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摘要 鸡是世界上驯化最成功的陆生脊椎动物之一. 它不仅是全球主要肉类来源, 也是发育生物学、免疫学、生 

理学等研究重要的模式动物. 随着2004年基因组组装的完成, 鸡各类遗传机制的解析得到了迅猛发展. 本文首先概 

述了鸡孟德尔质量性状研究进展, 然后总结了鸡基因组组装的研究进程, 随后介绍鸡复杂性状遗传机制解析的方 

法和成果 接着讨论了多组学和大模型时代基因组选择和分子设计育种的发展方向, 最后本文总结了当前鸡遗传研 

究的现状, 并展望了未来与人工智能交叉的前景. 本文为鸡各类遗传解析工作提供了系统的梳理, 为本领域的进一 

步发展方向提供参考. 
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从一种森林栖息鸟类, 到世界上数量最多的陆生 

脊椎动物, 没有任何驯化动物像鸡一样, 被人类如此广泛 

地改造. 鸡不仅是全球肉类和蛋白质的重要来源, 也是脊 

椎动物发育生物学、免疫学、生理学等研究重要的模式 

动物. 中国是鸡资源大国, 根据最新公布的《国家畜禽遗 

传资源品种名录(2021年版)》, 我国拥有240个鸡品种, 它 

们在外貌、生长、繁殖等性状上各具特色, 是科学研究和 

品种改良的宝贵资源库. 随着整合组学、基因组选择和基 

因编辑等技术的发展, 鸡各类性状遗传机制的解析也逐渐 

深入. 本文综述了鸡遗传研究相关进展, 将从孟德尔质量 

性状研究、鸡基因组学研究、复杂性状多组学解析、 

基因组选择和分子设计育种研究进展等方面依次阐述.  

1 经典孟德尔遗传定律在鸡中的应用已挖掘 
众多质量性状致因基因 

鸡是最早证明孟德尔遗传定律的动物之一. 威廉 

贝特森在1897年对家鸡冠形等性状进行杂交实验, 不 

仅发现了与孟德尔类似的3:1分离率, 还强调了对杂种 

后代进行统计分析的重要性, 这是遗传学领域的一个 

里程碑, 标志着遗传学研究的一个重要起点. 一个世纪 

以来, 科学家在鸡上开展了大量的研究工作, 相关质量 

性状的分子机制挖掘取得了巨大进步 [1]. 质量性状多数 

由一对或少数几对主效基因决定, 遗传关系简单, 一般 

服从孟德尔遗传定律. 目前鸡中已经精确定位到致因 

基因的质量性状有59个, 包括白羽、多趾、裸颈、豆 

冠、无尾椎骨、慢羽、毛脚等 [2](表1).  
鸡的冠型作为鸡最多元化的表型之一, 在对孟德 

尔遗传学的发现和遗传学基本概念的建立中发挥了重 

要作用. 在鸡冠的科学问题被提出一个世纪以后, 科学 

家最终解析了鸡冠形成的复杂机制. 玫瑰冠 [15]、豆 

冠 [14]和复冠 [16]的分子遗传学研究结果显示, 这三种冠 

型的形成均与相关基因非编码区的结构变异有关: 玫 
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瑰冠的形成与7号染色体上一个7.4 Mb片段的倒位有 

