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摘要  功能基因表达是连接基因编码信息与蛋白质产物的一个基本生命过程, 基因表达水平被视为介于基因型与表现型

之间的一种数量性状, 在植物应对气候和环境变化时发挥重要作用。该文首先系统综述了植物基因表达调控因子研究进展, 

包括转录因子和小RNA等在基因表达调控中的作用。其次, 探讨了基于基因表达数据进行全基因组关联分析(GWAS)估计

调控因子基因的表达数量性状基因座(eQTLs)位置以及该方法的局限性。随后从理论上分析了在突变、漂变、选择和迁移

过程中的种内基因表达变异与检验方法, 在突变-漂变过程中以及在基于系统发育树的漂变-选择过程中的种间基因表达进

化与检测方法。最后, 探讨了植物交配系统对基因表达进化的调控, 自交降低了有效群体大小、突变率、基因重组及外源

花粉竞争, 改变了配子与合子阶段的自然选择功效等, 从而间接调控种内基因表达变异和种间基因表达进化。全文综合评

述了目前的理论和实际研究进展及存在的问题, 有助于深入理解植物基因表达调控和进化机制。 
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基因表达是连接基因贮存的遗传信息与基因产

物(如蛋白质和非编码RNA)的一个基本生命过程。从

基因表达到蛋白质产物的形成涉及转录、mRNA降

解、翻译和蛋白质修饰等过程, 每一步都受到基因调

控(Schwanhäusser et al., 2011)。早在1961年, Jac-

ques Monod通过大肠杆菌乳糖代谢实验, 发现底物

诱导基因表达调控, 并提出了操纵子学说(Jacob and 

Monod, 1961)。此外, Andre Lwoff、Elie Wollman及

Francois Jacob等发现λ噬菌体的溶源现象(Barton et 

al., 2007)。这两类实验现象均揭示了原核生物基因表

达的诱导调控机制。随后, 科学家开展了原核生物其

它类型的操纵子和基因表达调控机制研究。真核生物

的基因表达调控机制也逐渐被揭示, 其过程涉及基因

表达的每一个环节(Singh et al., 2018), 最终使得每

个基因在适当的时间和空间展现出合适的表达水平, 

构建多细胞生物有机体, 调节特定的组织分化和发

育, 以及对生态环境变化的响应和适应。 

植物基因时空表达的启动或抑制以及表达水平

受多种因素调控, 包括在转录过程中的转录因子和酶

的蛋白质调控, 转录过程和转录后的非编码RNA调

控, 以及参与翻译过程和翻译后蛋白质水平的相关因

子调控等, 这里将这些调控因素统称为调控因子, 确

定这些调控因子及其作用机制是基因表达研究的核

心问题。目前已有许多关于调控因子的研究报道(Mat-

tick and Makunin, 2006; 陈玲玲等, 2019; Strader et 

al., 2022)。随着高通量测序技术的发展和应用, 已建

立了多种数据库和分析方法用于鉴定和识别调控因

子(李霞和雷健波, 2015), 但这些调控因子的变异和 

进化最终由调控因子基因或相关DNA序列决定。那

么, 如何认识与这些调控因子基因或DNA序列相关

的表达调控机制? 调控因子基因在物种内(或群体内)

和物种间(或群体间)的进化如何影响靶基因的表达进

化? 或反之, 如何从基因表达变异或基因表达进化

角度推测调控因子在种内和种间的进化规律? 探讨

这些问题有助于深入理解植物基因表达变异与进化

机制。 

基因表达水平类似于数量性状, 与基因本身的

分子进化不同, 其表达水平的变异反映了影响该基
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因表达的调控因子的遗传变异 (Mostafavi et al., 

2023)。如何准确测定基因的表达水平以及如何利用

基因表达水平的变异来推测基因表达进化? 基因表

达进化与基因序列变异或其翻译的蛋白质序列变异

有怎样的联系? 这些问题有待深入探讨。广义上说, 

基因表达水平测定不仅是理解基因功能和调控机制

的基础(Gómez-Soto et al., 2021; Irving et al., 2022; 

