
黄佳怡， 张玉宏， 许卫华． 地方槐猪和外来瘦肉型猪种 ９ 个关联突变位点的遗传变异分析 ［Ｊ］ ． 畜牧与兽医， ２０２５， ５７ （１）： ２０－２８．
ＨＵＡＮＧ Ｊ Ｙ， ＺＨＡＮＧ Ｙ Ｈ， ＸＵ Ｗ Ｈ． Ｇｅｎｅｔｉｃ ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ９ ｐｒｏｐｏｓｅｄ ｃａｕｓａｔｉｖｅ ｖａｒｉａｎｔｓ ｉｎ ｌｏｃａｌ Ｈｕａｉ ｐｉｇ ａｎｄ ｉｍｐｏｒｔｅｄ ｌｅａｎ ｍｅａｔ ｐｉｇ ｂｒｅｅｄｓ ［ Ｊ］ ． Ａｎｉｍａｌ
Ｈｕｓｂａｎｄｒｙ ＆ Ｖｅｔｅｒｉｎａｒｙ Ｍｅｄｉｃｉｎｅ， ２０２５， ５７ （１）： ２０－２８．

地方槐猪和外来瘦肉型猪种 ９ 个关联突变位点的遗传变异分析

黄佳怡１＃， 张玉宏２＃， 许卫华１∗

（１􀆰 龙岩学院生命科学学院， 福建 龙岩　 ３６４０１２；
２􀆰 龙岩市农业学校， 福建 龙岩　 ３６４０３１）

摘要： 旨在研究中国本土槐猪和引入瘦肉型猪 （杜洛克猪、 大约克夏猪、 长白猪） 在生长育肥相关基因 ＭＣ４Ｒ 和 ＭＳＴＮ、 脊椎数量相关基因

ＮＲ６Ａ１ 和 ＶＲＴＮ、 肉质性状相关基因 ＰＨＫＧ１ 和 ＰＲＫＡＧ３ 以及病原感染相关基因 ＳＹＮＧＲ２ 和 ＦＵＴ１ 这 ８ 个基因 ９ 个 ＳＮＰ 位点的遗传变异特征。 利用

竞争性等位基因特异性 ＰＣＲ （ＫＡＳＰ） 和聚合酶链反应－限制性片段长度多态性 （ＰＣＲ－ｒｅｓｔｒｉｃｔｉｏｎ ｆｒａｇｍｅｎｔ ｌｅｎｇｔｈ ｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍ， ＰＣＲ－ＲＦＬＰ ） 方法

对突变位点进行基因分型， 根据原始文献对各位点进行有利等位基因判定， 并制作各猪种在各位点有利等位基因和不利等位基因的百分比示意

图。 结果： 槐猪在 ＮＲ６Ａ１ 基因突变位点存在一定多态性， 有利等位基因频率为 ０􀆰 ２４， 其他位点表现为单一基因型， 其中， ＰＨＫＧ１、 ＰＲＫＡＧ３ 突

变位点为有利等位基因， 而在 ＭＣ４Ｒ、 ＭＳＴＮ、 ＶＲＴＮ、 ＳＹＮＧＲ２ 和 ＦＵＴ１ 突变位点为不利等位基因； 杜洛克猪在 ＭＣ４Ｒ、 ＮＲ６Ａ１、 ＶＲＴＮ、 ＳＹＮＧＲ２
和 ＦＵＴ１ 突变位点有利等位基因占优， 然而， ＰＨＫＧ１ 基因不利等位基因仍有一定的比例； 大约克夏猪在 ＭＣ４Ｒ、 ＳＹＮＧＲ２、 ＮＲ６Ａ１ 和 ＶＲＴＮ 基因

突变位点有利等位基因占优， 而其他位点为不利等位基因； 长白猪在 ＭＣ４Ｒ、 ＭＳＴＮ、 ＰＲＫＡＧ３ （ｐ． Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ） 和 ＳＹＮＧＲ２ 这 ４ 个基因突变位点不

利基因占优； 杜洛克猪在 ＶＲＴＮ 基因、 长白猪在 ＭＣ４Ｒ 基因突变位点处于遗传不平衡状态 （Ｐ＜０􀆰 ０５）。 以上结果为槐猪品种保护与利用以及瘦肉

型猪种分子遗传标记选育提供了有益的信息。
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　 　 鉴定与育种相关性状因果关联的遗传变异一直是

遗传育种领域的难题之一。 悉尼大学 Ｆｒａｎｋ Ｎｉｃｈｏｌａｓ
教授领衔的研究团队对单基因决定的质量性状 （如
遗传缺陷） 以及数量性状关联遗传变异进行了在线

汇编（Ｏｎｌｉｎｅ Ｍｅｎｄｅｌｉａｎ Ｉｎｈｅｒｉｔａｎｃｅ ｉｎ Ａｎｉｍａｌｓ，ＯＭＩＡ，
ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｏｍｉａ．ｏｒｇ ／ ｈｏｍｅ ／ ）， 为动物孟德尔遗传变异研

究提供了重要的依据。 Ｊｏｈｎｓｓｏｎ 等［１］对影响猪和牛重

要经济性状的 １３ 个重要相关基因的变异进行了因果

关联分析， 提出肌肉生长抑制素 （ＭＳＴＮ）、 胰岛素

样生长因子 ２ （ ＩＧＦ２）、 黑皮质素 ４ 受体 （ＭＣ４Ｒ）、
孤儿核受体亚家族 ６ 成员 １ （ＮＲ６Ａ１）、 椎骨发育相

关基因 （ＶＲＴＮ）、 磷酸化激酶 １ （ＰＨＫＧ１）、 磷酸腺

苷激活蛋白激酶 （ＡＭＰＫ） 调节亚基 γ３ （ＰＲＫＡＧ３）、
兰尼碱受体 １ （ＲＹＲ１） 和突触回蛋白 ２ （ＳＹＮＧＲ２）
这 ９ 个基因变异与猪相关性状具有因果关系。

ＭＳＴＮ 和 ＭＣ４Ｒ 是猪生长、 育肥性状的候选基

因。 ＭＳＴＮ 基因被称为 “双肌” 基因， Ｓｔｉｎｃｋｅｎｓ 等［２］

克隆测序了猪 ＭＳＴＮ 基因， 发现了 １ 个潜在的因果突

变， 即启动子区域 ｇ． ４４７Ａ ＞ ｇ （ ｇ􀆰 ９４６２９２３６Ｔ ＞Ｃ），
并发现 ＴＣ 基因型相对于 ＴＴ 基因型具有更低的 ＭＳＴＮ
表达水平。 ＭＣ４Ｒ 属于 Ｇ 蛋白偶联受体， 在大脑中表

