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　　摘要：为从全基因组序列水平解析鲜食大豆品种通酥１号的遗传构成，采用 Ｉｌｌｕｍｉｎａ公司的 ＮｏｖａＳｅｑ测序平台进
行全基因组测序，平均覆盖深度为２７．０８×，系统分析通酥１号单核苷酸多态性（ＳＮＰ）、插入／缺失（ＩｎＤｅｌ）、拷贝数变
异（ＣＮＶ）和染色体结构变异（ＳＶ）等序列变异。结果显示，在鲜食大豆品种通酥１号中共检测到１７４４１２０个ＳＮＰ，其
中７３．６６％的ＳＮＰ位于基因间区，而在位于外显子区域的４．０８％变异中，５３．８３％为非同义突变，可能导致２８８３个基
因蛋白质功能改变。鉴定出２３２２１３个ＩｎＤｅｌ变异，其中短片段（１～４ｂｐ）变异占比明显高于长片段（≥５ｂｐ），可能是
由于短片段变异对基因组稳定性的破坏较小，被自然选择容忍。在外显子区域的２９８６个ＩｎＤｅｌ变异中，约１．２８％（３９
个）引起Ｇｌｙｍａ．０２ｇ１２３１００等２２个基因提前终止密码子，可能显著影响基因功能；约 ０．１３％（５个）导致 Ｇｌｙｍａ．
１５ｇ１８７７００等５个基因终止密码子丢失，可能通过延长蛋白翻译产生功能获得性突变。检测到８７３２个ＣＮＶ和５７４９
个ＳＶ，分别导致５９８２、２４５９４个基因发生变异。最后基于１４个ＩｎＤｅｌ变异开发鉴别标记，其中标记ＩｎＤｅｌ＿１、ＩｎＤｅｌ＿８、
ＩｎＤｅｌ＿１２分别导致Ｇｌｙｍａ．０２ｇ２９０５００、Ｇｌｙｍａ．１０ｇ１０３１００、Ｇｌｙｍａ．１６ｇ１９４６００基因发生序列变异，可能通过调节风味、影
响细胞壁结构与质地等途径影响大豆鲜食特性。这些标记的进一步转化将提升育种效率，加速优质鲜食大豆品种的

选育进程。
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　　目前，规模种植的栽培大豆是在野生大豆的基
础上经过长期选育和系统改良而来的，因采收时间

不同可分为鲜食型大豆和籽粒型大豆，其中鲜食型

大豆在生育期Ｒ６和Ｒ７之间收获，作为新鲜蔬菜食
用，质地柔软、风味俱佳、营养丰富，维生素、蔗糖、

淀粉含量较高，而难消化的低聚糖和抗营养物质的

含量则较低。

近年来，基因组测序和重测序的技术成本大幅

下降，为全面分析不同植物品种的遗传变异［如单

核苷酸多态性（ＳＮＰ）、结构变异（ＳＶ）等］提供了便
利。通过对２７８个来自不同育种历史阶段的温带玉
米自交系进行测序研究，科学家们评估了选择对玉

米遗传多样性的影响，结果显示，现代育种技术已

经通过ＳＮＰ、ＩｎＤｅｌ和拷贝数变异（ＣＮＶｓ）的形式引

入了丰富多样的遗传变异，这些变异影响了玉米基

因组中的许多基因和非基因区域［１］。小麦 Ｐｐｄ－１
基因上游５０ｂｐ区域的 ＩｎＤｅｌ多态性与小麦品种的
抽穗时间相关［２］。小麦 Ｐｐｄ－Ｂ１的 ＣＮＶ影响其光
周期敏感性，与抗病性和生物胁迫反应相关的 ＣＮＶ
也已在拟南芥、水稻和大豆中被鉴定出来，表明这

些基因的可变拷贝数可能在应对不断变化的环境

条件和不断进化的害虫及病原体时具有优势［３－６］。

在多种植物物种中，结构变异已被鉴定出来，包括

拟南芥、大麦、谷子、玉米、高粱、大豆和小麦

等［２，６－１４］。在某些情况下，ＳＶ与表型变异相关，例
如，在高粱中鉴定出１组近１５００个区分甜高粱和
粒用高粱的基因均携带ＳＶ［１４］。上述发现强调了基
因组变异在植物育种和适应性中的重要性。

