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摘要 近年来, 高通量测序技术的迅猛发展极大地推动了植物全基因组测序进程. 然而, 单一参考基因组无法全 

面覆盖物种的全部遗传信息, 限制了基因组学的深入研究. 泛基因组(pan-genome)通过整合多个代表性个体的基 

因组数据, 有效克服了单一参考基因组的局限性, 能够更全面展示物种的基因多样性, 包括基因结构和变异, 为基 

因组学研究开辟了新方向. 然而, 泛基因组更多关注单一物种内的基因多样性, 为了捕捉植物界丰富的遗传多样 

性, 泛基因组进一步扩展为超泛基因组(super-pangenome). 植物超泛基因组从物种层面扩展至属或更高分类单元, 
涵盖栽培种及其二级、三级基因库中的野生近缘种. 通过整合多元物种的种质资源, 不仅构建了丰富的遗传变异 

图谱, 还能捕捉到稀有基因和独特变异, 为植物改良提供了新的潜力与方向. 这将有助于通过分子标记辅助选择 

或基因编辑技术, 将野生近缘种有价值的性状转移到优质品种, 为植物品种改良提供宝贵基础, 推动农业生产中 

更高效、更具适应性的品种创新. 本文回顾了植物基因组和泛基因组研究的发展历程, 总结了目前已发表的植物 

超泛基因组及其应用, 并探讨了植物超泛基因组未来的前景和面临的挑战. 
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随着测序通量和准确率的提高以及测序成本的降 

低, “万种植物基因组计划(The Plant 10,000 Genomes 
Project, 10KP)” [1]、“地球生物基因组计划(Earth Bio
Genome Project, EBP)” [2]等全球范围内的大型基因组 

测序项目相继启动. 随着大量植物基因组数据的积累, 
在对同一物种多个基因组进行比较分析时, 发现不同 

个体间存在大量存在-缺失变异(presence-absence var
iations, PAVs) [3]. 这揭示了单一参考基因组在代表性 

上的局限性, 仅能反映单个样本的遗传信息, 无法涵 

盖物种内所有个体的基因序列变异, 难以全面反映物 

种的遗传多样性. 随着学者开始将物种内更多样本纳 

入研究范畴, 单一参考基因组逐渐转向泛基因组构 

建 [4]. 泛基因组通过整合单个物种的所有遗传信息, 更 

全面地展示物种内存在的多样性区域 [3]. 近年来, 植物 

泛基因组研究在功能基因挖掘、基因组进化以及物种 

起源与驯化等方面取得了一系列重要进展. 
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为了拓宽泛基因组的研究范围, 引入了“超泛基因 

组”的概念, 通过整合属级甚至更高分类单元中多样化 

的野生近缘种和栽培品种来捕获更广泛的遗传多样性. 
野生近缘种(crop wild relatives, CWR)拥有更广泛的基 

因资源库, 包含许多改变农业生产力和植物抗性的关 

键特性. 这些特性包括抗病虫害、耐旱性、耐盐性等, 
这对提高植物的适应性和生产力至关重要. 为了更好 

地利用和展示CWRs的遗传多样性, 通过构建“超泛基 

因组”将泛基因组从物种水平扩展到属级甚至更高分 

类单元水平. 超泛基因组有助于挖掘CWRs中隐藏的遗 

传变异, 并探索物种基因组中非核心的基因部分, 这对 

理解植物基因组的进化和适应具有重要意义 [5]. 
鉴于此, 本综述系统总结了植物基因组学从单一 

基因组到泛基因组, 再到超泛基因组的发展历程, 讨 

论了植物超泛基因组的样本选择、构建方式和分析工 

具. 通过梳理植物超泛基因组的主要研究成果与前沿 

进展, 为全面理解超泛基因组在物种基因组进化、植 

物驯化及表型多样性中的重要价值提供新视角. 同时, 
本综述还探讨了其潜在应用方向与发展前景, 为未来 

植物超泛基因组学研究的创新和突破提供见解与 

启示. 

1 植物基因组的发展 

1.1 植物基因组的发展历程 

1975年, 由Sanger和Coulson [6]提出双脱氧链终止 

法(Sanger法). 1977年, Maxam与Gilbert [7]提出化学降 

解进行测序的方法. 同年, Sanger使用双脱氧链终止法 

测定了第一个DNA基因组序列, 即全长约5375个核苷 

酸的噬菌体phiX-174 [8]. 一代测序技术就此诞生, 从此 

测序技术快速发展, Sanger测序法迅速成为DNA测序 

的主要方法. Sanger测序主要基于重叠布局共识(over
lap-layout-consensus, OLC)组装算法 [9], 读长通常为 

500~1000 bp. 拟南芥(Arabidopsis thaliana)作为最早 

用于基础功能研究的模式生物, 其第一个基因组于 

2000年发表, 这标志着植物基因组学研究的开始 [10]. 
2002年发表了第一个单子叶禾本科植物水稻(Oryza 
sativa)基因组 [11]. 第一代测序技术虽然具有序列读长 

长和准确率高等优势, 但其测序速度慢、费用高、通 

量低等缺陷使其不能满足大规模测序的需求, 导致植 

物基因组研究进展缓慢. 

Illumina Solexa, Roche 454和ABI SOLiD等第二代 

测序技术(next-generation sequencing, NGS)的出现促 

进了基于德布鲁因图(de Bruijn graph, DBG)组装算法 

的发展 [12]. DBG适合处理较短的reads, 常用组装软件 

有ABySS, ALLPATHS-LG, SOAPdenovo, Velvet等 [13]. 
二代测序技术显著提高了测序速度和数据产出量, 大 

大地降低了测序成本, 改变了测序的规模化进程, 推 

动了植物全基因组测序变革性的爆发式增长 [12]. 例如, 
Roche 454技术被用于可可(Theobroma cacao)基因组 

测序, 葡萄(Vitis vinifera)和苹果(Malus domestica)结合 

Sanger和Roche 454技术, 棉花结合Illumina Solexa和 

Roche 454技术, 而香蕉则结合Sanger, Illumina Solexa 
和Roche 454技术 [14,15]. Roche 454平台读长约400 bp左 

右, Solexa(Illumina)和SOLiD平台的读长则在100 bp左 

右或更短 [9]. 
复杂基因组存在大量重复序列, 短读长序列片段 

难以准确拼接. 为了解决这些问题, 新的测序技术不 

断涌现. 2009年, PacBio公司的单分子实时测序技术 

(single molecule real-time, SMRT)和Oxford Nanopore 
Technologies公司的纳米孔测序技术(nanopore sequen
cing)相继推出 [16,17]. 三代测序技术在测序过程中不需 

要PCR扩增, 其读长可达到二代测序的100倍, 大大降 

低了基因组拼接的难度 .  复活草(Oropetium tho
maeum) [18]和拟南芥 [19]是最早通过PacBio SMRT数据 

独立组装的植物基因组. 拟南芥基因组达到染色体水 

平, 而245 Mb的复活草基因组组装contig N50达到2.4  
Mb, 这种连续性在短读长技术中是无法实现的 [20]. 随 

后苹果(M. domestica)三倍体“Hanfu” [21]、番木瓜(Car
ica papaya) [22]、荔枝(Litchi chinensis) [23]等高质量基因 

组成功组装. 三代测序技术推动了组装算法和软件的 

发展, 如Canu [24], Falcon/Falcon-Unzip [25]和HGAP [26]等 

工具能够更好地组装长片段并校正错误. 这些软件显 

著提高了基因组组装的精度和效率, 特别是在处理复 

杂或大型基因组时 [27]. 2019年, PacBio公司推出了基 

于环形一致性测序(circular consensus sequencing, 
CCS)模式的HiFi(high fidelity)测序技术, 其能够生成 

长读长(10~20 kb)且高精度(准确率>99%)的读长序 

列 [28]. 高通量染色体构象捕获技术(high-throughput 
chromosome conformation capture, Hi-C) [29]、Bionano 
Genomics光学图谱 [30]、10x Genomics linked read [31]测 

序等辅助基因组组装测序技术的出现极大地帮助实现 
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染色体水平的组装. 
测序技术与组装算法的发展, 加快了植物基因组 

组装进程. 从2000年到2020年, 公布了782种植物的 

1144个基因组. 2021至2023年期间, 已有1031种植物 

的2373个基因组, 其中793个为新测序物种 [32]. 过去三 

年, 植物基因组测序数量迅速增长, 尤其是高质量基因 

组序列的可用性, 极大地推动了功能基因组学和群体 

遗传学等植物学科的发展 [33]. 