Sezen et al., 2024), 也是疾病诊断和药物研发的关

键环节(Wu et al., 2020; Parikh et al., 2020; Bernabè 

et al., 2021; Feng et al., 2021)。近十几年, 高通量测

序技术的应用为基因表达测定及其变异分析提供了

有效手段。本文将概述基因表达水平的测定方法, 探

讨如何利用基因表达水平变异分析调控因子基因的

进化机制, 从而理解基因表达进化与基因分子进化之

间的关系。 

植物与动物的生活史和繁殖方式不同, 在由无性

繁殖演化到有世代交替的有性繁殖过程中, 植物交配

系统作为重要的生活史性状之一, 可调整亲本基因在

子代群体中的基因型分配, 与配子体和孢子体世代选

择互作(Zhang et al., 2020), 调整突变负荷在配子体

和孢子体阶段的分配(Xiao et al., 2024)。植物繁衍方

式演化也会改变其对基因表达的调控能力, 如开花植

物从异花受精到自花受精的演化会影响基因分子进

化和基因表达进化。此外, 植物繁殖方式与4种基本

进化动力(选择、漂变、突变及迁移)互作也会改变基

因频率(胡新生等, 2021), 影响基因表达在群体内和

群体间的进化。因此, 探讨植物繁殖方式演化如何调

控基因表达进化具有重要的理论和实际意义。 

本文首先概述基因表达启动和抑制的调控作用, 

概括转录因子和非编码RNA的调控机制; 其次, 讨论

基因表达水平的测定方法, 探讨利用基因表达水平推

测基因表达的调控因子, 重点评价利用基因表达数据

进行全基因组关联分析(genome-wide association 

study, GWAS)获得表达数量性状基因座(expression 

quantitative trait loci, eQTLs)位点的方法; 然后讨

论基于基因表达水平性状分布特征推测调控因子基

因在物种内和物种间的潜在进化机制, 综述近期的

研究成果; 最后探讨植物交配系统对基因表达的调

控作用, 分析交配系统如何调控基因表达在物种内

和物种间的进化, 包括自交如何调控基因在配子、

合子以及两个阶段都表达的变异与进化机制, 以期

深入理解植物繁衍方式在基因表达变异和进化中的

作用。 

1  基因表达调控因子与调控机制 

依据分子生物学中心法则, 基因表达调控可以发生在

转录过程、转录后水平、翻译过程及翻译后水平等阶

段。理论上酶蛋白和非编码RNA干扰调控都有可能作

用于多个阶段。表1概括了针对不同阶段的调控因子

及相关的调控机制(戴灼华和王亚馥, 2016)。下文将

概述转录因子和非编码RNA对植物基因表达调控的

研究进展。 

1.1  转录因子 

转录因子是一类蛋白质分子, 在基因表达调控中的作

用机制涉及多个途径, 可参与信号转导、与DNA相互

作用以及在细胞特异性和发育阶段特异性表达中发

挥调控作用等。许多转录因子参与细胞内外的信号转

导途径 , 如激素信号和环境胁迫反应 (戚莹雪等 , 

2019; 任永娟等, 2021)。例如, 在非生物胁迫下, 通

过分析HvNF-YC转录因子家族基因在耐盐型和盐敏

感型大麦(Hordeum vulgare)品种中的表达量变化, 

推测HvNF-YC9、10和11基因簇可能与盐胁迫响应密

切相关(王菲菲等 , 2023)。陈思思等(2022)对构树

(Broussonetia papyrifera)转录因子BpbZIP1进行镉

胁迫响应分析, 结果表明BpbZIP1基因能积极响应镉

胁迫, 其表达可改善构树对镉胁迫的耐受力, 是构树

响应镉胁迫的重要基因。 

细胞感知胞外环境信号后, 通过信号转导途径将

信息传递到胞内。转录因子接收信号并被激活, 通过

结合特定的DNA序列, 招募或阻止转录复合体组装, 

从而激活或抑制靶基因的转录, 上调或下调靶基因表

达水平。例如, SATB1是一种通过其特殊的结构域

(ULD和CUTL结构域)特异性结合DNA的转录因子(王

峥, 2014)。转录因子能够感知并响应DNA的形状变

化, 这在一定程度上解释了为什么某些转录因子能够

识别非典型的或变异的DNA序列(Dror et al., 2014)。

还有些转录因子(如FOXO1)能够以单体或二聚体的

形式与DNA结合, 多聚化后增强转录因子与DNA的

结合亲和力(Li et al., 2021)。通过参与信号转导并与

DNA相互作用 ,  最终导致一些转录因子在特定的 
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表1  基因表达相关调控因子与调控机制 

Table 1  Regulatory factors and regulatory mechanisms of gene expression 

调控过程 调控因子 调控机制 

转录过程 转录因子、激活因子和阻碍物(蛋白质) 结合在靶基因启动子序列的结合位点, 将RNA聚合酶定位于启动子上, 
控制基因的转录或转录效率, 或抑制转录启动 

内、外源激素 甾类和多肽激素与细胞质内或核内受体形成复合物, 调控某些基因转录

IncRNA (>200 bp) 可与蛋白质(转录因子和组蛋白等)互作; 与DNA互作 

siRNA (20–25 bp) 干扰特定基因表达 

转录后水平 miRNA (21–23 bp) 与靶mRNA互补配对, 抑制mRNA的翻译或降解靶mRNA 

lncRNA (>200 bp) 与RNA (mRNA、miRNA及其它lncRNA)互作 

酶蛋白 mRNA选择性和反剪接; RNA编辑 

翻译过程 翻译起始因子等 翻译起始因子的可逆磷酸化; 非翻译区结构修饰变异 

翻译后水平 肽链剪接酶、化学修饰酶等 新生肽链剪接, 化学修饰; 肽链折叠; 蛋白质更换等 

 

细胞类型或发育阶段特异性表达, 从而调控细胞特异

性的基因表达模式(Mills and Taghert, 2012), 使不

同细胞类型执行各自独特的功能。还有一些转录因子

在特定的发育阶段调控植物生长发育的时序性, 涵盖

从胚胎发育到器官形成, 再到生殖生长等各个重要阶

段。例如, 孟令桐等(2024)对毛果杨(Populus tricho-

carpa) ANT转录因子进行研究, 发现PtrANT-4基因

在形成层中特异性表达, 这表明ANT转录因子可能在

维管形成层干细胞分裂分化过程中扮演重要角色。李

佳祯等(2024)通过分析黍子(Panicum miliaceum)转

录组数据, 发现转录因子PmSRS表现出组织特异性, 

其在8周龄的茎、花序和根中高表达, 但在8周龄的叶

片中几乎不表达。 

植物转录因子包括多个家族, 每个家族包含多种

成员, 它们可以识别相似但略有不同的DNA序列, 从

而在不同的细胞类型和生理条件下发挥不同的调控

作用。以植物WRKY转录因子家族为例, 不同种类植

物中WRKY基因家族成员的数量存在差异, 它们通过

特异性结合启动子区域的W-box来调控基因表达。在

拟南芥(Arabidopsis thaliana)中共发现90个WRKY成

员, 而在沟叶结缕草(Zoysia matrella)中则发现269

个WRKY成员(Tian et al., 2020)。近期对植物WRKY

基因家族进行全基因组鉴定, 并分析其结构、功能以

及在不同组织或生长发育过程中的表达模式(黄诗宇

等, 2024; 黄金龙等, 2024)。有研究表明, WRKY转录

因子在病害抗性(潘钰, 2019; 于晓跃, 2021)、发育和

激素控制过程(陈宇翔, 2020; Chen et al., 2021; 柳

金华, 2023), 尤其是非生物胁迫响应(张艺腾, 2022; 

杨建坤, 2023; 穆宣邑等, 2024)等方面发挥重要作

用。苏文娟等(2023)研究发现, 油茶(Camellia olei-

fera)大部分CoWRKYs基因正向调控抗逆胁迫响应, 

其中部分基因受干旱和盐胁迫诱导上调表达, 表明

WRKY转录因子参与调控非生物胁迫响应。 

1.2  非编码RNA 

非编码RNA (non-coding RNA, ncRNA)参与调控基

因表达、细胞分化和发育等多个生物学过程。根据长

度和功能的不同, 非编码RNA可分为小RNA (small 

RNA, sRNA)和长链非编码RNA (long non-coding 

RNA, lncRNA)等(陈玲玲等 , 2019; Zheng et al., 

2019)。这些非编码RNA分子通过与DNA、mRNA、

蛋白质以及miRNA等相互作用, 在表观遗传、转录、

转录后、翻译及翻译后等多个水平上调控基因表达

(Zhang et al., 2019) (表1)。 

 

1.2.1  小RNA 

植物中主要有2类小RNA参与基因表达调控, 即微小

RNA (microRNA, miRNA)和小干扰RNA (small in-

terfering RNA, siRNA) (Song et al., 2021)。snoRNA 

(small nucleolar RNA)属于核仁小RNA, 主要参与核

糖体RNA的修饰。miRNA通过互补配对原则作用于靶

基因, 进而调控植物的多种生物学过程(Bonnet et 

al., 2006; Mallory and Vaucheret, 2006)。其通过生

物合成、装载到RNA诱导沉默复合体(RNA-induced 

silencing complex, RISC)以及识别靶mRNA来调控

基因表达。该过程主要涉及mRNA的降解或翻译抑制, 
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影响植物的生长发育、环境适应性以及对生物/非生物

胁迫的响应(Hausser et al., 2013; Wu et al., 2023)。

miRNA与靶mRNA结合后, 可阻止核糖体移动, 从而

抑制蛋白质的翻译。在某些情况下, 如果miRNA与靶

mRNA的配对非常完美, RNA诱导沉默复合体(RISC)

中的活性核酸酶可以切割mRNA, 导致mRNA降解。 

近期研究发现, 一些miRNA在细胞核中也具有

功能 , 参与调控靶基因的转录激活或沉默(Stavast 

and Erkeland, 2019)。miRNA在植物生长发育、激素

信号转导以及应对环境胁迫等多个方面发挥重要作

用, 能够参与调控植物的花期、器官形态建成、应对

干旱和盐碱等非生物胁迫以及病原体防御等过程

(Shriram et al., 2016; Waheed and Zeng, 2020; 

