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摘要  大豆(Glycine max)是重要的油料和蛋白作物, 其丰富的遗传变异为生物学性状挖掘和育种改良提供了重要的资源

基础。然而, 单个基因组信息无法全面揭示种质资源的遗传变异, 泛基因组研究为解决这一不足提供了新方案。近日, 中国

科学院遗传与发育生物学研究所田志喜和梁承志研究团队从2 898份大豆种质中选取26份代表性材料, 并整合已有的3个基

因组, 构建了包含野生和栽培大豆的泛基因组和图基因组(graph-based genome), 鉴定了整个群体的绝大多数结构变异数

据集, 确定了大豆种质的核心、非必需和个体特异的基因集。利用这些数据系统地揭示了生育期位点E3的等位基因变异和

基因融合事件、种皮颜色基因I的单体型和演化关系以及结构变异对铁离子转运基因表达和地区适应性选择的影响。该研究

为作物基因组学研究提供了一个新的模式, 同时将加速推动大豆遗传变异的鉴定、性状解析和种质创新。 
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大豆(Glycine max)起源于中国, 大约在5 000年

前中国人便完成了大豆的驯化, 开始栽培这种作物, 

现今大豆已成为世界上最重要的植物油脂和植物蛋

白的提供者(Carter et al., 2004)。据统计, 全世界现

有60 000份不同类型的大豆种质资源, 其丰富的遗

传变异为重要农艺性状的挖掘和育种提供了宝贵的

资源。毋庸置疑, 基因组学的发展为我们开展资源探

宝提供了强有力的工具。 

在种质资源的群体变异与性状挖掘研究中, 通常

需要借助1个参考基因组, 通过将重测序数据比对到

参考基因上来鉴定个体间的遗传变异(Huang et al., 

2012)。这种变异鉴定的方法受制于参考基因组序列

及其与检测个体间的相似性, 参考基因组缺失的基因

组信息以及与比对个体差异较大区域的信息将无法

有效鉴定, 同时, 大片段的插入、缺失、拷贝数等变

异类型也无法有效鉴定, 然而这些基因组信息往往具

有重要的生物学功能(Lye and Purugganan, 2019)。

因此, 单一参考基因组在揭示种质资源丰富变异的研

究中越来越显得“心有余而力不足”。 

泛基因组指某个物种内所有个体所包含的全部

基因组信息, 泛基因组研究为问题的解决提供了新的

方案。随着长片段单分子测序技术 ( 如 Pacific 

Bio-sciences (PacBio)和Oxford Nanopore)和辅助组

装技术(如BioNano genome mapping和High-throu- 

ghput chromosome conformation capture (Hi-C))的

升级与发展(Jiao et al., 2017), 低成本、高质量地同

时对多个基因组进行拼接成为可能, 使得泛基因组研

究备受青睐, 它已逐渐成为群体基因组学研究的新方

向(Golicz et al., 2016)。近年来, 研究人员已对大豆、

水稻 (Oryza sativa)和番茄 (Lycopersicon esculen-

tum)等重要作物陆续开展了泛基因组研究(Li et al., 

2014; Zhao et al., 2018; Gao et al., 2019)。 

近日, 中国科学院遗传与发育生物学研究所田志

喜和梁承志领衔的团队对26份大豆种质进行了基因

组组装, 并整合已发表的3个基因组, 构建了迄今为

止规模最大的大豆泛基因组图谱(Liu et al., 2020)。为

了使选择的26份材料具有更广泛的遗传代表性, 他

们对世界范围内2 898份大豆资源的进化关系进行分
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析。其中, 新分析了2 027份材料, 将整个群体划分为