1.2 基因组到泛基因组的转变 

2005年, Tettelin等人 [34]首次在细菌中提出微生物 

泛基因组的概念. 随着越来越多植物基因组被组装出 

来, 人们发现单一参考基因组不能反映一个物种的基 

因多样性, 这导致植物泛基因组概念的产生(图1). 
2007年, Morgante等人 [35]提出将泛基因组引入到植物 

中, 在玉米基因组中描述了可变基因组在遗传多样性 

和性状差异中的重要作用, 并探讨其组成、起源和功 

能. 随着二代测序技术的应用和普及, 2014年通过从 

头组装策略构建了7株代表性野生大豆的植物泛基因 

组, 鉴定出大量与抗逆性、抗病性、开花期、种子成 

分、器官大小和生物量等重要农艺性状相关的基因与 

变异. 例如, 野生大豆和栽培大豆的开花期与调控开花 

基因中的单核苷酸多态性(single nucleotide poly
morphism, SNP)及插入缺失(InDel)变异有关. 该研究 

在植物研究领域中开启了泛基因组研究历程 [36]. 短读 

长的二代测序难以检测大尺度的结构变异(>50 bp), 随 

着三代长读长测序技术的出现, 2020年在大豆中构建 

了第一个基于三代测序数据的植物图形泛基因组, 以 

中国大豆品种“中黄13”(ZH13)为参考在28个大豆基因 

组中识别出723862个PAV、27531个拷贝数变异(copy 
number variation, CNV)、21886个易位事件和3120个 

倒位事件, 该研究促进了图形泛基因组的发展 [37]. 迄 

今已在水稻 [38]、玉米 [39]、番茄 [40]、黄瓜 [41]等植物中 

开展了泛基因组测序研究. 

1.3 泛基因组到超泛基因组的转变 

迄今为止, 传统的植物泛基因组研究主要集中于 

单一物种内的农家种和栽培种等种质资源, 尽管番 

茄 [40]、大豆 [37]等研究涵盖了少量的野生近缘种. 然 

而, 整体而言, 传统的泛基因组研究未充分涵盖更多 

图 1 植物泛基因组发展史 
Figure 1 History of plant pan-genome development.  
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野生近缘种, 在种质资源代表性方面仍显不足, 无法全 

面反映属级甚至更高分类单元中物种的遗传变异 .  
2020年, Khan等人 [42]提出了超泛基因组(super-pangen
ome)的概念, 并指出了在属级水平的基因组多样性. 超 

泛基因组是泛基因组的延伸, 通过整合属级不同物种 

(如野生近缘种、地方种、改良种等)的基因组数据, 
构建出包含属级水平的完整基因组序列变异库. 2022 
年, 大豆 [43]、水稻 [44]和玉米 [45]的植物超泛基因组相继 

发布, 将植物超泛基因组推向了高潮. 2024年, Zhang等 

人 [46]发表了西瓜属7个种28份种质的T2T(telomere-to- 
telomere genome)高质量基因组图谱, 成功构建首个属 

级的T2T水平超泛基因组, 为植物基因组学研究带来 

新的突破. 目前, 许多植物已构建了超泛基因组, 包括 

水稻 [44]、玉米 [45]、番茄 [47]、葡萄 [48]、鹰嘴豆 [49]、杨 

树 [50]等(表1). 然而, 整体而言, 植物超泛基因组研究仍 

处于早期阶段, 目前应用研究主要集中在水稻、玉米 

等主要粮食作物, 而次要作物及园艺植物(如果树、花 

卉、药用植物)较少; 在样本层面, 样本规模一般较小, 
尚缺乏统一的选择标准; 在技术层面, 现有手段难以解 

析复杂基因组, 分析算法和工具仍在不断优化. 
CWRs具有高度的遗传多样性和强大的环境适应 

能力, 与栽培种相比, 其在应对干旱、盐害等非生物胁 

迫方面表现出更强的抗逆性. 超泛基因组的构建能够 

有效引入CWRs, 在识别丰富的结构变异(structural 
variant, SV)方面具有显著的优势. 在番茄研究过程中, 
Alonge等人 [40]通过对100个栽培番茄和野生番茄种质 

进行ONT长读长测序, 建立了番茄全基因组结构变异 

(pan-SV)图谱, 共捕获到了238490个SV. 与该pan-SV 
图谱相比, 在11个番茄种质的超泛基因组中, 鉴定到 

的224447个SV中有180314个是其独有的, 其中大多数 

是由于纳入了CWRs而被捕获到 [47]. 超泛基因组可为 

植物遗传改良提供更加丰富的基因资源, 特别是与重 

要农艺性状(如抗病性、开花时间和器官大小等)相关 

的基因. 此外, 超泛基因组还可以作为进化研究的优秀 

资源, 帮助准确检测物种分化时间, 并提供不同进化事 

件的历史估算 [42]. 

2 植物超泛基因组的构建 

2.1 超泛基因组的定义与概念 

超泛基因组涵盖了属级或更高分类单元多个物种 

非冗余的基因组序列. 根据组成, 超泛基因组包括两部 

分: 所有属级或更高分类单元基因组中都存在的核心 

基因组(core genome)和仅在部分基因组中特有的非核 

心基因组(variable genome) [64]. 核心基因组的基因通常 

维持个体的生存和基本功能, 非核心基因组的基因通 

常参与生物和非生物胁迫(如抗病性)的响应 [65]. 其中, 
非核心可变基因组中基因来源主要有基因组复制 

(whole genome duplication, WGD)、局部串联重复、 

转座子(transposable element, TE)介导的插入、基因从 

头生成(如突变)、片段复制、近缘物种渗入以及不同 

物种间水平基因转移 [66]. 非核心基因组反映了个体之 

间的差异, 可划分为附属基因和特有基因, 前者指基因 

存在于两个或多个个体中, 后者指基因仅存在于一个 

个体中 [67]. 根据开放程度, 超泛基因组有两种类型: 开 

放型超泛基因组(open super-pangenomes)和闭合型超 

泛基因组(closed super-pangenomes). 随着测序样本数 

量的增加, 开放型超泛基因组大小无法预测, 其需要更 

多样本才能使超泛基因组和核心基因组的大小达到平 

台期. 而闭合型超泛基因组和核心基因组的大小趋于 

稳定且可预测, 几乎可以获得属内物种的所有基因序 

列信息, 例如水稻 [44]、玉米 [45]、番茄 [47]、葡萄 [48]、 

鹰嘴豆 [49]、杨树 [50]、西瓜 [46]等植物的超泛基因组都 

是闭合型. 