Yang et al., 2021)。 

miRNA也通过与其它分子 (如转录因子和 lnc-

RNA)相互作用, 构建复杂的调控网络(Samad et al., 

2017; Yang et al., 2021)。有些miRNA通过影响特定

转录因子的表达或活性来间接调控下游基因的表达

(Samad et al., 2017), 或与激素信号互作(如与生长

素信号途径的TIR1/AFB互作), 调控植物的生长发育

和应对环境变化(Luo et al., 2022)。 

siRNA主要由类似于Dicer酶作用产生, 这些酶

将双链RNA切割成短小的干扰RNA片段 , 通过与

Argonaute蛋白形成复合物(RISC)作用于目标mRNA, 

导致其降解或翻译被抑制(Shamandi et al., 2015)。

利用经过筛选的siRNA可以特异性下调特定的基因

或基因组表达, 还可以调控基因沉默的程度、时间和

范围。这在植物的基因表达调控中发挥重要作用, 尤

其是在对抗转座元件和病毒的防御机制中, 是植物防

御病毒的重要机制之一。但病毒也会形成逃避干扰机

制, 一些病毒编码的抑制蛋白能够结合并消耗siRNA, 

从而减少植物体内有效的抗病毒siRNA数量(Perter-

mann et al., 2018)。在植物与病毒的相互作用中, 除

了miRNA直接介导的基因沉默外, 还有复杂的分子

机制参与调控siRNA的生成和功能。 

尽管miRNA比siRNA可以干扰更多的靶mRNA, 

但两者可以通过多种机制相互作用, 影响彼此的功

能。它们都可以通过与靶mRNA的互补配对来实现基

因沉默, 但miRNA可以通过影响siRNA-PEI聚集体的

稳定性间接影响siRNA的功能。miRNA能够与siRNA

聚集体形成复合物, 影响siRNA的传递效率和亚细胞

定位(Meneksedag-Erol et al., 2015), 这表明miRNA

可以通过影响siRNA的物理化学性质间接调控基因表

达, 但二者的具体调控机制有待进一步研究。 

 

1.2.2  长链非编码RNA 

长链非编码RNA是一类长度超过200 bp的非编码

RNA分子, 其在转录、转录后和翻译水平等阶段调控

植物基因表达。环状RNA (circRNA)属于一类特殊的

lncRNA。lncRNA通过与DNA、RNA或蛋白质相互作

用, 在转录水平上调控基因表达。在小麦(Triticum 

aestivum)中, lncRNA GARR2能够调控与赤霉素和

生长素相关的差异表达基因, 从而影响小麦的株高和

叶鞘长度等性状(胡卫国, 2020)。在白桦(Betula pla-

typhylla)中 , lncW20通过结合BpPOD59和BpCY-

P76G1基因的启动子, 上调其表达水平, 提高植物的

抗氧化能力, 从而增强抗旱性(赵慧敏, 2022)。 

lncRNA在调控植物开花时间、器官发生以及应

对生物和非生物胁迫等方面发挥作用。Shea等(2019)

通过对春化过程中的蔓菁(Brassica rapa)转录组进行

分析, 发现许多lncRNA在冷处理后表达发生显著改

变, 部分差异表达的mRNA与其对应的lncRNA在表

达上呈现协同变化的趋势。Wang等(2021a)发现了多

个与次生细胞壁生物合成相关的lncRNA及其调控网

络, 明确了其在毛竹(Phyllostachys edulis)快速生长

过程中的表达模式和潜在功能。Palos等(2022)对十

字花科(Brassicaceae) 4种植物的研究表明, 约10%

的lncRNA响应胁迫。这些响应多与温度胁迫有关, 部

分与脱落酸(ABA)响应相关 , 且呈现特异性表达模

式。综上表明, lncRNA在植物生长发育及应对环境胁

迫过程中具有重要作用, 其功能多样且调控机制复

杂, 未来还需深入研究其作用机制。 

2  基因表达水平与调控因子估计 

受测定技术成本高等因素限制, 蛋白质组学技术尚未

广泛应用于鉴定基因表达, 目前更多是以转录后的

mRNA拷贝数来度量基因表达水平, 而不是以基因翻

译后蛋白质产物来表示。基因表达水平反映了转录启

动后植物生长代谢或对环境变化响应的需求程度, 虽

然其生物学意义早已被认知, 但其准确且大规模测定

技术是在PCR技术发展后建立起来的。在实际测定
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时, 通常用qRT-PCR技术测定RNA分子含量(Bustin, 

