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摘　要 ：水稻种质资源群体分为自然种质资源和遗传资源两类，是作物遗传改良和功能基因组学研究的基

础材料。现简要介绍利用水稻种质资源群体开展全基因组关联分析定位数量性状位点、剖析基因变异与功

能多样性、发掘与利用有利基因、分析基因组多样性及驯化选择区域等方面的研究进展及其展望。

关键词：水稻；种质资源；核心种质；基因多样性；驯化；选择

中图分类号：Q343.1 ；S32 ；S511             文献标志码：A

Rice germplasm and its pivotal role in functional genomics research
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2 Institute of Crop Sciences, Chinese Academy of Agricultural Sciences, Beijing 100081, China)

Abstract: Rice germplasm collections are the fundamental resources for crop genetic improvement and functional 
genomics research. The rice germplasm is composed of natural accessions and artificial genetic populations. It 
represents a rich reservoir for genome-wide association studies of identifying quantitative trait loci, dissecting gene 
structure variation and functional diversity, exploiting favorable alleles, exploring genome diversity and its pivotal 
role in rice domestication and selection. This paper presents an overview of current advances and prospects of the 
utilization of the genetic resources in rice.
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作物种质资源 (germplasm resources) 又称遗传

资源或基因资源，一般分为自然种质资源和遗传资

源两类。自然种质资源包括地方品种、育成品种以

及野生近缘种等 ；遗传资源主要包括人工创造的突

变体、高代杂交或回交群体以及近等基因系等材料。

作物种质资源是作物遗传改良和功能基因组学研究

的基础材料，也是支撑农业可持续发展的战略性资

源。许多国家已经充分认识到种质资源对作物育种

的作用和贡献，非常重视种质资源的收集、保存与

创新研究。
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水稻是我国乃至世界上最重要的粮食作物之

一。因其基因组较小，且与其他禾本科作物基因组

存在较高程度的共线性，水稻已成为功能基因组研

究的模式作物。随着基因组测序以及高通量基因分

型技术的发展，作物种质资源在全基因组关联分析

性状的遗传基础、基因组多样性、基因结构与功能

多样性研究等方面取得了较大进展。本文将简要概

述水稻种质资源在这些方面的研究进展。

1　水稻种质资源概况

水稻种植历史悠久，稻种资源极为丰富。稻属

(Oryza) 共有 21 个野生种和 2 个栽培种，分属 10
个不同的基因组类型 [1]。栽培稻包括亚洲栽培稻 (O. 
sativa L.) 和非洲栽培稻 (O. glaberrima Steud.)。亚

