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摘要    多(单)倍体在遗传与进化研究中极为活跃并取得了巨大成就, 激发了科学

家对基因表达倍性效应探讨的兴趣. 本文综述了多(单)倍体特别是同源倍性系列基

因表达及其调控机理研究进展; 分析了前人研究, 特别是研究材料的局限; 提出利用

双胚苗创造同源倍性系列, 利用高通量测序分析转录组表达与倍性调控机制的设想. 
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单倍体植物很少作为一个物种在自然界中存在, 

现有单倍体多是通过花药培养、孤雌生殖等方式人工

创造. 单倍体加倍即可获得纯合二倍体, 故单倍体被

广泛用于加快育种进程. 多倍体在自然界分布极其

广泛, 几乎所有真核生物 [1]和绝大部分被子植物 [2,3], 
以及所有农作物 [4], 如水稻(Oryza sativa L.)[5~7]在进

化过程中都经历了多倍化事件. 多倍化可伴随一些

可利用的农艺性状如育性、无性生殖、抗旱、抗病虫、

花期、器官体积、生物量等变化 [8,9], 被广泛用于培

育植物新品种, 如水稻 [10]. 因而, 不论是遗传与进化

理论研究中, 还是育种应用中, 多(单)倍体都极为重

要, 激发了科学家对倍性效应探讨的兴趣. 基因表达

变化是倍性效应的重要体现, 本文对此进行了综述, 
分析了已有研究的局限并提出了解决方案.  

1  多(单)倍体植物基因表达 
单倍体仅有一套染色体, 所有基因座位(不论是

显性还是隐性)都能在RNA或表型水平上表现出来, 
因而是遗传学研究的重要工具, 然而至今对单倍体

基因表达和表达调控机理还了解甚少, 仅在酵母菌

(Sachromyces cerevisiae)[11,12]、玉米(Zea mays L.)[13]、

马铃薯 (Solanum tuberosum)[14]、白菜 (Brassica ol-
eracea L.)[15]和水稻 [16]中有所涉及. 相对而言, 近年

来植物多倍体基因表达研究却是一个相当活跃的领

域 [17]. Pontes等 [18]及Udall和Wendel等人 [19]综述了多

倍化可引起DNA序列变异如染色体重排和基因丢失, 
DNA序列修饰如DNA甲基化 [20,21], 同时也大量存在

基因表达变化(Adams[17]和Chen等 [22]综述).  

1.1  异源多倍体植物基因表达 

在包括拟南芥(Arabidopsis)[23,24]、棉花(Gossyp- 
ium)[25]、千里光(Senecio)[26]、油菜(Brassica napus)[27]

和小麦(Triticum aestivum L.)[28,29]在内的众多异源多

倍体中, 植物基因或蛋白非加性表达得到了广泛证
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实. 在进化过程中, 非加性表达可能会在不同器官或

组织中 [30]导致重复基因的亚功能化 [31]. 基因表达变

化时期可出现在多倍体形成时或以后几个世代中 , 
也可能伴随了整个进化过程 [32,33]. 各种功能类别的

基因在异源多倍体中都可能发生表达变化 .  利用 
cDNA-AFLP研究了人工异源四倍体小麦在合成后第

一代 3072 个转录子的表达情况, 共发现了 60 个转录

子表达发生了变化, 其中 48 个消失, 12 个激活, 沉默

基因包含了rRNA基因和编码各种功能的蛋白质基因, 
但激活基因全部为逆转录元件 [28]. 但在人工/自然起

源的同源/异源四倍体拟南芥中, 具有新表达模式的

基因编码了各种功能类别的蛋白质, 并且在染色体

上存在一定的成簇分布 [24]. 在另一拟南芥异源多倍

体研究中发现, 转座子表达变化并不如其它基因多, 
但作者认为这也可能是由其它原因引起 [23], 如很多

转座子序列并没有设计在表达芯片中, 或者是对基

因组造成的冲击(genomic shock[34])在多倍体S5 代中

已经平静下来. 另外, 具有激素调控、细胞防御和衰

老功能的基因, 在异源多倍体非加性表达基因中所

占 比 例 是 整 个 拟 南 芥 注 释 基 因 平 均 比 例 的

150%~170%[23], 表明这些基因表达对异源多倍化更

为敏感. 很多乙烯生物合成路径中基因在异源多倍

体中被抑制了, 这可能会影响到与乙烯相关的很多

发育进程如种子发芽、叶和花的衰老、果实的成熟、

细胞程序化死亡、生物和非生物胁迫响应等 [35].  