2000; Gachon et al., 2004), 该技术结合了RT-PCR

和qPCR的原理 , 通过反转录酶将RNA反转录成

cDNA, 随后利用qPCR技术对cDNA进行定量分析

(Vanguilder et al., 2008)。但样本量、RNA完整性、

反转录效率和cDNA质量等因素均会影响基因表达测

定结果的可靠性(Vandesompele et al., 2002; Nolan 

et al., 2006), 通常选择稳定表达的内参基因作为对

照, 对目的基因表达量进行校正以提高测定结果的准

确性(Zhang et al., 2017)。 

基因表达水平可以用绝对和相对表达量来表示, 

前者指在特定条件下, 基因的表达量可以被直接量化

为一个具体的数值, 这种方法通常需要使用标准样品

或已知浓度的样品做参考(Bustin, 2000; Eppler et 

al., 2005), 实验要求较高, 步骤较烦琐。后者则是通

过比较目标RNA分子在不同样品或不同条件下的表

达水平变化来估计其相对表达量(Fleige et al., 2006), 

这种方法通常选择1个或多个内参基因作为对照, 以

校正样品间的差异。衡量基因相对表达量常用的方法

有2–∆∆CT法(Livak and Schmittgen, 2001)和Pfaffl法

(Pfaffl, 2001)。应用RNA-seq分析时, 同时测定多基

因表达水平, 为消除基因长度和测序深度对基因表达

水平的影响, 需将数据进行归一化处理(Evans et al., 

2018), 常用RPKM (reads per kilobase per million)、

FPKM (fragments per kilobase per million) (Morta-

zavi et al., 2008)以及TPM (transcripts per million)表

示(Wagner et al., 2012)。 

基因表达在生态与进化生物学方面有广泛应用。

例如, Palma-Silva等(2024)利用基因表达评价竹芋科

细穗竹芋属植物Ischnosiphon colombianus在亚马逊

河岸森林系统中对2种环境的响应, 认为不同环境条

件和洪涝灾害是种群遗传分化的驱动因素。Andrew

等(2024)研究了澳大利亚17个相思树属(Acacia)树种

响应热胁迫后的基因表达与环境关联性。基因表达测

定也常用于分析特定基因在植物不同组织器官中的

表达定位, 以及比较物种间或不同环境条件下的基因

表达模式差异等(Wu et al., 2024), 依据统计学检验

筛选表达差异显著的基因并进行注释, 但这类研究一

般不探究基因表达调控因子。 

基因表达数据的另一重要应用是推测基因表达

的调控因子, 利用基因表达数据进行GWAS, 检测基

因表达与全基因组SNP的关联, 并寻找cis-和trans- 

eQTLs (Nica and Dermitzakis, 2013), 该分析与传

统的基于表型数量性状进行GWAS不同。有研究显

示, cis-eQTLs更倾向于转录起始位点处(Mostafavi et 

al., 2023), 与利用表型数量性状进行GWAS所揭示

的变异区域不同。近年来 , 利用基因表达量进行

GWAS, 并由eQTLs定位推测控制基因表达的调控

因子, 在人和动植物GWAS研究中均取得了一定进

展(Mai et al., 2023)。例如, Võsa等(2021)利用人血液

基因表达分析了大量的cis-以及trans-eQTLs, 利用

单细胞RNA-seq数据分析 trans-eQTLs, 证实了 tr-

ans-eQTLs主要通过转录因子调控基因的表达。

Brümmer和Bergmann (2024)分析了基因外显子和

内含子转录水平及其在人淋巴母细胞系中的比例, 结

果显示外显子cis-QTLs优先捕获转录调控的遗传效

应, 而基因外显子和内含子表达水平的cis-eQTLs比

率可以更好地检测到共转录和转录后过程。以动物组

织为研究材料也有报道。Cai等(2023)利用eQTL定位

分析与肉牛肌肉、背膘和肝组织关联的基因型变异, 

获得了许多cis-eQTLs位点, 这些位点靠近基因的转

录起始位点 , 富集在功能调控区域。Farhangi等

(2024)利用猪肝、肺、脾及肌肉组织的转录组数据进

行GWAS, 鉴定eQTL调控区域和转录因子。关于植

物基因表达的GWAS报道较少。Liu等(2022)对287个

水稻(Oryza sativa)品种的叶片转录组进行分析, 利

用基因表达数据, 通过GWAS鉴定出调控多个基因

表达的eQTLs, 筛选出21个与抽穗期旗叶淀粉含量

相关的候选基因, 并发现一个二萜类抗毒素合成的重

要调控因子, 可增强水稻的抗病性。Zhang等(2023)

利用美洲黑杨(Populus deltoides)和小叶杨(P. simo-

nii)及其F1杂种木质部的转录组, 鉴定出38个与木材

基本密度关联的eQTLs, 其中1个参与调节次生细胞

壁相关基因的表达。 

理论上, 利用基因表达数据进行GWAS只能找

到一部分基因表达的调控因子, 在实际分析时, 以下

几个问题值得关注。 

(1) 类似于用表型数量性状进行GWAS, 用基因

表达数据进行GWAS也受样本容量影响, 这由所用

的统计检测功效决定。当转录组分析样本小时, 效应

较小的trans-和cis-eQTL容易被漏检。 

(2) 用基因表达数据进行GWAS的遗传基础是控
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制基因表达水平的eQTL与SNP存在连锁不平衡(LD), 

因此, 统计检验为显著关联的eQTLs有可能为非功能

上互作的位点, 导致产生假阳性eQTL位点。当样本来

源于不同群体结构的单株混合时, 容易产生过多的非

功能上互作位点间LD, 类似于基因流产生的LD (胡

新生等, 2021)。当样本为随机交配群体时, 只有那些

与eQTLs紧密连锁的SNPs才有可能存在显著的LD, 

容易检测到真正的cis-eQTLs。在实际分析时, 要清除

Hardy-Weinberg不平衡的SNPs以及多态性较小的

SNPs (如MAF<5%), 同时控制整个测验的显著水平。 

(3) 当测定的基因表达源于临时的不同外显子区

域组合 (如断裂基因 )时 , 利用基因表达数据进行

GWAS, 估计基因内含子的调控作用仍具挑战(Brü-

mmer and Bergmann, 2024)。由于内含子的调控作

用也可能是不同内含子或内含子-外显子组合作用, 

这些效应很难由基因表达数据估计, 这类似于估计数

量性状变异的上位性效应。 

(4) 目前获得的样本基因表达数据多数是基因所

有细胞的表达均值, 不区分纯合子或杂合子基因表

达, 不区分细胞类型调控差异。近期有学者建议利用

单细胞组学研究特定细胞类型的基因表达, 然后进行

eQTL分析(Luo et al., 2023)。 

总之, 基于基因表达数据进行GWAS估计调控

因子仍然是一个重要途径, 是对现有转录因子进行筛

选和识别分析的补充, 筛选出的调控因子通常需要进

一的步实验验证(Wang et al., 2021b; Peleke et al., 

2024)。 

3  基因表达的进化机制 

3.1  基因表达水平变异特征 

与一般数量性状相比, 基因表达水平也呈连续分布, 

易受遗传和环境影响, 但仍有其自身变异特点。 

(1) 单个基因表达已有明确的基因类型, 表达水

平受调控因子和基因本身序列进化影响, 后者在基因

表达进化研究中常被忽略, 但可以从基因表达进化、

选择程度(4Nes, s为突变等位基因选择系数)及基因分子

进化速率( aK )三者关系中推测(Kimura, 1962): 对于

有利突变等位基因( s>0), 
-- e

e
a N s

N s
K μ

e 4

4
=

1
 ( μ 为突变

率 ); 对 于 有 害 突 变 等 位 基 因 ( s<0 ), aK =  


-e

e
N s

N s
μ

e4

4

1
。有利突变等位基因在群体中固定概率大, 

分子进化速率高, 当群体中有利等位基因比有害等位

基因频率高时, 有利等位基因在群体基因表达水平的

变异中会占主要部分, 且比有害等位基因表达水平

高, 反之亦然。 

(2) 一般数量性状受多个基因表达控制, 包含细

胞、组织及更高层次上的基因与基因互作效应, 基因

间互作产生更复杂的网络。与此类似, 一个基因的表

达水平也受到多种调控因子基因作用, 即由多基因效

应组成(图1)。这些调控因子也可形成复杂的互作网

络, 但更多倾向于产生细胞或组织水平上的变异。 

(3) 通常将基因表达水平的变异归因于顺式和反

式调控因子作用的遗传效应(Hill et al., 2021), 如cis-

和trans-eQTL效应, 很少与基因表达变异隐含的加

性、显性和上位性效应联系起来。Cis-eQTL效应可能

以加性和加性×加性为主, 而trans-eQTL效应主要为

加性×加性和加性×非加性效应。顺式和反式作用效应

的相对贡献在不同基因表达中不同(Hill et al., 2021)。

一般(或复杂)数量性状遗传变异主要由加性效应控制

(Hill et al., 2008), 基因表达变异是否具有相同属性

仍需要实验验证。 

(4) 与一般数量性状(如树高和胸径)不同, 基因

表达对时空或环境条件变化更敏感, 时间短, 需要严

格的环境试验设计。如同质园试验, 取样考虑同一背

景误差或植物相同发育阶段等因素。同样, 若要估计

基因表达的遗传方差(如加性和非加性)或遗传力等参

数, 还要考虑遗传交配设计或亲缘关系明确的谱系材

料, 目前这方面研究很少。 

(5) 与一般数量性状不同, 高通量测序使得RNA- 

seq分析产生大量的基因表达数据, 给数据分析带来

挑战(如高维统计分析), 存在受样本容量限制以及需

注意控制统计分析误差等问题。 

3.2  种内基因表达变异与检测 

类似于数量性状适应性检测, 可通过多种途径检测单

个基因表达是否为中性。在短期漂变过程下, 单个基

因表达的调控因子基因在群体内的遗传多样性和加

性方差会随世代而逐渐减少(二倍体杂合子频率或加 
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图1  直系同源基因序列进化与直系同源基因表达进化比较  