随着分子生物学的发展，分子标记技术应运而

生。分子标记技术通过检测植物基因组中的特定

ＤＮＡ序列来识别和选择优良品种，这种方法不受环
境因素的影响，能够更准确地反映植物的遗传特

性。因此，分子标记技术在农作物的遗传改良中具
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有重要的应用价值。结合运用形态标记技术和分

子标记技术，可实现农作物性状的精准鉴定与优良

品种的高效选育，进而显著提升遗传改良效率与种

质资源利用水平。具体到鲜食大豆，通过开发分子

标记，分析其遗传多样性，不仅有助于挖掘和利用

优异的种质资源，还能拓宽遗传背景，筛选出优良

的品种（系），为鲜食大豆的育种和生产提供重要

指导。

本研究通过高通量重测序技术对通酥１号基因
组的变异进行系统性解析，揭示其基因组结构特征

与遗传多样性，旨在为解析其表型特性及分子育种

提供重要的理论依据；同时，开发一套多态性 ＩｎＤｅｌ
标记，并利用其对２９份代表性种质进行遗传多样性
分析，以评估其在分子标记辅助育种中的应用潜力。

１　材料与方法

１．１　材料及ＤＮＡ提取
鲜食大豆品种通酥１号购自市场，为春播中熟

菜用大豆品种，由江苏沿江地区农业科学研究所于

２００２年育成，在淮北地区生产中表现出产量高、品
质优、适应性强等特点［１５］。２０２４年６月将种子播种
于聊城市农业科学院茌平基地（１１５．９８°Ｅ，３６．４５°Ｎ），
７ｄ后 取 幼 嫩 叶 片，使 用 ＤＮＡ 提 取 试 剂 盒
（Ｈｉ－ＤＮＡｓｅｃｕｒｅＰｌａｎｔＫｉｔ）提取其 ＤＮＡ，并使用
０８％琼脂糖凝胶电泳及 Ｎａｎｏｄｒｏｐ２０００检测 ＤＮＡ
质量，于－２０℃保存备用。
１．２　文库构建和质量控制

构建插入片段为４００ｂｐ的文库，利用第二代测
序技术（ＮＧＳ），基于 ＩｌｌｕｍｉｎａＮｏｖａＳｅｑ测序平台，对
这些文库进行双末端 （ＰＥ）测序。采用 ｆａｓｔｐ
（ｖ０．２０．０）对原始数据进行过滤：（１）去除３′端接头
污染；（２）采用滑动窗口法进行质量过滤，窗口大小
设置为５ｂｐ，步长设置为１ｂｐ，若窗口平均 Ｑ值≤
２０，仅保留该窗口倒数第 ２个碱基及之前的碱基；
（３）长度过滤，去处任意一条 ｒｅａｄｓ长度≤５０ｂｐ的
双末端ｒｅａｄｓ［１６］。
１．３　序列比对及变异分析

使用ＢＷＡ（０．７．１２－ｒ１０３９）的 ｍｅｍ程序将过
滤后的高质量数据比对至参考基因组 Ｗｉｌｌｉａｍｓ８２
（Ｇｌｙｃｉｎｅｍａｘｖ４．０），获得ｓａｍ文件，然后使用Ｐｉｃａｒｄ
１．１０７软件对 ｓａｍ文件进行排序并转换为 ｂａｍ
文件［１７］。

ＳＮＰ检测：采用 ＧＡＴＫ软件检测 ＳＮＰ，使用

ＲｅａｌｉｇｎｅｒＴａｒｇｅｔＣｒｅａｔｏｒ命令输出包含所有可能的
ＩｎＤｅｌｓ文件；利用 ＩｎｄｅｌＲｅａｌｉｇｎｅｒ命令对所有 ＩｎＤｅｌｓ
附近的ｒｅａｄｓ进行重新比对，以提高 ＳＮＰ预测的准
确率。使用ＵｎｉｆｉｅｄＧｅｎｏｔｙｐｅｒ程序获得ＳＮＰ位点，将
ｓｔａｎｄ＿ｃａｌｌ＿ｃｏｎｆ设置为３０［１８］。进一步过滤 ＳＮＰ位
点，过滤标准：（１）Ｆｉｓｈｅｒｔｅｓｔｏｆｓｔｒａｎｄｂｉａｓ（ＦＳ）≤
６０；（２）ＨａｐｌｏｔｙｐｅＳｃｏｒｅ≤１３．０；（３）ＭａｐｐｉｎｇＱｕａｌｉｔｙ
（ＭＱ）≥４０；（４）ＱｕａｌｉｔｙＤｅｐｔｈ（ＱＤ）≥２；（５）
ＲｅａｄＰｏｓＲａｎｋＳｕｍ≥ －８．０；（６）ＭＱＲａｎｋＳｕｍ＞－１２．５；
（７）ＤＰ≥ ４ｒｅａｄｓ。