2.2 超泛基因组的样本选择 

样本特性和样本数量对超泛基因组研究的分析效 

率与完整性至关重要. 选择的种质既是为了生物学兴 

趣, 也是为了研究的多样性和全面性, 从而更全面地 

了解超泛基因组的结构和功能. 为了确保所选样本能 

够全面捕捉到物种的遗传多样性且具有代表性, 科学 

合理的样本选择是构建超泛基因组的关键. 可以通过 

低深度测序进行初步遗传多样性评估, 以高效且经济 

的方式获取多样性信息; 结合系统发育关系, 选择具 

有代表性的样本; 最后, 结合植物形态特征、农艺性 

状、抗性等数据, 进一步筛选与特定性状或环境条件 

相关的样本, 以确保充分覆盖物种的遗传变异范围并 

能够反映不同遗传背景下的多样性. 为了捕捉属内的 

最大多样性, 应选择具有不同形态、表型和地理起源 

的种质 [68]. 
利用属内不同物种的种质, 可以深入探讨属内物 

种间的起源和进化等生物学问题. 其次, 野生种与栽 
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表 1 植物超泛基因组研究汇总表 

Table 1 Summary of plant super-pangenome studies 

物种 属名 
种质 
数量 

种质种类 参考文献 

大豆 
(Glycine max) 

大豆属 
(Glycine) 32个 

多年生二倍体: G. falcata, G. stenophita, G. cyrtoloba, G. syndetika,  
G. tomentella D3; 

异源多倍体: G. dolichocarpa; 栽培种: G. max; 野生种: G. soja 
Zhuang等人 [43] 

水稻 
(Oryza sativa) 

稻属 
(Oryza) 

251个 
栽培稻: O. sativa; 野生稻: O. rufipogon; 非洲栽培稻: O. glaberrima;  

短舌野生稻: O. barthii Shang等人 [44] 

23个 

野生稻: O. alta, O. australiensis, O. brachyantha, O. eichingeri,  
O. glumaepatula, O. grandiglumis, O. latifolia, 

O. malampuzhaensis, O. minuta, O. officinalis, O. punctata, O. rhizomatis, 
O. meyeriana, O. rufipogon; 

栽培稻: O. sativa, O. glaberrima 

Long等人 [51] 

棉花 
(Gossypium  
herbaceum) 

棉属 
(Gossypium) 22个 

栽培种: G. arboreum, G. herbaceum; 野生种: G. herbaceum wild,  
G. anomalum, G. sturtianum, G. raimondii, 

G. stocksii, G. longicalyx, G. australe, G. rotundifolium 
Wang等人 [52] 

番茄 
(Solanum  

lycopersicum) 

茄属 
(Solanum) 

725个 
栽培种: S. lycopersicum; 野生种: S. pimpinellifolium, S. cheesmaniae,  

S. galapagense Gao等人 [53] 

838个 
栽培种: S. lycopersicum; 野生种: S. pimpinellifolium, S. cheesmaniae,  

S. galapagense; 
706个番茄种质的二代Illumina短读长数据 

Zhou等人 [54] 

11个 

野生种: S. habrochaites, S. chilense, S. peruvianum, S. corneliomulleri,  
S. neorickii, S. chmielewskii, 

S. pimpinellifolium, S. galapagense, S. lycopersicoides; 栽培种:  
S. lycopersicum 

Li等人 [47] 

葡萄 
(Vitis vinifera) 

葡萄属 
(Vitis) 

9个 
北美野生种: V. acerifolia, V. aestivalis, V. arizonica, V. berlandieri,  

V. girdiana, V. monticola, V. mustangensis, 
V. riparia, V. rupestris 

Cochetel等人 [48] 

18个 栽培种: V. vinifera; 野生种: V. retordii, V. arizonica, V. labrusca Liu等人 [55] 

鹰嘴豆 
(Cicer arietinum) 

鹰嘴豆属 
(Cicer) 10个 

野生种: C. reticulatum, C. echinospermum, C. bijugum, C. judaicum,  
C. pinnatifidum, C. yamashitae, 

C. chorassanicum, C. cuneatum; 栽培种: C. arietinum 
Khan等人 [49] 

马铃薯 
(Solanum  

tuberosum) 

茄属 
(Solanum) 

44个 

栽培种/地方种: S. tuberosum; 栽培种的祖先: S. candolleanum; 野生种: 
S. andreanum, S. boliviense, S. brevicaule, S. buesii, S. bulbocastanum,  

S. burkartii, S. cajamarquense, S. chacoense, S. chomatophilum,  
S. commersonii, S. jamesii, S. lignicaule, S. morelliforme, S. multi

interruptum, S. neorossii, S. paucissectum, S. pinnatisectum, S. piurae,  
S. sogarandinum, S. vernei; 

不结薯的马铃薯姊妹类群Etuberosum: S. palustre, S. etuberosum 

Tang等人 [56] 

296个 

栽培种/地方种: S. phureja, S. juzepczukii, S. goniocalyx, S. stenotomum, 
S. curtilobum, S. chaucha, S. ajanhuiri, 

S. andigena, S. tuberosum; 野生种: S. abancayense, S. achacachense,  
S. acroglossum, S. acroscopicum, S. albornozii, 

S. ambosinum, S. andreanum, S. avilesii, S. berthaultii, S. blanco,  
S. boliviense, S. brevicaule, S. bukasovii, 

S. bulbocastanum, S. cajamarquense, S. canasense, S. cardiophyllum,  
S. chacoense, S. chomatophilum, S. commersonii, 

S. gourlayi, S. hondelmannii, S. hypacrarthrum, S. incamayoense,  
S. infundibuliforme, S. jamesii, S. kurtzianum, 

S. laxissimum, S. leptophyes, S. limbaniense, S. marinasense, S. medians, 
S. megistacrolobum, S. megistracrolobum, 

S. microdontum, S. multidissectum, S. multiinterruptum, S. okadae,  
S. pampasense, S. paucissectum, S. pinnatisectum, 

S. polyadenium, S. raphanifolium, S. sogarandinum, S. sparsipilum,  
S. spegazzinii, S. stenophyllidium, S. tarijense, 

S. vernei, S. verrucosum, S. violaceimarmoratum 

Bozan等人 [57] 

玉米 
(Zea mays) 

玉蜀黍属 
(Zea) 721个 

栽培种: Z. may; 野生近缘种: Z. nicaraguensis, Z. luxurians,  
Z. diploperennis, Z. perennis Gui等人 [45] 
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培种的结合, 有助于挖掘重要的功能基因, 从而科学指 

导驯化和育种研究. 此外, 不同地理环境种质的收集, 
可以研究属内物种的适应性进化, 识别环境适应基因, 
并探讨物种入侵等问题 .  以水稻超泛基因组为例 ,  
Shang等人 [44]选取了来源于44个国家的251份水稻种 

质, 包括202份亚洲栽培稻(O. sativa, Os)、28份亚洲野 

生稻(O. rufipogon, Or)、11份非洲栽培稻(O. glaberri
ma, Og)和10份短舌野生稻(O. barthii, Ob)样本. Og, Ob 
和Or样本因其地理多样性而被收集. Os样本中的22个 

优良现代水稻品种因其高产、抗病性、氮素利用效率 

和其他关键农艺性状而被收集. 其余180份Os样本保 

留了50526份水稻品种的大部分遗传变异和表型变异. 
简而言之, 选择样本的意图是确保研究的代表性, 涵盖 

广泛的遗传和表型多样性, 以便更全面地理解植物的 

驯化和改良过程. 
根据物种特性、生物学背景和研究目标来进行样 

本数量选择. 样本选择过多会导致高成本和资源浪费, 
而样本选择过少则可能无法获得全面的超泛基因组信 

息. 对于遗传多样性较高的物种, 需要更多样本以充分 

覆盖其遗传变异; 而对于遗传多样性较小的物种, 较少 

样本即可代表其基因组多样性. 当揭示基因型与特定 

表型性状(如抗旱性、抗病性等)的关系时, 需选择表 

型差异明显的样本, 避免无关样本干扰. 若构建属内 

丰富的基因组变异图谱, 则需要更多样本以确保对超 

泛基因组变异的全面覆盖. 最后, 可通过分析超泛基 

因组和核心基因组的饱和曲线来确定最优样本数量. 