达， 调节食物摄入和能量消耗， Ｋｉｍ 等［３］ 鉴定了

ＭＣ４Ｒ 基因一种错义突变 （ ｐ􀆰 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ）， 发现其

与 猪 生 长 和 肥 胖 性 状 显 著 相 关。 ＮＲ６Ａ１
（ｐ􀆰 Ｌｅｕ１９２Ｐｒｏ） 错义突变［４］ 和 ＶＲＴＮ 基因的 １ 个

２９１ ｂｐ 插入突变与猪脊椎数性状具有显著关联效

应［５］。 ＲＹＲ１（ｐ􀆰 Ａｒｇ６５１Ｃｙｓ）和 ＰＲＫＡＧ３（ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ）
是 ２ 个公认的影响肉质的基因突变［１］， 其中， ＲＹＲ１
（ｐ􀆰 Ａｒｇ６５１Ｃｙｓ） 突变引起猪应激综合征， ＰＲＫＡＧ３
（ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ） 亦称 “ＲＮ＋” 基因， 突变引起 “酸
肉效应”， 实践中， 育种公司将这 ２ 个基因突变作为

不利基因予以淘汰。 此外， ＰＨＫＧ１（ｇ􀆰 １６８３０３２０Ｃ＞Ａ）
是 ＲＹＲ１（ｐ􀆰 Ａｒｇ６５１Ｃｙｓ）和 ＰＲＫＡＧ３（ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ）以
外的另一个会导致猪产生 ＰＳＥ 肉的基因突变［６－７］。
ＰＲＫＡＧ３ 基因的另一个突变类型 （ ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ） 对

ＰＲＫＡＧ３ （ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ） 等位基因未分离的群体的

糖原含量和肉质有显著影响［８］。 抗病性状方面，
Ｂｕｒｋｈａｒｄ 等［９］研究表明， ΔＳＲＣＲ５ 猪 （ＣＤ１６３ 第 ７ 外

显子 ＳＲＣＲ５ 缺失基因编辑猪） 对猪繁殖与呼吸综合

征病毒 （ＰＲＲＳＶ） 感染具有完全抵抗力。 岩藻糖转

移酶基因 １ （ＦＵＴ１） 和 ＳＹＮＧＲ２ 是另外 ２ 个与大肠

杆菌和猪圆环病毒 ２ｂ 型 （ＰＣＶ２ｂ） 感染有关的候选

基因， 其相应的基因变异影响机体的易感性。 ＦＵＴ１
被 认 为 是 ＥＣＦ１８ 受 体 基 因， 其 错 义 突 变

（ｐ􀆰 Ａｌａ１０３Ｔｈｒ） 影响大肠杆菌对猪小肠黏膜的黏

附［１０］； ＳＹＮＧＲ２ （ ｐ􀆰 Ｃｙｓ６３Ａｒｇ） 基因突变可以解释

ＰＣＶ２ｂ 病毒载量的 ９􀆰 ３％的基因变异和 ６􀆰 ２％表型

变异［１１］。
鉴于部分因果关联的基因变异已经在商业育种公

司实践中进行了筛选， 如 ＲＹＲ１ （ ｐ􀆰 Ａｒｇ６５１Ｃｙｓ），
ＣＤ１６３ 变异属于人工基因编辑突变体， 本研究选取了

９ 个经济性状相关的、 自然群体发生的基因突变

［ＭＣ４Ｒ、 ＮＲ６Ａ１、 ＰＨＫＧ１、 ＰＲＫＡＧ３ （ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ）、
ＶＲＴＮ、ＳＹＮＧＲ２、ＭＳＴＮ、ＦＵＴ１、ＰＲＫＡＧ３（ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ）］，
在中国地方猪种槐猪和 ３ 个瘦肉型商品猪种 （杜洛

克猪、 大约克夏猪、 长白猪） 进行基因突变分析，
以期对槐猪的保种与利用、 商品瘦肉型猪的分子遗传

育种提供参考。

１　 材料与方法

１􀆰 １　 样品采集

于福建上杭县绿琦槐猪国家保种场采集槐猪耳组

织 ４０ 份 （公母各半）， 于福建某国家生猪核心育种

场采集杜洛克猪耳组织 ４０ 份 （公母各半）、 长白猪

３８ 份 （公母各半） 和大约克夏猪 ４２ 份 （均为母

猪）， 放置于含 ７０％酒精的离心管内， 通过冰盒运输

带回实验室后， －２０ ℃冰箱保存备用。
１􀆰 ２　 因果关联的基因突变选取及信息分析

　 　 本文选择的基因突变均经过文献证实， 是与生长

育肥性状、 脊椎数性状、 肉质性状以及病原感染等经

济重要性状具有因果关联的基因突变。 根据各遗传变

异原始文献和 Ｊｏｈｎｓｓｏｎ 等的综述文章［１］， 将这些突

变基因或基因型效应进行了 “有利” 和 “不利” 的

区分， 如： ＭＣ４Ｒ （ｐ􀆰 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ） 基因变异， Ａ 等位

基因具有更快的生长速度和更多的脂肪， 判定为

“有利” 等位基因； ＭＳＴＮ （ｇ􀆰 ９４６２９２３６Ｔ＞Ｃ） 基因变

异， ＴＣ 基因型相对于 ＴＴ 基因型具有更低的 ＭＳＴＮ 表

达水平， 再结合 ＭＳＴＮ 公认的肌肉生长抑制效应， 将

Ｃ 等位基因判定为 “有利” 等位基因。 详细信息见

表 １。
１􀆰 ３　 基因组 ＤＮＡ 提取

根据 Ｔｈｅｒｍｏ Ｓｃｉｅｎｔｉｆｉｃ 公司基因组 ＤＮＡ 抽提试剂

盒 （货号： Ｋ０７２１）， 提取耳组织 ＤＮＡ。 具体步骤如

下： 称取 ２０ ｍｇ 的耳组织， 剪碎并放入 １􀆰 ５ ｍＬ 离心

管中； 加入 １８０ μＬ Ｄｉｇｅｓｔｉｏｎ Ｓｏｌｕｔｉｏｎ 和 ２０ μＬ 蛋白酶

Ｋ， 振荡混匀， ５６ ℃水浴消化 ３ ｈ； 加入 ２０ μＬ ＲＮａｓｅ
Ａ， 振荡后室温静置 １０ ｍｉｎ； 加入 ２００ μＬ 裂解液涡

旋振荡 １５ ｓ； 加入 ４００ μＬ ５０％乙醇振荡混匀， 转移

溶液到 ＤＮＡ 纯化柱后在 ６ ０００ ｇ 下离心 １ ｍｉｎ， 离心

后将纯化柱转移到新的 ２ ｍＬ 收集管中； 加入 ５００ μＬ
Ｗａｓｈ Ｂｕｆｆｅｒ １８ ０００ ｇ 离心 １ ｍｉｎ， 丢弃收集管中的液

体； 加入 ５００ μＬ Ｗａｓｈ Ｂｕｆｆｅｒ ２ 在 １２ ０００ ｇ 下离心
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３ ｍｉｎ， 将纯化柱转移到 １􀆰 ５ ｍＬ 离心管中； 加入

