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摘　要 ：随着 DNA 标记技术的发展和越来越多的功能基因被鉴定和克隆，水稻全基因组选择育种已经成

为精准高效的新品种培育方法。该文重点介绍新创建的基于高通量测序和基因组育种芯片的全基因组选择

技术平台，以及建立的水稻基因组序列变异数据库、受选择功能区段鉴定技术体系和品种系谱溯源技术体系。

这些技术平台和体系将有助于水稻全基因组选择育种工作的开展，提高育种效率，更好地满足消费市场对

品种培育提出的新要求。
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Abstract: It is becoming a practical method to develop super green rice varieties efficiently through whole genome 
selections with DNA marker technology ready to practise as well as more and more rice functional genes being 
identified and cloned. In this paper, we presented two whole genome selection methods which were established 
based on high throughput sequencing technology and whole genome rice gene-chip. We also built RiceVerMap 
database, a functional haplotype identification system, and a rice pedigree analysis system. All of these may greatly 
help rice breeders to perform the whole genome selection method in their breeding programs to better meet 
consumers’ novel demand for safety and high quality with more efficient development of new rice varieties.    
Key words: DNA sequencing; gene-chip; gene database; pedigree analysis; whole genome breeding

在新品种培育的过程中，性状或者功能基因的

准确鉴定和选择是关键。过去育种选择主要依赖于

育种家对田间表型的评价，育成一个新品种需要反

复多年的大田种植、表型观察和性状综合评价和选

择，过程漫长。随着生物技术的发展，育种工作者

逐渐认识到通过基因对性状进行选择不仅准确可

靠，而且节约时间，特别是在植物表型性状难以准

确鉴定的情况下，通过检测基因组中与功能基因紧

密连锁的特异性 DNA 标记来进行选择，可以大幅

度提高育种效率。建立单一目标性状的对应基因或

者分子标记的连锁关系，在育种群体中对这些标记

进行选择，能实现目标性状的有效改良。这种分子

标记辅助选择方法已经成为普通的育种实践。但是，

低通量的分子标记辅助育种只能鉴定选择少数的功

能基因，很难解决目标基因转育过程中经常发生的

遗传连锁累赘问题，更不能排除遗传背景的干扰。

随着 DNA 测序技术的迅猛发展，测序成本大大降

低，有效促进了水稻重测序的广泛开展，目前公共

基因数据库中已经积累了海量的水稻基因组重测序

数据，为大量开发分子标记提供了充分的信息。同

时，分子标记检测技术也逐渐实现了高通量、低成

本和自动化，为育种应用奠定了坚实基础。高通量

分子标记主要有两大类：一类是基于新一代测序技

术的分子标记，另一类是基因芯片技术。基于 DNA
测序的基因分型技术，以及基于基因芯片的分子标

记检测技术，各有其特点和技术优势，适用于不用

的育种环节和目的。

随着人们生活水平的提高，人们对稻米的品质

和健康指标提出了更高的要求，利用全基因组选择

技术进一步改良品质、增强抗病和抗虫能力以及提

高肥料和水资源利用效率成为了育种家的主要任

务。本课题根据绿色超级稻品种培育的需要，充分

利用水稻基因组的最新研究成果，致力于建立一套

水稻全基因组选择技术平台。本文将重点介绍以高

通量测序和基因芯片为核心的水稻全基因组选择育

种技术平台，同时介绍全基因组分子标记技术在水

稻品种系谱溯源中的应用，以及利用水稻育种基因

组数据库提高基因和种质资源的管理效率。

1　以育种芯片为核心的水稻全基因组选择育

种技术平台

1.1　水稻育种芯片的设计

为了使水稻功能基因组研究成果得到利用，不

断满足水稻大规模商业化育种需求，我们利用美国

Illumina Infinium 专利制造技术设计制作了三款水

稻 SNP ( 单核苷酸多态性 ) 基因芯片，三款基因芯

片的具体设计时间和设计思路如图 1。
第一款水稻全基因组育种芯片 RICE6K[1] 包含

两种类型的探针：第一类探针包含从核心亲本基因

组序列及 520 个水稻品种重测序数据比较分析中筛

选出的 5 556 个 SNP 位点 [2] ；第二类探针包含与 40
个水稻功能基因相关的 80 个 SNP/INDEL 位点 [3]。

两类设计的探针共检测 5 636 个 SNP/INDEL 位点。

经过测试，RICE6K 能够检测分布于水稻全基因

组的 5 102 个 SNP/INDEL 位点，其中约有 4 500 个

SNP/INDEL 位点具有很好的基因分型能力 [1]。

第二款水稻全基因组育种芯片 RICE60K 的探

针设计分两步：首先，对 801 份水稻品种的重测序

数据中发掘的 1 000 万个 SNP 位点进行筛选；另外，

RICE6K 水稻 SNP 芯片上的高质量的 SNP/INDEL
位点和 1 000 个位于已克隆的水稻重要功能基因上

的 SNP 位点直接用于合成 RICE60K 育种芯片上的

探针。RICE60K 共设计了 58 290 个 SNP 位点，成

功合成了 51 478 个 SNP 位点，其中高质量 SNP 位

点数约为 4.3 万个，该款芯片又称为 RiceSNP50[4]。

第三款水稻全基因组育种芯片 RICE90K 的设

计分三步实现：第一步是在 RICE60K 的基础上增

加 30K 的标记，研制成育种芯片 RICE60KAdd1 ；

第二步是在 RICE60K 的基础上再增加 30K 的标记，

研制成育种芯片 RICE60KAdd2 ；第三步是将前面
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所有高质量 SNP 位点聚合成最终的 RICE90K 芯片。