洲栽培稻广泛分布于全球各稻区，分化为适应各种

地理生态环境的两个主要亚种：籼稻 (O. sativa ssp. 
indica) 和粳稻 (O. sativa ssp. japonica)，表型变异和

遗传变异差异较大。许多国际机构和国家从 20 世

纪 70~80 年代开始建立植物种质资源库，如国际水

稻研究所建立的世界上最大的水稻公共种质资源

库 [2](http://www.irri.org/grc/)，拥有从世界各地收集

的栽培稻种资源 10.5 万余份以及野生稻资源约

5 000 份。此外，世界主要水稻生产国也建立了各自

的水稻种质资源库。我国目前保存有整理编目的稻

种资源约 8 万余份 (http://www.cgris.net/)，包括地方

稻种、国外引进稻种、野生稻及近缘种、选育品种等，

还收集筛选了一批高产、优质、抗逆性强、广亲和

基因以及高光效等特异稻种资源，建有中国水稻选

育品种及其系谱数据库 (http://www.ricedata.cn/)。
1.1　核心种质

长期以来，种质资源保护与利用多侧重于保护，

对其表型的精确鉴定、全基因组水平的遗传多样性

分析以及新基因发掘等研究的力度并不够 [3]。一个

主要的原因是收集到的种质资源数目过于庞大，针

对这一主要挑战，Brown[4] 提出构建以最小数量的

资源样品来最大程度地代表整个种质资源遗传多样

性的作物核心种质 (core collection)。目前，国内外

相关研究单位按照一定的取样技术和方法，从主要

农作物种质资源库选出适量的样品构建核心种质，

用以代表该作物资源的最大遗传多样性 (http://www.
generationcp.org)。在水稻方面，我国已完成构建一

套由 930 多份栽培稻组成的核心种质资源，代表了

近 5.59 万水稻种质的 85% 的遗传和表型变异；在

此基础上，精简构建了能代表水稻种质资源约 75%

遗传变异的 300 份左右的微核心种质 [5]。构建的核

心种质资源对群体遗传多样性、种质资源的鉴定和

评价、品种选择与驯化规律、种质创新以及功能基

因组学研究均发挥着重要的作用 [6]。

随着基因组技术及测序技术的快速发展，全基

因组分析不同来源的水稻核心种质的基因变异和基

因组多样性，绘制高密度的基因型 ( 或单倍型 ) 图
谱 [7]，已成为水稻种质资源鉴定与评价的重要内容。

研究表明，不同水稻种群或品种 ( 系 ) 间存在大量

的单核苷酸多态性 (simple nucleotide polymor phism, 
SNP)、重复序列变异、基因的缺失或插入以及染色

体结构变异等 [8-12]。粳稻和籼稻亚种还可细分为不

同亚群，如籼稻可分为籼稻 I 和籼稻 II[8]，粳稻可

分为温带粳稻和热带粳稻。亚群间的基因频率和基

因型频率差异较大，遗传分化明显。这些丰富的基

因组序列变异及其遗传多样性分析加深了人们对水

稻种质资源群体的遗传结构以及基因多样性的认识
[13]，为深入解析复杂性状的遗传基础、鉴定基因功

能以及分子设计育种提供了有利条件。

1.2　遗传资源

遗传资源一般包括两大类型，一类是通过人工

杂交或回交等方式产生的遗传群体，另一类是通过

理化诱变等技术产生的突变体，如插入突变体和诱

变突变体等。插入突变体是一种基于外源 DNA 插

入作物基因内部导致遗传变异的突变体。插入突变

元件一般包括植物转座子和农杆菌 T-DNA(transfer 
DNA)。T-DNA 或转座子可以作为标签元件帮助人

们快捷地找到突变基因，经过插入标签基因与突变

体表型的共分离检测，从而鉴定基因的生物学功能。

国内外许多科研单位相继建立了大型 T-DNA 突变

体库 [14]，建有包含 T-DNA 和转座子 Tos17 突变体

约 13.4 万余份的水稻大型数据库 RMD (rice mutant 
database，http://rmd.ncpgr.cn/)。研究人员利用这些

插入突变体分离得到大量与植物器官发育、营养吸

收、品质、逆境胁迫等相关的基因，加快了水稻重

要基因功能的解析 [15]。

理化诱变突变体是通过理化因子 ( 如甲基磺酸

乙酯、快中子等 ) 诱变产生的突变体。该类型突变

体仅个别或者一些位点上的碱基发生变化。借助

TILLING (targeting induced local lesions in genomes)
技术 [16] 和突变体基因组测序方法，如MutMap等 [17]，

可以有效地寻找并鉴定突变基因及其功能。近年来，

基因组编辑等技术逐渐应用到作物突变体等种质创

建的研究 [18]，其中尤以 CRISPR-Cas9 技术 (clustered 
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regulatory interspaced short palindromic repeat/
CRISPR associated protein) 受到广泛关注。该技术