关, SOX5基因内含子上的拷贝数变异与豆冠的形成 

有关, 而复冠表型的形成则与EOMES基因上游一个 

20 kb的序列重复有关. 鸡的冠型与鸡的繁殖性能还 

存在关联, 玫瑰冠纯合子个体的倒位突变导致MNR2的 

异位表达, 引起了公鸡生育力的低下 [23]. 鸡冠型的多样 

性为遗传学家揭示动物遗传规律提供了丰富的研究 

材料.  
鸡的羽毛颜色呈现出惊人的色彩和图案的多样性, 

也是品种重要的外貌特征. 羽色的差异主要是由羽毛 

中色素的含量、比例以及在羽毛中分布的不同引起的, 
目前有多个与羽色相关的基因被发现. 位于鸡11号染 

色体的黑色素皮质素受体1(MC1R)控制着鸡的黑羽和 

麻羽性状 [11], MC1R通过调节酪氨酸酶的活性来影响真 

黑色素和褐黑色素的分布. 家鸡的显性白羽和隐性白 

羽两种表型分别受33号染色体早期黑素体蛋白17 
(PMEL17) [9]和酪氨酸酶(TYR)控制 [24], 这些基因的突变 

抑制了黑色素的沉积. 此外, 鸡的银羽和金羽、深棕色 

羽、横斑羽、淡紫色羽、斑点羽等羽色性状的致因基 

因也被报道, 它们通过决定真黑素和褐黑色素分布、 

抑制色素沉着、降低色素沉着强度等方式塑造着各式 

各样的羽色及图案.  
除此之外, 还有一些我国地方品种独特外貌表型 

的功能基因被鉴定. 以中国农业大学胡晓湘教授团队 

工作为例: 惠阳胡须鸡的胡须性状是由27号染色体上3 
个拷贝数变异组成的复杂结构变异引起, 并导致了 

HOXB8基因的异位表达 [7]. 丝羽乌骨鸡的丝羽表型是 

由PDSS2上游一个顺式调控单核苷酸多态位点(Single 
nucleotide polymorphism, SNP)的突变引起 [21]. 瓢鸡的 

无尾性状是由一个新基因Rum的表达缺失引起, 进一步 

导致尾部骨骼发育出现异常 [6]. 此外, 鸡的缨头 [18]、毛 

脚 [19]、绿蛋壳 [10]、匍匐性状 [25]等特色性状也已完成 

基因定位. 这些鸡特有性状的研究为理解鸡的遗传发 

育提供了重要信息, 强调了遗传演化和适应性的动态 

本质, 是鸟类遗传和进化研究领域突破性的发现. 随着 

研究工作的不断持续, 机制未知的鸡质量性状在逐步 

减少, 对应的研究策略也正在向整合更多组学数据的 

逻辑上演变.  

表 1 部分鸡外貌性状基因定位结果 
Table 1 Gene mapping results of chicken feature trait 

表型 基因 突变类型 染色体 参考文献 

巧克力羽 TYRP1 错义突变 Z [3] 

淡紫色羽 MLPH 错义突变 7 [4] 

卷羽 KRT75L4 小片段删除(≤20) 33 [5] 

无尾 RUM 大片段删除(>20) 2 [6] 

胡须 HOXB 复杂重排 27 [7] 

侏儒 TMEM263 无义突变 1 [8] 

显性白羽 PME 小片段插入(≤20) 33 [9] 

烟灰色羽 PMEL 小片段删除(≤20) 33 [9] 

绿壳蛋 SLCO1B3 大片段插入(>20) 1 [10] 

哥伦比亚羽 MC1R 错义突变 11 [11] 

多指 SHH 调控突变 2 [12] 

黑棕色/黄色羽 SOX10 大片段删除(>20) 1 [13] 

豆冠 SOX5 重复突变 1 [14] 

玫瑰冠 MNR2 复杂重排 7 [15] 

复冠 EOMES 重复 2 [16] 

凤头 HOXC10 重复 33 [17] 

凤头 HOXC8 调控突变 33 [18] 

毛脚 TBX5 调控突变 15 [19] 

无翼 RAF1 无义突变 12 [20] 

丝羽 PDSS2 调控突变 3 [21] 

性连锁羽色淡化 CDKN2 复杂重排 Z [22]   
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2 高质量基因组组装为鸡新一代遗传学研究 
奠定基础 

鸡是最早进行基因组测序的农业动物. 2004年, 国 

际鸡基因组测序联盟发布了首个鸡基因组(红色原鸡, 
Gallus_gallus-1.0), 这也是第一个被测序的鸟类基因组. 
第一版鸡基因组大小约为1.05 Gb, 初步注释了20000多 