6个类群, 从这6个类群中分别筛选代表性材料, 最终

选出3份野生种、9份地方种和14份栽培种(图1, 不同

种群种子形态)。然后, 利用PacBio单分子测序数据组

装, 并结合BioNano genome mapping和Hi-C技术进

行辅助组装。此研究中Contig N50长度为18.8–26.8 

Mb, 基因组组装大小为992.3–1 059.8 Mb, 相比之

前仅使用二代测序数据对7份野生大豆的组装, 基因

组的连续性提升了近1 000倍(Li et al., 2014)。基因组

注释结果显示, 平均每个基因组含有553个microRNAs、

171个small nuclear RNAs、439个ribosomal RNA和

56 522个编码基因; 利用BUSCO单拷贝同源基因评

估的基因组完整性为95.6% (Liu et al., 2020)。高质

量的基因组拼接为后续遗传变异的挖掘奠定了重要

基础。 

确定整个大豆类群中基因数目是泛基因研究的

一个重点。随着基因组数目的增加, 鉴定到的基因家

族数目也随之增多, 当群体的数目达到25的时候, 基

因家族的数目到达平台期, 说明构建的泛基因组基本

囊括了大豆种质的全部基因家族。整个泛基因组包含

57 492个基因家族, 其中包括20 623个核心基因家

族、28 679个非必需基因家族及27个个体特异基因家

族。基因结构和选择压分析均表明, 核心基因较非必

需基因集具有更保守的基因功能。除了泛基因组, 此

研究还构建了1个图基因组(graph-based genome), 

它是由29个材料中的(非相似)序列组成(Liu et al., 

2020)。相对于单个参考基因组来说, 图基因组可提 

 

 
 

图1  大豆种子形态的群体变异 

左边为野生大豆(拼图为汉字“菽”的象形字), 中间为地方种质

(拼图为汉字“菽”), 右边为现代栽培种(拼图为汉字“豆”)。 

 

Figure 1  The seed phenotype variations of soybean 

germplasm 

The left part is wild type (hieroglyphic Chinese writing of 

“shu”), the middle is landrance type (traditional Chinese 

character of “shu”), and the right is modern type (traditional 

Chinese character of “dou”) 

供较多的(非相似)序列和等位基因变异, 为群体中复

杂结构变异的鉴定提供了更为完善的(非线性)参考基

因组。图基因组的构建是该研究的一大亮点, 将有效

弥补单一参考基因组的不足。 

通过基因组间的比较分析, 鉴定了大量的大片段

结构变异, 包括723 862个存在/缺失变异(presence/ 

absence variants, PAVs)、27 531个拷贝数目变异

(copy number variants, CNVs)、21 886个易位事件

(translocation events, TEs)和 3 120个倒位事件

(inversion events)。这些结构变异的长度集中分布在

1–200 kb, 存在/缺失变异的总长为4.71 Gb, 平均每

个基因组长度为167.09 Mb, 结构变异的长度约占基

因组总长度的16%。这些变异在常规的重测序分析中

很难被鉴定出来。泛基因组结合图基因组极大地提高

了群体中遗传变异鉴定的精度和范围。 

Liu等(2020)研究发现每个基因组PAVs长度的变

异与基因组的长度极相关, 相关系数高达0.98, 这表

明PAVs是造成群体内个体间基因组长度差异的重要

因素。同时发现78.5%的PAVs来源于重复序列, 表明

重复序列是个体间基因组分化的重要驱动力。 

基因组的结构变异是引起重要性状变异的主要

原因, 泛基因组为全面解析性状的形成和演化规律提

供了全新的视角。对光周期的敏感性直接决定了大豆

的地区适应性和产量。E3是影响大豆开花和生育期的

关键基因 , 此位点在大豆种质中具有丰富的变异

(Watanabe et al., 2009)。该研究还发现E3基因的多

个等位基因类型, 其中1个等位基因E3-tr-1为结构变

异导致的新融合基因, 它的产生是由于E3下游的1个

13.3 kb的缺失, 使E3和下游基因(19G210600)发生

基因融合, 形成新的转录本(Liu et al., 2020)。 

野生大豆的种皮为黑色, 在驯化过程中种皮变为

无色, 而呈现黄色的种子(Tuteja et al., 2004)。此性

状是由位于8号染色体/位点的基因所控制, 该区域包

含1个编码查耳酮合酶(chalcone synthase, CHS)的

基因簇。栽培种此区域的一个反向重复事件引发了对

查耳酮合酶基因家族转录后的基因沉默, 导致种皮中

色素无法积累(Xie et al., 2019)。通过对I位点基因组

区域序列(约505 kb)的比较分析和分子生物学验证确

定了此位点的单体类型, 并详细阐明了它们之间的演

化关系。群体中的29份材料可以分为5种单体型

(H1–H5), 黑色种皮的野生种质均为H1单体型。H2
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产生于约4 500年前H1区段23.4 kb片段的1次复制, 