利用 Cas9 核酸酶以及 RNA 导向的双链 DNA 结合

蛋白，在靶位点对双链 DNA 进行定点切割，产生

DNA 双链断裂，由此激活细胞的修复机制，并导

致靶位点 DNA 的缺失、插入、替换甚至染色体片

段的重排。研究者已利用 CRISPR-Cas9 技术成功地

创建出抗白叶枯病水稻、抗除草剂玉米、加工品质

改善的马铃薯等人工作物新材料 [19-20]。

然而，水稻突变体库由于受体背景比较有限，

不能涵盖水稻种质资源的所有基因及其自然发生的

等位变异，另外，许多重要农艺性状是受微效多基

因控制的复杂性状，突变体往往由于涉及的数量性

状表型不明显，不能代替其他遗传群体对复杂性状

开展遗传基础研究。因此，研究者通过杂交或回交

等方法创建了大批遗传群体或新材料，如重组自交

系 (recombinant inbred lines, RIL)、高代回交导入系

(advanced backcross introgression lines, ABIL)、近等

基因系 (near-isogenic lines, NIL)、染色体片段代换

系 (chromosome segment substitution lines, CSSL)、
多亲本高代互交系 (multi-parent advanced generation 
intercross, MAGIC) 以及巢式关联作图群体 (nested 
association mapping, NAM) 等。ABIL、NIL 和

CSSL 的每个品系材料只带有少数来源于供体亲本

的染色体片段 ( 或基因 )，其遗传背景与优良的受

体遗传背景高度相似，这些特性增强了其检测微效

基因的能力，有利于评价基因的遗传效应以及优异

基因在遗传改良中的快速应用 [21]。而 RIL、NAM
和 MAGIC 等遗传群体由于多次的杂交或自交增加

了基因重组频率和基因型多样性，且能消除自然群

体中遗传结构的影响，有助于提高稀有等位基因的

检测能力 [22]。目前，国内外许多研究单位已创建了

大量的遗传群体，如ABIL、CSSL、NAM以及MAGIC
等 [21-23]。这些创新群体极大地促进了大规模鉴定和

发掘功能基因以及利用有利基因改良水稻重要性状

等研究工作。它们与自然种质资源和突变体库可以

相互补充，组成水稻功能基因组研究和遗传改良重

要性状的最重要的资源平台 ( 图 1)。

2　全基因组检测水稻性状位点

按照利用的种质资源类型不同，目前可将基因

定位的方法分为 ：基于自然群体的关联作图、基于

连锁群体的图位克隆、基于突变体的遗传分析以及

比较基因组学等方法 [24]。丰富的水稻种质资源以及

高通量的基因组测序技术等的发展为利用水稻自然

资源群体进行全基因组关联分析 (genome-wide 
association study, GWAS) 奠定了良好的基础。

关联分析是利用自然群体的历史重组事件和连

锁不平衡进行遗传位点和表型变异的关联。连锁不

平衡一般指由于不同位点上的非等位基因之间呈非

随机关联的状况，它与基因的重组事件和进化密切

相关。自然或人工选择会增加连锁不平衡的程度。

双亲本群体遗传连锁分析只能检测 1 对等位基因的

变异，相对而言，关联分析能够检测自然种质资源

中同一位点上多个等位基因的变异。近年来，研究

者利用水稻种质资源对农艺性状、抗逆性、抗病性

以及营养成分或代谢组分开展了卓有成效的全基因

组关联分析
[25]。例如，Huang 等 [9] 利用 517 份籼稻

地方品种基因组重测序数据，对 14 个农艺性状进

行基因组关联分析，检测到 37 个显著关联位点。

他们进一步把材料扩大到包括籼稻和粳稻的 950 份
种质资源，对开花期和籽粒相关性状进行 GWAS
分析，检测到 32 个新的关联位点，并通过芯片表

达谱和序列变异信息分析，在关联区域共获得 18
个候选基因。同样，华中农业大学水稻团队利用

533 份水稻核心种质的全基因组低覆盖度测序获得

的 SNP 开展重要农艺性状以及叶片代谢组分等关

联分析，定位了数百个控制代谢物含量变异以及重

要农艺性状等的位点 [26-27]。当然，由于所用水稻种

质群体存在遗传结构的异质性 ( 例如，栽培稻可分

为籼、粳两个亚群 )，某个亚群只含有某些特异的

等位基因或者其等位基因出现频率较低，导致

GWAS 对稀有等位基因的检测能力较差以及产生假

阳性等问题。为了解决这个问题，研究者往往采用

图1　利用不同水稻种质资源定位基因、剖析基因多

样性与生物学功能
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以下几种方式。一是将种质资源分不同亚群进行独