2.3 超泛基因组的构建方式 

现阶段, 虽然超泛基因组在概念上拓展了泛基因 

组的研究范围, 但其构建方式和技术流程仍与泛基因 

组基本一致, 尚未针对超泛基因组需求进行专用软件 

工具的研发和优化. 目前构建泛基因组的方法有三种 

(表1续) 

物种 属名 
种质 
数量 

种质种类 参考文献 

猕猴桃 
(Actinidia chinensis) 

猕猴桃属 
(Actinidia) 15个 

净果: A. arguta, A. ploygama; 斑果: A. chinensis, A. eriantha,  
A.hemsleyana, A. latifolia, A. rufa, A. zhejiangensis Yu等人 [58] 

西瓜 
(Citrullus lanatus) 

西瓜属 
(Citrullus) 

547个 
地方种/栽培种: C. lanatus; 野生种: C. mucosospermus, C. amarus,  

C. colocynthis Wu等人 [59] 

28个 
地方种/栽培种: C. lanatus; 野生种: C. amarus, C. mucosospermus,  

C. colocynthis, C. ecirrhosus, C. naudinianus, 
C. rehmii 

Zhang等人 [46] 

杨树(Populus) 杨属 
(Populus) 19个 

野生种: P. adenopoda, P. alba, P. davidiana, P. deltoids v2.1,  
P. euphratica, P. ilicifolia, P. koreana, P. lasiocarpa, 

P. pruinosa, P. pseudoglauca, P. qiongdaoensis, P. rotundifolia,  
P. simonii, P. szechuanica, P. tremula, 

P. trichocarpa v4.1, P. wuana, P. yunnanensis 

Shi等人 [50] 

白蜡树(Fraxinus) 梣属 
(Fraxinus) 39个 

F. albicans, F. americana, F. angustifolia, F. anomala, F. apertisquami
fera, F. baroniana, F. chinensis, F. cuspidata, 

F. dipetala, F. excelsior, F. floribunda, F. goodingii, F. greggii,  
F. griffithii, F. hupehensis, F. latifolia, 

F. mandschurica, F. mandshurica, F. nigra, F. ornus, F. paxiana,  
F. pennsylvanica, F. platypoda, F. quadrangulata, 

F. sieboldiana, F. sogdiana, F. sp. 1973-6204, F. sp. D2006-0159,  
F. velutina, F. xanthoxyloides 

Liu等人 [60] 

石斛兰 
(Dendrobiu nobile) 

石斛属 
(Dendrobium) 17个 

D. aphyllum, D. Chao Praya Smile, D. chrysotoxum, D. crocatum,  
D. crumenatum, D. discolor, D. ellipsophyllum, 

D. formosum, D. hercoglossum, D. jenkinsii, D. leonis, D. lindleyi,  
D. nobile, D. officinale, D. secundum, D. smilliae, 

D. tetragonum 

Li等人 [61] 

杜鹃花 
(Rhododendron) 

杜鹃花属 
(Rhododendron) 9个 

R. simsii, R. championae, R. micranthum, R. molle, R. mucronulatum,  
R. neriiflorum, R. nivale, R. ovatum, 

R. redowskianam 
Xia等人 [62] 

苹果 
(Malus domestica) 

苹果属 
(Malus) 13个 

栽培种: M. domestica; 野生种: M. sylvestris, M. sieversii, M. orientalis, 
M. asiatica Wang等人 [63]   
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(图2): 从头组装(de novo assembly)、迭代组装(iterative 
assembly)和基于图形组装(graph-based assembly) [66,69]. 
从头组装是从测序数据中对多个样本进行从头组装和 

注释, 然后进行相互比较来构建泛基因组. 该策略需要 

高质量和高覆盖度的测序数据, 成本高、耗时长, 适用 

于小规模样本, 同时需要较大的计算资源, 但该策略不 

依赖参考基因组且能检测到更多的结构变异 [70]. 拟南 

芥 [71]、野生大豆 [36]、绿豆 [72]、水稻 [73]等都是采用从 

头组装策略. 迭代组装是基于物种的单个参考基因组, 
然后逐个将多个样本的测序数据比对到参考基因组. 
对未比对上的数据单独组装, 非冗余序列合并到参考 

基因组上, 通过不断迭代, 逐步扩展和完善泛基因组. 
该策略避免了组装和注释从而节省了计算资源, 成本 

低且速度快, 适用于大规模样本, 但该策略对于结构 

变异的检测效果不佳 [70]. 甘蓝 [74]、小麦 [75]、番茄 [40]、 

棉花 [76]等都是采用迭代组装策略来构建. 图形泛基因 

组是将所有的样本之间的变异整合到泛基因组图谱 

中, 使用图形结构来表示基因组及其变异. 与线性基因 

组相比, 图形泛基因突破了传统线性基因组的存储形 

式, 可以更直观地展示物种的遗传信息和序列结构变 

异信息 [70]. 该策略适用于大规模样本, 可以检测到更 

全面的变异信息, 但需要消耗更多的数据存储和计算 

资源 [77]. 大豆 [37]、黄瓜 [41]、苹果 [78]等都是基于图形 

组装来构建泛基因组. 
超泛基因组拥有属内多个物种丰富的遗传资源 

库, 可以对属内遗传多样性进行全面的解析. 与泛基因 

组一致, 超泛基因组采用同样的三种构建策略. 截至目 

前, 西瓜 [46]、鹰嘴豆 [49]、水稻 [44]、葡萄 [48]、番茄 [47] 

采用图形组装策略, 杨树 [50]采用从头组装, 而马铃 

薯 [57]、玉米 [45]则采用迭代组装. 

2.4 超泛基因组的分析工具 

超泛基因组构建及分析过程主要包括高质量基因 

组组装与注释、核心与可变基因识别、构建超泛基因 

组、超泛基因组注释、遗传变异检测(如SV和PAV)以 

及可视化与下游分析. 构建超泛基因组的过程中涉及 

多种分析工具的协同(图3). 
目前超泛基因组的构建主要基于图形构建策略. 

图形超泛基因组构建方法可以分为三种类型: 基于参 

考基因组以及变异信息的构建方式、基于参考基因组 

直接构建方式、无参考基因组的构建方式 [79]. 第一种 

构建方法最简单且高效, 依赖高质量基因组和上游比 

图 2 泛基因组三种构建方式 
Figure 2 Three methods of pan-genome construction  
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对步骤, 但无法准确描述嵌套或更复杂的变异以及较 

长的插入序列 [77]. 利用MuMmer [80], Minimap2 [81], An
chorWave [82]等常用的全基因组比对工具将其他基因 

组与参考基因组进行比对 ,  然后通过S y R I  [ 8 3 ] ,  
SVMU [84]等工具识别变异并生成变异文件(如VCF). 
小型遗传变异(<50 bp)和大型遗传变异(>50 bp)信息常 

储存在VCF格式文件中 [85]. 使用variation graph toolkit 
(vg) [86]整合变异和参考基因组, 生成图形化超泛基因 

组. vg计算速度较快, 能够整合SNP, InDel和SV, 依赖 

于上游比对步骤, 可适配线性参考基因组的下游分析, 
但需要大量内存和计算资源 [79]. 该方法已经被运用于 

番茄 [47]、水稻 [44]、鹰嘴豆 [49]等物种的超泛基因组构 

建. 第二种构建方法保留了线形参考基因组的坐标和 

注释, 可适配线性参考基因组的下游分析(如GWAS) 
及可视化(如Gbrowse) [77,87]. 然而, 该方法存在参考基 

因组偏倚, 可能忽略非参考基因组特有的遗传变异, 且 

不同参考基因组或添加顺序会导致超泛基因组图谱不 

同 [77]. 首先确定参考基因组, 再将所有目标基因组输 

入构建软件(如Minigraph [88]和Minigraph-Cactus [89]), 软 

件自动生成图形超泛基因组, 无需独立进行变异分析. 
Minigraph计算速度快, 能捕捉大于100 bp的SV, 但无 

法捕捉SNP. Minigraph-Cactus结合了Minigraph高效图 

谱构建和Cactus多序列比对优势, 扩展了变异范围, 支 

持小范围变异(如SNPs和小型InDels)和大范围变异 

(SVs), 但在大型基因组和样本数量多的情况下计算资 

源需求较高 [87]. 目前主要用于牛 [90]等动物的超泛基因 

组构建. 第三种构建方法消除了参考基因组的偏倚, 任 

何基因组都可作为参考. 然而, 对于大型植物基因组, 
该方法需要大量的计算资源和时间, 且需要多次调试 

最佳参数 [77]. 该构建方法主要利用Progressive Cac
tus [91]和PanGenome Graph Builder(PGGB) [92]等工具, 
捕获不同基因组间的差异 .  PGGB集成了wfmash, 

图 3 超泛基因组研究工作流程 
Figure 3 Workflow of super-pangenome research  
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seqwish和smoothxg工具, 分别进行全基因组比对、图 

谱的构建及结构优化处理 .  通过综合处理的方法 ,  
PGGB确保了超泛基因组图谱能够充分捕捉基因组的 

多样性, 减少参考基因组偏差的潜在影响 [87]. PGGB计 

算需求较高, 特别是在处理具有大量重复序列的植物 

基因组时, 在一定程度上限制了其广泛应用. Progres
sive Cactus适合多物种比较且比对质量较高, 但计算 

资源需求大 [87]. 葡萄 [48]超泛基因组构建采用了该方 

法. 随着新工具和方法的不断涌现, 基于图形的超泛 

基因组构建将成为未来的重要参考标准. 