(A) 一对直系同源基因序列进化: 在中性过程下, 物种内基因序列上的突变数用Poisson分布描述, 每个子代物种累积突变数为 μt,  

μ为每个碱基的突变率, t为两物种分化时间。在突变-漂变作用平衡时, 两直系同源基因的总突变数K μt=2 ; (B) 一对直系同源基因表

达进化: 每个子代物种内, 1个基因表达受许多控制因子基因的影响, 在漂变过程中, 基因表达水平在物种内用Brownian运动分布表

示, 在突变-漂变作用平衡时, 物种内基因表达的加性遗传方差为 e mN σ 22 , mσ
2 为单世代突变产生的方差, 每个子代物种内积累的突

变方差为 e mN σ t22 ,  两子代物种间基因表达水平均值的加性方差为 B mσ σ t2 2=2 。 

 
Figure 1  Comparison of the gene sequence evolution versus the gene expression evolution in a pair of orthologous genes  
(A) Gene sequence evolution of a pair of orthologous genes: under neutral processes, the number of mutations in a gene se-
quence within a species can be described by a Poisson distribution, the cumulative number of mutations in the gene sequence is 

approximated by μt,  where μ is the mutation rate per base and t is the divergence time between two species. When mutation-  

drift equilibrium is reached, the total number of mutations in two orthologous genes is K μt=2 ;  (B) Gene expression evolution of 

a pair of orthologous genes: gene expression in each descendant species is controlled by multiple orthologous genes for regu-
latory elements, under the process of genetic drift, the distribution of gene expression levels within a species can be described by 
the Brownian motion distribution, under equilibrium between mutation and drift effects, the additive genetic variance of gene 

expression within a species is equal to e mN σ 22 ,  where mσ
2  is the variance generated by mutations per generation, the cumula-

tive mutation variance within each descendant species is e mN σ t22 ,  and the additive genetic variance of the mean gene expres-

sion levels between two descendant species is .B mσ σ t2 2=2  

 

性方差衰减速率=
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2
), 直到等位基因固定或丢失, 

群体内个体间基因表达方差也逐渐减小, 多位点基因

表达方差均呈现类似的变异模式:  
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因此, 在短期内, 通过测验各基因表达的加性

方差A t2 ( ) 的差异可以推测各表达基因的初始方差

是否相等。若调控因子基因受定向选择影响, 该基因

的表达水平方差也会呈现减小模式, 与漂变过程结

果类似。 

在长期漂变与突变两过程作用下, 群体内基因表

达的加性方差会趋于稳定, 达到平衡时, A e mσ N2 2=2 σ , 

m
2σ 为突变产生的突变方差 (Walsh and Lynch, 

2018), 基因表达的非加性方差趋于零。基因表达水平

趋于稳定正态分布, 基因序列的遗传多样性也趋于稳

定 , 如平衡时杂合子频率期望值  θ θ= / 1+ , 式中

eθ N μ= 4 。如群体分化成L个亚群体, 每个亚群体有效

群体大小为 e lN ( ) 时, 整个群体(种群)的有效群体增

加, 加性方差增大, 依据Wright (1943)以及Walsh和

Lynch (2018)的研究方法, 加性方差为:  

 
-

e l
A m

st

LN
σ σ

F
)(2 22
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Fst为亚群体间的遗传分化系数。该基因在整个群体内

的表达变异加大, 总的加性方差趋于稳定。 

上述为在中性过程下(假设迁移的作用可忽略), 
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每个基因表达水平的期望变异特征。假设每个调控因