1.2  同源倍性系列基因表达 

虽然多倍体基因表达研究相当活跃并取得了较

大成就 [36,37], 但大部分研究都集中于异源多倍体, 然
而在异源多倍体中, 基因表达除受倍性效应调节外, 
还受异质基因组结合的影响, 难以将二者的效应区

分开 [22]. 在千里光 [38]、油菜 [27]和玉米 [39]异源多倍体 
中, 二倍体杂种与相应异源多倍体表达谱比较研究

表明: 杂交比基因组加倍对基因表达具有更大影响. 
因而我们推测在同源多倍体中, 由基因组剂量效应

引起基因表达变化位点应远少于异源多倍体, 这一

猜测在同源多倍体酵母菌 [11,12]、拟南芥 [23,24]、马铃  
薯 [14]和白菜 [15]中得到了证实. 在酵母菌单倍体到四

倍体的同源倍性系列中, 芯片杂交仅揭示了 17 个表

达变化基因, 其中 10 个表达上调, 7 个下调 [11], 这些

受倍性调控的基因在染色体上不存在偏态分布, 但
启动子较为复杂, 上游基因间平均距离为 1300 bp 
(所有基因平均为 500 bp)[11]. 最近, Storchová等人 [12]

通过对二倍体与同源四倍体酵母基因与蛋白质表达

进行了分析, 同样未发现明显差异位点. 与拟南芥二

倍体比较, 在表达芯片分析中仅发现 88 个位点在同

源四倍体中存在显著的表达变化 [23]. Stupar等人 [14]

以同源的单倍体、二倍体与四倍体马铃薯为材料, 利
用表达芯片技术研究了基因表达中的倍性效应, 在
9000 个检测位点中, 大约有 10%左右的位点在倍性

系列中表达发生了变化, 但大部分集中于单倍体, 且
差异水平大都低于两倍(表达芯片分析中常采用两倍

作为显著差异的标准). 二倍体与四倍体间表达变化

位点不多, 在根和叶中同时发生表达变化基因也很

少, 仅 1.4%(随机期望值为 1.1%)[14]. 表达变化基因

涉及本体论(ontology)的 27 种分子功能和 27 种结构

成份, 且它们在ontology上的分布大致反应了整个芯

片中所有基因在ontology上的分布, 但也发现一些类

别基因变化比例明显偏高, 如核酸结合、结构分子活

性、细胞质和核糖体 [14]. 在白菜的单倍体、二倍体和

同源四倍体系列中, 蛋白质的双向电泳图谱在不同

倍性材料间差异不明显 [15]. 某些基因被证明对同源

多倍体生存极为重要, 但在多倍化过程中表达量也

不存在明显变化 [12]. 综合已有同源多(单)倍体基因表

达研究, 倍性效应仅影响了部分基因的表达且表达

量变化不大 . 然而 , 在表型水平上 , 二倍体植株活

力、生物学产量和细胞大小等明显不同于人工同源多

(单)倍体 [14], 因此, 同源多(单)倍体中表型差异与基

因表达相关性有多大, 这些表达变化基因是否对表

型贡献很大, 表达变化基因调控机理等还有待探讨.  

2  多(单)倍体植物基因表达调控 
多倍体基因表达的活跃研究激发了科学家去了

解控制多倍体基因表达的调控机制. 在众多综述中, 
不同作者对多倍体基因表达调控机制提出了自己的

构想 [17,22,40], 但这些设想缺乏实验证据. 同源多倍体

中基因表达变化可以从多个角度进行解释, 如根据

基因表达与染色体或染色体臂的相关关系, 一些学

者提出用基因组剂量效应与剂量补偿来解释倍性效

应对基因表达的影响 [13,41]. 另外, 多(单)倍化中, 细
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胞体积变化也被认为是酵母菌基因表达在倍性间变

化的原因 [11].  
在基因表达倍性调控机理中, 小RNA与DNA甲

基化参与表达调控的实验证据较为明确. RNA 介导的

基因表达调控的证据来自于小麦 [42]. 逆转座子的激

活可以引起基因沉默, 其作用方式是通过转录逆转

座子时发生“读过”现象, 因而转录了下游部分邻近基

因的反义序列(小RNA)后, 通过RNA干涉而沉默相应

基因 [42]. 在某些情况下, 逆转座子也可激活下游一

些不表达基因, 其作用方式与基因沉默相反, 即“读
过”后转录了与下游基因的同义RNA序列而激活相应

基因. 拟南芥转录组分析也表明其中含有大量未知

功能的正义或反义RNA[43]. 甲基化对基因表达的倍

性调控证据最初来自于拟南芥. 在新形成的拟南芥

多倍体与A. suecica 中 , 利用甲基转移酶抑制剂或

RNAi技术沉默甲基转移酶基因后, 拟南芥中沉默的

基因被重新激活, 表明 DNA胞嘧啶超甲基化参与了

多倍体中同源基因的沉默 [24,44]. K7 基因在人工异源

四倍体拟南芥中被沉默了, 进一步分析发现其CNG
序列内甲基化程度比其亲本低 [45], 表明CNG甲基化

可能影响了异源四倍体中K7 基因的表达. 利用同裂

酶分析发现人工异源四倍体小麦中, 12个消失的转录

子中 4 个(33.33%)位点可能发生了DNA超甲基化, 而
其中 1 个位点甲基化变异只出现在多倍化后, 另外 3
个位点甲基化在杂交后就出现了 [28], 表明异源多倍