3 植物超泛基因组的应用 

3.1 功能基因挖掘 

构建完整的参考基因组并解析农艺性状的遗传基 

础对植物遗传改良至关重要 [93]. 超泛基因组蕴含着丰 

富的进化信息和大量有价值的基因资源, 为功能基因 

挖掘提供了应用前景. Long等人 [51]在稻属中共鉴定出 

101723个基因家族, 核心基因家族达9.66%(9834个). 
与栽培稻相比, 野生稻存在63881个未发现的新基因 

家族. 西瓜属超泛基因组大小约为单个西瓜基因组的 

1.5倍, 与已报道的栽培种基因组T2T-G42相比, 增加 

了399.2 Mb序列和11225个基因家族 [46]. 大豆属(涵盖 

一年生和多年生物种 )的超级泛基因组共注释了 

109827个非冗余的蛋白质编码基因, 其中约70%在一 

年生栽培大豆中未被检测到 [43]. 野生近缘种中丰富的 

新基因与结构变异为基因功能研究和育种应用提供了 

宝贵的遗传资源, 使得可以有针对性地将在驯化过程 

中丧失的关键基因有效地整合到栽培优良品系中. 在 

西瓜属中, 通过QTL定位从野生种和栽培种杂交选育 

的重组自交系“PKR6”中鉴定出与抗枯萎病生理小种1 
(Fon race 1)相关的Qfon1.1, 该QTL位于Chr01的5 cM 
区域. 通过将PKR6的QTL区域基因组序列与易感品系 

G42进行比对, 成功将QTL缩小至364 kb, 进而从野生 

种中精确定位到特有的抗性基因 [46]. 
随着超泛基因组数据的可用性不断提高, 可以利 

用这些数据进行功能基因挖掘. Lv等人 [94]基于超泛基 

因组数据, 构建了一个涵盖属内多个核心种质资源的 

高质量水稻超泛着丝粒图谱, 探究了不同染色体和亚 

群中着丝粒的多样性及其进化过程. 此外, 通过水稻 

超泛基因组的SV分析, 在着丝粒区域鉴定出正向调控 

水稻分蘖数的OsMAB. 植物野生种与栽培种之间存在 

显著影响农艺性状的SV, 超泛基因组能够系统地解析 

这些关键序列的差异, 为开发分子标记奠定基础. 超泛 

基因组可作为一个强大的基因分型平台, 通过整合SV 
与SNP等数据, 开展基于结构变异的全基因组关联分 

析(SV-GWAS)、基于单核苷酸多态性的全基因组关联 

分析(SNP-GWAS)等标记-性状的关联研究, 在野生种 

质资源中精准定位到与重要农艺性状相关的遗传信 

号. Wei等人 [95]从水稻超泛基因组的SNP中鉴定出与耐 

盐相关的eQTL, 结合全基因组关联研究(genome-wide 
association study, GWAS), 快速定位到一个主要的耐盐 

性位点qSTS5. 借助超泛基因组数据, 能够快速识别与 

农艺性状相关的新基因, 为基因功能挖掘提供了新的 

思路和方向. 

3.2 探索属内物种驯化过程 

植物驯化是一个复杂的进化过程. 通过改变植物 

的形态和生理特征, 使其更具适应性 [96,97]. 在驯化过 

程中, 瓶颈效应和连续的人工选择导致栽培种的遗传 

多样性大幅减少. 野生种丰富的遗传多样性蕴含了宝 

贵的育种材料, 有益的野生种渗入能够促进植物遗传 

改良 [47]. 因此, 通过整合野生种的基因组信息来构建 

属内的超泛基因组为植物驯化提供更好的视角 [98]. 
在植物驯化过程中, 基因选择性丢失和新基因获 

得等信息通常难以被准确鉴定. 基于超泛基因组, 可 

以鉴定属内每个个体的遗传变异, 揭示属级分类中基 

因丢失和获得模式, 帮助识别受选择的基因和区域. 
部分SVs在物种演化和驯化过程中经历了选择性保留 

或去除. 通过比较野生稻和栽培稻的基因组, 发现了多 

个与驯化相关的基因, 如SHAT1, PROG1等, 这些基因 

在亚洲和非洲水稻中独立发生了变异, 导致不同的驯 

化性状 [44]. 野生番茄和栽培番茄之间存在244 bp的缺 

失 ,  该缺失发生在编码细胞色素P 4 5 0蛋白基因 

(Sgal12g015720)的第一个外显子中, Sgal12g015720基 

因主要影响番茄的侧枝数量和果实数量, 这段244 bp 
的缺失可能在番茄驯化过程中发生, 并对栽培番茄的 

性状产生重要影响 [47]. 在西瓜驯化过程中, 伴随着多 

个与含糖量增加、果肉变红相关的基因簇扩张, 大量 

抗病功能相关的基因簇丢失. Zhang等人 [46]在西瓜超 

泛基因组中发现, 苦味丧失、糖分积累和果肉颜色增 

加等关键性状与功能基因的SVs相关. 在苦味丧失方 
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面, ClBt在野生种C. colocynthis和C. amarus中分别存 

在6和18 bp缺失, 影响苦味葫芦素E(CuE)的合成. 在糖 

分积累方面, TST2的拷贝数变异影响糖分含量, 栽培 

西瓜果实中表达较低, 而野生种几乎无表达. 在果肉 

颜色方面, ClPHT4;2的CDS在野生种C. colocynthis和 

C. amarus中分别存在6和12 bp缺失, 其表达量上调促 

进胡萝卜素在栽培西瓜中积累. 同时, 超泛基因组还可 

以帮助揭示属内不同物种在驯化过程中面对胁迫环境 

时的适应性机制. 例如, 亚洲和非洲水稻在适应淹没胁 

迫时采用不同基因策略. 亚洲水稻通过Sub1A基因的 

“淹没静止策略”来抗淹没, 而非洲水稻中该基因发生 

缺失. 相反, SNORKEL1/2和ACE1基因在两者中均存 

在, 并通过促进节间伸长来适应淹没胁迫 [44]. 
核苷酸结合富含亮氨酸重复序列受体(nucleotide- 

binding domain leucine-rich repeat, NBS-LRR/NLR)是 

植物细胞内重要的免疫受体, 感知病原体的攻击并启 

动免疫反应. NLR基因常以成对或串联簇的形式排列. 
通过在属级水平或更高分类单元构建超泛NLRome 
(super pan-NLRome)数据集, 可以有效解决GWAS和图 

位克隆在鉴定特定病害相关NLR基因研究中的效率低 

下问题 [99]. 通过分析不同个体间NLR的差异, 捕获野 

生近缘种等非驯化种质中的NLR多样性, 有助于衡量 

超泛NLRome的复杂性. 基于24份野生种和20份栽培 

种的优质二倍体马铃薯种质构建了超泛NLRome, 共 

获得57683个NLRs, 并揭示了驯化过程中NLR显著扩 

张现象, 不同种质间NLR基因拷贝数差异显著(范围为 

478~1976个) [56]. 在2个栽培稻和21个野生稻的超泛基 

因组研究中, 构建了超泛NLRome, 共鉴定出7048个 

NLRs. 栽培稻NLRs数量高于野生稻, 出现了扩增现 

象. 然而, 栽培稻的抗病性和多样性低于野生稻, 可能 

在驯化和人工选择过程中丢失了一些抗性基因, 或特 

定抗性基因被固定和扩增所致 [51]. 超泛NLRome的广 

泛应用, 使得在属级或更高分类单元水平上对不同物 

种个体间特定基因家族的比较成为可能. 总之, 超泛 

基因组有助于理解植物驯化过程, 并为精准育种和从 

头驯化提供新信息. 