２００ μＬ Ｅｌｕｔｉｏｎ Ｂｕｆｆｅｒ 在室温下静置 ２ ｍｉｎ， 并于

８ ０００ ｇ 下离心 １ ｍｉｎ； 最后利用 Ｔｈｅｒｍｏ Ｓｃｉｅｎｔｉｆｉｃ

ＮａｎｏＤｒｏｐ ２０００ 对基因组 ＤＮＡ 质量、 浓度进行检测，
质量合格的 ＤＮＡ 分装于－２０ ℃保存。

表 １　 所选的遗传变异信息

基因 （变异） 性状 变异类型 变异序列信息 等位基因效应
基因组位置

（Ｓｓｃｒｏｆａ１１􀆰 １）
变异编号

参考

文献

ＭＣ４Ｒ
（ｐ􀆰 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ）

生长、
脂肪沉积

错义突变 ｇ􀆰 １６０７７３４３７Ｇ＞Ａ
Ａ 等位基因有更快的生

长速度和更多的脂肪
Ｃｈｒ１： １６０ ７７３ ４３７ ｒｓ８１２１９１７８ ［１， ３］

ＭＳＴＮ
肌肉增长

（双肌）
调控区域 ｇ􀆰 ９４６２９２３６Ｔ＞Ｃ

ＴＣ 基因型相对于 ＴＴ 基

因型具有更低的 ＭＳＴＮ
表达水平

Ｃｈｒ１５： ９４ ６２９ ２３６ ｒｓ３３２１８８８２８ ［２］

ＰＨＫＧ１
（ｇ􀆰 １６８３０３２０Ｃ＞Ａ）

糖原含量和

肉质性状

剪接区域

突变
ｇ􀆰 １６８３０３２０Ｃ＞Ａ

Ａ 等位基因具有较高的

糖原含量
Ｃｈｒ３： １６ ８３０ ３２０ ｒｓ３３０９２８０８８ ［１， ６－７］

ＰＲＫＡＧ３
（ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ）

糖原含量和

肉质性状
错义突变 ｇ􀆰 １２０８６３５３３Ｃ＞Ｔ

Ｔ 等位基因具有较高的

糖原含量 （ “汉普夏效

应” 等位基因）
Ｃｈｒ１５： １２０ ８６３ ５３３ ｒｓ１１０９１０４７７２ ［１， １２］

ＰＲＫＡＧ３
（ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ）

糖原含量和

肉质性状
错义突变 ｇ􀆰 １２０８６３５３７Ｃ＞Ｔ

Ｔ 等位基因具有较低的

糖原含量和肉质评分
Ｃｈｒ１５： １２０ ８６３ ５３７ ｒｓ１１０８３９９０７７ ［８］

ＮＲ６Ａ１
（ｐ􀆰 Ｌｅｕ１９２Ｐｒｏ）

脊椎数 错义突变 ｇ􀆰 ２６５３４７２６５Ａ＞Ｇ
Ａ 等位基因具有较高的

脊椎数
Ｃｈｒ１： ２６５ ３４７ ２６５ ｒｓ３２６７８０２７０ ［１， ４］

ＶＲＴＮ
（ｇ􀆰 ９７６１５８７９－

９７６１５８８０ｉｎｓ）
脊椎数 插入突变

ｇ􀆰 ９７６１５８７９－

９７６１５８８０ｉｎｓ
插入等位基因具有更高

的脊椎数
Ｃｈｒ７： ９７ ６１５ ８８０ Ｎｏｎｅ ［１， ５］

ＳＹＮＧＲ２
（ｐ􀆰 Ｃｙｓ６３Ａｒｇ）

猪 ＰＣＶ２
病毒载量

错义突变 ｇ􀆰 ３７９７５１５Ａ＞Ｇ
Ａ 等位基因具有较低的

病毒载量
Ｃｈｒ１２： ３ ７９７ ５１５ Ｎｏｎｅ ［１， １１］

ＦＵＴ１
（ｐ􀆰 Ａｌａ１０３Ｔｈｒ）

ＥＣＦ１８ 大肠

杆菌抗性
错义突变 ｇ􀆰 ５４０７９５６０Ｔ＞Ｃ Ｔ 等位基因为抗性基因 Ｃｈｒ６： ５４ ０７９ ５６０ ｒｓ３３５９７９３７５ ［１０］

１􀆰 ４　 ＶＲＴＮ 引物及基因分型

参照文献 ［１１］ 设计引物对， 引物由英潍捷基

（上海） 贸易有限公司合成。 引物序列见表 ２， 不同

基因型 ＰＣＲ 产物的大小分别为： 野生型 １２０ ｂｐ， 突

变型 ４１１ ｂｐ， 杂合基因型有 １２０ ｂｐ 和 ４１１ ｂｐ 两条带。

表 ２　 基因引物序列

基因 （变异） 引物序列 （５′→３′）

ＶＲＴＮ （ｇ􀆰 ９７６１５８７９－９７６１５８８０ｉｎｓ）
ＧＧＣＡＧＧＧＡＡＧＧＴＧＴＴＴＧＴＴＡ
ＧＡＣＴＧＧＣＣＴＣＴＧＴＣＣＣＴＴＧ

　 　 根据 ＰＣＲ 试剂盒 （ Ｔｈｅｒｍｏ Ｓｃｉｅｎｔｉｆｉｃ 公司， 货

号： Ｋ１０８１） 配制反应体系。 扩增条件： ９５ ℃ 预变

性 ３ ｍｉｎ ； ９５ ℃ ３０ ｓ、 ６２ ℃ ３０ ｓ、 ７２ ℃ ３０ ｓ， 共 ３５
个循环； ７２ ℃延伸 １０ ｍｉｎ。 反应结束， 产物－２０ ℃
保存待用。 ＰＣＲ 扩增产物用 １􀆰 ５％的琼脂糖凝胶电泳

进行检测。

１􀆰 ５　 竞争性等位基因特异性 ＰＣＲ（ＫＡＳＰ）基因分型

１􀆰 ５􀆰 １　 特异性引物设计

根据 ８ 种基因突变位点变异的序列特征， 设计

ＫＡＳＰ 特异性引物 （见表 ３）， 引物由英潍捷基 （上
海） 贸易有限公司合成。
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表 ３　 不同基因位点 ＫＡＳＰ 引物信息