育种芯片 RICE60KAdd1 新增的 30K 探针代

表 27 781 个位点，包含以下类型探针：从已报道的

879 个功能基因区选择的关键基因区域标记 [5] ；从

已发表的 446 个野生稻品种中设计的均匀分布的野

生稻来源的标记 (http://202.127.18.221/RiceHap3/index. 
php) ；从 100 多个生产上广泛应用的杂交稻混合测

序后开发的推广杂交种特有的标记；从 1 491 个水

稻品种重测序中分析设计的品种代表性标记；5 个

育种相关重要基因区段的基因区域标记。

育种芯片RICE60KAdd2新增的 30K探针包括：

3 000 份水稻品种重测序数据分析获得的种质资源

代表性标记 [6] ；超过 20 个农艺性状的 500 个全基

因组关联分析 (genome-wide association study, GWAS)
效应位点的标记；转基因 (GMO) 成分检测的标记，

包含 CaMV 35S 启动子、NOS 终止子、抗除草剂基

因 Bar、抗虫 Bt 基因 Cry1A 等十多个基因 / 元件的

序列，共 70 多条检测探针；新增功能基因区段单

倍型标记，共约 20 个基因的 4 000 多个单倍型检测

探针；新增功能基因标记。

新设计制造的育种芯片 RICE60KAdd1 和 RICE- 
60KAdd2 都经过了严格的测试。用于测试的水稻样

品包括：21 份代表性水稻品种 (11 个籼稻、7 个粳稻、

3 个中间类型 ) 两两双列杂交获得的 210 个杂交 F1

组合中随机选取的 48 个组合；100 份水稻核心种质

资源与 4 个两系不育系所配的 400 个杂种 F1 中随

机选取的 48 个组合；90 多份粳稻与 2 个两系籼型

不育系所配的 96 个杂交 F1 组合；96 个水稻核心种

质资源 ( 籼稻 ) ；从 400 多份粳稻中选取的代表性

粳稻种质资源 100 多份。测试结果表明，育种芯片

RICE60KAdd1 上高质量的 SNP 标记位点数约为 6.5
万个，RICE60KAdd2 上高质量的 SNP 标记位点数

目约 6.3 万个。将所有高质量的 SNP 位点聚合在一

起，成为最终的 RICE90K 芯片，其中高质量的

SNP 标记位点数目达到 8.5 万个。三款芯片的具体

参数指标如表 1 所示。

1.2　水稻芯片全基因组选择育种技术平台

以育种芯片为核心的水稻全基因组选择育种技

术体系，具体包括利用高通量 SSR 标记技术鉴定筛

选目标基因、利用 OpenArray 芯片技术鉴定筛选染

色体区段单倍型、利用全基因组育种芯片技术鉴定

筛选遗传背景。应用全基因组育种技术，我们对目

前生产上大面积种植的水稻骨干亲本进行了抗病虫

定向改良，实现了稻瘟病、褐飞虱等抗性基因的精

准导入，在不改变水稻亲本综合农艺性状的前提下，

