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查尔酮合酶超家族(chalcone synthase superfamily) 
基因重复和分化的式样 
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摘要  查尔酮合酶(chalcone synthase, CHS)是类黄酮类物质生物合成途径中的关键酶, 对植物的花色素
形成以及抗虫和抗病有重要意义. 本文综述了有关查尔酮合酶超家族基因重复和分化式样的研究进展. 
有资料显示, CHS 基因在不同植物谱系中发生了不同程度的重复和分化, 导致在多数植物基因组中存在
具不同表达特性的 CHS重复基因, 并在部分植物基因组中出现由 CHS基因分化形成的类 CHS (CHS-like)
基因. 不同学者对该家族基因序列及其表达式样进行比较分析, 揭示了该家族重复基因表达式样的分化
在很大程度上受启动子和顺式调节元件的影响, 结果导致重复基因的亚功能化(subfunctionalization); 而
发生在 CHS 活性位点附近的碱基替换则导致重复基因的新功能化(neofunctionalization), 形成不同的类
CHS 基因, 且多数类 CHS 基因是在不同植物谱系中由 CHS 基因多次独立进化形成, 是趋同进化的结果. 
探讨 CHS超基因家族的进化历史对深入了解基因重复-分化的过程和机制有很大帮助.  

关键词  查尔酮合酶  基因重复  分化 

查尔酮合酶(chalcone synthase, CHS)是类黄酮类
物质生物合成途径中的关键酶, 它催化 3个分子的丙
酚CoA (malonyl CoA)与 1 个分子的香豆酰CoA 
(coumaryl CoA)生成 4,5,7-三羟基黄烷酮 (narigenin 
chalcone). 类黄酮类物质是广泛存在于高等植物中
的次生代谢物, 与植物的花色形成密切相关, 并在植
物与环境的相互作用中起重要作用 , 如防止UV损
伤、抗病、影响豆科植物的根瘤形成等[1].  

目前已从苔藓、蕨类、裸子植物和被子植物中克

隆了约 650 个CHS基因及其相关基因的序列[2], 并发
现在多数植物基因组中存在CHS重复基因. 从基因结
构看, 多数CHS基因包含 1 个内含子和 2 个外显子, 
并且内含子的位置在所有已知序列中相同. Ferre等
人 [3]通过对紫花苜蓿(Medicago sativa)的一个CHS晶
体结构进行研究, 证实其活性位点为Cys164, Phe215, 
His303和Asn336, 这 4个氨基酸残基在至今发现的所有
CHS和类CHS (CHS-like)酶中均相同. 这种高度一致
的基因结构说明所有CHS和类CHS基因可能来源于
一个共同的祖先基因. 但在进化过程中, 伴随着物种
分化和新类群的产生, CHS基因也发生了不同程度的
重复和分化 , 导致在不同植物基因组中产生数目和
分化程度不等的重复基因 [4~9] . 这些结构相似、功能
相关、但表达式样及编码产物的催化特性有一定差异

的基因组成了一个庞大的基因家族——C H S  基 

因超家族(chalcone synthase gene superfamily)[10].  
基因重复和分化一直被看作是新基因起源或基

因功能分化的主要途径 [11] . 基因重复事件导致产生
冗余的重复基因, 由于选择压力的松弛, 重复基因得
以在加速碱基替换速率的同时 , 各自积累不同的遗
传变异(突变), 进而改变基因的结构和功能 [12~14]. 以
往一直认为重复基因主要有两种不同的进化命 
运[11,15]: (ⅰ) 由于随机突变的积累, 导致基因沉默或
失活, 即非功能化(nonfunctionalization); (ⅱ) 由于突
变而获得新的功能, 并被选择作用所保留, 即新功能
化(neofunctionalization). 但近期研究结果表明, 除了
蜕变成假基因(pseudogene)或发展成新基因以外, 多
数重复基因的命运是亚功能化(subfunctionalization), 
亦即基因重复以后所有拷贝都可能由于选择压力的

松弛而发生突变 , 且突变的效应常常最早体现在转
录调控区域 , 致使不同拷贝在表达时间和器官特异
性方面产生明显分化, 分担了祖先基因的功能, 因而
都被选择作用所保留[15,16].  

系统发育分析是生物学研究中一种常用的分析

方法 , 目前不仅被用于探讨不同生物类群间的系统
演化关系 , 而且被广泛用于研究基因家族中不同重
复基因的起源和进化历史 [17] , 即通过对来自不同类
群生物的基因序列进行分析和比较 , 了解其基本变
异式样和速率, 选择恰当的模型, 构建系统树, 一方 
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面揭示基因家族中不同重复拷贝的分歧时间、进化关

系 ; 另一方面 , 基于对基因树 (gene tree)和物种树
(species tree)的比较, 可以帮助了解该家族基因重复
和分化的历史与不同生物类群产生和分化的关系.  