基因名称 突变位点编号 荧光信号 等位基因特异性上游引物 （５′→３′） 下游共同引物 （５→３′）

ＭＣ４Ｒ ｒｓ８１２１９１７８ ＦＡＭ ＣＣＴＧＡＴＣＡＴＧＴＧＴＡＡＴＴＣＣＡＴＣＡＴＣＧ ＣＣＡＧＧＧＧＡＴＡＧＣＡＡＣＡＧＡＴＧＡＴ

ＶＩＣ ＣＣＴＧＡＴＣＡＴＧＴＧＴＡＡＴＴＣＣＡＴＣＡＴＣＡ

ＭＳＴＮ ｒｓ３３２１８８８２８ ＦＡＭ ＡＣＧＴＧＡＡＡＡＴＣＧＴＧＣＴＣＡＧＴＴＴＴ ＡＧＡＴＡＧＣＴＧＡＣＡＴＴＡＴＣＣＴＣＴＴＧＧＴ

ＶＩＣ ＡＣＧＴＧＡＡＡＡＴＣＧＴＧＣＴＣＡＧＴＴＴＣ

ＰＲＫＡＧ３ ｒｓ１１０９１０４７７２ ＦＡＭ ＣＣＣＡＣＡＡＡＧＧＴＧＣＣＧＣＴＣ ＧＡＴＴＣＡＣＣＣＴＣＡＡＣＴＧＴＴＣＴＣＴＣＣ

ＶＩＣ ＣＣＣＡＣＡＡＡＧＧＴＧＣＣＧＣＴＴ

ｒｓ１１０８３９９０７７ ＦＡＭ ＣＴＴＴＧＣＴＴＴＧＧＴＧＧＣＣＡＡＣＧＧＣＡ ＣＴＣＴＧＣＣＴＣＣＣＣＡＧＣＣＣＣＴＣＣＴＣ

ＶＩＣ ＣＴＴＴＧＣＴＴＴＧＧＴＧＧＣＣＡＡＣＧＧＣＧ

ＰＨＫＧ１ ｒｓ３３０９２８０８８ ＦＡＭ ＧＧＴＴＣＴＣＡＧＧＣＣＣＧＧＡＣＴＣＧＣ ＣＣＴＣＡＣＡＧＡＡＧＣＣＡＧＣＡＣＣＧＴＣＡ

ＶＩＣ ＧＧＴＴＣＴＣＡＧＧＣＣＣＧＧＡＣＴＣＧＡ

ＦＵＴ１ ｒｓ３３５９７９３７５ ＦＡＭ ＧＧＣＧＧＣＣＧＴＴＧＡＧＣＴＧＣＧＴ ＧＧＣＣＧＧＴＴＴＧＧＧＡＡＣＣＡＧＡＴＧＧＧ

ＶＩＣ ＧＧＣＧＧＣＣＧＴＴＧＡＧＣＴＧＣＧＣ

ＮＲ６Ａ１ ｒｓ３２６７８０２７０ ＦＡＭ ＡＧＧＡＣＡＧＴＧＴＧＧＡＧＣＣＣＡ ＡＴＴＴＧＡＧＧＡＡＧＡＡＧＣＣＡＡＴＣＡＣＴＧ

ＶＩＣ ＡＧＧＡＣＡＧＴＧＴＧＧＡＧＣＣＣＧ

ＳＹＮＧＲ２ ＳＹＮＧＲ２ ＦＡＭ ＧＡＧＡＧＣＡＧＴＡＣＴＧＣＧＴＧＴＴＣＡＡＣＴ ＧＣＣＡＴＡＧＣＧＧＣＡＧＧＣＧＴＣＧＴＣＧＴ

ＶＩＣ ＧＡＧＡＧＣＡＧＴＡＣＴＧＣＧＴＧＴＴＣＡＡＣＣ

１􀆰 ５􀆰 ２　 ＫＡＳＰ 试验

所有样品 ＤＮＡ 利用琼脂糖凝胶电泳和 Ｎａｎｏｄｒｏｐ
ＮＤ－２０００ 进行定量分析， ＤＮＡ 浓度根据检测物种不

同进行调整， 浓度调整后的 ＤＮＡ 进行 ＫＡＳＰ 试验验

证 （Ｍｉｘ 工作液配制、 分装、 ＤＮＡ 样本分装、 进行

ＰＣＲ 程序）， 试验结束后， 取出孔板， 进行数据扫

描。 利用 ＳＤＳ ２􀆰 ４ 基因型软件根据所述荧光信号判断

各个位点的基因型： ＦＡＭ 和 ＶＩＣ 数据分别绘制在 ｘ
轴和 ｙ 轴上。 每个反应孔 ＦＡＭ 和 ＶＩＣ 值通过该特定

孔参比染料 （ＲＯＸ） 的值进行矫正， 将数据荧光值

进行标准化处理， 获取每一个 ＰＣＲ 反应孔 ＦＡＭ 和

ＶＩＣ 对应相对荧光值。 根据相对荧光值， 对样品进行

聚类分簇， 进一步根据样品簇和荧光类型确定基

因型。
１􀆰 ６　 数据统计与分析

１􀆰 ６􀆰 １　 基因频率计算

基因频率： Ｐｉ ＝ ［２ （ ｉｉ） ＋ （ ｉｊ１） ＋ （ ｉｊ２） ＋…＋

（ ｉｊｎ－１） ＋ （ ｉｊｎ） ］ ／ ２ｎ， 其中： Ｐｉ 表示第 ｉ 个等位基

因的频率； ｉ 表示纯合的复等位基因； ｉｉ 表示第 ｉ 个等

位基因纯合的个体数； ｊｎ 表示与 ｉ 共显的第 ｎ 个等位

基因； ｉｊｎ 表示含有 ｉ 与 ｊｎ 共显性等位基因的个体数；
ｎ 表示 １ 个群体内个体的总数。
１􀆰 ６􀆰 ２　 基因遗传连锁平衡性分析

根据 Ｈａｒｄｙ－Ｗｅｉｎｂｅｒｇ 遗传平衡定律， 并通过 χ２

适合性检验， 分析判断 ４ 种猪群的基因型频率是否存

在基因平衡。 在 Ｅｘｃｅｌ 电子表格中， 根据各基因型频

率、 基因频率计算 χ２值， 用 ＣＨＩＤＩＳＴ 函数进行显著

性检验。

２　 结果与分析

２􀆰 １　 ＰＣＲ 基因型判定

从图 １ 可见， ＶＲＴＮ 基因野生型、 突变型和杂合

基因型 ＰＣＲ 产物大小与预期一致。

Ｍ． ＤＮＡ Ｍａｒｋｅｒ ２０００； １ ～ ３、 ６􀆰 缺失或野生纯合基因型 （ Ｄｅｌ ／
Ｄｅｌ）； ４􀆰 插入纯合基因型 （Ｉｎｓ ／ Ｉｎｓ）； ５􀆰 杂合基因型 （Ｄｅｌ ／ Ｉｎｓ）。