体中, 倍性效应与远缘杂交都可能引发了DNA甲基

化的变异, 从而影响基因表达. 而另一实验则进一步

说明了异源多倍体中, 基因组异质结合对DNA甲基

化与基因表达的影响. 转录因子TCP3 在自然同源四

倍体Cardaminopsis arenosa中表达, 但在自然异源四

倍体A. suecica中沉默 . 利用同裂酶分析确认了A. 
suecica中甲基化程度高于C. arenosa, 利用DNA甲基

转移酶抑制剂aza-dC处理A. suecica后, TCP3 基因又

被激活 [44], 表明多倍体中, 基因组异质结合导致了

DNA甲基化, 引起基因沉默. DNA甲基化对基因表达

的调控与染色质的结构相关, 超甲基化可导致染色

质紧缩, 因而相应的基因转录就会变得不活跃. 事实

上, 异染色质区的甲基化程度比常染色质区严重, 其
上基因的转录也更不活跃 [46].  

3  植物基因表达倍性效应研究存在的问题 

3.1  研究材料的局限 

按基因组是否相同, 多倍体可分为同源多倍体

和异源多倍体, 它们在自然界都很普遍 [47], 都是新

物种产生的机制 [48], 但多倍体基因表达研究大量集

中于异源多倍体, 这可能导致基因表达倍性效应研

究的不准确, 例如, 同源与异源四倍体中, 表达变化

基因只有部分重叠, 因此Wang等人 [24]推测同源与异

源多倍体存在不同的表达与调控机制. 虽然通过比

较异源多倍体与相应的二倍体可部分排除基因组异

质结合对基因表达的影响(如油菜 [9]), 但异源多倍体

的任何性状都不太可能仅仅是种间杂交与多倍化简

单相加的结果 [23], 通过简单相减难以排除二者互作

效应. Galitsk等人 [11]认为在基因表达研究中, 创造只

有倍性差异的同源系, 才可将酵母菌结合型不一致

对倍性效应干扰排除. Guo等人 [13]在玉米倍性系列基

因表达研究中也认为, 只有具有同样遗传背景的同

源倍性系列才能准确估计倍性效应.  
前人对基因表达倍性效应的研究多采用人工多

(单)倍体, 自然多(单)倍体研究很少, 主要集中于起

源较晚的几个多倍体物种如大米草(Spartina)[49]、婆

罗门参(Tragopogon)[50]和千里光 [38,51]. 对自然多(单)
倍体来说, 多数已进化了千百万年, 经历了多轮多倍

化与杂交事件、起源亲本和时间也不明确, 因而很难

在自然多倍体及其起源亲本间进行准确的比较研  
究 [52]. 人工多倍体起源亲本与时间都明确, 避免了

这一缺陷, 然而人工多倍体与自然多倍体起源方式

是不同的, 研究结果可能与自然真实情况存在差异, 
例如, 酵母菌人工与自然多倍体在基因表达变化位

点上存在差异 [24], 暗示了人工与自然多倍体间可能

存在不同表达调控机理. 另外, 人工诱变中使用的秋

水仙素或物理射线等, 以及加倍后组织培养与植株

再生过程都难免在基因组上引入突变, 这些变异可

在DNA结构和基因表达等方面表现出来, 从而干扰

倍性效应研究的准确性. 例如组织培养可激活逆转

座子Tos17, 并改变边界区域甲基化状态 [53]、DNA序

列结构和基因表达 [54].  
此外, 前人研究的材料中奇数倍多倍体也很少, 

但拟南芥转基因沉默发生在二倍体与同源四倍体中, 
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在三倍体中, 基因又重新得到了表达 [55], 在玉米中, 
基因表达在奇偶倍性的植株中也存在差异 [13], 表明

奇数倍性与偶数倍性多倍体存在不同的表达和调控

机制, 不可相互替代.  