显著提高了亲本的病虫害抗性；将多个抗稻瘟病基

因分别导入同一亲本或品种，培育出了遗传背景高

度一致的近等基因系；将带有不同抗稻瘟病基因的

图1　系列育种芯片的整体设计思路

表1　水稻全基因组育种芯片技术参数和应用范围

  高质量 标记来源

芯片类型 微珠总数 标记数 品种数 推荐使用范围

RICE6K	   6 000	       4 473	            520	 品种真实性检测、籼粳成分分析、籼稻基因分型、基因初步定位

RICE60K	 60 000	     43 386	            801	 遗传背景分析、粳稻基因分型、基因精细定位

RICE90K	 90 000	   ~85 000	      >5 500	 基因指纹分析、功能基因单倍型分析、全基因组关联分析、设计育种
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多个近等基因系组合在一起，可以构成农艺性状整

齐一致、抗性水平高且持续稳定的多系品种。

水稻全基因组育种技术可用于商业化育种流程

各环节，加速商业化育种进程，如图 2 所示。Chen
等 [4] 利用育种芯片 RiceSNP50 对 195 个不同来源

的水稻资源进行了分析，通过对 43 386 个高质量的

SNP 标记多态性的聚类，将 195 份水稻资料清晰地

分成 3 个大类。还可以利用育种芯片，结合单倍型

分析，对育种资源的特异功能基因进行分析，对部

分表现型进行预判。在亲本创制中，可以利用基因

组育种技术，通过定向改良，将优异的基因定向导

入受体亲本中，创建新的种质资源。Mi 等 [7] 通过

基因组育种技术，成功将来源于 Dular 的广亲和基

因定向导入 9311 中，创制了具有广亲性的 9311，
且与典型粳稻品种 Balilla 杂交后，杂种 F1 代结实

率显著提高。通过育种芯片对测配亲本所含功能基

因的分析，排除明显不含主效抗性基因的组合，或

者排除一些近似姊妹系等，减少组合的数量。在测

试、测评中，利用育种芯片可以保证参试组合的准

确性，避免多年次参试组合的差异，也可以为晋升

的组合提供基因指纹。在种子生产和产品销售中，

利用育种芯片结合 SSR 标记，可以精确检测种子纯

度和品种真实性。利用育种芯片检测结果可以建立

高分辨率的品种基因指纹身份证，用于品种权保护

和品种系谱溯源。

2　基于GBS的水稻全基因组选择育种技术平台

简化基因组测序 (reduced-representation genome 
sequencing, RRGS)，现在常用的包括 RAD-seq (restric- 
tion site associated DNA sequencing)和GBS (genotyping 
by sequencing)。通过对酶切获得的酶切片段进行高