CHS 基因在多数植物基因组中都存在不同的拷
贝, 并在分化速率、方向以及表型效应等方面表现不
同的式样, 不仅对研究基因重复-分化的过程和机制
有重要意义 , 而且能为探讨不同类群植物的演化关
系提供信息 . 本文综述了有关查尔酮合酶超家族基
因重复和分化式样的研究进展 , 为进一步深入研究
CHS超基因家族的进化历史、以及从系统发育角度研
究其他基因家族的进化历程提供参考.  

1  CHS基因的重复和分化 
在多数植物基因组中存在数量不等的CHS重复

基因. 矮牵牛(Petunia hybrida) CHS基因家族最早得
到深入的研究[18,19], 从该植物基因文库中共获得 8个
CHS基因全长序列 (CHSA, CHSB, CHSC, CHSD, 
CHSE, CHSF, CHSG和CHSJ)和 4 条CHS基因片段序
列(CHSH, CHSI, CHSK和CHSL). 序列分析的结果显
示, CHSB在序列组成上已与其他拷贝发生了明显的
分歧, 推测其产生于一次较早的基因重复事件, 并随
后发生了加速进化的过程; 而CHSC, CHSG和CHSL
无论是编码序列还是内含子序列都表现很高的相似

性(>90%), 因而很可能是近期基因重复事件的产物. 
从表达式样上看, CHSA和CHSJ主要在花器官中表达, 
但也在经UV处理的苗中表达; 而CHSB和CHSG只在
经UV处理的苗中表达, 在花中检测不到. 但从DNA
序列一致性看 , CHSB与CHSG的相似性为 67%, 而
CHSB与CHSA及CHSJ的相似性分别为 71%和 69%, 
CHSG与CHSA及CHSJ的相似性分别为 80%和 81%[1]. 
可见 , 该类群不同基因家族成员的表达式样与其序
列相似性程度关系不大. 至今在花中和经UV处理的
苗中尚未检测到CHSD的表达, 序列分析的结果显示, 
由于CHSD基因的终止子发生突变, 导致编码区延长
约 30个密码子, 这可能是造成CHSD失活的主要原因, 
也代表了重复基因进化的另一种命运.  

目前在番薯属(Ipomoea)植物中至少已发现 6 个
CHS重复基因, 其中CHSA, CHSB, CHSC和CHSPS(假
基因)组成一个亚家族(subfamily), CHSD和CHSE组成
另一个亚家族, 根据序列分歧程度推测 2个亚家族的 
分歧发生在约 100 万年前[4]. 不同拷贝表达的时间和

部位差异很大, CHSD在花冠檐部大量表达, 而CHSA, 
CHSB, CHSC和CHSE则主要在花萼、无色的花冠管、
花药以及子叶等部位选择性表达 [4] ; 且CHSA, B和C
与CHSD及E编码的酶在功能上也发生了一定程度的
分化 [20] . 通过比较不同亚家族基因的的同义和非同
义替换速率, 发现CHSA, B和C亚家族的绝对进化速
率 (非同义替换速率 )是C H S D和E亚家族的 2 . 7 
倍 [4], 说明基因重复以后发生了明显的不对称进化
(asymmetric evolution). 有证据表明 , 正选择作用
(positive selection)驱动了CHSA, B和C亚家族基因的
加速进化[21]. 通过序列比较发现, 在CHSD的启动子
和内含子中含有多个转座因子(mobile element)[22,23], 
但这些转座因子在CHSE中不是位于 5′端的调控区域
和内含子中, 而是分布在 3′端; 在CHSA和CHSB的内
含子以及上、下游调控区域均未发现有转座因子的存