图 １　 ＶＲＴＮ 基因 ＰＣＲ 基因型判定

２􀆰 ２　 ＫＡＳＰ 基因分型

利用 ＳＤＳ ２􀆰 ４ 基因型软件根据所述荧光信号判断

各个位点的基因型， 以 ＭＳＴＮ ｒｓ３３２１８８８２８ 基因分型

为例， ＫＡＳＰ 信号聚类结果见图 ２。
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注： 蓝色表示基因型 ＹＹ， 红色表示基因型 ＸＸ， 绿色表示基因型

ＸＹ， 黑色表示未检测到信号。

图 ２　 ＫＡＳＰ 信号聚类（以 ＭＳＴＮ ｒｓ３３２１８８８２８ 基因分型为例）

２􀆰 ３　 各猪种基因频率检测

２􀆰 ３􀆰 １　 杜洛克猪各遗传变异位点检测

根据 ＰＣＲ 和 ＫＡＳＰ 基因分型结果， 对杜洛克猪

在各遗传变异位点进行基因频率和遗传平衡分析， 结

果见表 ４。 从表 ４ 可以看出： 杜洛克猪在 ＮＲ６Ａ１ 基

因表现为有利等位基因 Ａ （基因频率为 １􀆰 ０）； 未发

现 ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ 位点 “汉普夏效应” 等位

基因 Ｔ； 其他 ７ 个基因位点均表现出一定的多态性，
且在 ＭＣ４Ｒ、 ＶＲＴＮ、 ＳＹＮＧＲ２ 和 ＦＵＴ１ 这 ４ 个基因位

点有利基因占优， ＰＨＫＧ１ 不利等位基因 Ａ 仍有一定

的比例 （Ａ 基因频率为 ０􀆰 １２）； 杜洛克猪在 ＶＲＴＮ 处

于遗传不平衡状态 （Ｐ＜０􀆰 ０５）。
２􀆰 ３􀆰 ２　 大约克夏猪各遗传变异位点检测

根据 ＰＣＲ 和 ＫＡＳＰ 基因分型结果， 对大约克夏

猪在各遗传变异位点进行基因频率和遗传平衡分析，
结果见表 ５。 从表 ５ 可以看出： 大约克在 ＰＨＫＧ１、
ＮＲ６Ａ１ 基因位点表现为有利等位基因； ＰＲＫＡＧ３ ／
ｒｓ１１０８３９９０７７ 位点几乎表现为不利等位基因 Ｃ （等位

基因频率为 ０􀆰 ９９）； 未发现 ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２
位点 “汉普夏效应” 等位基因 Ｔ； 其他 ５ 个基因位点

均表现出一定的多态性， 且在 ＭＣ４Ｒ、 ＳＹＮＧＲ２ 和

ＶＲＴＮ 这 ３ 个基因位点有利基因占优。

表 ４　 杜洛克猪各遗传变异位点检测结果

基因 ／ 变异编号 基因型 （个体数） 等位基因频率 遗传平衡 （Ｐ 值）

ＭＣ４Ｒ ／ ｒｓ８１２１９１７８ ＡＡ （２１） ＧＧ （１） ＧＡ （１８） Ａ （０􀆰 ７５） Ｇ （０􀆰 ２５） ０􀆰 ４４９

ＭＳＴＮ ／ ｒｓ３３２１８８８２８ ＴＴ （１３） ＣＣ （７） ＴＣ （２０） Ｃ （０􀆰 ４２） Ｔ （０􀆰 ５８） ０􀆰 ９８９

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０８３９９０７７ ＴＴ （３） ＣＣ （１７） ＴＣ （２０） Ｔ （０􀆰 ３３） Ｃ （０􀆰 ６７） ０􀆰 ６７７

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ ＣＣ （４２） ＴＴ （０） ＣＴ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ｔ （０） ／

ＰＨＫＧ１ ／ ｒｓ３３０９２８０８８ ＣＣ （３０） ＡＡ （０） ＣＡ （１０） Ｃ （０􀆰 ８８） Ａ （０􀆰 １２） ０􀆰 ６６５

ＮＲ６Ａ１ ／ ｒｓ３２６７８０２７０ ＡＡ （４０） ＧＧ （０） ＡＧ （０） Ａ （１􀆰 ００） Ｇ （０） ／

ＶＲＴＮ （ｇ􀆰 ９７６１５８７９－９７６１５８８０ｉｎｓ） Ｄｅｌ ／ Ｄｅｌ （１３） Ｉｎｓ ／ Ｉｎｓ （１６） Ｄｅｌ ／ Ｉｎｓ （１１） Ｉｎｓ （０􀆰 ５４） Ｄｅｌ （０􀆰 ４６） ０􀆰 ０１８

ＦＵＴ１ ／ ｒｓ３３５９７９３７５ ＴＴ （１５） ＣＣ （１１） ＴＣ （１４） Ｔ （０􀆰 ５５） Ｃ （０􀆰 ４５） ０􀆰 １８０

ＳＹＮＧＲ２ （ｐ􀆰 Ｃｙｓ６３Ａｒｇ） ＡＡ （１１） ＧＧ （７） ＡＧ （２２） Ａ （０􀆰 ５５） Ｇ （０􀆰 ４５） ０􀆰 ７８１

　 　 注： 左侧等位基因为有利遗传变异， 右侧等位基因为不利遗传变异； Ｉｎｓ 为插入突变等位基因， Ｄｅｌ 为缺失或野生型等位基因； ／ 表示该位点

已经纯合， 无需进行遗传平衡分析， 下同。

表 ５　 大约克夏猪各遗传变异位点检测结果

基因 ／ 变异编号 基因型 （个体数） 等位基因频率 遗传平衡 （Ｐ 值）

ＭＣ４Ｒ ／ ｒｓ８１２１９１７８ ＡＡ （１６） ＧＧ （６） ＧＡ （２０） Ａ （０􀆰 ６２） Ｇ （０􀆰 ３８） ０􀆰 ９９８

ＭＳＴＮ ／ ｒｓ３３２１８８８２８ ＴＴ （２８） ＣＣ （４） ＴＣ （１０） Ｃ （０􀆰 ２１） Ｔ （０􀆰 ７９） ０􀆰 １６５

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０８３９９０７７ ＴＴ （０） ＣＣ （４１） ＴＣ （１） Ｔ （０􀆰 ０１） Ｃ （０􀆰 ９９） ０􀆰 ９９７

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ ＣＣ （４２） ＴＴ （０） ＣＴ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ｔ （０） ／

ＰＨＫＧ１ ／ ｒｓ３３０９２８０８８ ＣＣ （４２） ＡＡ （０） ＣＡ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ａ （０） ０􀆰 ６６５