通量测序，能够降低基因组的复杂度，操作简便，

同时不受参考基因组的限制，可快速鉴定出高密度

的 SNPs，用于遗传图谱构建、群体进化分析、QTL

定位、辅助 scaffold 组装到染色体等。

GBS 是一种高效而经济的 SNP 发掘和基因分

型技术。近年来，随着高通量测序技术的发展，基

因分型的成本持续降低，GBS 技术作为第二代深度

测序基础上发展起来的简化基因组测序技术，通过

采用酶切加标签的方法，使多样本高通量平行测序

得以实现 [8]。这不仅大大降低了基因测序的成本，

也使对大样本全基因组的基因分型成为可能，对深

入了解种质资源的遗传背景和系统演化具有重要意

义 [9-10]。同时，GBS 获得的短读序列可通过有参考

或无参考基因组的形式进行拼接组装，进而获得高

密度的 SNP 标记，利用这些 SNP 标记或者开发的 
bin 标记可进行遗传图谱构建 [11]、遗传图谱加密 [12-13]、

全基因组关联分析 (GWAS)[14] 及基因组的辅助组装

等研究。

目前，GBS 技术作为基因分型的重要手段，

已经在遗传图谱构建 [15]、遗传选择 [10]、基因多样

性研究 [16]、种质鉴定 [17] 及品种识别 [18-19] 等领域得

到广泛的应用。

2.1　水稻全基因组选择育种测序技术平台的建立

基于 Hiseq 4000、×Ten、BGISEQ-500 测序平 
台，已建成了高通量、低成本的全基因组选择育种

技术平台。该平台包含样品 DNA 提取及检测、文

库构建、样本测序及信息分析四大模块，年通量达

到 6 万样品，单个水稻样品进行基因分型的成本低

廉，能够完成不同样品的基因分型工作，并构建遗

传连锁图谱、遗传多样性研究、种质鉴定、基因定

位等。

基本的技术流程为：提取基因组 DNA，利用

EcoRI 或 ApekI 酶进行酶切，通过 GBS 建库流程构

建文库，最后选择适宜的测序策略对酶切位点相关

片段进行测序，得到的原始数据经过质控和数据过

滤，进行生物信息分析。

该技术平台操作物种多样，不受参考基因组限

制，有无参考基因组均可，不仅适用于二倍体，多

倍体也可使用。与芯片方法相比较，可以检测到新

的变异序列。每个酶切 tag 的平均覆盖深度至少

10×，可以保证分子标记的高准确性。如果只测序

酶切简化的基因组 DNA，数据量要求低；建库也

可以选择样本加 barcode 混合测序，降低建库成本；

只需 2~3 个月即可完成大样本的群体研究。另外，

该技术平台涉及领域广，涵盖进化、遗传图谱构建

与 QTL 定位、辅助基因组组装、GWAS、BSA 等

多个领域。 
图2　以育种芯片为核心的水稻全基因组育种

技术在商业化育种流程各环节中的应用
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2.2　水稻全基因组选择测序技术平台的应用

2.2.1　获取骨干亲本基因型数据

目前国内籼稻两系不育系不育来源主要为农垦

58S 和安农 S-1，选取这两支来源的代表不育系亲

本进行基因型检测，完成 Y58S、P88S、宣 69S、
新安 S、深 08S、广占 63-4S、广占 63-2S、C815S、
03S 等超级稻温敏两系骨干不育系亲本的基因型分

析，并进行多样性分析，绘制了系谱关系图和亲缘

关系图。结果显示，广占 63S 系列的不育系与培矮

64S 系列的不育系在基因组上有比较大的差别，广

占 63S 系列的不育系彼此之间差别比较小。培矮

64S 和安农 S-1 系列的不育系之间差异相对大一些，

其中 Y58S 和深 08S 比较近。

2.2.2　完成整理10种以上绿色超级稻重要绿色性状

信息

完成 10 个重要绿色性状基因信息的整理：sd1 
( 株高 )，gn1、IPA1 ( 穗粒数 )，Hd1 ( 生育期 )，pi1、
pi2 ( 抗稻瘟 )，Xa21 ( 抗白叶枯 )，qsW5、GS3 和