3.3 揭示属内物种的进化史 

利用超泛基因组对不同物种基因组序列进行比较 

分析, 探讨物种间不同时间尺度上的进化历史, 揭示生 

物演化脉络 [100]. 通过获取属内不同物种间的遗传变异 

(如SNP, SV等)深入探索植物的起源、进化、驯化过 

程以及基因流动. 倒位、CNV等结构变异以及TE转座 

活动是基因组进化的重要驱动力, 不仅在生物环境适 

应中扮演重要角色, 还通过影响基因流动、基因剂量 

以及基因组结构来塑造生物的进化路径 [101]. 
染色体结构改变可能阻碍物种间的基因流动, 进 

而影响杂交后代的可育性, 并减少种间基因重组, 从 

而导致生殖隔离, 最终推动物种分化 [102]. 以西瓜属为 

例, Wu等人 [59]发现野生种C. colocynthis与近缘野生种 

(C. amarus, C. mucosospermus)及栽培种C. lanatus三个 

物种之间存在显著的染色体重排现象, 并推测C. colo
cynthis可能保留了祖先染色体核型. 通过系统发育分 

析, 将西瓜属物种的分化时间追溯至约4.54~2.41百万 

年前(Mya), 推测染色体结构变异可能是该属物种形 

成的主要驱动力 .  为深入解析西瓜属的进化历程 ,  
Zhang等人 [46]通过构建西瓜7个种的T2T水平超泛基因 

组, 在栽培种C. lanatus中识别出362个SV, 其中33个来 

自野生种C. mucosospermus, 68个来自亚种C. lanatus 
subsp. cordophanus, 另有200个为二者共有. 这表明, 除 

了C. lanatus subsp. cordophanus, 栽培西瓜谱系中还包 

含其他野生祖先物种的遗传成分. 
转座子在SV形成中具有主导作用 [50]. 在杨属中发 

现TEs驱动的SVs不仅通过改变编码序列和顺式调控 

元件影响基因表达, 还会引发局部染色质结构和表观 

遗传标记(如DNA甲基化)的变化, 进而对基因功能产 

生多维度调控. 其中Gypsy和Copia超家族的TEs与基 

因表达呈正相关, 而与Helitrons呈负相关 [50]. 植物基因 

组中, TEs通过快速扩增、消除和转位等动态过程驱 

动基因组进化 [47,103]. TEs的增减变化是植物基因组大 

小变化的主要来源, 使得植物基因组的复杂性远高于 

脊椎动物 [104]. 例如, 在茄属 [47]、杨属 [50]和稻属 [44]等超 

泛基因组中TEs含量较高, 物种间基因组大小的差异 

主要由TEs的扩张或收缩决定, I型反转录转座子占主 

导地位. 此外, 在马铃薯超泛基因组研究中发现, 野生 

马铃薯的基因数量显著少于地方种和栽培种, 表明驯 

化与育种过程伴随基因含量的动态调整. 同时, TEs含 

量在进化分支间存在显著差异, 进一步表明TEs在马 

铃薯属内基因组进化中起着重要作用 [57]. 
基因组复制事件或多倍化事件影响着基因组大 

小、基因数目和基因功能 [105]. 杨属超泛基因组研究揭 

示核心基因主要源自WGD衍生的重复基因, 这些基因 
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在属级水平上更保守. Shi等人 [50]通过结合转录组、 

DNA甲基化和染色质可及性数据, 解析了杨属的进化 

轨迹, 发现WGD衍生的重复基因更易被保留. 其保留 

机制与高表达水平、低组织特异性、邻近区域低甲基 

化及高染色质可及性密切相关, 且这些基因主要富集 

于基础代谢和发育调控通路. 此外, WGD重复基因的 

序列进化和功能分化受到甲基化修饰的调控. 超泛基 

因组的多物种比较, 进一步表明WGD衍生的遗传多样 

性为植物适应性进化和物种多样化提供了重要的遗传 

基础. 

3.4 属内遗传变异检测 

相较于单一的线性参考基因组, 超泛基因组可以 

提供物种内和物种间不同类型的遗传变异, 如SNP, In
Del, CNV, PAV等. 植物基因组中存在从SNP到大规模 

的SV [106]. 通过全基因组比较, 可以识别出单核苷酸变 

异(single nucleotide variant, SNV)、小于50 bp的插入 

缺失和大于50 bp的SV [107]. Wang等人 [108]结合水稻超 

泛基因组对10548份水稻群体进行群体水平最大的自 

然变异分型, 构建出水稻超级变异图谱RSPVM, 包含 

了54378986个SNP和11119947个InDel, 其中84%的 

SNP和92%的InDel属于稀有变异. 
与SNPs相比, SV对适应性进化、功能基因变异和 

物种多样化影响更大 [101]. SV是植物进化和驯化的主 

要驱动力 [109]. Shi等人 [50]发现, 杨属SV热点区域富含 

防御反应、次生代谢物合成和信号转导相关基因, 这 

在适应生物和非生物胁迫中起重要作用. SVs是个体 

间的遗传差异, 包括缺失、插入、CNV、倒位和易 

位 [110]. 这些变异可以导致基因丢失、基因复制和新基 

因的产生, 从而引起物种的表型变异 [111]. 例如, 在水稻 

超泛基因组中发现与籽粒重相关的SVs通过影响其附 

近基因(HGW, OsNaPRT1等)的表达来决定性状 [44]. 
SVs影响玉米超泛基因组中的Zm00001d023299基因在 

干旱胁迫下的表达 [45]. 不同杨属物种(Clade-Ⅰ和 

Clade-Ⅱ)研究发现1号染色体上约104 kb的倒位区域 

与叶缘形态差异相关, 该区域内的关键基因CUC2是调 

控叶缘锯齿形成的主要因素. Clade-Ⅱ物种中CUC2启 

动子区域180 bp的插入导致其表达水平显著高于 

Clade-Ⅰ, 使Clade-Ⅱ叶缘产生更多锯齿 [50]. 在猕猴桃 

属中发现AtPIR同源基因Ach22g02880DH外显子有 

55 bp插入, WER同源基因Ach19g03580DH内含子有 

114 bp缺失, CPC同源基因Ach13g13590DH和GL3同源 

基因Ach25g04680DH的启动子上分别存在218和 

205 bp插入, 这些SVs影响着猕猴桃毛状体发育 [58]. 

3.5 遗传改良与适应性育种 

基于基因组学辅助育种的方法已成功应用于多种 

作物, 其中泛基因组技术有效地描绘了物种内的遗传 

变异 [70]. 在水稻 [38]和黄瓜 [41]等作物泛基因组中, 已成 

功挖掘出与复杂性状相关的关键基因 [54]. 传统泛基因 

组难以有效解析从远缘杂交物种或更高分类群(如属、 

科)基因库中渗入的基因或遗传变异. 相比于泛基因 

组, 超泛基因组更加注重更高分类单元种间遗传变异 

的挖掘, 能更精准地解析驯化过程中渗入的序列片段. 
在多倍体植物研究中, 超泛基因组能够在属级水平解 

析倍性变化、大范围基因组重排、亚基因组起源、演 

化路径及其功能分化, 还能识别多倍化过程亚基因组 

中与抗病性、耐旱性和产量等性状密切相关的遗传变 

异和关键基因. 超泛基因组极大地拓展了遗传改良可 

利用的基因池, 帮助育种者更有针对性地育种改良, 
从而培育出更优质、更具适应性的品种. 