个基因, 为后续研究提供了基因组框架 [26]. 近年来, 得 

益于长读长序列的加入、改进的de novo组装算法以及 

BAC克隆序列的整合, 基因组组装的准确性取得了巨 

大进步. 2004年随后的十余年间, 基因组版本在不断更 

迭, 其中2018年发布了GRCg6a版, 2021年发布了 

GRCg7版, 是目前被广泛使用的两个参考基因组版本. 
GRCg6a版作为目前红色原鸡最好的参考基因组, Scaf
fold N50值约为20 Mb. GRCg7版本基因组则主要体现 

在测序技术和组装方法的革新上. 其采用了二代测序、 

Hi-C、长读长测序等先进技术, 结合TrioCanu, pur
ge_dups, Salsa2 HiC等多种组装工具, 显著提升了基因 

组拼接的精度和完整性. GRCg7在参考样本选择上采 

用了一只由白羽肉鸡母鸡和白来航蛋鸡公鸡杂交产生 

的雌性后代. 这一改变的理由是, 从红色原鸡到现代商 

业化肉、蛋鸡, 人工选择对基因组变异施加了巨大影 

响, 以红色原鸡作为参考基因组对商业鸡变异检测将 

可能导致假阳性结果. GRCg7中也包含了两个版本, 
GRCg7b用于代表肉鸡品种, 并被作为新的参考基因 

组, Scaffold N50值约为90 Mb; GRCg7w用于代表蛋鸡 

品种, 作为备选参考基因组.  
当前, 可检索的鸡基因组组装体涵盖了原鸡以及 

全球各个地方品种, 例如胡须鸡、溧阳鸡、固始鸡、 

白来航肉鸡等在内约44个版本. 随着越来越多不同品 

种鸡的基因组序列得以组装, 研究人员发现独立且单 

一的参考基因组无法完整涵盖物种所有的遗传信息, 
可能会阻碍物种基因组变异的精准鉴定, 这促使鸡基 

因组组装进入了泛基因组时代. 泛基因组可以纳入更 

多的序列多样性, 2021年, 使用二代测序数据构建了首 

个鸡的泛基因组, 发现了鸡参考基因组(GRCg6a)中未 

被组装的66.5Mb序列 [27]. 2022年, 中国农业大学和西 

北农林科技大学联合使用鸡三代基因组测序数据构建 

了鸟类中的第一个基于de novo组装的高质量泛基因 

组, 鉴定到相当于参考基因组15%(159 Mb)的泛序列. 
该研究发现泛序列中的新基因大多位于染色体亚端粒 

区和小染色体, 具有较多的串联重复序列. 非经典的 

DNA二级结构导致了这些缺失序列难以被捕获, 阻碍 

了鸡基因组的深入研究. 此外, 研究发现新基因的替代 

率比已知基因高3倍, 这打破了已有的研究结论, 对鸟 

类比较基因组学和功能基因组学的研究具有重要意 

义 [28]. 2023年, 密苏里大学(University of Missouri)利用 

30个不同品种鸡基因组首次构建了全基因组图谱参考 

序列, 以解决现有参考序列无法识别复杂结构变异的 

问题 [29]. 使用这种全基因组图谱参考序列可以更准确 

地检测现代品种中存在的结构变异, 同时能够减少参 

考偏差, 提高基因型检测的准确性.  
在泛基因组纳入更多序列多样性的同时, 对基因 

组完整性的要求也在逐步提高. 2021年人类基因组端 

粒到端粒的完整基因组(telomere-to-telomere, T2T)版 

正式发布, 完美重建了包括端粒和着丝粒区域的人类 

基因组所有序列, 标志着基因组T2T时代的来临. 鸡基 

因组质量也在大幅提升, 2023年研究人员构建了我国 

特 色 地 方 品 种 惠 阳 胡 须 鸡 的 高 质 量 参 考 基 因 组  

GGswu1 [30]. 该基因组新鉴定了6条鸡中最小的染色体 

(chr29, chr34~chr38) [31], gap数量和长度显著减少, 仅 

剩下约5572 bp的空白序列(由W染色体上的14个gap组 

成). 目前, 更多以T2T为目标的基因组组装工作正在进 

行中, 我国农业农村部也在主导构建我国多个特色地 

方品种的高质量参考基因组. 以T2T打底的多品种图形 

化基因组构建, 则完美融合了鸡基因组对“完整性”和 

“特异性”的高要求, 是未来几年内基因组组装的研究 

方向. 2024年, 基于鸡GRCg7b和GGswu1两个参考基因 

组构建泛基因组, 注释到1242个和880个新基因, 为功 

能基因组学研究提供了更加完整的基因集合 [32]. 然而, 
新型图形化基因组仍需解决基因组高质量基因注释、 

开发图形化基因组比对算法、适配下游群体遗传分析 

等技术难点.  