立的 GWAS 分析来发现稀有等位基因。二是构建

双亲或多亲的遗传作图群体如 CSSL、MAGIC 或 
NAM 等，检测微效基因并验证 GWAS 定位的优异

等位基因的效应 [12,23]。更重要的是，通过突变体、

基因的干扰或沉默、遗传互补等实验，明确关联位

点上的基因变异与功能变化。整体来看，联合利用

自然群体、突变体和其他创新遗传群体，鉴定遗传

位点、精细定位基因、剖析基因变异与功能多样性

关系 ( 图 1)，已成为解析水稻复杂性状的遗传基础

和开展功能基因组研究的有效策略。

3　基因多样性与功能差异

基因多样性是指种质资源中存在的基因结构变

异和功能差异。目前，研究者已定位了大量控制水

稻重要农艺性状的数量性状位点，且分离克隆到一

些如产量、品质、抗病性以及抗逆性等性状的重要

基因 [28](http://www.gramene.org/)。从已克隆的基因

来看，基因的不同区域，如启动区、调控区或非编

码区的序列变异引起的转录 ( 表达 ) 水平的差异，

或者基因编码区的序列变异引起的编码氨基酸的缺

失等改变，均会导致基因功能的获得或丧失等变化。

例如，对一个调控穗枝梗数的基因 APO1 (aberrant 
panicle organization 1) 的分析表明 [29-30]，该基因的

不同区域可以调控不同的表型，编码区和靠近编码

区的一段启动子区只影响一次枝梗数，而不影响穗

粒数，远端的启动子区则调控微管束形成、影响产

量和收获指数；超表达该基因可以形成更多的大微

管束并提高产量。GS3 是控制水稻粒长的一个主效

基因，编码一个跨膜蛋白，含有 4 个结构域，分别

是器官大小调控区 (organ size regulation, OSR)、PEBP 
(phosphatidylethanolamine-binding protein)-like 结 构

域，TNFR (tumor necrosis factor receptor)/NGFR 
(nerve growth factor receptor) 富含半胱氨酸结构