ＩｎＤｅｌ检测：使用 ＧｅｎｏｍｅＡｎａｌｙｓｉｓＴＫｖ３．８软件
的ＵｎｉｆｉｅｄＧｅｎｏｔｙｐｅｒ程序获得样品所有突变位点，将
ｓｔａｎｄ＿ｃａｌｌ＿ｃｏｎｆ设置为３０，利用 ＳｅｌｅｃｔＶａｒｉａｎｔｓ命令
提取ＩｎＤｅｌ突变信息。进一步过滤ＩｎＤｅｌ位点，过滤
标准：（１）ＦｉｓｈｅｒＴｅｓｔｏｆＳｔｒａｎｄＢｉａｓ（ＦＳ）≤２００；（２）
Ｒｅａｄｄｅｐｔｈ（ＤＰ）＞４；（３）ＱｕａｌｉｔｙＤｅｐｔｈ（ＱＤ）≥２；
（４）ＲｅａｄＰｏｓＲａｎｋＳｕｍ≥－２０。

ＣＮＶ检测：采用 ＣＮＶｎａｔｏｒｖ０．２．７检测全基因
组中存在的 ＣＮＶ，其中 ｂｉｎ＿ｓｉｚｅ设置为１００，同时对
通过ＣＮＶｎａｔｏｒ获得的结果进行筛选，将基因组中多
拷贝区域去除，同时设置 ＲｅａｄＤｅｐｔｈ值（将染色体
正常区域的 ＲｅａｄＤｅｐｔｈ定义为 １），保留 ＲＤ值≤
００５或≥１．８的区域。

ＳＶ检测：采用Ｂｒｅａｋｄａｎｃｅｒ１．３．７检测可能存在
的染色体结构变异。

１．４　变异位点注释分析
使用ＡＮＮＯＶＡＲ软件对ＳＮＰ及ＩｎＤｅｌ位点进行

ＧＯ和ＫＥＧＧ注释［１９］。

１．５　基因组变异图谱绘制
使用 Ｒｃｉｒｃｌｉｚｅ软件将 ＳＮＰ、ＩｎＤｅｌ、ＣＮＶ和 ＳＶ

的变异分析结果展示到环形图上［２０］。

１．６　ｅ－ＰＣＲ扩增及进化分析
通过ＴＢｔｏｏｌｓ软件的 ＢａｔｃｈＴａｒｇｅｔＲｅｇｉｏｎＰｒｉｍｅｒ

Ｄｅｓｉｇｎ插件对 ＩｎＤｅｌ分子标记进行引物设计，然后
通过 ＰｒｉｍｅｒＣｈｅｃｋ插 件 基 于 全 基 因 组 序 列
（ＳｏｙＯｍｉｃｓ，ｈｔｔｐｓ：／／ｎｇｄｃ．ｃｎｃｂ．ａｃ．ｃｎ／ｓｏｙｏｍｉｃｓ／
ｉｎｄｅｘ；ＬＩＳ，ｈｔｔｐｓ：／／ｗｗｗ．ｌｅｇｕｍｅｉｎｆｏ．ｏｒｇ／ｃｏｌｌｅｃｔｉｏｎｓ／
ｇｌｙｃｉｎｅ／）进行 ｅ－ＰＣＲ扩增，最后通过 Ｒ语言的
ｇｇｔｒｅｅ软件包进行种质资源进化分析，并构建进
化树。