3 多组学整合研究为数量性状遗传机制研究 
带来新的突破 

与外貌性状不同, 鸡的重要经济性状多为数量性 

状, 其遗传受多个基因座共同影响, 一般通过连锁分析 

或全基因组关联分析(genome-wide association study, 
GWAS)等方法来定位关键基因. 目前, 动物数量性状 

基因座(quantitative trait locus, QTL)数据库(animal 
QTLdb)收录了18602个与鸡的复杂性状相关的QTL [33], 
覆盖生产、外貌、健康、繁殖和生理五大类性状, 这 

些QTL资源为鸡重要性状遗传机制的解析提供了重要 

2025 年 9 月 第 70 卷 第 25 期  

4362  



参考. 然而, 由于数量性状遗传结构本身的复杂性, 定 

位结果通常会面临QTL区间较大、关联位点多分布于 

非编码区、注释基因难以与目标表型直接建立联系等 

困境, 使得揭示GWAS相关候选位点的生物学机制极 

具挑战性 [34]. 传统的孟德尔质量性状Case-Control的研 

究方法已不适用, 需要通过对中心法则链条上基因组、 

表观组、转录组、表型组等多维度大规模数据的搜集 

整理, 帮助我们建立各组学间的级联反馈, 提高复杂性 

状基因定位的精细程度(图1).  
在2003年启动的DNA元件百科全书(Encyclopedia 

of DNA Elements, ENCODE)项目, 通过建立全球范围 

的合作, 完成了人类和小鼠基因组中调控元件的注释 

工作. 在农业动物中, 功能基因组注释计划(Functional 
Annotation of Animal Genomes, FAANG)于2015年启动, 
为研究者进一步解析复杂性状提供了重要的数据资源. 
此外, 基因型-组织表达(genotype-tissue expression, 
GTEx)项目从转录水平上为研究者开辟了解析复杂性 

状的新思路, 其主要思想是以分子表型作为桥梁, 填补 

遗传变异和复杂性状之间的空白, 进而精确解析性状 

背后的机制. 从2015年人类GTEx试点项目的开展到 

2020年项目完成, GTEx项目已经搜集涵盖了838个捐 

赠者、49个人体组织、超过1.5万个转录组测序样本. 
基于这些数据, 在超过2万个基因中定义到了基因表达 

QTL, 为解析复杂性状遗传调控的分子机制提供了有 

力支撑. 借鉴人类中成功的研究经验, 家养动物基因 

型-组织表达(Farm animal Genotype-Tissue Expression, 

FarmGTEx)项目于2018年正式启动, 截至目前, 牛 [35]、 

猪 [36]和鸡 [37]三个主要物种试点阶段的GTEx资源已经 

发表, 为农业动物复杂性状的解析提供了重要资源.  
在多组学分析方面, 常用的整合方法包括全转录 

组关联分析(transcriptome whole association study, 
TWAS)、孟德尔随机化(Mendelian randomization, MR) 
和共定位(colocalization)分析等. TWAS的主要思想是 