域和 VWFC (Von Willebrand factor type C) 结构域。

OSR 区上的碱基 C 到 A 的突变导致功能丧失，使

粒形显著变长。OSR 区为粒长的负调控因子 , 而 
TNFR/NGFR和 VWFC区则抑制 OSR的负调作用 [31]。

利用水稻核心种质对 GS3 单倍型分析显示，该基因

至少存在 4 种等位基因，且南方野生稻还携带一种

特异的等位变异 [32]。水稻自然种质资源中许多基因

均存在着类似的大量等位变异及功能差异 [33]，发掘

其中有利等位基因可以改良水稻的产量、品质、抗

性等重要性状。Xue 等 [34] 分离克隆到一个控制穗

粒数、抽穗期和株高的多效基因 Ghd7，对栽培稻

品种中 Ghd7 测序分析发现，Ghd7 至少存在 9 种等

位基因，既有缺失或无功能的等位基因，也有表达

差异的功能等位基因，不同等位基因的感光性差别

很大，在地理分布上具有鲜明的特点。BADH2 
(betaine aldehyde dehydrogenase) 是控制水稻香味的

一个主要基因，编码甜菜碱醛脱氢酶，能分解 2-
乙酰 -1- 吡咯啉 (2AP) 的前体物。该基因的突变会

导致 2AP 的积累，产生香味。研究发现，该基因在

自然资源中存在 10 种等位基因 [35]，有功能的野生型

等位基因不产生香味，而存在于 Basimati 和 Jasmine
香稻品种的主要等位基因 badh2.1 是一种功能缺失

型，可产生浓郁的香味。2016 年，研究者对来自 12
个国家主产稻区 467 份品种中的抗稻瘟病基因 Pib 开

展了基因多样性分析，发现 25 个新的等位基因，其

中 14 个等位基因具有明显的地域特异性 [36]。研究结

果为利用抗病基因多样性合理布局水稻品种、保持

水稻抗病的持久性提供了重要的实践指导。因此，

充分发掘种质资源中的基因变异以及具有育种价值的

优异等位基因，对水稻分子设计育种实践十分重要。

在野生稻到栽培稻的驯化过程中，基因发生了

大量丢失 [37] ；而且在现代作物育种过程中，品种的

遗传异质性也有一定程度的下降。大多数选育品种

往往集中利用少数优良骨干亲本，其有利等位基因

大多已近固定，导致新育成品种的遗传背景较单一，

品种同质化严重。野生近缘种和地方品种在长期适

应环境变化的过程中形成并积累了丰富的遗传多样

性，特别是对非生物或生物胁迫的适应性 [38]。因此，

研究者创建大量野生种和地方品种来源的 ABL、
NIL 和 CSSL 等遗传群体，发掘利用野生种质或地

方品种中的优异等位基因 [23,39]，为解决以上问题提

供了一条重要的途径。

4　基因组多样性与驯化选择

随着基因组测序以及高通量基因分型技术的发

展，利用大量水稻种质资源 ( 野生稻、地方品种、

选育品种等 ) 分析水稻基因组多样性已成为可能。

由于在强烈的自然或人为选择压力下，许多重要性

状的有利基因会在种群中快速固定，导致该基因及

其附近连锁区段上的遗传多样性极度降低 ( 即所谓

的选择清除 )。通过栽培稻与野生种的基因组变异

的比较，可以发现一些遗传多样性显著降低的基因

组区域或位点，这些位点可能与驯化相关。通过比

较现代选育品种与地方品种的基因组变异，可以鉴
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定出基因频率显著改变的受育种选择的位点 ( 图 2)。
据此，可以利用群体遗传学等方法分析不同水稻种

质群体的基因组多样性，寻找驯化或受选择位点，

从而鉴定重要性状基因。

图2　水稻全基因组多样性分析显示驯化选择和籼粳分化的区域[9,10,40]

最近，野生稻和栽培稻基因组的核苷酸多样性

水平的许多研究表明，水稻基因组存在大量的选择

清除基因组区域以及驯化位点 [9,40]，这些位点包括

已知的驯化基因如匍匐基因 PROG1、落粒基因 sh4
等 [41-43]。值得提出的是，对 20 份非洲栽培稻和 94 
份野生稻 (O. barthii) 群体的基因组学分析表明，亚

洲栽培稻和非洲栽培稻可能具有独立而平行的起源

演化途径，非洲稻是从尼罗河流域某个地方驯化而

来的 [44]。

比较籼粳亚种的基因组多样性同样发现，许多

基因或区域在亚种间分化明显 [9]。这些区域可能与

籼粳亚种的生殖隔离和生态适应性相关。而且通过

籼稻品种间基因组多样性的研究，发现了大量与现

代育种选择相关的基因区域。例如，Xie 等 [10] 基于

高质量的 SNP 数据鉴别出籼稻内存在两大主要的

亚群 indI 和 indII，发现这两个亚群具有不同的地理

起源，鉴定到亚群间受到选择的 200 个基因组区域

或“育种印迹”。这些区域包括了与产量、株型、

抗性以及营养吸收等重要农艺性状相关的已知功能

基因和大量功能未知的基因 ( 图 2)。如“绿色革命”