２　结果与分析

２．１　重测序原始数据质量评估
对通酥１号重测序数据进行质量评估，由结果
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可知，ＧＣ含量为３９．２８％，模糊碱基（Ｎ）所占百分
比为０．０１％，碱基识别准确率在 ９９％以上的碱基
（Ｑ２０）所占百分比为 ９８．３３％，碱基识别准确率在
９９．９％以上的碱基（Ｑ３０）所占百分比为 ９５．７８％。
Ｒ１、Ｒ２端测序ｒｅａｄｓ单碱基平均质量值范围为３５～
４０，平均预估错误率低于０．０１６％，说明测序数据不
存在ＡＴ、ＧＣ分离现象，基本保持ＡＴ、ＧＣ数目一致。

对重测序数据进行质控和过滤后，生成

１７２７９６１７０条高质量 ｒｅａｄｓ，占原始 ｒｅａｄｓ条数的
９６５７％；高质量 ｒｅａｄｓ的碱基数为２５．８１Ｇｂ，占原
始碱基总数的９５．５２％。平均覆盖深度为２７．０８×，
其中 １×、４×、１０×、２０×的覆盖深度在基因组的覆
盖度分别为 ９３．０４％、８５．３５％、７１．０６％、３８．７０％。
变异在不同染色体上均有分布（图１），以上结果表
明，测序质量较好，可用于后续分析。

２．２　ＳＮＰ检测与注释分析
检测结果（图１）表明，从通酥１号基因组中共

获得１７４４１２０个ＳＮＰ，其中嘌呤和嘌呤之间或嘧啶
和嘧啶之间的转换类型Ｔｓ（Ｔ：Ａ＞Ｃ：Ｇ、Ｃ：Ｇ＞Ｔ：Ａ）
为主要 ＳＮＰ突变型（１１５０５７６个），所占比例为
６５９７％，嘌呤和嘧啶之间的颠换类型 Ｔｖ（Ｔ：Ａ＞Ｇ：
Ｃ、Ｔ：Ａ＞Ａ：Ｔ、Ｃ：Ｇ＞Ｇ：Ｃ、Ｃ：Ｇ＞Ａ：Ｔ）所占比例为
３４．０３％（５９３５４４个），转换／颠换比值（Ｔｓ／Ｔｖ）为
１９４。由ＳＮＰ突变碱基偏好性统计分析结果可知，
与ＳＮＰ突变位点前后的碱基序列相比，ＳＮＰ突变位
点处Ａ、Ｔ碱基减少，Ｇ、Ｃ碱基增多。ＳＮＰ杂合基因
型数目为３５４６１０个，纯合基因型数目为１３８９５１０
个，总体杂合率为２０．３３％。

统计每条染色体上 ＳＮＰ的分布情况，结果（图
１）显示，核基因组染色体的 ＳＮＰ分布密度为
１０５１．２６～３００１．０７个／Ｍｂ，叶绿体基因组的 ＳＮＰ
分布密度为２９５．６３个／Ｍｂ，线粒体基因组的ＳＮＰ分
布密度为１１１．７９个／Ｍｂ。由 ＳＮＰ注释结果（图２）
可知，通酥１号的 ＳＮＰ变异主要分布在基因间区，
共鉴定出１２９１５２１个（７４．０５％）；其次是内含子区
域，为 １８８０１６个（１０．７８％）；转录起始位点上游

１ｋｂ区域、下游１ｋｂ区域以及外显子区域的ＳＮＰ数
量类似，分别为 ７８４８５个（４．５％）、７６０４４个
（４３６％）、７１１６０个（４．０８％）；在 ３′ＵＴＲ区域、５′
ＵＴＲ区域也存在少量的ＳＮＰ变异，分别为１９０１１个
（１．０９％）、１７７９０个（１．０２％）。其中，在外显子区
域内的７１１３５个 ＳＮＰ中，３０７９４个（４３．２９％）为同
义编码突变，３８２９２个（５３．８３％）为非同义编码突
变，８３２个（１．１７％）导致翻译提前终止，１５６个
（０２２％）导致终止密码子丢失。