超泛基因组研究揭示了物种间及物种内的遗传多 

样性. 回交可以将野生种质中的目标基因引入栽培种, 
从而增加栽培种的遗传多样性. 然而, 大规模的倒位会 

发生重组抑制, 在回交育种过程中导致连锁累赘, 即引 

入不利的等位基因 [112,113]. 超泛基因组有助于识别出 

不同种质间的大规模倒位, 帮助选择不含倒位片段的 

供体亲本. 以番茄为例, S. pennellii番茄不含3号染色 

体上7.1 Mb的倒位片段, 可作为理想的供体亲本. 通过 

回交将该片段中有利的基因引入优良品种中, 达到改 

良番茄品种的目的 [47]. 
自交不亲和及自交衰退是妨碍马铃薯育种进程的 

两大障碍 [114]. 马铃薯基因组中大量杂合有害突变的积 

累阻碍着优良自交系的发展. 为了推动马铃薯基因组 

设计育种体系的构建, Wu等人 [115]开发了茄科的“进化 

透镜”方法. 该方法利用192份二倍体马铃薯的SNP位 

点数据, 其中44份样本来自马铃薯超泛基因组数据 [56], 
并结合95份茄科(涵盖87个物种)和5份旋花科(涵盖5个 

物种)基因组的进化保守位点 ,  成功鉴定出有害突 

变 [115]. 在该研究中, 超泛基因组数据为构建更高效的 

育种模型和筛选优良基因提供了数据支撑 [115]. 利用野 

生种质资源挖掘优异基因在遗传改良中具有重要意 

中国科学: 生命科学 2025 年 第 55 卷 第 9 期  

1803  



义. Eggers和Ma [116,117]在野生二倍体马铃薯S. cha
coense克隆了自交不亲和抑制基因Sli, 该基因编码 

F-box蛋白, 并通过与多种类型S-核糖核酸酶(S-RNase) 
互作来克服自交不亲和, 该研究为用二倍体杂交种子 

替代四倍体薯块繁殖提供了可能性. 通过将栽培西瓜 

C. lanatus与野生种C. amarus和C. mucosospermus进 

行种间杂交, 选育出具有多种病害抗性基因的“PKR6” 
重组自交系. 栽培西瓜与野生种的远缘杂交, 不仅通过 

引入驯化过程丢失的抗病基因来增强其抗病性, 还增 

加了新的遗传多样性, 对长期可持续育种和改良至关 

重要 [46]. 高效的育种模型能有效缩短育种年限、降低 

育种成本、提高育种效率. Wei等人 [118]构建了水稻数 

量性状核苷酸(quantitative trait nucleotide, QTN)综合 

图谱, 开发了基因组导航系统RiceNavi并在水稻主栽 

品种“HHZ”中成功应用. “HHZ”借助RiceNavi的选配 

指导和路线优化, 获得株型紧凑、生育期短、有香味 

的改良型“HHZ”. 此外, 大规模的基因组数据基于机 

器学习(machine learning, ML)能有效开发分子标记和 

应用于全基因组选择育种模型 [55], 如智慧育种平台 

Smart Breeding Platform [119]和Oryza CLIMtools [120]等. 
这些应用充分体现出未来超泛基因组数据在遗传改良 

和智能育种方面的巨大潜力. 

3.6 超泛基因组数据库的构建 

随着植物测序数据的爆发式增长, 这些蕴含巨大 

潜力的数据推动了物种数据库的构建. 植物超泛基因 

组的综合性数据库平台是一个强有力的工具, 为基因 

组学、功能基因组学和系统生物学等基础研究提供了 

宝贵资源, 也可为未来分子育种和农业生产提供重要 

支持 [70]. 截至目前, 已构建了一些植物的超泛基因组 

综合性数据库, 如稻属 [44]、杨属 [50]、西瓜属 [46]. Rice
SuperPIRdb数据库提供了稻属的SVs、基因注释、TE 
注释、超泛基因组图谱等信息, 同时集成了BLAST等 

多种分析工具. 通过整合稻属的基因组资源并呈现可 

视化数据集, 方便挖掘与农艺性状相关的关键遗传变 

异位点(如SNPs, CNVs和PAVs), 进一步推动水稻功能 

基因组学研究 [44]. WaGMDB数据库整合了西瓜属的基 

因组、转录组、代谢组等多组学数据, 并整合EMS突 

变体信息及图形超泛基因组. 同时, 该数据库集成 

JBrowse, BLAST, Primer design, Batch Query等多种 

分析工具. 基于花粉EMS诱变技术, 构建了G42西瓜 

EMS突变体库. 该数据库有利于继续挖掘基因资源、 

推动西瓜种质创新 [46]. PSIR为杨属超泛基因组数据 

库, 可以访问泛基因类型、功能注释及结构变异, 支 

持在物种内和物种间搜索直系同源和旁系同源基因, 
同时可进行多组学的资源访问和下载, 为杨属遗传解 

析和分子育种改良提供重要的遗传资源和参考信 

息 [50]. 

4 展望 

4.1 更高分类水平的进阶 

植物基因组庞大且复杂, 未来可以整合更高分类 

水平的基因组数据来探索植物进化. 目前, 原核生物 

的泛基因组已突破物种甚至达到门的界限, Maistren
ko等人 [121] 使用来自10个原核门的7104个高质量基因 

组构建了门级水平的超泛基因组 [66]. 由于原核生物基 

因组较小且为单倍体, 因此该研究在计算上是可行的. 
目前植物的超泛基因组研究范围达到属级甚至更高层 

次. Huang等人 [122]利用12个新组装基因组和已发表的 

6个基因组构建了柑橘亚科的超泛基因组图谱, 揭示了 

柑橘亚科的起源与演化历程, 并阐明了PH4在柑橘中 

对柠檬酸积累具有核心作用. Ma等人 [123]构建了来自 

11个竹亚科不同属代表性物种的亚科级超泛基因组, 
包括2种草本竹子和9种木本竹子, 涵盖了从二倍体(草 

本)到四倍体和六倍体(木本)的谱系. 该研究发现木本 

竹子亚基因组的核型稳定性及优势进化, 揭示了多倍 

体化对基因组演化和物种多样性的影响. 虽然超泛基 

因组在不同物种及更高分类层次的比较中具有巨大潜 

力, 但面临的技术挑战也不容忽视. 不同物种在染色体 

数目、倍性、基因组大小、重复序列分布以及序列差 

异(如SNP, SV, WGD事件)等方面存在显著差异, 这些 

差异导致基因组比对率偏低、基因数目统计不一致等 

问题. 高杂合性、高重复性、异源多倍体、大型基因 

组(>10 Gb)的组装面临巨大挑战. 为了克服这些困难, 
需要开发新的工具或优化现有的组装、注释和比对工 

具, 进行基于图形超泛基因组的比对算法创新, 建立多 

倍体专用比对流程, 采用先进的测序技术等手段. 长读 

长测序技术(如PacBio和ONT)可生成10~100 kb, 甚至 

达到1 Mb的读长, 在组装过程可以结合其他技术进行 

解析. 例如, 四倍体马铃薯栽培种“Otava”的单倍型基 

因组重建采用了高精度的长读长测序、717个二倍体 
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花粉基因组的单细胞测序和Hi-C数据 [124]. 十二倍体甘 

蔗现代栽培种“R570”基因组的组装综合运用了PacBio 
HiFi长读长测序、Illumina短读长测序、Bionano光学 

图谱、遗传图谱和Hi-C数据等技术 [125]. 
通过与相关领域的植物分类学家进行合作, 可以 

有效地增加样本的多样性和代表性. 同时, 整合已有 

的基因组数据和样本, 将有助于提升对多样性研究的 

全面性和深度. 随着测序成本下降和计算能力提升, 
未来植物超泛基因组研究有望扩展到更大的分类单 

元, 超越属级和亚科层次, 进入科甚至目的水平 [66]. 未 

来, 在更广泛的绿色植物王国中构建超泛基因组将是 

一个重要的研究方向, 从整个分类学上提高我们对植 

物基因组的认识. 