ＮＲ６Ａ１ ／ ｒｓ３２６７８０２７０ ＡＡ （４２） ＧＧ （０） ＡＧ （０） Ａ （１􀆰 ００） Ｇ （０） ／

ＶＲＴＮ （ｇ． ９７６１５８７９－９７６１５８８０ｉｎｓ） Ｄｅｌ ／ Ｄｅｌ （１２） Ｉｎｓ ／ Ｉｎｓ （１６） Ｄｅｌ ／ Ｉｎｓ （１４） Ｉｎｓ （０􀆰 ５５） Ｄｅｌ （０􀆰 ４５） ０􀆰 １７４

ＦＵＴ１ ／ ｒｓ３３５９７９３７５ ＴＴ （４） ＣＣ （１７） ＴＣ （２１） Ｔ （０􀆰 ３５） Ｃ （０􀆰 ６５） ０􀆰 ７９０

ＳＹＮＧＲ２ （ｐ． Ｃｙｓ６３Ａｒｇ） ＡＡ （８） ＧＧ （７） ＡＧ （２７） Ａ （０􀆰 ５１） Ｇ （０􀆰 ４９） ０􀆰 １７９
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２􀆰 ３􀆰 ３　 长白猪各遗传变异位点检测

根据 ＰＣＲ 和 ＫＡＳＰ 基因分型结果， 对长白猪在

各遗传变异位点进行基因频率和遗传平衡分析， 结果

见表 ６。 从 表 ６ 可 以 看 出： 长 白 猪 在 ＰＨＫＧ１、
ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２、 ＦＵＴ１、 ＮＲ６Ａ１ 等 ４ 个等位

基因未出现分离现象， 其中， ＰＨＫＧ１、 ＮＲ６Ａ１ 基因

位点表现为有利等位基因， ＦＵＴ１ 基因位点表现为不

利等位基因， 未发现 ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ 位点

“汉普夏效应” 等位基因 Ｔ； 其他 ５ 个基因位点均表

现 出 一 定 的 多 态 性， 其 中， ＭＣ４Ｒ、 ＭＳＴＮ、
ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０８３９９０７７、 ＳＹＮＧＲ２ 这 ４ 个等位基因位

点不利基因占优， ＶＲＴＮ 等位基因有利基因占优； 长

白猪在 ＭＣ４Ｒ 位点处于遗传不平衡状态 （Ｐ＜０􀆰 ０５）。

表 ６　 长白猪各遗传变异位点检测结果

基因 ／ 变异编号 基因型 （个体数） 等位基因频率 遗传平衡 （Ｐ 值）

ＭＣ４Ｒ ／ ｒｓ８１２１９１７８ ＡＡ （０） ＧＧ （９） ＧＡ （２９） Ａ （０􀆰 ３８） Ｇ （０􀆰 ６２） ０􀆰 ００１

ＭＳＴＮ ／ ｒｓ３３２１８８８２８ ＴＴ （２２） ＣＣ （０） ＴＣ （１６） Ｃ （０􀆰 ２１） Ｔ （０􀆰 ７９） ０􀆰 ２５９

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０８３９９０７７ ＴＴ （０） ＣＣ （３２） ＴＣ （６） Ｔ （０􀆰 ０８） Ｃ （０􀆰 ９２） ０􀆰 ８７０

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ ＣＣ （３８） ＴＴ （０） ＣＴ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ｔ （０） ／

ＰＨＫＧ１ ／ ｒｓ３３０９２８０８８ ＣＣ （３８） ＡＡ （０） ＣＡ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ａ （０） ／

ＮＲ６Ａ１ ／ ｒｓ３２６７８０２７０ ＡＡ （３８） ＧＧ （０） ＡＧ （０） Ａ （１􀆰 ００） Ｇ （０） ／

ＶＲＴＮ （ｇ􀆰 ９７６１５８７９－９７６１５８８０ｉｎｓ） Ｄｅｌ ／ Ｄｅｌ （８） Ｉｎｓ ／ Ｉｎｓ （１０） Ｄｅｌ ／ Ｉｎｓ （２０） Ｉｎｓ （０􀆰 ５３） Ｄｅｌ （０􀆰 ４７） ０􀆰 ９５０

ＦＵＴ１ ／ ｒｓ３３５９７９３７５ ＴＴ （０） ＣＣ （３８） ＴＣ （０） Ｔ （０） Ｃ （１􀆰 ００） ／

ＳＹＮＧＲ２ （ｐ􀆰 Ｃｙｓ６３Ａｒｇ） ＡＡ （０） ＧＧ （１８） ＡＧ （２０） Ａ （０􀆰 ２６） Ｇ （０􀆰 ７４） ０􀆰 ０８９

２􀆰 ３􀆰 ４　 槐猪各遗传变异位点检测

根据 ＰＣＲ 和 ＫＡＳＰ 基因分型结果， 对槐猪在各

遗传变异位点进行基因频率和遗传平衡分析， 结果见

表 ７。 从表 ７ 可以看出： 槐猪只在 ＮＲ６Ａ１ 基因存在

多态性， 有利等位基因 Ａ 的频率占 ０􀆰 ２４； 其他 ８ 个

位点表现为单一基因型， 在 ３ 个肉质相关的突变位点

（ ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０８３９９０７７、 ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ 和

ＰＨＫＧ１ ／ ｒｓ３３０９２８０８８） 均未发现不利等位基因， 而在

ＭＣ４Ｒ、 ＭＳＴＮ、 ＶＲＴＮ、 ＳＹＮＧＲ２ 和 ＦＵＴ１ 这 ５ 个与生

长育肥、 脊椎数和抗病感染突变位点表现为不利等位

基因 （以瘦肉型猪种表型因果关联为参照）。

表 ７　 槐猪各遗传变异位点检测结果

基因 ／ 变异编号 基因型 （个体数） 等位基因频率 遗传平衡 （Ｐ 值）

ＭＣ４Ｒ ／ ｒｓ８１２１９１７８ ＡＡ （０） ＧＧ （４０） ＧＡ （０） Ａ （０） Ｇ （１􀆰 ００） ／

ＭＳＴＮ ／ ｒｓ３３２１８８８２８ ＴＴ （４０） ＣＣ （０） ＴＣ （０） Ｃ （０） Ｔ （１􀆰 ００） ／

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０８３９９０７７ ＴＴ （０） ＣＣ （４０） ＴＣ （０） Ｔ （１􀆰 ００） Ｃ （０） ／

ＰＲＫＡＧ３ ／ ｒｓ１１０９１０４７７２ ＣＣ （４０） ＴＴ （０） ＣＴ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ｔ （０） ／