对通酥１号ＳＮＰ变异进行ＧＯ和ＫＥＧＧ数据库
注释分析（图３），根据ＧＯ分类数据，突变基因显著
富集于细胞过程（４１１４个）、代谢过程（３９１２个）等
１７个生物学过程以及细胞解剖实体（２１５１个）等２
个细胞组分和结合（６２３９个）、催化活性（４４２１个）
等１５个分子功能。ＫＥＧＧ注释结果表明，变异基因
涉及包含碳水化合物代谢（５２５个）、信号转导（４９２
个）、翻译（３０６个）、运输与分解代谢（３０４个）、蛋白
质折叠、分选和降解（３００个）、氨基酸合成、分解和
相互转化（２６８个）、环境适应（２３６个）等在内的３１
个代谢通路。
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２．３　ＩｎＤｅｌ检测分析与注释
经过过滤共筛选得到２３２２１３个ＩｎＤｅｌ变异，其

中杂合位点２８１４９个（１２．１２％），纯合位点２０４０６４
个 （８７．８８％）；Ｉｎｓｅｒｔｉｏｎ插入位点 １１３０９１个
（４８７％），Ｄｅｌｅｔｉｏｎ缺失位点１１９１２２个（５１．３％）。
在全基因组范围内相同长度的Ｉｎｓｅｒｔｉｏｎ插入位点和
Ｄｅｌｅｔｉｏｎ缺失位点比例基本一致（图４），均存在较多
的１～４ｂｐ类型变异，而≥５ｂｐ类型变异相对占比
较小。

　　对通酥１号的 ＩｎＤｅｌ变异进行注释统计，结果
（图５）发现，ＩｎＤｅｌ变异主要分布在基因间区域，共
鉴定出１５０１９５个（６４．６８％）；其次是内含子区域，
包括 ３６５０４个（１５．７２％）；在转录起始位点上游
１ｋｂ区域、下游１ｋｂ区域数量相似，分别为１５０２４
个（６．４７％）、１５２８０个（６．５８％），另外，在５′ＵＴＲ区
域、３′ＵＴＲ区域、外显子区域也存在少量的ＳＮＰ变

异，分别为５８２９个（２．５１％）、４８５３个（２．０９％）、
２９７２个（１．２８％）。其中，在外显子区域内的２９８６
个ＩｎＤｅｌ变异中，分别有 ９０１个（３０．１８％）、８１１个
（２７．１６％）导 致 非 移 码 缺 失、插 入，６５２个
（２１８５％）、５２１个（１７．４５％）分别导致移码缺失、
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插入，３８个（１．２８％）导致编码提前终止，４个
（０１３％）导致终止密码子丢失。

对通酥１号的 ＩｎＤｅｌ变异进行 ＧＯ和 ＫＥＧＧ数
据库注释分析（图６），根据ＧＯ分类数据，突变基因
显著富集于 ＧＯ：０００９９８７（５６５个）、ＧＯ：０００８１５２
（５１０个）等１４个生物学过程以及ＧＯ：０１１０１６５（２３２

个）等２个细胞组分和 ＧＯ：０００５４８８（９５３个）、ＧＯ：
０００３８２４（５０８个）等１６个分子功能。ＫＥＧＧ注释结
果表明，变异基因涉及包含信号转导（６３个）、碳水
化合物代谢（３９个）、环境适应（３５个）、蛋白质折
叠、分类和降解（３０个）、翻译（３０个）等在内的３１
个代谢通路。

２．４　ＣＮＶ与ＳＶ检测分析与注释
检测得出，总 ＣＮＶ变异数为８７３２个，拷贝数

缺失、增加个数分别为７３９、７９９３个，共涉及５９８２
个变异基因。ＫＥＧＧ注释结果表明，高频注释到的
基因主要对应ＡＢＣ转运蛋白（ｋ１４４８８）、酰基 －ＣｏＡ
脱氢酶（ｋ０９４２２）、细胞色素 Ｐ４５０（ｋ００４３０）等功能，
表明可能参与糖等小分子跨膜运输、活跃核心能量

代谢及对压力环境的适应等。总 ＳＶ变异数为
５７４９个，包括 １９２６个（３３．５％）缺失、１７８个
（３１％）倒位、２２５５个（３９．２２％）染色体内易位、
１３９０个（２４．１８％）染色体间易位，共涉及２４５９４个