GW2 ( 粒重 )，包括基因序列、基因位点、主要农

艺性状等。完成 qsW5、GS3、GW2 这 3 个粒重相

关基因的等位基因型分析，得到 5 个主要等位基因

型及数十个稀有等位基因型。

对 92 份主栽水稻亲本材料 GS3、GW2、qSW5 
这 3 个基因区段进行分析，利用其 SNP 信息，进

行等位基因型区分及最终等位基因型确定。在 92
份主栽水稻亲本中，共得到 11 种 qsw5 等位基因型、

10 种 GS3 等位基因型和 8 种 GW2 等位基因型，通

过与其关联对应，确立各类等位基因型代表种质及

其等位基因型表型。

2.2.3　挖掘抗病虫、高产优质性状QTL位点

基于表型数据，开展大规模的 GWAS 和 QTL
定位分析，精确定位水稻抗白背飞虱、抗稻瘟病、

粒型、株高、分蘖数、直链淀粉含量等重要性状

QTL 位点。

以“巨穗稻”R1128 和日本晴 (Nipponbare, NIP)
为亲本，构建了含 1 200 株单株的 F2 分离群体，对

分离群体每个单株进行穗粒数、落粒性、米粒长宽、

一级梗数目、二级梗数目、分蘖数、株高、生育期、

结实率等性状进行表型鉴定。开发了 74 329 个 SNP
分子标记，结合表型鉴定信息，采用复合区间作图

法定位穗粒数、落粒性、结实率等基因 /QTL 位点

51 个，挖掘高产、优质性状基因，为绿色超级稻品

种选育提供良好的基因来源。

3　品种系谱溯源技术平台

在群体遗传分析中，稀有变异往往发挥着重要

的作用 [20-21]，而传统的全基因组关联分析 (GWAS)
往往难以准确鉴定稀有变异 [22]。人类中的家谱或作

物中的系谱信息则能够通过富集稀有变异，从而对

这些变异做出精确高效的鉴定 [23]。在农作物改良过

程中，系谱的选育可导致粒型、株型、产量、抗虫

等重要农艺性状的明显差异 [24-25]。因此，通过引入

品种的系谱信息，能够更加准确地挖掘出育种过程

中与农艺性状相关的基因，对作物的育种改良具有

重要价值 [26]。

另外，通过谱系中受选择区域的分析，发现育

种过程中的关键基因结构，进而推断育种材料中重

要性状的表型，也逐渐成为基因组育种的重要手段。

基于系谱的基因型数据分析一般包括如下几个步

骤：首先，通过鉴定筛选多态性 SNP，寻找系谱样

品中存在的变异位点；随后，对这些突变位点进行

筛选，去除在亲代和子代之间无遗传关系的变异；

对这些经过筛选后的变异位点进行血缘同源 
(identical by descent, IBD) 分析，即可溯源后代血缘，

并鉴定与系谱育种中受选择区域关联的位点；最后，

结合 GWAS 等分析，确定受选择的关联位点 [27-29]( 图
3a)。在作物中，随着系谱信息的不断完善和测序、

芯片技术的发展，系谱溯源成为有力的遗传分析手

段，如对玉米自交系郑 58、5003 和 478 的分析发

现了父辈和祖辈中不同亲本对子代的基因组贡献基

本比例存在较大差异 [30]，对水稻系谱桂朝 2 号、黄

华占、蜀恢 527 的分析发现了骨干品种中控制优异

农艺性状表现的关键基因 [31]。

利用水稻高通量 SNP 芯片，我们建立了水稻

品种系谱溯源技术平台。该平台利用 SNP 芯片快

速获得系谱中材料的基因型信息，鉴定育种过程中

水稻基因组的受选择区域和在系谱中导入并逐代传

递的区域，并结合 GWAS 和 QTL 分析结果，发掘

一系列与重要农艺性状有关的基因变异位点，根据

这些位点在系谱中的变化情况，揭示系谱在育种历

史中性状改良的分子过程。利用该平台对优质水稻

品种黄华占系谱中 99 个材料进行 RiceSNP50 芯片

基因型测定，并进行溯源分析 [32-33]。结果显示，黄

华占的血缘中有 18.21% 来自于祖先特青，其余来

自于后续引入的青六矮、丰青矮、长丝占等 ( 图
3b)。具体到黄华占 65 年育种谱系中受到选择的基

因组区域，能看到在不同年代中有显著特异的基因
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类型受到选择。在 1997 年以前，偏向于选择包括