直接将基因表达与表型建立联系, 进而可以将基因与 

表型进行关联 [38]. MR则是一种通常在流行病学中用于 

推断疾病病因的方法, 其主要原理是通过使用基因组 

遗传变异为辅助变量, 推断暴露因素是否与目标疾病 

存在因果关系. 而在多组学整合中, SNP通常作为“辅 

助变量”, 基因表达为“暴露因素”, 复杂性状表型当作 

“结果变量” [39]. 共定位分析则是直接对分子QTL和终 

端复杂性状QTL的关联结果进行整合, 以判断两者之 

间是否受到相同遗传因素的影响 [40].  
在家禽研究方面, 2015年启动的FAANG联盟 [41]在 

表观注释层面, 已注释了1573399个调控元件, 包含 

102907个启动子、146045个TSS-近端转录区、765400 
个增强子、351928个ATAC岛和201377个抑制区 [42]. 这 

一高分辨率的调控元件图谱也被称为基因组序列的密 

码本, 为鸡遗传学研究和基因组学分析提供了宝贵注 

释资源, 帮助预测功能性非编码序列, 为表观基因组编 

辑提供潜在靶点, 也为非编码区比较基因组学的发展 

提供了新的可能 [43]. 在转录表达层面, ChickenGTEx 
(genotype-tissue expression)整合了来自28个组织的 

图 1 多组学整合解析数量性状示意图(部分素材经BioRender授权使用) 
Figure 1 Schematic diagram of multi-omics integrated analysis of complex quantitative traits (Some figure components were created using BioRender 
software with a license)  
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7015个RNA-Seq样本和2869个全基因组测序样本, 构 