变异基因。ＫＥＧＧ注释结果表明，代谢通路主要涉
及代谢活性增强、抗生素耐药性机制及环境适应相

关通路等。

２．５　ＩｎＤｅｌ分子标记开发
为验证这些位点的多态性特征，筛选分布在通

酥１号１５条染色体中的３１个长度为３０～５４ｂｐ的
纯合ＩｎＤｅｌ变异位点，采用电子 ＰＣＲ（ｅ－ＰＣＲ）技术
对２９份已完成全基因组测序的大豆种质资源（包
括冀豆 １７、合丰 ２５、齐黄 ３４、豫豆 ２２、中黄 ３５、
ＦｉｓｋｅｂｙⅢ、铜山天鹅蛋等代表性品种）进行分子标
记有效性验证。通过聚类分析发现，１４个 ＩｎＤｅｌ位
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点（占筛选位点４５．２％）在不同种质间呈现稳定的
扩增多态性（表１），可以有效解析２９份大豆种质资
源的遗传多样性特征（图７），进一步将其转化为分
子标记，用于进行群体鉴别。其中，ＩｎＤｅｌ＿１变异导
致Ｇｌｙｍａ．０２ｇ２９０５００基因产生非移码缺失，ＫＥＧＧ
注释途径为ｋ１４７７６（β－葡萄糖苷酶），可以通过直
接水解糖苷键，增加可溶性糖含量（甜度）、降解细

胞壁多糖，改善质地（柔软度）、释放次生代谢物，调

节风味与营养等途径影响大豆鲜食特性。ＩｎＤｅｌ＿８
变异导致 Ｇｌｙｍａ．１０ｇ１０３１００基因产生移码缺失，
ＫＥＧＧ注释途径为ｋ１３４１２（天冬氨酸蛋白酶），可能
在种子成熟后期水解大豆贮藏蛋白，释放游离氨基

酸和小肽，影响豆粒质地软化和风味形成。ＩｎＤｅｌ＿
１２变异导致Ｇｌｙｍａ．１６ｇ１９４６００基因产生移码缺失，
ＫＥＧＧ注释途径为ｋ１０６６４（糖基转移酶），影响细胞
壁结构与质地，直接影响豆粒的嫩度和咀嚼感。