在. 显然, 基因重复以后, 不同拷贝经历了不同的转
座因子插入的过程 , 而转座因子在不同拷贝中独特
的活动式样可能正是导致不同拷贝表达式样分化的

重要因素.  
Ito等人 [24]研究豌豆(Pisum sativum)CHS基因家

族时发现其 8个CHS基因可以依据彼此间序列相似性
的高低分为 3 组, 第 1 组与第 2 组的序列相似性为
90%, 而第 3组与第 1组及第 2组的相似性低于 80%. 
有趣的是, 这种划分与它们的表达模式一致, 第 1 组
包括PSCHS1, PSCHS2 和PSCHS8, 主要在根和花中
表达, 并可在UV及elicitor处理后大量表达; 第 2组包
括PSCHS3, PSCHS4和PSCHS5, 与第 1组相似之处在
于它们同样可被UV及elicitor诱导表达, 但只在根中
表达; 第 3组包括PSCHS6和PSCHS7, 它们只在根中
微弱表达, 在花中检测不到, 且不能被UV及elicitor
处理诱导表达. 但对CHS重复基因而言, 并非序列相
似性程度越高 ,  表达式样就越接近 .  在菜豆
(Phaseolus vulgaris)中目前已发现有 6 个CHS基因, 
其中CHS1, CHS4, CHS14和CHS17的DNA相似性高
达 96%~98%, 但它们的表达模式却明显不同, CHS1, 
CHS4和CHS14受elicitor诱导表达, 而CHS 17却不受
elicitor影响; 在菜豆的下胚轴中, CHS1 受白光诱导, 
而CHS4, CHS14 和CHS17 则不受影响[25]. 比较豌豆
C H S基因 5 ′端的转录调控序列发现 ,  P S C H S 1 , 
PSCHS2, PSCHS3, PSCHS4和PSCHS5具很高的相似
性 ,  并都含有与 e l i c i t o r诱导相关的 B o xⅠ ,  
BoxⅡ和G-Box 等顺式作用元件 , 而 PSCHS6 和
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PSCHS7 的启动子序列与其他拷贝差异很大, 无法进
行很好的比对(align), 并缺乏与elicitor诱导相关的顺
式作用元件 [24]; 在菜豆中也发现有类似的现象 [26]. 
由此可见 , 重复基因表达式样的分化在很大程度上
受启动子和顺式调节元件的影响 . 这些数据也进一
步证实了伴随着基因重复事件的发生 , 不同拷贝的
转录调控序列往往会发生迅速的进化改变 , 结果导
致重复基因的亚功能化, 在以后的进化过程中, 亚功
能化的基因有可能进一步发展成具有不同功能的新

基因.  

2  类 CHS(CHS-like)基因的起源和分化 
基因重复和功能分化一直被看作是新基因起源

的主要途径. 有证据表明, 植物类黄酮代谢途径中有
相当一部分酶是由CHS通过重复-分化的途径产生 , 
其中最典型的是 1,2-二苯乙烯合酶(stilbene synthase, 
STS). 当植物受到真菌侵染或其他逆境伤害时, STS
基因会诱导表达, 催化合成与 1,2-二苯乙烯相关的化
合物, 以提高植物的抗性[2,10]. STS与CHS有很高的相
似性, 氨基酸序列相似程度高达 70%~90%, 并有实
验证明只需突变CHS中少数几个氨基酸 , 就可使其
具有STS活性[5]. CHS与STS催化反应的底物相同, 但
产物不同, 前者为 4,5,7-三羟基黄烷酮, 后者为白藜
芦醇(resveratrol)或其他与 1,2-二苯乙烯相关的化合
物 , 如松属植物中的赤松素(pinosylvin)和二氢赤松
素(dihydropinosylvin)[2]. 对来自不同类群植物STS的
氨基酸序列进行比较 , 发现除了CHS超家族成员共
有的保守位点外, 没有一个STS特有的保守位点, 说
明CHS与STS的功能分化并非缘自少数关键位点上
某个特殊氨基酸的替换. 有实验证明STS功能的获得
主要是由于催化位点附近少数氨基酸的替换改变了

活性中心的氢键骨架 , 从而导致环化反应的特性发
生改变[2,27]. 系统发育分析的结果则显示, 来自不同
类群植物的STS基因在分子系统树上并不形成一个独
立的分支, 而是分别与同一科植物的CHS基因结合在
一起[5]; 但在科以下水平, 来自不同种、属的STS基因
聚集成一个独立的分支, CHS基因聚成另一支. 由此
推测: (ⅰ) STS基因是在不同植物线系中由CHS基因
多次独立进化而来; (ⅱ) 同一科植物的STS基因享有
共同的祖先, 导致产生STS祖先基因的基因重复事件
发生在不同种、属分化之前.  