建了包括eQTL, exQTL, lncQTL, sQTL和3a’QTL在内 

的五种分子QTL图谱 [37]. 我国科学家构建了Galbase数 

据库 [44], 集成了来自928个基因组、429个转录组、379 
个表观基因组、15275个QTL条目和7526个关联的鸡 

多组学数据, 也标志着组学数据库的建设模式从单一 

的遗传定位结果收录, 逐步走向多组学的交叉融合. 利 

用鸡多组学数据, 通过孟德尔随机化(summary-data- 
based Mendelian randomization, SMR)、全转录组关联 

研究(TWAS)、共定位分析等方法鉴定到210个影响鸡 

生长性状的基因座, 并确定了KPNA3基因上影响鸡多 

个生长性状的功能位点 [37]. 在生长性状遗传解析上, 发 

现鸡1号染色体末端存在影响生长的主效QTL, 可解释 

超过12%的表型变异 [45], 但在惠阳胡须鸡-岭南黄鸡深 

度杂交系中, 通过累积重组的方法却不能有效缩短该 

区间, 且该区域还存在差异单倍型效应渐变化、正选 

择信号马赛克化等独特遗传结构 [46]. 研究人员认为, 该 

区间的显著信号是由多个物理位置上相邻的致因基因 

联合累加导致, 在调控层面则可解释为: 多个基因在不 

同的组织中, 通过不同的调控途径对生长性状协同产 

生影响. 在脂肪沉积研究上, 高分辨率Hi-C图谱可以揭 

示启动子-增强子的远源互作, 通过整合三维基因组学 

和多组学分析, 研究发现rs734209466突变作为一个等 

位基因特异性增强子, 通过结合转录因子IRF4, 远程增 

强IGFBP2和IGFBP5的转录, 这种调控作用影响前脂肪 

细胞的分化和增殖, 最终影响表型 [47]. 在繁殖性状上, 
产蛋能力是家禽重要经济性状, 结合多组学数据和实 

验验证, 发现肝脏因子APOA4和脂肪因子ANGPTL2可 

通过介导下丘脑-垂体-卵巢轴的组织间通讯, 来有效提 

升产蛋量, 揭示了多组织协同调控鸡产蛋性能的分子 

机制, 同时为鸟类生殖发育的调控提供了重要理论依 

据 [48]. 
多组学研究目前还在向单细胞层面深入, 单细胞 

RNA测序(scRNA-seq)能够以单细胞级别的分辨率解 

析基因表达模式 [49]. 利用单细胞转录组绘制鸡肢体发 

育过程中的细胞图谱, 揭示了在不同发育阶段细胞群 

体的异质性和动态变化. 它不仅解析了主要组织类型 

(如间充质、骨骼前体、肌肉细胞、皮肤和血细胞), 还 

发现了关键亚群(如顶端外胚层脊细胞), 并识别出标志 

性基因FGF8, 为理解四肢形态发生的细胞和分子机制 

提供了新见解 [50]. 通过单细胞转录组识别了在禽流感 

感染过程中受到病毒直接影响的细胞类型, 并分析了 

病毒RNA的分布, 构建了免疫细胞间的配体-受体互作 

网络, 揭示了不同免疫细胞在病毒感染后的通讯机制, 
为了解禽类病毒感染的病理生理机制以及相关基因调 

控网络提供了重要数据支持 [51]. 未来, 利用单细胞技术 

构建细胞类型特异性的QTL图谱, 将为复杂性状研究 

带来更高的精度. 随着计算生物学的发展, 单细胞多组 

学整合工具(如Seurat和Signac)的不断优化, 将进一步 

提升数据分析的能力与可靠性.  

4 多组学和大模型时代的鸡基因组选择与 
分子设计育种 

基因组选择(genomic selection, GS)是一种基于全 

基因组遗传标记预测动物或植物育种价值, 从而优化 

育种决策的现代育种方法. 自21世纪初首次提出以 

来 [52], GS技术已在农业动植物育种 [53]及人类疾病风险 

预测 [54]等领域取得广泛应用. 作为重要的模式动物, 早 

在2008年, 美国农业部主导设计生产了鸡中首个包含 

3k标记的SNP芯片, 随后推出的60k芯片及600k芯片, 
进一步推动了GS技术在家禽育种中的应用. 尽管基因 

组选择技术在动物育种中已取得一定进展, 但目前其 

所能达到的选择准确性仍未能满足实际需求. 根本原 

因在于我们对复杂性状的调控机制了解有限, 只能依 

赖较为简单、且缺乏生物学背景的模型来描述遗传变 

异与表型之间的关系, 而这些模型与真实遗传架构之 

间仍存在较大差距. 一些研究将已知的先验信息加入 

模型取得了显著的准确性提升, 例如利用GFBLUP 
(genomic feature best linear unbiased prediction)模型提 

升已知关联位点的权重, 在黄羽肉鸡群体中将预测准 

确性提升了13.8%~15.2%; 另一项研究通过SLDP(se
lective linkage disequilibrium pruning)的方法富集性状 

重要QTL区域内的位点, 在不改变模型计算复杂度的 

情况下增加区域权重, 实现提升预测准确性的目的. 这 

些研究提示我们, 将已知先验信息加入预测模型, 使其 

具备更多生物学特征是现阶段提升预测准确性的主要 

思路. 
此外, 现有的基因组选择方法仅利用基因组这一 

单一维度的信息, 忽略了表观组、转录组、蛋白组和 

代谢组等多个生物学层面之间错综复杂的作用机制. 
已有研究提出了NetGP多组学预测模型, 通过结合转录 

组和基因组数据, 有效地提高了预测性能 [55]. 然而, 由 

于中间组学的检测成本仍然较高, 在大规模群体中开 

展多组学数据分析仍面临挑战. 但随着组学技术的不 
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断进步, 未来动物育种有望从单一的基因组选择转向 

多组学选择, 进一步提升育种效率和准确性 [56]. 另一方 

面, 简单的线性关系已难以准确地度量遗传变异与复 

杂性状之间的联系. 机器学习、深度学习等人工智能 

模型已经开始在育种工作中崭露头角 [57,58]. 这些先进 

的算法能够处理大量高维数据, 挖掘各个组学与表型 

之间潜在的非线性关系. 最近DNA大语言模型理念引 

领了学科交叉的浪潮, 基因组学、计算机科学与统计 

学的融合与交叉, 极大拓宽了基因组选择的研究视野, 
为精准育种提供了新的思路和方法, 也为复杂性状的 

遗传机制解析开辟了更加高效和可行的路径.  
基因编辑技术是GS技术之外另一种现代化遗传改 

良方法, 通过精确高效的遗传修饰, 能够在基因功能研 

究、疾病模型创建以及分子设计育种中发挥关键作用. 
自20世纪80年代, DNA显微注射技术成功制备转基因 

小鼠以来, 哺乳动物基因编辑技术已日趋成熟. 然而, 
鸡的特殊发育模式限制了这些技术的应用. 鸡胚发育 

分为体内子宫期和体外孵化期, 新生种蛋胚盘中已有 

数万个细胞, 其中包括少量原始生殖细胞前体. 通过胚 

盘下腔注射外源基因载体, 可靶向生殖细胞, 获得能传 

递外源基因的性腺嵌合体后代. 1987年, Salter等人 [59] 