表１　１４个ＩｎＤｅｌ分子标记信息

编号 染色体 位置 Ｗｉｌｌｉａｍｓ８２ 通酥１号 基因

１ Ｇｍ０２ ４８８３１９４４ ＴＴＣＡＣＣＣＴＣＧＴＣＡＧＡＧＴＣＡＣＴＡＴＣＡＡＡＧＴＡＴＡＣＴＴＴＡＣＴＣＴＴＴ
ＴＴＡＴＧＣＡＧＴＣＴＡ

Ｔ Ｇｌｙｍａ．０２ｇ２９０５００

２ Ｇｍ０２ ５００６１６０８ Ｔ ＴＣＡＴＴＴＧＴＣＣＧＣＡＣＣＡＴ
ＴＣＴＡＡＣＡＧＣＴＴＴＡＣ

Ｇｌｙｍａ．０２ｇ３０８６００

３ Ｇｍ０３ ３８６６９０２ ＡＴＡＡＡＡＴＴＡＣＡＡＧＡＡＧＡＧＡＧＴＧＧＧＴＴＧＣＣＴＴＧＡＡＡＧＧ Ａ －

４ Ｇｍ０４ １０１４４５０ ＣＧＡＴＧＧＴＧＧＣＧＧＣＧＡＣＧＡＡＴＴＡＴＣＣＴＧＡＧＡＴ Ｃ Ｇｌｙｍａ．０４ｇ０１３３００

５ Ｇｍ０７ ２０１４９００６ Ｔ ＴＣＣＡＣＴＧＣＡＣＣＣＴＴＴＧＡ
ＧＴＧＴＴＣＡＧＣＴＴＣＡＣＡＣＣ

Ｇｌｙｍａ．０７ｇ１５９６００

６ Ｇｍ０８ ４４３８５３５５ ＣＡＡＴＴＧＴＧＴＡＴＧＣＴＧＧＣＧＴＧＧＡＡＡＴＧＧＡＴＡＣＴＴＴＧＴＴＴＴＣＡＧＧＴ Ｃ －

７ Ｇｍ０９ １２２６７６３８ ＡＡＴＴＧＧＡＡＣＡＧＡＡＴＧＧＧＧＡＧＡＡＧＡＣＣＡＡＣＴＴＣＣＡＴＴＴＣＴＡＧＧ Ａ －

８ Ｇｍ１０ ２１４１４８３５ ＡＡＧＧＴＣＡＧＴＡＴＡＴＴＴＣＡＣＴＴＴＴＴＴＴＴＡＴＴＣＡＡＴＴＴＧＡＴＴＴＴＡＴ Ａ Ｇｌｙｍａ．１０ｇ１０３１００

９ Ｇｍ１３ ２８０３３２６６ Ａ ＡＴＧＡＧＧＣＡＣＧＡＧＡＡＧ
ＧＴＡＡＴＧＣＣＡＡＣＣＣＡＧＧ Ｇｌｙｍａ．１３ｇ１７２１００

１０ Ｇｍ１３ ３２３７０８６７ ＧＡＧＧＡＡＣＡＧＧＴＧＴＴＧＧＴＡＴＣＴＧＧＡＡＧＴＴＣＡＡＡＴＣ Ｇ Ｇｌｙｍａ．１３ｇ２１６４００

１１ Ｇｍ１３ ４２１８００４５ ＡＴＣＡＴＴＴＡＴＴＡＧＡＧＴＴＴＴＡＧＧＡＴＴＴＡＴＡＡＡＧＡＧＡＡＡＴＡＣＡＡＧＴＡＣＴ Ａ Ｇｌｙｍａ．１３ｇ３３４４００

１２ Ｇｍ１６ ３５８８９５８８ ＧＴＧＡＡＡＴＣＣＧＴＴＡＧＡＣＡＧＡＣＧＧＣＧＣＡＴＴＣＧＡＧＣＧＴＴＴＧＧＴＴＧＧＣＣ
ＴＴＡＴＴ

Ｇ Ｇｌｙｍａ．１６ｇ１９４６００

１３ Ｇｍ１７ ３９４７４３４４ ＡＴＴＴＴＡＧＣＡＴＧＡＡＴＣＴＧＧＧＴＧＧＴＧＴＴＡＡＡＣＡＧＧＴＴＴＴ Ａ Ｇｌｙｍａ．１７ｇ２３８３００

１４ Ｇｍ１８ ２０８９６５６ ＡＧＣＣＡＣＡＧＧＡＡＴＧＡＴＣＡＡＣＡＴＣＣＴＣＧＡＴＧＣＡＴ Ａ －

３　结论与讨论

随着大豆种质资源全基因组测序工作的完成，

相关遗传图谱的解析显著推进了新一代分子育种

技术的发展进程［２１－２３］。本研究对鲜食大豆优异品

种通酥１号开展高深度全基因组重测序（平均覆盖
深度２７．０８×），较已报道的鲜食大豆品种“浙鲜豆
８号”“浙鲜 ９号”的全基因组重测序深度提升约
３５倍，显著提高了ＣＮＶ和ＳＶ的检测精度，为精准
定位调控豆荚发育与籽粒风味形成的关键基因组

区段提供了数据依据，为鲜食大豆品质定向改良的

分子标记开发奠定了技术基础［２４］。

以Ｗｉｌｌｉａｍｓ８２基因组序列为参考基因组，在鲜
食大豆品种通酥１号中共检测到１７４４１２０个ＳＮＰ，
转换／颠换比（Ｔｓ／Ｔｖ）为１．９４，ＳＮＰ位点中的Ｇ／Ｃ碱
基比例增加，暗示突变可能受ＤＮＡ修复机制或环境
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适应性选择驱动［２５］。功能注释结果显示，７３．６６％
的 ＳＮＰ位于基因间区，而在位于外显子区域的
４０８％（７１１３５个）变异中，５３．８３％（３８２８８个）为
非同义突变，可能导致２８８３个基因的蛋白质功能
改变。另外，６８６个基因终止密码子提前发生，１５４
个基因终止密码子丢失，可能导致蛋白延长，这些

基因中可能存在与鲜食特性（如糖分积累、质地调

控）相关的候选基因，需进一步进行验证。

在通酥１号中共鉴定出２３２２１３个ＩｎＤｅｌ变异，
缺失频率（５１．３％）与插入（４８．７％）频率接近，但缺
失稍占优势，符合植物基因组中 ＩｎＤｅｌ变异的普遍
特征，可能与复制滑动和 ＤＮＡ修复机制偏向性有
关［２６］。与水稻等多数物种一致，短片段（１～４ｂｐ）
变异占比明显高于长片段（≥５ｂｐ），可能与ＤＮＡ复
制过程中滑动错配机制偏好短片段插入或缺失有