并反向插入到CHS基因簇。H3产生于约4 200年前H1

几次倒位及复制。H4和H5分别产生于约600年前, 由

H3缺失及插入产生(Liu et al., 2020)。 

结构变异影响基因的表达, 是产生形态学多样性

的重要原因。研究鉴定了17 696个位于基因及附近的

结构变异, 利用9个组织的转录组数据进行分析, 发

现其中1 021个结构变异与基因的表达存在显著关

联。铁离子是植物生长所必需的微量元素, 其吸收效

率往往取决于土壤pH值。在高pH值的条件下, 铁元

素主要以不溶于水的Fe2O3形式存在; 在低pH值的条

件下, 铁离子免于被氧化, 更容易被植物根系吸收

(Morrissey and Guerinot, 2009)。Liu等(2020)鉴定了

1个位于Fe2+/Zn2+调控转运蛋白启动子区域, 长度为

1.4 kb的Mutator转座子。此变异产生了Hap-1和

Hap-2两种单体型。转录组分析发现Hap-2在种子中

具有较高的转录水平。2种单体型存在显著的地域差

别, Hap-1主要分布在低纬度地区, 而Hap-2主要分布

在高纬度地区。我国低纬度地区以铁铝土为主, 具有

低pH值, 铁离子更容易被植物根系吸收; 而高纬度

地区恰恰相反, 土壤pH值较高(Dai et al., 2009)。具

有高转录水平的Hap-2在高纬度区域具有更好的适应

性, 2种单体型的地域分化恰好体现了大豆不同变异

类型对土壤中离子吸收的适应性选择。 

 该研究是迄今为止作物学研究领域群体数目最

多、基因组组装质量最好的泛基因组解析。全文从大

数据的整合到重要生物学性状的解析, 材料选择的广

度和数据挖掘的深度均达到了新高度, 将为其它作物

的基因组学研究提供有益的借鉴。同时, 近3 000份材

料的基因组数据将为大豆的进化解析、性状挖掘、种

质创新和育种应用提供重要的数据支撑。该项研究提

供的27个代表性参考基因组和泛基因组, 使大豆基

因组研究真正进入多参考基因组和泛基因组时代, 使

得高效和准确挖掘控制大豆重要性状的结构变异成

为可能。该研究是继2010年发布大豆第1个参考基因

组(Schmutz et al., 2010)之后, 大豆基因组研究领域

的又一个里程碑。 
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A 360-degree Scanning of Population Genetic Variations—a 
Pan-genome Study of Soybean 

Guangtao Zhu1, Sanwen Huang2* 
1The CAAS-YNNU Joint Academy of Potato Sciences, Yunnan Normal University, Kunming 650500, China; 2Shenzhen 
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Abstract  Soybean (Glycine max) is an important oil and protein crop. The abundancy of genetic diversity within the 

species provides an essential resource for traits exploration and breeding improvement. However, one reference genome 

is inadequate for discovering all genetic diversity of a species. Pan-genome provides a new solution to overcome this 

limitation. Recently, Prof. Zhixi Tian’ Group and Prof. Chengzhi Liang’ Group from the Institute of Genetics and Develop- 

mental Biology, Chinese Academy of Sciences, selected 26 representative soybeans from 2 898 sequenced accessions. 

Together with three previously published genomes, they constructed a pan-genome and a graph-based genome of wild 

and cultivated soybean germplasm. The core, dispensable, and private genes as well as all the vast majority of genetic 

variations within this species were identified and characterized. These data comprehensively revealed allelic variations 

and gene fusion event of maturity gene E3, the haploid types of seed coat color gene I and their evolutionary relationship, 

and structural variations affecting gene expression and regional adaptation selection of ferric ion transporters. This study 

provide a new mode for crop genomics, and will facilitate genetic variations identification, traits exploration and 

germplasm innovation of soybean. 
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