半矮秆基因 sd-1 在水稻中存在多个等位基因 [33]，

该基因及其附近区域在籼稻亚群或者粳稻群体中的

序列多态性均明显偏低，表明该驯化选择基因在籼

粳中分别受到了独立的人工选择 [10,45]。

利用重测序和水稻 60K 芯片技术分析优良水

稻品种“黄华占”的 21 份系谱品种及其衍生的 96 

个育种品系的全基因组基因型 [46]，通过系谱信息溯

源分析鉴定出黄华占选育过程中存在一些重要的选

择区域或育种保守区段，与产量、株型、品质、抗

性相关的众多功能基因关联。综合而言，通过不同

层次的水稻种质基因组多样性分析，可以发现许多

控制株型、粒型、产量等重要性状的基因受到了较

强的驯化或选择压力。

5　展望

自从模式植物拟南芥和水稻等参考基因组发表

以来，目前已有超过 100 种植物基因组完成了测序

工作 [47]。我国及国际研究机构还开展了大量水稻种

质资源的基因组重测序分析 [13,48]。结果显示，不同

水稻种质群体基因组含有大量的单核甘酸多态性、

插入或缺失等结构变异，而且存在着种群特异甚至

品系独有的基因或核甘酸序列，即有些基因或序列

只在一个或者少数品系中存在，在目前少数的参考

基因组中无法体现 [49]，表明单一或少数品种的参考

基因组的所有基因数不足以代表整个稻种的遗传多

样性或基因组多样性。为了更好地了解水稻基因组

多样性，阐明所有基因变异与功能差异的关系，有

必要开展包括不同来源的近缘野生种、地方品种和

育成品种等种质资源的基因组深度测序或重测序，

建立更多高质量的水稻参考基因组，组装物种的泛

基因组 (pan-genome)。
同时，利用现有种质资源的基因多样性和群体
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遗传结构的信息，调整或优化水稻核心种质，并根

据不同的目的用途，重构水稻核心种质。对同一套

核心种质开展多环境的系统鉴定和性状评价。除此

之外，全面开展组织、器官、细胞和分子水平等不

同层次的自然变异鉴定以及转录组、代谢组或表观

组等研究。利用高通量表型检测平台对核心种质的

重要农艺性状进行精细测量，结合基因组关联分析

等手段发掘更有价值的新基因或位点 [50]。搭建核心

种质多组学数据库和信息共享平台，整合核心种质

群体的基因组学、表型组学、转录组学、蛋白质组学、

代谢组学以及表观基因组学信息，帮助科学家展开

水稻基因组多样性和功能基因组的全面注释，建立

基因的调控网络系统，最终阐明水稻基因组所有基

因的功能 [51]。 
预期到 2050 年，全球人口将达到 90 亿，需要

增加 70% 的粮食产量才能满足这种快速的人口增

长，农业生产与资源环境的矛盾将会更加突出。尤

其是在当前水土资源有限以及自然灾害和生物灾害

频发等日益严峻的形势下，迫切需要加快转变当前

的农业生产方式，形成“资源节约型、环境友好型”

的农业生产体系 [52]。由于水稻在粮食生产中占有举

足轻重的地位，我国科学家提出了发展“绿色超级

稻”的理念，要求水稻新品种同时兼顾抗病虫、节

水抗旱、抗逆、养分高效利用和高产优质等特性，

在水稻生产中率先实现 “少打农药、少施化肥、节

水抗旱、优质高产”的战略目标。为此，水稻种质

资源基因组学研究近期建议开展以下几方面的主要

工作。通过核心种质和骨干品种基因组的深度测序，

系统开展种质资源基因组多样性研究。建立高效的

种质资源鉴定体系，完善水稻种质资源信息平台。

联合利用不同种质资源群体，规模化地发掘产量、

品质、抗病虫、抗逆、营养高效等重要基因，明确

其基因变异、功能变化以及网络调控特征。利用功

能基因组学技术及基因组编辑技术等建立种质创新

技术体系及资源利用新策略，加快有利基因的发掘

与利用，为作物分子设计育种以及绿色超级稻培育

提供更多的功能基因。
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