关，且短片段变异对基因组稳定性的破坏较小，尤

其在非编码区或冗余密码子区域，可能被自然选择

容忍［２７－２９］。值得注意的是，在外显子区域内的

２９８６个ＩｎＤｅｌ变异中，１７１０个（５７．３４％）导致非移
码缺失、插入，１１７３个（３９．３％）导致移码缺失、插
入，均可能改变相关蛋白质的结构和功能，影响蛋

白质稳定性及其与其他蛋白质和核酸的相互作用，

引发多种疾病；约 １．２８％（３９个）引起 Ｇｌｙｍａ．
０２ｇ１２３１００等２２个基因提前终止密码子，可能显著
影响基因功能，约 ０．１３％（５个）导致 Ｇｌｙｍａ．
１５ｇ１８７７００等５个基因终止密码子丢失，可能通过
延长蛋白翻译产生功能获得性突变，这类变异在植

物适应性进化中具有潜在作用［３０－３３］。功能注释分

析结果显示，ＩｎＤｅｌ相关基因显著富集于 ＧＯ：
０００９９８７（细胞过程调控）和 ＧＯ：０００５４８８（结合功
能）等条目中，提示变异可能影响基础代谢与信号

转导网络。ＫＥＧＧ通路中信号转导（６３个基因）与
环境适应（３５个基因）的富集，进一步支持 ＩｎＤｅｌ在
植物响应生物／非生物胁迫中的潜在贡献［３４］。此

外，碳水化合物代谢与蛋白质折叠相关通路的变异

可能与通酥１号特有农艺性状（如抗逆性或品质形
成）存在关联，但需进一步验证。本研究为解析该

品种的遗传特性提供了重要数据基础，后续可通过

基因编辑或关联分析明确关键 ＩｎＤｅｌ的功能
效应［３５］。

ＣＮＶ分散在植物基因组中，在玉米中发现的许
多ＣＮＶ与驯化有关，基因 Ｖｒｎ－Ａ１的 ＣＮＶ与中间
或晚开花表型相关；ＳＶ可以通过复制事件产生，在

谱系之间存在基因的差异丢失［３６－３８］。大豆是第１
个对其基因组进行ＣＮＶ分析的豆类物种，在测定的
基因组中共检测到２６７个平均大小为１８～２３ｋｂ的
ＣＮＶ［６］。本研究在鲜食大豆通酥 １号中检测到的
８７３２个ＣＮＶ和５７４９个ＳＶ，它们可能通过基因剂
量效应或染色体重排影响表型［３９］。比如，马铃薯中

受ＣＮＶ影响的４个基因在转录中显示出剂量效应，
并且可能影响马铃薯植物的生长和发育［４０］。

由于中等长度ＩｎＤｅｌ标记易于转化为通用型分
子标记（如 ＣＡＰＳ／ｄＣＡＰＳ），适配不同实验室技术条
件，利于后续大规模群体检测，且可以保证 ＰＣＲ扩
增效率（片段过短易产生引物二聚体，过长则导致

扩增难度增加），通过常规电泳清晰区分多态性，本

研究筛选到分布在通酥１号１５条染色体中的３１个
长度为３０～５４ｂｐ的纯合ＩｎＤｅｌ变异位点，并对其进
行分子标记有效性验证，其中１４个位点（４５．２％）
在种质间具有稳定扩增多态性，可以成功解析遗传

多样性，将其转化为群体鉴别标记，标记 ＩｎＤｅｌ＿１、
ＩｎＤｅｌ＿８、ＩｎＤｅｌ＿１２分别导致 Ｇｌｙｍａ．０２ｇ２９０５００、
Ｇｌｙｍａ．１０ｇ１０３１００、Ｇｌｙｍａ．１６ｇ１９４６００基因发生序列
变异，基因功能注释结果表明，它们可能通过调节

风味、影响细胞壁结构与质地等途径影响大豆鲜食

特性。这些标记的进一步转化将提升育种效率，加

速优质鲜食大豆品种的选育进程。
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