌｅｅ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２０ꎻ Ｌｉｕ ｅｔ ａｌ.ꎬ ２０２１)ꎮ 因
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此ꎬ同一个体不同组织器官的泛基因组或泛转录基
因组研究ꎬ乃至不同细胞之间的泛基因组或泛转录
基因组研究也可能成为新的发展方向(图 ２)ꎮ
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