OsMSH5 和 rFCA 在内的与开花和不育相关的基因；

在 1997—2004 年，偏向于选择 Pib 等与广谱抗性

有关的基因；在 2004 年以后，偏向于选择其他生

物胁迫相关的基因，如抗菌基因 NH1、抗虫基因

OsSUT1( 图 3c)。这些结果表明黄华占育成是由几

方面选育综合作用的结果，包括早期的株型和适应

性改良 ( 株高、花期 ) 及后期的抗性改良 ( 生物及

非生物抗性 )。以黄华占中米质相关基因 wx 为例，

原本特青中因未含有优势等位基因而口感较差，而

长丝占和华丝占两个可能的变异为黄华占提供了优

势等位基因，且在随后的系谱育种过程中该变异被

固定 ( 图 3d)。
我们同样利用该平台分析了黄华占衍生系谱 [33]。

考察了品质改良和产量提高两条衍生系谱，鉴定

出 1 113 个保守且可追溯的染色体区域 (conserved 
Huanghuazhan traceable blocks, cHTBs)。在两条系

谱中均高度保守的 cHTBs 中包括了许多重要的农

艺性状相关基因，如控制株高的 sd1、控制抽穗期

的 Ehd4、控制分蘖高度和矮化的 htd1、控制可溶

淀粉合成的 SSIIa、控制籽粒大小的 GS3、控制 α
淀粉酶的 Amy3A、控制籽粒数目的 Gn1a、控制分

蘖角度的 TAC1 等，表明这些等位基因在育种中已

固定。而 111 个特异存在于品质改良系谱的 cHTBs
中的基因，如 SPK43、RFT144、SSIIIa45 及 OsSSI4
等与株型、开花、淀粉合成等过程有关；201 个特异

存在于产量提高系谱的 cHTBs 中的基因，如 GW2、
lp、wx 等与籽粒长宽、穗大小、食用品质等性状相

关。这些 cHTBs 的变异与其对应性状的改良有关，

这些 cHTBs 的鉴定对黄华占分子育种有重要价值。

4　水稻基因组序列变异数据库

基因组序列变异是开展全基因组选择育种应用

的基础。完善的基因组序列变异数据库为分子标记

设计、品种亲缘关系鉴定、受选择区域分析、基因

功能分析以及全基因组关联分析等研究提供了便捷

可靠的资源。

水稻基因组序列变异数据库 RiceVarMap v2.0 
(http://ricevarmap.ncpgr.cn/v2/) 是一个功能完备的水

稻序列变异数据库，整合了基因组变异数据、变异

功能注释数据、表型数据以及全基因组关联分析数

据。该数据库通过对 4 507 份水稻重测序数据进行

分析 [34-36]，并基于水稻日本晴参考基因组 [37]，鉴定

出 17 397 026 个基因组变异位点 ( 包含 14 541 446

a：系谱分析的基本流程；b：黄华占育种过程中基因组来源分布情况；c：13个重要农艺性状相关农艺位点基因型(红色表示

与黄华占基因型一致，蓝色表示不一致)；d：基因wx在选择过程中的动态变化情况(蓝色表示优势等位基因)
图3　系谱溯源分析
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个 SNP 位点以及 2 855 580 个 INDEL 位点 )。由于

大部分品种测序覆盖度较低，原始基因型的缺失率

高达 33.4% ；采用 LD-KNN 算法对基因型进行补缺

后，平均缺失率降为 2.32%，经评估补缺后准确率

达到 99% 以上。

该数据库通过整合多组学的数据获得了变异的

精准注释：(1) 使用 snpEff [38]、CooVar [39] 与 PolyPhen-2 [40]

对编码区的变异及错义突变进行效应评估，CooVar
可以考虑多个变异的共同影响 ( 如有 INDEL 造成

阅读框发生改变 )，而 PolyPhen-2 基于蛋白质局部

序列的保守性定量评估变异效应；(2) 整合染色质

开放区数据对非编码区变异潜在影响进行评估，目

前提供水稻愈伤与幼苗的染色质开放区数据 [41] ；(3)
整合 GWAS 结果，提供与序列变异显著关联的表

型的信息，目前整合了 13 个农艺性状 ( 包含抽穗期、

株高与粒重等 ) 和苗期 840 个代谢性状的全基因组

关联分析的结果。

同时，为了方便研究者使用，数据库提供

了丰富的查询界面以及实用工具。基于 bokeh 库，

RiceVarMap v2.0 提供了多种可视化展示模式。数据

库主要包含 3 个模块：(1) Genomic Variation 界面，包

含多种变异数据查询功能；(2) Cultivar & Phenotype
查询界面，包含品种信息查询、品种表型以及 GWAS
结果查询；(3) Tools 界面，包含多种实用工具，如