子基因的效应是微效且近似相等, 且每个基因的控制

因子基因突变引起相同的突变方差, 则不同基因表达

的加性方差应该相等 (H0 假设 : A iσ σ2 2
( )= ,  i=1, 

2, ……, n), 通过多个基因表达水平变异的卡方或F测

验, 推测群体内各表达基因的调控因子基因作用是否

相等。 

当基因表达受自然选择影响时, 对生物个体生存

和繁殖有利的基因及其表达模式得以保留和传播, 而

不利的基因表达模式则逐渐被淘汰, 从而导致种群基

因表达呈现非中性变异特征。与检验基因序列变异是

否为中性变异(如Tajima’s D测验)不同, 要测定各基

因表达是否为非中性, 需借助数量和群体遗传学方法

(胡新生等, 2021), 可以采用以下途径进行。 

(1) 利用同质园试验。当试验材料是1个群体时, 

通过基因表达量与适应性表型性状相关分析, 鉴定自

然选择是否参与基因表达; 当试验材料是多个群体

(如林木种源试验), 可以测试基因表达与种源地气候

或环境因子的关联性来推测是否存在选择(Andrew 

et al., 2024); 当试验设计为多年多点试验时, 通过测

验基因表达与地点互作效应, 推测表达基因是否存在

选择。 

(2) 利用两世代的调查数据进行回归分析, 测验

基因表达与有关适应性数量性状的关联性来推测是

否存在选择。基于适合度的自然选择变化估计选择差

S, 相应的群体基因表达量的均值变化(跨越1个世代

的选择响应) R, 育种学上又称为遗传增益, 根据育

种者方程(breeder’s equation)估计基因表达的选择

梯度参数β, 即β=R/S, 选择梯度β可用于指示表达基

因的选择强度, β数值大小反映了该基因表达的选择

强度。该方法在水稻育种中得到应用, 发现在湿稻田

条件下, 多数基因表达处于中性或弱稳定选择(sta-

bilizing selection), 但在干旱条件下处于强选择, 且

基因表达的选择强度与cis-调控因子表达水平及网络

连接性存在弱负相关(Groen et al., 2020)。 

(3) 利用中性分子标记和基因表达数据分析群体

间分化程度, 推测基因表达是否存在自然选择。采用

相同群体样本, 用分子标记(如卫星DNA标记)估计群

体分化系数 stF ,  同时采集有关组织样本进行RNA- 

seq分析, 获得基因表达水平数据并估计群体间的分

化系数 stQ ,  根据统计检验 stF 与 stQ 差异是否显著。

当 st stQ F> , 该基因表达在群体间存在分化选择 ; 当

st stQ F= ,  该基因表达趋于中性, 与漂变产生的结果

一致; 当 st stQ F< , 该基因表达在群体间存在相同选

择。实际分析时, 所研究的群体个体间的亲缘关系通

常不确定(如林木天然群体), 可用基因表达水平计算

群体分化来近似 stQ , 同时也需要注意选择合适的分

子标记以及 stQ 和 stF 差异的统计检验问题等因素的

影响(Walsh and Lynch, 2018)。应用该方法分析基因

表达群体分化, 在动物中已有研究报道(Roberge et 

al., 2007), 但在植物中尚未见报道。 

此外, 与上述分析相关的基因表达遗传力估计问

题报道较少, 该参数反映各基因表达的遗传稳定性, 

与cis-和trans-eQTL加性效应关联。理论上根据谱系

材料亲属间关系和试验的环境设计, 可以估算出基因

表达的加性方差和遗传力。 

3.3  种间基因表达进化与检测 

通常用统计分析检测种间基因表达差异是否显著, 这

些分析均基于假设基因表达在种间相互独立, 无种间

系统发育关系带来的基因表达协方差影响。当种间谱

系分化时间短时, 祖先群体的基因多态性遗留在子代

种群中, 如红椿(Toona ciliata)变种保留着大量祖先

的多态性位点(王茜, 2023), 这自然会增加种内基因

表达方差, 减少种间基因表达方差, 使得基因表达受

稳定选择影响这一推测的可信度增加。当种间分化时

间足够长时, 祖先群体基因多态性位点遗留殆尽或在

祖先群体中等位基因已固定, 种内基因表达变异和种

间基因表达进化主要由物种分化后所经历的进化过

程产生。在此基础上进行以下探讨。 

假设每个基因表达的控制因子基因在祖先群体

中为纯合子, 或祖先遗留下来的多态性位点很少, 这

些控制因子基因在物种分化后经历各种进化过程。种

间基因表达的分化程度实际上反映了控制该基因表

达的调控因子基因的种间分化, 同时也与基因序列本

身的进化有关。理论上, 4种基本进化动力(漂变、突

变、选择和迁移)之一或联合作用均可影响种间基因

表达进化。 

通过统计检验短期内漂变促进基因表达进化是

否显著来检测种间基因表达进化是否由纯漂变产生。
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理论上, 假设两物种的有效群体大小均为 eN , 基因表

达水平在起始(祖先)群体的加性方差为 Aσ
2 (0), 只考虑

调控因子的加性效应, 种间基因表达的均值方差可以

表示为(Walsh and Lynch, 2018):  

 -- et N
B Aσ t e σ/22 2) = 2(1 )( (0)   (3) 

随着物种分化时间(t)的增长, 基因表达均值的方差就

越大。实际测验时, 可应用单因素方差分析(ANOVA)

估计种群间基因表达方差 ˆ
Bσ t2 ( ),应用Lande (1976)提

出的F测验: 

 
ˆ

ˆ
B

df
A e

σ t
F F

t σ N

2

1,2

)
= ~

× 0) /

(

(
  (4) 

df 为估计 Aσ
2 (0) 时的自由度 (Walsh and Lynch, 

2018)。该分析方法适合测验短期内( et N< )漂变对基

因表达进化的影响。该测验的严格假设就是基因表达

仅受加性影响, 当 ˆ
Bσ t2 ( )也包含上位性效应时, 上述

测验会产生偏差。 

也可用布朗运动(Brownian-motion, BM)模型来

测验种间基因表达进化, 基因表达水平(x)概率密度

服从正态分布:  

 f x x σ t N x tσ2
0 0( | , , ) ~ ( , )   (5) 

式中 x0 为基因在祖先群体中的表达水平或物种分化

初始时的表达水平, σ2 为BM过程中基因表达方差, t

为种群分化时间。Lande (1976)在分析时, 采用基因

表达均值分布, 即 A ef x N x tσ N2
0( ) ~ ( , / ),方差随着物

种分化时间t而增加。依据该分布可以构建出有效群体

大小( eN )置信区间, 并与实际估值比较来判断是否

接受漂变效应。理论上, 可同时考虑基因在祖先群体

中的表达水平(x0)分布和子代物种间的表达分布(x0), 

以估计相关的基因表达参数(Gu, 2010)。 

可以用不同模型构建统计测验以检测突变对基

因表达进化的影响。当种群分化时间较长时, 种间基

因表达水平均值的加性方差可表示为:  

  et N
B m A e mσ t σ t σ N σ e /22 2 2 2( ) ( )2 + 2( 0 2 )(1 )-- -  (6) 

当分化时间 t 趋于无穷大时, 种间基因表达均值的加

性方差为 mσ t22 , 该数值类似于两直系同源基因序列

在物种分化后积累的突变数 μt2  (图1)。类似于公式

(4)测验, 也可以建立F分布测验种间基因表达进化是

否显著     ˆ ˆ
B mF σ t tσ2 2= / 2 。也可以利用基于漂变-

突变中性过程来间接判断突变影响, 采用BM模型构

建突变遗传力( mh2 ) (定义为突变方差 mσ
2 与环境方差

mσ
2 之比)的置信区间, 来判断突变效应是否显著(Wal-

sh and Lynch, 2018)。 

目前已有一些方法检测种间基因表达进化是否

受自然选择影响(表2)。 

(1) 类似于研究分子进化中的MK (McDonald- 

Kreitman) (Mcdonald and Kreitman, 1991)方法(检

测种间基因序列进化是否存在选择作用), 假设1个基

因表达的所有调控因子基因在种内变异和种间进化

完全由突变产生, 理论上种内基因表达方差和种间基

因表达方差相等(H0假设), 备选假设(H1)为种间基因

表达进化存在稳定选择或歧化选择(disruptive selec-

tion), 通过测验推测是否存在选择效应。该方法的缺

点是假设种间是独立的, 忽视了种间系统发育关系对

基因表达进化的影响, 其次, 基因表达进化随时间增

加且无上限, 漂变导致种间基因表达进化可能会被误

认为是定向选择(Price et al., 2022)。 

(2) 用BM模型(漂变-突变中性过程)作为H0假设, 

OU (Ornstein-Uhlenbeck)模型为备选假设(H1), 测验

种间基因表达进化是否由稳定选择产生。基因表达水

平(x)密度分布函数f为:  

 

 

    
  
 

- - -- -λt λt λt

f x x O λ σ t

σ
N x e e e

λ

0

2
2

0

| , , , , ~

+O 1 , 1
2

 (7) 

式中O 为表达水平在种内的最优表达水平值, λ为选

择强度(Bedford and Hartl, 2009)。随着分化时间 

t的延长, 基因表达密度分布趋于  
t

f x x O λ σ t0lim | , , , , ~  

 
  
 

σ
N O

λ

2

,
2

分布, 方差趋于稳定, 均值趋于最优表达 

值, 通过建立似然函数可以获得参数O λ、 及 σ 的极

大似然估计值。该模型也可以拓宽到分析特定的进化

分支, 允许有不同的最佳表达值, 类似于定向选择模

型。目前该检测方法已得到一定应用(Price et al., 

2022), 有开发的R程序包OUwie (Beaulieu et al., 

2012)和geiger (Pennell et al., 2014)函数。该方法的

缺点是没有利用种内基因表达变异信息, 未考虑环境

差异等因素带来的基因表达变异。 
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表2  基于种间基因表达进化的选择检验 

Table 2  Selection tests based on the evolution of gene expression among species 

检测方法 假设 参考文献 

种内变异-种间分化比较 
(纯突变过程) 

H0: 种间基因表达进化等于种内基因表达变异 
H1: 稳定选择或歧化选择 

Oleksiak et al., 2002; Rifkin et al., 2003; 
Khaitovich et al., 2004; Lemos et al., 
2005; Gilad et al., 2006 

基于系统发育树 
(考虑种间基因表达均值变异) 

H0: 种间基因表达进化遵循BM (Brownian-motion)过程, 
类似于漂变过程; 只考虑基因表达均值特征 
H1: 种间基因表达进化遵循OU (Ornstein-Uhlenbeck)过
程, 受稳定选择或定向选择 

Butler and King, 2004; Bedford and Har-
tl, 2009; Gu, 2010 

基于系统发育树 
(考虑种内和种间基因表达变异) 