3.2  研究方法与内容的局限 

除研究材料外, 在研究方法上, 多(单)倍体基因

表达最初主要采用Northern杂交, RT-PCR等方法, 如
玉米中 [13], 这些方法由于只能研究部分位点, 存在

一定局限. 近年来, 基因表达芯片在多(单)倍体基因

表达中得到了广泛应用, 其最大特点是一次实验可

以研究基因组上成千上万的基因位点, 但其也存在

一定局限, 如芯片设计在很大程度上依赖于基因组

测序, 而目前大部分植物基因组序列还未知; 探针都

是已知的或预测的表达序列, 因而影响了研究的全

面性. 另外, 表达芯片分析中的PCR扩增、杂交干扰

因子、序列碱基组成等都会干扰结果的准确性 [56]. 多
(单)倍体基因表达调控机理如DNA甲基化与小RNA
证据有限, 且大都为基因组上某个特异位点, 没有能

够在基因组水平上分析多(单)倍化中DNA甲基化、小

RNA与基因表达调控的关系, 然而倍性变化是在全

基因组水平上进行的, 因此对倍性效应的理解同样

需要在全基因组水平上进行.  

4  展望 

4.1  利用双胚苗创造的同源倍性系列是研究倍性
效应的理想材料 

双胚苗是自然界普遍存在的一种现象, 我们利

用同一株系来源的双胚苗创造了水稻多倍体与单倍

体 [16,57], SSR分析表明这些倍性系列间遗传背景一 
致, 是倍性效应研究的理想材料, 具有独特优势, 具
体体现在以下几方面: 第一, 双胚苗中多(单)倍体在

自然状态下自发出现, 很大程度上模拟了自然多(单)
倍体的发生条件, 因此 , 其研究结果应该比人工多

(单)倍体更接近于自然界真实情况; 第二, 双胚苗中

多(单)倍体起源的二倍体明确, 避免了自然多(单)倍
体中没有明确的二倍体祖先种可以比较的缺陷, 可
准确比较多(单)倍体与相应二倍体间的差异; 第三, 
双胚苗中多(单)倍体与相应二倍体比较, 没有DNA序

列变异 [16,57], 避免了其对倍性效应研究的干扰, 在多

(单)倍体中所观察到的变化更可能直接归因于倍性效

应本身. DNA没有变异是由双胚苗材料本身的特点决

定的: 首先, 双胚苗中多(单)倍体起源过程温和, 没
有人工多(单)倍体起源中的诱变与组织培养的过 程, 
避免了人为引入变异的可能; 其次, 同源多(单)倍体

起源后没有经历繁育过程中的减数分裂或配子体发

育, 也没有经历选择压力, 因此基因组DNA序列受到

的压力小而不容易引起变异 [14]; 另外, 一些研究表

明, 新形成的多倍体遗传变化很少, 如油菜 [21]. 第四, 
多(单)倍体都起源于相同二倍体株系, 从单倍体到四

倍体DNA序列完全一致, 实现了倍性系列完整配套, 
可在不同倍性间进行比较, 从而准确分析倍性逐步

增加过程中倍性效应的变化; 第五, 多(单)倍体都处

于M0 代, 因此, 可用于研究多倍体新物种形成时对

基因表达、表型性状等方面的影响, 这对于理解多倍

体物种起源、适应性和生存力尤为重要 [9]; 第六, 若
双胚苗中二倍体为纯合基因型, 则为同源倍性系列, 
可直接分析倍性效应; 第七, 双胚苗中可出现较多的

三倍体等奇数倍性多倍体 [16, 57], 这在人工加倍中难

以获得.  

4.2  高通量测序在多(单)倍体转录组及其调控研
究中的应用前景 

最近, Zhang等 [46]和Zilberman等人 [58]利用甲基

胞嘧啶免疫沉淀与tiling芯片相结合建立了第一张植

物基因组甲基化图谱, 并在基因组水平上分析了甲

基化与转录组的关系. 该思路可用于多(单)倍体基因

表达及其调控分析, 但鉴于基因芯片检测的局限性, 
我们推荐使用高通量测序替代芯片杂交. 高通量测

序可检测上亿核苷酸片段数. 与芯片相比, 不需要事

先知道基因组序列, 也不存在芯片杂交中的干扰因

素 [56], 因此, 结果也更为准确. 目前可采用两种高通

量测序方式: 454 Life Science推出的焦磷酸测序 [59]和

Solexa推出的四色DNA合成测序(SBS: sequencing by 
synthesis)[60], 前者大约可以测出 40 万个长度 100 bp
的序列, 而后者可产生大约为 4000 万个长度为 25~35 
bp的序列, 在大多数情况下, 大约 30 bp的序列就可以

准确地在基因组上进行比对 [61]. 在人类基因组中, 利
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用Solexa系统成功分析了转录后组氨酸修饰 [62], 且该

系统在全球都已建立相应技术平台, 因此在多(单)倍
体转录组表达及基因组DNA甲基化、小RNA等表观遗

传分析中, 我们认为Solexa系统是较好的选择.  
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