比对工具 blast、引物设计工具、单倍型网络分析工

具，以及不同版本的变异位置转换工具与基因组变

异可视化工具 GBrowse。通过这些功能模块的查询，

研究者可以轻而易举地获取目标区段的变异数据及

注释结果，为下一步的实验设计提供帮助。

5　受选择功能区段鉴定技术平台

育种是对原有品种中的遗传变异进行选择和重

新组装，以获得目标性状改良的新品种的技术。长

期育种实践中，众多的育种工作者为了相同或相似

的育种目标而努力，对大量品种资源进行密集选择，

并由此改变了有利基因型在品种群体中的频率分

图4　水稻基因组序列变异数据库RiceVarMap数据处理流程及主要功能
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布，在基因组中留下了相关的“印迹”。因此，通

过对大量品种的序列进行分析，可以鉴定出育种过

程中受选择的基因组位点。相比于 GWAS 需要基

于特定的、准确的表型性状鉴定优良单倍型，受选

择位点分析提供了独立于具体表型鉴定功能区段和

优良单倍型的途径，这些位点或能对进一步的品种

改良提供指导。

鉴定受选择位点和受选择单倍型一般包括如下

几个步骤：首先，获得同一物种大量品种的多态性

位点的基因型数据；随后，进行群体遗传学分析，

划分亚群，并鉴定亚群间基因型频率差异巨大的区

段；同时考虑各区域的重组率，结合重排 (Permutation)
分析，最终确定显著的受选择区段；最后，对获得

的受选择区段，选一个差异最大的亚群作为外群，

鉴定每个位点的原始基因型和衍生基因型；衍生基

因型比例大于一定阈值的单倍型为该区段受选择的

单倍型
[34]。

我们利用上述方法系统分析了籼稻品种中的受

选择位点。首先基于高质量的 SNP 数据系统分析

了水稻品种的群体结构，鉴别出了籼稻中的两大主

要的亚群籼 I 和籼 II，它们具有不同的地理起源，

其形成可能与“绿色革命”早期在中国及国际水稻

研究所独立的育种工作有关。其中，中国传统农家

种和三系水稻中的保持系属于籼 I，为中国南方血

缘，而恢复系和大部分改良的水稻品种属于籼 II，
带有东南亚血缘。三系杂交水稻中的保持系和恢复

系分别属于这两个亚群，对应于籼稻中的两个杂种

优势群。通过群体遗传学分析，我们鉴定了这两个

亚群之间受到不同选择的 200 个基因组区段。这些

区段包括了与产量 ( 如 Gn1a、Rf1、sui1 和 LP 等 )、
株型 ( 如 sd1、SLR1、OsBRI1 等 )、抗性 ( 如 Xa4、
Xa24、Xa26 和 Xa27 等 ) 以及营养吸收 ( 如 OsGS1、
OsNRT2.3、OsNAR2.2 和 OsAMT1;1 等 ) 等绿色性

状相关的许多已知功能基因和大量功能未知的位

点。这些受选择位点为进一步改良水稻提供了重要

靶点。

进一步研究发现，随着一个品种中受选择单倍

型的累积，品种的产量得到稳步提高，表明一个品

种中受选择单倍型的数量一定程度上可用于预测该

品种的育种价值。定义不同品种包含的具有受选择

单倍型或受选择区段的数目，作为受选择位点指数。

受选择位点指数可应用于以下几方面：(1) 背景选

择，当有若干材料能同时满足育种目标时，可优选

具有较大受选择位点指数的材料；(2) 品种改良，

对于现有优良品种，可通过导入其不具有的受选择

单倍型，使其具有更高的受选择位点指数；(3) 杂
交组合，如果两个亲本组合在一起包含更多的受选

择单倍型，其杂种可能有更强的杂种优势。以上受

选择区段鉴定技术平台可结合基因组选择育种实现

快速培育新品种或杂交组合。

6　展望

将近一个世纪的水稻杂交育种研究使品种的产

量潜力和综合农艺性状达到了相当高的水平，依靠

传统的育种方法进一步培育出突破性的大品种越来

越难。全基因组选择育种技术的逐渐成熟和广泛应

用为育种研究提供了新的机遇，通过重要目标性状

基因的精准鉴定和优化组合，有望培育出更受农民

和消费者欢迎的绿色水稻新品种。选择综合性状优

良的品种，针对其缺点，精准导入目标性状基因，

有望实现高产与优质的统一，以及高效农业与环境

友好的兼顾，从而支撑农业可持续性发展。
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