H0: 种内和种间基因表达进化遵循OU过程, 受稳定选择 
H1: 种内和种间基因表达进化遵循OU过程, 受定向选择 

Rohlfs and Nielsen, 2015 

 

(3) 在上述OU模型基础上, 同时考虑种内基因

表达方差和种间基因表达进化方差, Rohlfs和Nielsen 

(2015)提出了基因表达变异和进化(expression va-

riance and evolution, EVE)模型(表2), 该模型假设

第i个物种的第k个体某个基因表达水平 ikx 服从正态

分布:  

 
 
  
 

i
ik i i

i

σ
x N a β

a

2

~ ,
2

 (8) 

式中, ia 为该基因在物种 i 的平均表达水平, 由OU

过程决定, iσ
2 为种间基因表达进化方差, ia 为对于

基因表达的选择适应速率(与自然选择强度相关), iβ

为种内表达方差与种间表达进化方差之比, 在稳定选

择下 iβ 趋于一个常数。根据多基因表达数据以及种间

系统发育树(各分支的时间), 建立似然函数并估计每

个基因的所有参数。通过检测每个基因表达的 iβ 估计

值是否与多基因共同的 sharedβ 有显著差异(H0: iβ =  

sharedβ ), 来推测选择类型( sharedβ 是利用所有基因表

达水平值估计的参数值)。少数案例显示EVE模型得

出基因表达较多受定向选择, 而OU模型分析结果更

倾向于稳定选择类型(Price et al., 2022)。注意该模型

依据 iβ 大小来判断选择类型( i sharedβ β> 为物种或特

定物种分支定向选择; i sharedβ β< 为环境因素引起变

异或种内多样化选择), 未用中性过程作为参考背景。  

目前还没有合适的方法检测种间基因表达进化

是否受基因迁移影响。尽管已有许多检测种间基因渐

渗的方法(程祥等, 2020), 但鲜有案例报道基因渐渗

对种间基因表达进化的影响。植物种间杂交频繁发生

(~25%的植物种存在这种情况) (Mallet, 2005), 尤其

是快速辐射形成物种或近缘种之间, 基因渐渗现象较

为普遍(吕燕文等, 2024)。理论上, 基因渐渗改变了物

种基因组的部分组成, 对种间基因表达与基因本身的

适应性都有影响(Li et al., 2023)。对于中性或近中性

基因及其调控因子基因, 基因渐渗的作用类似于突

变, 有助于产生种内基因多态性, 提高种内基因表达

的方差, 同时降低种间基因表达进化方差, 应用EVE

或BM-OU模型检测可能产生过多的稳定选择类型; 

对于生殖隔离基因或适应性基因及其调控因子基因, 

基因渐渗的可能性低, 这些基因的表达仍维持选择过

程产生的种间基因表达进化。 

4  交配系统对基因表达的调控 

已知交配系统演化对植物生态与进化以及物种形成

等方面均有重要影响, 在植物遗传育种、资源保护和

遗传多样性等研究中具有重要作用。前文讨论了4种

基本动力对种内基因表达变异和种间基因表达进化

的影响以及相关检测方法, 交配系统可与任一进化动

力互作(Muyle and Marais, 2016; 胡新生等, 2021), 

间接对种内和种间遗传变异、分子进化、基因组大小

和结构等进行调控(李玲玲等, 2023)。以下简要从理

论上探讨自交与不同进化过程互作对基因表达在种

内变异和种间进化的潜在调控模式。 

4.1  自交与漂变联合作用 

相对于异交物种, 自交降低了有效群体大小(Caballero 

and Hill, 1992)。 e isN N F= / (1+ ) , N为实际群体大

小, isF 为近交系数。对于每个调控因子基因, 亚群体

内基因加性方差减小, 但亚群体间基因的加性方差进
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一步加大, 多调控因子基因的累积加性方差近似为:  

 
n

A is i i
i

σ F p α2 2

=1

= 2(1+ )    (9) 

 ip 为第i个基因的基因频率, iα 为加性效应。调控因

子基因加性方差减小将导致亚群体内基因表达方差

变小, 亚群体间基因表达方差增大。对于多个调控因

子基因, 有效群体规模变小, 位点间连锁不平衡(LD)

加快减弱, 位点间上位性效应变小, 调控因子基因间

的互作网络可能变弱。相反, 种间调控因子基因变异

加大, 种间基因表达进化加快。 

4.2  自交与突变联合作用 

自交降低了调控因子基因的点突变率以及由重组产

生的突变率, 相关案例见李玲玲等(2023)的研究。因

此 , 减小了单位时间内调控因子基因的突变方差

( mσ
2 )输入, 种群内的累积加性方差变小(漂变与突变

平衡时, 加性方差 A e mσ N σ2 2= 2 ), 种内基因表达方差

变异减小。同样, 种间基因表达的加性方差减小, 种

间基因表达进化的速率变慢。 

4.3  自交与选择联合作用 

自交与选择互作比较复杂, 在配子阶段和合子阶段表

达的基因具有不同的分子进化速率(Li et al., 2023; 

Xiao et al., 2024), 这些基因表达在种内变异和种间

进化也不同。开花植物通常有配子和合子世代交替现

象, 自交与两阶段有不同的互作(Hu, 2015)。有7%– 

11%的基因只在配子体阶段表达(Arunkumar et al., 

2013), 自交可以降低自然选择对配子阶段表达基因

或调控因子基因的选择功效, 无论是定向选择还是稳

定选择, 功效都会下降, 从而减缓它们的进化速率, 

减弱调控因子的限制, 导致种内基因表达变异加大。

由于选择功效降低, 种群间直系同源基因表达进化速

率亦减缓。 

目前的研究主要集中在花粉的基因表达谱上, 原

因为雌性配子体分离比较难(Beaudry et al., 2020)。

由于在配子体阶段, 等位基因直接暴露在选择中, 更

利于清除配子中的有害突变基因, 提高自然选择效率

(Immler, 2019), 但自交降低了选择功效。例如, 柳兰

(Chamerion angustifolium)自交效应在四倍体花粉中

显著, 在二倍体花粉中不显著(Husband, 2016)。通过

分析拟南芥的基因组数据, 发现在以自交为主的群体

中, 随着自交率的增加, 遗传多样性减少, 其配子细

胞表达基因的纯化选择明显减弱(Gutiérrez-Valencia 

et al., 2022)。 

自交间接地与合子阶段选择互作, 增加了基因和

调控因子基因的纯合子频率, 减少杂合子频率。当处

于定向选择模式下, 自交加快了有利等位基因固定, 

从而减小了种内基因表达方差; 当处于稳定选择模式

下, 自交降低了调控因子基因的杂合子频率和遗传变

异, 减弱了对基因表达的限制, 增加了种内基因表达

的方差。而种间基因表达进化呈相反的模式: 一方面, 

自交使得歧化选择在种间差异加大, 促进了基因表达

进化; 另一方面, 自交使得稳定选择功效减弱, 从而

阻碍了种间基因表达进化。 

当基因在配子和合子阶段都表达时(一因多效基

因), 如植物中超过60%的基因在两阶段都表达(Arun-

kumar et al., 2013), 相应地, 调控因子基因在两阶

段也可能都表达或部分表达。当基因在两阶段经受拮

抗选择(两阶段呈相反的定向选择)模式时, 两阶段选

择效应有一定程度的相互抵消, 自交减弱了配子选择

而强化合子选择, 或反之, 其结果最终取决于两者的

相对强弱(Li et al., 2023)。与异交植物相比, 自交使

得基因表达受到更多限制, 种内基因表达变异减小, 

这也使得种间基因表达进化增大。相反, 当基因在两

阶段经受协同选择(为相同的定向选择或稳定选择)模

式时, 两阶段选择效应积累, 自交减弱了配子阶段对

有害突变的清除功效, 同时也弱化了对合子阶段有害

突变的选择, 最终使得基因表达比异交物种受到更小

的限制, 这样种内基因表达变异增大, 与异交物种相

比, 自交使得种间基因表达进化变小。 

4.4  自交与迁移联合作用 

与种内亚群体间基因流互作, 自交拒绝部分外源花粉

流入接受群体, 依据Hu和Ennos (1999), 迁移后基

因频率p′可表示为: 