4.2 高分辨率超泛基因组的构建 

对于已经具有参考基因组的植物物种, 基因组研 

究已经转向生成更高质量的基因组, 比如端粒到端粒 

T2T基因组、单倍型分型基因组(haplotype-resolved 
genome)等. 目前, 准确性高、连续性高和完整性高的 

T2T基因组已成为高质量基因组组装的新标准, 广泛 

应用于植物基因组研究 [126]. 单倍型超泛基因组(haplo
type super-pangenome)和端粒到端粒超泛基因组(T2T 
super-pangenome)代表了未来植物基因组研究和应用 

的前沿方向. 
单倍型超泛基因组通过高分辨率的单倍型组装, 

在等位基因特异性变异和复杂基因区域的解析上有独 

特优势. T2T超泛基因组则通过解决基因组中高度重 

复序列和复杂结构区域, 实现了基因组的完整连续组 

装, 有助于解析端粒、着丝粒等复杂结构的变异特征 

和进化模式. 目前, 在西瓜属中构建了首个属级T2T水 

平的超泛基因组 [46]. 在葡萄属中通过对9份北美野生 

葡萄进行单倍型分离, 构建了18个单倍型参考基因组, 
完成了葡萄属超泛基因组的构建 [48]. 这些工作为植物 

基因组学研究提供了新的视角和工具. 尽管PacBio 
HiFi和ONT长读长测序技术取得了进展, 但对于许多 

物种来说, 构建单倍型基因组和无缺口的T2T基因组 

仍然困难. 植物基因组具有高杂合性、高重复性、高 

倍性的特性以及染色体端粒和着丝粒区域的复杂性, 
给单倍型分离和T2T基因组构建带来了极大的技术挑 

战. 随着测序技术的进步, 未来更高效、更高精度的测 

序方法将不断被研发出来, 这将为高分辨率超泛基因 

组的构建提供更加可靠的数据基础及遗传变异检测. 

4.3 多组学整合的创新应用 

高通量测序技术的进步为多组学研究铺平了道 

路. 应用基因组学、转录组学、蛋白质组学、代谢组 

学和表观遗传学等多组学生物数据将有助于揭示植物 

生长发育和适应环境的全局机制 [127]. 随着NGS技术产 

生的大规模测序数据, 多组学技术已开始应用于超泛 

基因组研究. 杨树超泛基因组研究利用转录组、重亚 

硫酸盐测序和转座酶可及染色质测序(assay for trans
posase-accessible chromatin using sequencing, ATAC- 
seq)技术, 探讨了杨属多个物种间的基因表达模式、 

表观遗传特征(如DNA甲基化)以及调控结构(染色质 

可及性区域), 并通过多组学整合深入了解了杨属的遗 

传调控机制 [50]. 多组学整合不仅涵盖多个维度的数据 

类型, 还强调各类数据之间的交互, 能够全面反映植物 

在不同环境条件下的生长发育、代谢过程和应对机 

制, 提供更加全面和精准的植物生物学图谱. 未来, 可 

充分利用前沿的多组学数据进行系统性分析, 识别并 

验证关键候选基因, 揭示植物发育及其应对压力的分 

子机制, 从而为植物遗传改良提供新的策略. 

4.4 数据算法与工具的开发 

首先, 处理和分析属内甚至更高分类单元多样性 

高且复杂而庞大的数据集需要强大的计算资源和高效 

算法. vg [86], Minigraph [88]等工具提供了完整的图形超 

泛基因组构建与分析流程, 支持快速生成和后续分析. 
但随着基因组数据量急剧增加, 传统数据处理方法难 

以应对“海量数据”. 为了实现高效的超泛基因组构建, 
必须开发新的算法和工具, 以支持数据存储、分析和 

可视化. 图形超泛基因组能够有效整合遗传变异, 但 

其存储和可视化仍是主要技术难题 [66]. 常见线性超泛 

基因组可视化工具主要包括Gbrowse [128], Jbrowse [129] 

等. 图形超泛基因组常见的宏观可视化工具有Ban
dage [130], GfaViz [131], Sequence Tube Map [132]等, 微观 

可视化工具有vg viz [85], ODGI [133]等 [87]. 尽管目前有多 

种可视化工具能直观地展示基因组信息, 但在处理大 

规模数据集、多样化变异、复杂度高和基因组庞大的 

物种难以可视化. 其次, 当前超泛基因组分析往往缺乏 

统一标准, 样本数量、测序深度、构建策略和序列注 

释方法各不相同, 导致结果的可比性和可重复性受到 
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影响. SV基因分型在识别嵌套变异、大规模倒位或易 

位等复杂变异类型时具有挑战性. 尽管短读长测序的 

基因分型方法(如Graphtyper2 [134], BayesTyper [135]等)已 

有应用, 但在复杂变异的解析上存在局限. 采用高精度 

的长读长测序基因分型方法, 如Sniffles [136], cu
teSV [137]等, 能更有效识别这些变异, 通过更长的读长 

跨越重复区域, 减少比对错误, 从而提高准确性. 因此, 
结合长读长测序技术是提升结构变异基因分型准确性 

的关键. 图形超泛基因组能够存储各种遗传变异, 但如 

何有效整合和利用这些数据仍然是一个挑战. 此外, 针 

对复杂植物基因组的高质量组装和注释算法缺乏, 也 

限制了超泛基因组研究的发展. 
为了克服这些困难, 需要不断探索新的技术和策 

略, 如利用长读长测序技术和改进算法, 提高基因组 

组装的质量和效率. 其次, 需要加强对数据处理工具 

的开发, 包括优化存储方式和建立标准格式. 此外, 机 

器学习和深度学习等先进算法可用于数据挖掘和结构 

变异识别, 解析基因型与性状间复杂关系, 帮助从大规 

模、噪声较大的数据中预测重要农艺性状. 例如, 基于 

机器学习, 利用葡萄超泛基因组对466份重测序数据进 

行了SNP, InDel和SVs等复杂遗传变异的检测, 并构建 

了预测模型. 根据模型评分, 实现对早期个体农艺性状 

的预测和选择, 充分展示机器学习模型在植物性状预 

测中的可行性 [55]. 这些新兴技术有助于实现对超泛基 

因组和多组学数据的高效整合与分析, 从而推动对植 

物基因组学的深入理解.   
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In recent years, the rapid development of high-throughput sequencing technology has greatly promoted the process of plant whole 
genome sequencing. However, a single reference genome cannot completely cover the entire genetic information of a species, thus 
limiting the in-depth study of genomics. By integrating the genomic data of multiple representative individuals, pan-genome 
effectively overcomes the limitations of a single reference genome, and it can more comprehensively display the genetic diversity of a 
species including gene structure and variation, opening up a new direction for genomics research. However, pan-genome focuses 
more on the genetic diversity within a single species. To capture the rich genetic diversity of the plant kingdom, the pan-genome is 
further expanded to super-pangenome. The plant super-pangenome extends from the species level to genus or higher taxon, covering 
cultivated species and their wild relatives in the secondary and tertiary gene pools. By integrating the germplasm resources of diverse 
species, not only a rich genetic variation map is constructed, rare genes and unique variations are also captured, providing new 
potential and direction for plant improvement. This will facilitate the transfer of valuable traits from wild relatives to high-quality 
varieties through marker-assisted selection or gene editing, providing a valuable basis for plant variety improvement and promoting 
more efficient and adaptive variety innovation in agricultural production. In this article, we review the development of plant genome 
and pan-genome research, summarize the published plant super-pangenome and its applications, and discuss the future prospects and 
challenges of plant super-pangenome research. 
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