首次利用禽白血病毒载体制备出转基因鸡. 2006年, 研 

究人员首次从鸡胚血液中分离出鸡原始生殖细胞(pri
mordial germ cells, PGCs)并实现体外培养建系, 通过遗 

传改造这些细胞, 可高效获得转基因后代 [60]. 2013年, 
Schusser等人 [61]通过同源重组技术在鸡中首次实现基 

因敲除. 随后, TALENs和CRISPR/Cas9等靶向编辑技术 

被应用于PGCs, 成功实现特定基因的靶向编辑. 在利用 

PGCs进行基因编辑个体制备时, 为降低受体胚胎中内 

源PGCs的竞争性挑战, 可通过物理(γ射线辐照或移 

除HH 14-15期胚胎血液)、化学(白消安处理)等方法消 

除内源PGCs干扰, 提升阳性PGCs的种系传递效率; 此 

外, 利用TALENs技术敲除DDX4, 可制备雌性不育 

鸡 [62], 通过CRISPR/Cas9介导的同源定向修复(HDR)将 

iCaspase9插入DAZL基因, 还开发了新型可诱导不育宿 

主鸡 [63]. 这些研究为基因编辑鸡的制备提供了有效 

手段. 
从技术角度分析, 基因编辑是比基因组选择更为 

高效的育种策略. 基因编辑能够直接对目标基因进行 

定点修改, 无需依赖自然突变的积累. 因此基因编辑可 

以被视为育种工作的终极路径, 而未来的育种家们将 

会化身为基因组的设计师, 设计出更加符合人类需求 

的动物基因组, 从而灵活、高效、标准化地为人类提 

供所需的生物资源. 随着基因编辑技术的不断发展, 尤 

其是单碱基编辑等技术的成熟, 基因编辑技术面临的 

主要挑战已经从“如何编辑”转变为“编辑什么”的问题, 
寻找重要功能基因或突变作为编辑靶点将是未来的重 

要工作. 多组学时代带来的数据整合以及大数据、大 

模型带来的跨学科领域融合, 为基因编辑提供了强大 

的支持和新的视角. 通过多组学数据, 研究人员能够全 

面了解畜禽的遗传特征和表现, 从而识别出大量影响 

性状的候选突变. 此外, 深度学习模型的应用也同样为 

基因编辑技术提供了新思路. 通过深度学习和机器学 

习等先进算法的引入, 能够更有效地从庞大而复杂的 

生物学数据中提取有用信息, 构建基因组的特征模型, 
通过序列扰动, 从计算机层面预估编辑前后序列特征 

和功能的变化, 进而为基因编辑寻找合适靶点, 这种电 

子基因编辑模式能够提高功能位点的筛选效率. 例如 

Kathleen等人 [64]利用人类基因组注释信息在超过1300 
个组织和细胞系中建立了Sei深度学习模型, 通过学习 

不同调控元件内的序列特征建立突变扰动模型, 从而 

实现了对突变调控功能的预测. 针对非编码区域训练 

的DeepSEA模型则能够直接从大规模注释数据中学习 

序列特征, 以单核苷酸敏感性预测序列改变的染色质 

效应, 为基因编辑靶点的预测提供了新的思路. 