ＰＨＫＧ１ ／ ｒｓ３３０９２８０８８ ＣＣ （４０） ＡＡ （０） ＣＡ （０） Ｃ （１􀆰 ００） Ａ （０） ／

ＮＲ６Ａ１ ／ ｒｓ３２６７８０２７０ ＡＡ （０） ＧＧ （１９） ＡＧ （２１） Ａ （０􀆰 ２６） Ｇ （０􀆰 ７４） ０􀆰 ０７９

ＶＲＴＮ （ｇ􀆰 ９７６１５８７９－９７６１５８８０ｉｎｓ） Ｄｅｌ ／ Ｄｅｌ （０） Ｉｎｓ ／ Ｉｎｓ （３９） Ｄｅｌ ／ Ｉｎｓ （１） Ｉｎｓ （０􀆰 ０１） Ｄｅｌ （０􀆰 ９９） ０􀆰 ９９７

ＦＵＴ１ ／ ｒｓ３３５９７９３７５ ＴＴ （０） ＣＣ （４０） ＴＣ （０） Ｔ （０） Ｃ （１􀆰 ００） ０􀆰 １８０

ＳＹＮＧＲ２ （ｐ􀆰 Ｃｙｓ６３Ａｒｇ） ＡＡ （０） ＧＧ （３９） ＡＧ （１） Ａ （０） Ｇ （０􀆰 ９９） ０􀆰 ９９７

２􀆰 ４　 各猪种有利与不利等位基因百分比情况

根据表 ４～７ 中各猪种在 ９ 个遗传突变位点的等

位基因频率， 制作各猪种在各位点有利等位基因和不

利等位基因频率的百分比示意图。 从图 ３ 可以看出：
槐猪在生长、 脊椎数量和病原感染等位点不利等位基

因已经纯合或接近纯合 （ＮＲ６Ａ１ （ｐ􀆰 Ｌｅｕ１９２Ｐｒｏ） 位

点存 在 多 态 性 ）； ３ 个 瘦 肉 型 猪 种 在 ＰＲＫＡＧ３
（ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ） 和 ＰＨＫＧ１（ ｇ􀆰 １６８３０３２０Ｃ＞Ａ）位点有

利等位基因已经纯合或接近纯合 （杜洛克猪在

ＰＨＫＧ１ （ｇ􀆰 １６８３０３２０Ｃ＞Ａ） 位点仍有少量不利等位

基因）， 其他突变位点均呈现一定的多态性。
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图 ３　 各猪种 ９ 个遗传变异位点等位基因分型示意

３　 讨论

在人类［１３］和小鼠［１４］ 中， ＭＣ４Ｒ 和黑素皮质激素

受体辅助蛋白 ２ （ＭＲＡＰ２） 可以形成复合物并控制

能量平衡， 从而调节体重和肥胖。 在猪中， ＭＣ４Ｒ 的

错义变体 （ ｐ􀆰 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ） 被认为与生长和肥胖有

关， Ｋｉｍ 等［３］使用了来自 ６ 个不同品种、 样本含量相

对较大的群体 （分别为 １ ７４０、 １ １９４ 和 ２３１）， 首次

证实了 ＭＣ４Ｒ 的错义突变 （ｐ􀆰 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ） 与生长和

背膘性状有因果关联， 随后用人细胞系体外验证了 ２
个等位基因突变的分子功能， 发现 Ａｓｎ 等位基因突变

导致正常受体功能缺失和黑素皮质素信号传导的减

少［１５］。 Ｚｈａｎｇ 等［１６］ 进一步证明了 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ 突变降

低了 ＭＣ４Ｒ 或 ＭＣ４Ｒ－ＭＲＡＰ２ 复合物的组成活性和细

胞表面表达， 这可能影响能量平衡。 本研究发现杜洛

克猪、 大约克猪、 长白猪和槐猪 Ａｓｎ 突变 （Ａ 等位基

因） 等位基因频率分别为 ０􀆰 ７５、 ０􀆰 ６２、 ０􀆰 ３８ 和 ０，
其中， 长白猪在该位点处于连锁不平衡状态， 这可能

与 各 品 种 选 育 程 度 有 关， 也 提 示 ＭＣ４Ｒ
（ｐ􀆰 Ａｓｐ２９８Ａｓｎ） 突变是一种有价值的分子育种标记。

ＭＳＴＮ 基因是动物育种中的超级明星基因， 被发

现是肌肉量的负调控基因。 在一些牲畜物种中，
ＭＳＴＮ 基因的自然突变可以产生农业上理想的 “双
肌” 表型。 然而， 其他一些牲畜物种或品种缺乏这

些理想的变体。 基因修饰， 特别是基因编辑， 为诱导

或模拟牲畜基因组中自然发生的突变提供了前所未有
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的机会。 到目前为止， 已经使用不同的基因修饰工具

生成了各种 ＭＳＴＮ 编辑的牲畜物种［１７］。 Ｓｔｉｎｃｋｅｎｓ
等［２］克隆并测序了猪 ＭＳＴＮ 基因， 发现了 １ 个可能的

因果突变， 即启动子中的 ｇ􀆰 ４４７Ａ ＞ ｇ （本研究中

ｇ􀆰 ９４６２９２３６Ｔ＞Ｃ）， 该突变将 ＭＥＦ３ 结合位点 ８ 位的 Ｇ
核苷酸变为 Ａ 核苷酸， 从而破坏 ＭＥＦ３ 结合位置，
ＴＣ 基因型相对于 ＴＴ 基因型具有更低的 ＭＳＴＮ 表达水

平。 本研究也发现， 杜洛克猪、 大约克猪、 长白猪和

槐猪在 ＭＳＴＮ 基因突变 （Ｃ 等位基因） 等位基因频率

分别 ０􀆰 ４２、 ０􀆰 ２１、 ０􀆰 ２１ 和 ０， 与各品种肌肉量的选

育方向呈现一定的相关性。
猪椎骨的数量与肉类生产能力相关。 野猪是家猪

的祖先， 有 １９ 块脊椎骨， 欧洲商品猪的品种有 ２１ 到

２３ 节脊椎骨， 这可能是商业育种对体型选育的结果。
本研究发现， ＮＲ６Ａ１ （ｐ􀆰 Ｌｅｕ１９２Ｐｒｏ） 错义突变在 ３
个瘦肉型猪种已经纯合了， 均表现为有利基因型， 而