2-吡喃酮合酶(2-pyrone synthase, 2-PS)是另一种 

由类CHS基因编码的酶, 最早在菊科大丁草(Gerbera)
属植物中发现[6,28]. 该类植物的CHS基因分成 3 个不
同的亚家族, GCHS1 和GCHS3 亚家族基因的编码产
物具有正常的CHS的功能, 但在不同发育阶段、在花
的不同部位选择性表达[6]; 而GCHS2 亚家族基因不
仅表达式样与前两个亚家族不同 , 而且表达产物的
功能和催化特性都发生了明显分化 , 实验证明
GCHS2编码的酶以苯甲酰CoA (benzoyl CoA)为催化
底物, 通过 2次脱羧反应和 1次环化反应合成 6-甲基- 
4-羟基-2-吡喃酮(6-methyl-4-hydroxy-2-pyrone), 因而
被命名为 2-吡喃酮合酶[29]. 比较CHS与 2-PS的氨基
酸序列及其活性中心的结构, 发现 2-PS催化位点的
氨基酸残基与CHS相同 , 但 3 个参与形成香豆酰
(coumaryl)结合口袋和环化反应口袋的氨基酸残基发
生了替换, 导致活性中心的体积缩小, 反应过程及产
物均发生改变[30]. 有资料显示 2-PS不仅存在于大丁
草属植物, 在其他菊科植物中也有分布[6,31], 且在分
子进化树中, 来自不同种、属的 2-PS基因聚合成一个
独立的分支, 而GCHS1 和GCHS3 亚家族基因形成另
外 2 个独立的分支, 说明GCHS1, GCHS2 和GCHS3
的分化发生在菊科种属分化以前[6]. 对不同亚家族基
因的进化速率进行比较, 发现 3个亚家族基因的同义
替换速率没有显著差异, GCHS1 和GCHS3 的非同义
替换速率也相接近, 惟有GCHS2 亚家族基因的非同
义替换速率明显高于其他两个亚家族, 且GCHS2 基
因某些位点上非同义替换速率与同义替换速率的比

率明显大于 1 (dN/dS > 1)[31], 表明在这些位点上发生
的氨基酸替换并非由于基因重复以后选择压力的松

弛所致, 而是由正选择所驱动, 具有显著的适应意义. 
目前有资料证明, 2-PS的催化产物是菊科植物特有的
能有效阻止细菌或真菌侵害的成份[29].  

除STS和 2-PS外, 植物体中其他一些与类黄酮代
谢有关的酶也都是由CHS通过重复-分化的途径产生, 
包括主要分布在芸香科(Rutaceae)植物中的丫啶酮合
酶(acridone synthase, ACS)[7]、兰科(Orchidaceae)植物
普遍含有的bibenzyl synthase(BBS) [ 8 ] 、大麻科

(Cannabaceae)植物含有的与合成啤酒花苦味酸(hop 
bitter acids)有关的phlorisovalerophenone synthase 
(PVPS)[9]等; 并有资料显示, CHS通过重复、分化成
STS或PVPS的过程在苔类植物Marchantia paleacea 
var. diptera [32] , Lunularia cruciata [33]和原始的蕨 
类植物松叶兰(Psilotum nudum)[34]中就已经发生. 但



 
 
 
 
 
 
 

  第 51卷 第 7期  2006年 4月  评 述 

748   www.scichina.com 

与STS及 2-PS一样, 这些来自不同植物类群、但具有
相同功能的类CHS酶在分子进化树上并不形成一个
独立的分支, 而是与相应科的CHS结合在一起, 表明
尽管它们的功能相同, 但并非来自一个共同的祖先, 
而是多次独立进化的结果 . 这些酶催化反应的产物
多数与抵抗不良环境或病虫害的侵害有关 , 因而具
有显著的适应意义, 这也为类CHS基因的起源和分化
提供了强大的选择压力 . 在绝大多数植物基因组中
都存在CHS重复基因, 当它们处在相同的选择压力下
时, 就可能发生趋同进化的过程, 问题是这些在功能
上表现趋同进化式样的基因在DNA序列及其所编码
的氨基酸序列中都存在明显的差异 , 而且彼此之间
常常缺乏特异性的保守位点 , 那么它们的功能通过
什么途径来实现? 这是研究CHS超基因家族进化式
样有待深入探讨的问题. 此外, 目前主要依据序列相
似性程度确定CHS和类CHS基因的同源关系, 但有证
据表明 , 部分根据序列相似程度确定的CHS基因实
际编码的是具不同催化功能的类CHS酶 , 加之在进
化过程中伴随着不同植物类群的产生 , 在不同植物
谱系中发生了多次独立的基因重复和丢失事件 , 使
我们在确定基因同源关系方面面临很大的困难 , 因
此需要积累更多的资料 , 尤其是有关结构和功能的
信息 , 为重建CHS超家族基因重复和分化的历史提
供依据.  
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