5 总结与展望 

鸡在人类世界中扮演着肉用蛋白供给者和鸟类模 

式动物的双重身份, 意味着对鸡的遗传研究将一直是 

科学界的重点方向. 如果把中心法则比作一座桥梁, 基 

因型和表型就是桥的两岸, 随着组学技术的蓬勃发展, 
这座桥正从两岸向中心逐渐合拢, 让我们更清晰地理 

解基因组上每一个序列对表型各司其职又珠联璧合的 

完美遗传机制. 而基因编辑就像是桥墩, 通过反向遗传 

学的验证拱卫着组学分析的结果. 2024年中央一号文 

件再次强调了农业科技创新和种业振兴, 目前多组学 

数据的应用正在推动鸡育种进入大数据时代, 紧随而 

来的智能化基因育种时代也将到来. 信息科学与生命 

科学的交叉融合为遗传解析实现质的飞跃提供了新的 

契机, 例如基因组大模型Evo [65], 可以准确解码和设计 

从分子到基因组规模的DNA, RNA和蛋白质序列, 打通 

中心法则. 实验室中的基因必需性实验可能需要半年 

以上的努力, 而用神经网络进行几次正向传递就可替 

代这一过程. 在基因组预测方面, 已有尝试将多组学数 
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据与各类机器学习或深度学习算法相结合进行遗传解 

析和育种评价, 通过无先验假设的形式, 更客观地评估 

基因组各类非加性效应, 达到更好、更快的预测效果. 

目前, 人工智能算法如何与各维度数据有效接驳, 建立 

基于多模态的评价预测模型, 并实现预测结果的可解 

释性, 将决定人工智能在本领域的未来前景.   
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Chickens serve as the predominant source of meat globally and represent a critical model organism in developmental 
biology, immunology, and physiology research. Chickens were among the first animals to demonstrate Mendelian 
inheritance laws. As early as 1897, William Bateson conducted hybridization experiments on chicken comb morphology. 
Over the past century, 59 quantitative traits linked to causal genes have been identified in chickens, primarily related to 
phenotypic traits. Since the release of the initial chicken genome in 2004, seven updated versions have been published. 
However, a single reference genome cannot fully capture the species’ complete genetic diversity, driving the advancement 
of chicken genome research into the pan-genome era. Current efforts focus on constructing a multi-variety graphical 
genome using telomere-to-telomere (T2T) assembly approaches. To date, the Global Chicken Reference Panel (GCRP) 
consortium has generated a genome panel of more than 10,000 samples. The Functional Annotation of Animal Genomes 
(FAANG) consortium has annotated over 1.5 million regulatory elements in chickens. At the transcriptional level, the 
Chicken Genotype-Tissue Expression (GTEx) Project has mapped diverse molecular quantitative trait loci (QTLs) and is 
expanding its scope to incorporate single-cell omics. These multi-omics data have facilitated the creation of multiple 
associated databases and have also transformed the research methodologies for economic traits such as growth and 
reproduction in chickens. The shift from genome-wide association studies (GWAS) to multi-omics colocalization and 
integrative analyses has deepened our understanding of how multi-dimensional large-scale data interact with the central 
dogma, thereby improving the precision of complex trait gene mapping. Downstream applications leveraging these 
foundational data include two prominent breeding strategies: genomic selection and gene-editing-based design breeding. In 
chickens, genomic selection primarily addresses the issue of prediction accuracy, propelling the development and 
application of weighted genomic best linear unbiased prediction (GBLUP) and diverse Bayesian methodologies. The 
distinct developmental biology of chickens imposes certain limitations on the application of gene-editing technology; 
however, more stable and efficient editing systems are continually emerging to provide the biological resources required by 
humans in a flexible, efficient, and standardized manner. Meanwhile, artificial intelligence (AI) models supported by big 
data are increasingly integrated into animal genetics and breeding. In the future, multimodal prediction and evaluation 
frameworks may be established to enhance the interpretability of biological outcomes. This review first outlines research 
progress on Mendelian traits in chickens, followed by a summary of advancements in chicken genome assembly. Next, we 
introduce methodologies and breakthroughs in deciphering the genetic mechanisms underlying complex traits. 
Subsequently, we discuss the evolving directions of genomic selection and molecular design breeding within the 
context of multi-omics integration and large language models (LLMs). Finally, we synthesize the current landscape of 
chicken genetic research and anticipate future prospects at the intersection of poultry genomics and artificial intelligence. 

chicken, genome assembly, gene mapping, multi-omics integration, genomic selection, gene-editing 
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