槐猪在该位点呈现一定的多样性， 有利等位基因 （Ｔ
等位基因） 频率为 ０􀆰 ２６； 杜洛克猪、 大约克猪、 长

白猪和槐猪在 ＶＲＴＮ 基因位点插入突变有利基因

（Ｉｎｓ 等位基因） 频率分别为 ０􀆰 ５４、 ０􀆰 ５５、 ０􀆰 ５３ 和

０􀆰 ０１， 其中， 杜洛克猪群处于连锁不平衡状态。 徐盼

等［１８］ 研究表明 ＮＲ６Ａ１ （ｐ􀆰 Ｐｒｏ１９２Ｌｅｕ） 位点在姜曲

海猪、 枫泾猪和杜洛克猪群已经纯合， 分别为 ＣＣ
（本文对应为 ＧＧ）、 ＣＣ 和 ＴＴ （本文对应为 ＡＡ） 基

因型， 而在苏姜猪群表现中度多态性， 与本研究中槐

猪结果一致； ＶＲＴＮ 基因位点在枫泾猪群已经纯合，
均为 Ｄｅｌ ／ Ｄｅｌ 基因型， 与本研究槐猪 ＶＲＴＮ 基因位点

状态一致， 而在苏姜猪、 姜曲海猪和杜洛克猪群存在

遗传变异， 提示我国地方猪种间在 ２ 个脊椎相关突变

位点遗传变异均不一致。
本研究所有猪种均未发现 “汉普夏效应” 等位

基因， 即 ＰＲＫＡＧ３ （ ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ） 均为有利基因，
然 而 在 该 基 因 另 一 个 突 变 位 点 ＰＲＫＡＧ３
（ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ）， 杜洛克猪、 大约克猪、 长白猪和槐猪

有利等位基因 （ Ｔ 等位基因） 频率分别为 ０􀆰 ３３、
０􀆰 ０１、 ０􀆰 ０８ 和 １􀆰 ０。 ＰＲＫＡＧ３ （ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ） 突变对

ＰＲＫＡＧ３ （ｐ􀆰 Ａｒｇ２５０Ｇｌｎ） 等位基因未分离的群体的

糖原含量和肉质有显著影响［８］， 本研究发现槐猪在

该位点为有利等位基因， 而 ３ 个瘦肉型猪为不利等位

基因占优， 可能提示， ＰＲＫＡＧ３ （ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ） 突变

是我国地方猪种区别于外来瘦肉型猪种的 １ 个有价值

的分子遗传标记。 本研究中， 除了杜洛克猪群在

ＰＨＫＧ１ （ｇ􀆰 １６８３０３２０Ｃ＞Ａ） 位点仍有一定的不利等

位基因频率 （Ａ 等位基因频率为 ０􀆰 １２）， 其他 ３ 个猪

种均已纯合， 表现为有利等位基因 Ｃ， 结果与杨广礼

等［１９］在野猪和松辽黑猪研究结果一致， 表明杜洛克

猪仍需要对该位点进行选择。
近年来， 非洲猪瘟肆虐， 猪抗病的研究再次成为

热点。 Ｗａｌｋｅｒ 等利用 ＧＷＡＳ［１１］ 和基因编辑工具［２０］ 证

实了 ＳＹＮＧＲ２ （ｐ􀆰 Ａｒｇ６３Ｃｙｓ） 基因的错义突变是猪对

ＰＣＶ２ｂ 病毒载量的因果突变。 梁凯欣等［２１］研究表明，
ＳＹＮＧＲ２ 基因敲除或 ｐ􀆰 Ａｒｇ６３Ｃｙｓ 点突变显著降低

ＰＣＶ２ 对 ＰＫ１５ 细胞的感染能力和增殖能力。 上述研

究表明 ＳＹＮＧＲ２ （ｐ􀆰 Ａｒｇ６３Ｃｙｓ） 突变是一种有价值的

分子遗传标记。 本研究发现， 杜洛克猪、 大约克猪、
长白猪和槐猪在 ＳＹＮＧＲ２ （ｐ􀆰 Ａｒｇ６３Ｃｙｓ） 基因有利突

变 （Ａ 等位基因） 等位基因频率分别 ０􀆰 ５５、 ０􀆰 ５１、
０􀆰 ２６ 和 ０， 结果表明， 中国地方猪种可能对 ＰＣＶ２ｂ
具有更高的敏感性， 但仍需要进一步的临床研究。
ＦＵＴ１ （ｐ􀆰 Ａｌａ１０３Ｔｈｒ） 突变是另一个研究证实的、 对

ＥＣＦ１８ 细菌产生抗性的因果突变［１０，２２－２３］。 本研究发

现， 杜洛克猪、 大约克猪、 长白猪和槐猪在 ＦＵＴ１
（ｐ􀆰 Ａｌａ１０３Ｔｈｒ） 基因有利突变 （Ｔ 等位基因为抗性等

位基因） 等位基因频率分别 ０􀆰 ５５、 ０􀆰 ３５、 ０ 和 ０， 槐

猪的研究结果和 Ｗａｎｇ 等［２２］ 发现类似， 该研究认为，
相比西方猪品种， 中国地方猪品种缺乏对 ＥＣＦ１８ 细

菌产生抗性的基因型， 发病的风险相对更高。 此外，
Ｐｅｔｉｔ 等［２３］发现法国野猪中的抗性等位基因仅以非常

低的频率出现， 该猪种也具有更高易感性。
本研究结果表明， ＭＳＴＮ （ ｇ􀆰 ９４６２９２３６Ｔ＞Ｃ） 突

变和 ＰＲＫＡＧ３ （ｐ􀆰 Ｖａｌ２４９Ｉｌｅ） 突变仍具有进一步研究

价值和潜在的应用价值。 对于有一定多态性的遗传变

异依然可以利用传统的分子标记、 基因芯片等方法进

行分子辅助育种， 对于群体未分离的因果突变， 随着

ＣＲＩＳＰＲ ／ Ｃａｓ９ 等基因编辑工具在猪上的不断应用［２４］，
也可以采用单点或多点一步法等基因编辑方法进行进

一步的分子功能研究和育种应用。 如 Ｇｕｏ 等［２５］ 对多

个密码子区域的胰岛素样生长因子结合蛋白 ３
（ＩＧＦＢＰ－３）、 ＭＳＴＮ、 ＭＣ４Ｒ 和细胞因子信号转导抑

制因子 （ＳＯＣＳ２） 以及 Ｒｅｎ 等［２６］ 对 ＩＧＦ２、 氨肽酶 Ｎ
（ＡＮＰＥＰ）、 ＣＤ１６３ 和 ＭＳＴＮ 基因同时进行了多基因

编辑。

４　 结论

本研究对槐猪和 ３ 个瘦肉型猪种 （杜洛克猪、
大约克猪和长白猪） 在 ９ 个经证实的因果突变位点

的遗传变异进行了分析， 发现中国本土槐猪在这些突

变位点缺乏多态性， 肉质性状均为有利遗传变异， 而

生长育肥与抗病性状缺乏有利等位基因， 瘦肉型商用

猪种在上述突变位点均呈现一定的多态性， 体现了商

业育种对各位点的选择。 总之， 对于依然存在的多态

性位点可以进行育种选择， 对于完全表现为不利等位
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基因的位点， 可以通过 ＣＲＩＳＰＲ ／ Ｃａｓ９ 及其优化系统

进行单点或一步法多点基因编辑育种。 本研究为槐猪

的保种与利用以及瘦肉型猪种的分子育种提供了有益

的信息。
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