p′
1 1

= 1 + +
2 2s P s P
α α

m m p m m Q
   
   
   

- -
- -  (10) 

式中, Q 为迁移基因频率, sm 和 Pm 依次为种子和

花粉迁移率, α 为自交率。花粉流直接影响花粉基因

表达, 而种子迁移则影响全基因组基因表达, 由于植

物子房不迁移, 因此不受外来因素影响。在自交条件



632  植物学报  60(4)  2025   

 

下, 花粉基因表达可能不会受到强烈的选择压力(Pe-

ters and Weis, 2018), 因为自交植物的花粉直接与

自身的卵细胞结合, 减少了与其它花粉竞争的机会。

与异交植物相比, 自交植物迁入率降低, 基因频率趋

于迁移基因频率(Q)速度慢, 调控因子基因也有类似

的模式。这样种群内基因表达方差趋于迁移群体的基

因表达方差, 比异交物种基因表达方差变化慢, 但亚

群体间基因表达方差比异交物种大。自交与种间基因

流(基因渐渗)互作, 减少基因及其调控因子基因在种

间的交换, 加快了种间基因表达进化。 

以上是自交与单一进化过程互作的理论预测, 自

交可与多个进化过程互作, 共同参与基因表达调控

(李玲玲等, 2023), 但自交与不同过程互作效应的相

对大小因物种而异。实际研究时可通过比较自交与异

交物种间基因表达差异来分析交配系统作用, 动物中

已有此方面的报道(Renn et al., 2018; Meléndez- 

Rosa et al., 2019), 而在植物中报道较少。Frazee等

(2021)利用锦龙花属(Collinsia)的姐妹种证实了自交

和异交种花性状基因表达差异。Zhang等(2022)比较

了异交物种Capsella grandiflora (二倍体)、自交物种

Capsella orientalis ( 二 倍 体 ) 和 Capsella bur-

sa-pastoris (四倍体)的花、叶片及根系基因表达模式, 

证实交配系统从异交到自交演化会影响3个组织的基

因表达, 花中更明显, 且自交物种花性状基因表达呈

趋同选择适应性, 叶片和根系基因表达的变化可能并

非直接与繁殖特征相关, 而是由自交带来的有效种群

减小和重组率降低等导致。该案例表明自交与趋同选

择互作影响花性状基因的表达进化, 而自交与漂变互

作效应为影响叶片和根系基因表达进化的主要机制, 

今后可利用不同交配系统物种研究种间基因表达进

化机制, 为研究物种形成机制提供了重要视角。 

5  结论 

功能基因表达是连接基因编码信息与蛋白质产物的

基本生命过程, 调控因子通过顺式和反式作用于靶基

因表达, 进一步决定植物表型。本文系统综述了基因

表达调控与进化机制研究进展, 结论概括如下。 

(1) 调控因子是控制基因表达的核心部分, 涉及

转录过程的转录因子、转录后非编码sRNA (miRNA

和siRNAs)、翻译过程调控以及翻译后水平调控等复

杂的分子间相互作用。这些分子间的相互作用形成不

同的调控机制, 构成了复杂的调控网络, 对植物生长

发育、代谢和环境响应与适应等起重要作用。至今, 植

物基因表达在调控因子识别和分子机制研究方面已

取得长足进展。 

(2) 目前仍以mRNA拷贝数量来度量基因表达水

平, 已提出了多种基因表达的计算方法, 包括2–∆∆CT

和Pfaffl等度量方法以及数据标准化方法(RPKM、

FPKM和TPM)。利用这些度量方法分析植物生态与进

化问题是生物学研究的热点之一, 但是如何准确地利

用基因表达水平变异定位隐含的调控因子基因仍是

亟待解决的关键问题, 目前利用基因表达数据进行

GWAS, 进而估计调控因子基因eQTL仍受许多因素

限制, 包括样本容量、eQTL与基因组SNP连锁不平

衡以及植物特定细胞或组织混合基因表达等。 

(3) 基因表达与一般数量性状具有类似的遗传特

征, 理论上可以用基因加性、显性及上位性等数量遗

传学理论来解析调控因子基因的作用模式, 利用同质

园等试验检测种内基因表达的选择适应性, 也可依据

基因表达性状变异特征, 在不同进化模型假设下, 如

种内基因表达变异-种间基因表达进化比较, 基于系

统发育树的漂变(BM模型)-稳定选择或定向选择(OU

模型)等进行统计检验, 识别种内基因表达变异和种

间基因表达进化的机制。 

(4) 交配系统作为一种重要的生活史性状可以调

控基因表达, 自交通过降低有效群体大小、突变率及

外源花粉竞争等影响种内和种间基因表达变异, 通过

影响配子和合子阶段自然选择功效, 调控相应阶段的

基因表达, 改变种内基因表达变异和种间基因表达进

化。实际研究时, 采用不同交配系统物种分析特定组

织基因表达差异, 可揭示交配系统在调控基因表达进

化机制中的作用。 
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Abstract  Functional gene expression is a basic life process that connects the coding information of a gene to protein 

products. The level of gene expression is considered as a quantitative trait between genotype and phenotype and plays 

an important role in response to climatic and environmental changes. First, we systematically summarize regulatory 

elements of gene expression in plant species and empirical evidence, including the effects of transcription factors and 

small RNAs on gene expression regulation. Second, this review discusses the eQTL mapping for regulatory elements of 

gene expression through gene expression-based genome-wide association study (GWAS) and the limitations of this 

method. This review analyzes the intraspecific variation in gene expression in theory under the processes of mutation, 

drift and selection and the testing methods. This review also analyzes the interspecific evolution of gene expression under 

the mutation and drift processes or under the phylogeny-based drift-selection processes and the testing methods. Finally, 

this review discusses the regulation of gene expression by the plant mating system. Selfing reduces the effective popula-

tion size, mutation rate, recombination rate and competition from exogenous pollen, and changes the efficacy of natural 

selection in the gametophytic and sporophytic phases. Selfing regulates intraspecific gene expression variation and in-

terspecific gene expression evolution. This review comprehensively comments on theoretical and practical research 

progress and existing questions, which aids in our deep understanding of plant gene expression regulation and evolution 

mechanisms. 
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