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鸡全基因组选择信号筛选研究进展
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摘 要：人工选择对家鸡驯化及品种形成具有重要作用，基因组上留有选择痕迹。随着基因组技术和选择信

号检测方法完善，在基因组上检测选择信号成为进化生物学领域研究热点。文章主要描述选择信号定义，总结检

测选择信号的重要统计方法，分析鸡基因组选择信号检测结果，以期为鸡全基因组领域研究提供参考。
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Abstract: Artificial selection played an important role during chicken domestication and subsequent

breed formation. So the imprints of selection episodes had been left within chicken genome. With the

advances in genomics and the development of methods to detect selection signatures, the elucidation of

these selection signatures had been of interest issue on the fields of evolutionary biology and population

genetics. The aims of this review were to describe the definition of selection signatures on chicken genome,

to present the main statistical methods used to detect selection signature, and to summarize some recent

results on the selection footprint in chicken. This review should offer references to the researchers in the

related fields.
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鸡起源于雉科原鸡属，家鸡简称 Gallus domes⁃

ticus。研究表明，南亚、东南亚和我国北方地区是

重要家鸡起源地[1]。原鸡经长期自然选择和人工选

择已产生形态迥异、各具特色的品种，主要包括蛋

用型、肉用型、兼用型、观赏型、药用型等。鸡种

选育历史不同，体型、外貌、羽色及生产性状方面

差异显著。由于人工或自然选择干预，生物群体在

世代传递过程中，某种基因型个体比例变化，基因
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组上会相应留下明显特征，即选择信号。目前，利

用高密度SNP标记、重测序数据等DNA的多态信息

已在鸡基因组中筛选出多个存在选择信号区域。本

文主要描述选择信号定义，总结检测选择信号的重

要统计方法，分析已报道的鸡基因组选择信号检测

结果，归纳分析相关研究进展，以期为鸡全基因组

领域研究提供参考。

1 选择性扫除和“搭车”效应

中性进化理论认为，新突变需长时间在群体

中达到较高频率，突变位点周围的连锁不平衡程

度因重组发生衰减降解[2]。基因组上绝大多数未受

选择的位点始终处于随机漂变状态，彼此间连锁

不平衡易衰减。但选择作用下，群体有利等位基

因频率则在较短时间内达到较高值，重组作用受

一定程度抑制而不能对长范围单倍型实质性降

解。选择作用下的连锁不平衡造成选择位点附近

中性位点基因频率增加，形成长范围单倍型纯合。

这种由选择作用造成部分染色体片段多态性降低现

象称为选择性扫除（Selective Sweep）[3]。受选择作用

的有利基因座位周围中性位点由于连锁关系其频

率迅速增加，这种现象称为“搭车”效应（Hitchhik⁃
ing Effect）[4]。选择性扫除和“搭车”效应从不同角度

反映选择作用所致基因组变化。基于选择性扫除

和“搭车”效应，筛选基因组选择信号，成为群体

遗传学领域研究热点。

2 基因组选择信号检测方法

根据所用基因组信息来源差异，选择信号检

测方法分为基因频率谱方法、连锁不平衡方法和

基于群体分化方法等，各算法可检测选择事件、

试验群体及算法简述见表1。
表1 选择信号检测方法

Table 1 Approaches for detecting genome-wide selection signatures

类 别
Category

等位基因频率谱

连锁不平衡

群体分化

其 他

组合型

检测算法
Detection algorthm
Tajima's D检测

Fay and Li's D检测

Fay and Wu's H检测

LRH（EHH）检测

HS检测

iHS检测

LDD检测

FST检测

FLK检测

hapFLK检测

ROH检测

Hp检测

DH检测

HEW（DHEW）检测

CMS检测

DCMS检测

选择事件
Select events
平衡选择、
正向选择

正向选择

平衡选择、
正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

平衡选择、
正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

正向选择

试验群体
Group

群体内

群体内

群体内

群体内

群体内

群体内

群体内

群体间

群体间

群体间

群体间

群体间

群体内

群体内

群体内

群体内

简 述
Resume

区分DNA序列在进化过程中随机性和非随机性

运用溯祖理论，比较变异在不同进化时间分布情况，检验种群进化是
否符合中性模型

检验“搭车”效应的中性检验方法

检验某个核心单倍型是否高于具有相同频率一般单倍型连锁不平衡程度

检验单倍型相似性，需通过滑动窗口遍历整条染色体

在EHH统计量的基础上构建，用单标记位点替代核心单倍型，比较祖
先等位基因和突变等位基因所在扩展单倍型对遗传距离积分值差别。
校正不同染色体片段间重组率差异

检测连锁不平衡衰减

单个标记位点在不同群体间等位基因频率差异推断选择作用存在可能
性。 Cockerhan 等（1984），Akey 等（2002）， Beaumont 等（2004）和
Gianola等（2010）在 F统计量（FST）基础上衍生出针对全基因组选择信
号检测不同算法

考虑有效群体大小和群体历史分支，在算法中引入群体间Kinship矩
阵，比较单标记位点频率差异

在FLK检测基础上，比较单倍型频率差异

搜索基因组上无杂合子，全为纯合子片段。

基于滑动窗口计算杂合度统计量

整合Tajima's D检验和Fay and Wu's H 检验方法

整合EW检验、Tajima's D检验和Fay and Wu's H 检验方法

利用贝叶斯因子复合现有选择信号检测方法

考虑不同信号检测方法相关性基础上，复合现有各种选择信号检测方法
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2.1 基于等位基因频率谱检测选择信号方法

基因频率谱是指各频率等位基因占总等位基

因数比例[5]。中性理论认为基因组上存在广泛遗传

多态位点，当突变发生时，突变位点频率维持在

较低水平。当基因组上出现有利突变时，自然选

择发生作用，实现选择性扫除或“搭车”效应。早

期经典方法如 Tajima's D 检测、Fay and Li's D 检

测、Fay and Wu's H检测等通过检测等位基因在基

因组上目标区域内出现的频繁程度特征决定该基

因是否受到选择。

2.2 基于连锁不平衡检测选择信号方法

研究表明，如群体经历正向选择，则基因组

上有利突变位点频率很快提升，同时与该有利突

变位点连锁的周围位点由于“搭车”效应，频率也

会在群体中增加。且由于经历时间短，位点间连

锁关系尚未被重组事件破坏，存在较长 LD区域。

该区域长度与正向选择强度正相关[6]。这种特征为

检测基因组上是否发生正向选择提供有效突破

点。基于此，已研发多个检测算法，如 LRH[6]，

HS，iHS[7]，LDD[8]等。

2.3 基于群体分化检测选择信号方法

选择可使群体出现分化。特别是当同种不同

亚群间不同等位基因同时受到选择时，分化现象

加速。F统计量（FST）是反映群体结构变化统计量。

主要基于遗传多态性数据，通过估计亚种群间与整

个种群平均杂合性差异，刻画群体结构分化程度。

FST受突变、遗传漂变、近亲交配、选择作用或

Wahlund效应等因素影响。但在中性进化条件下，

FST主要由遗传漂变和迁移等因素影响，如种群中

一个等位基因由于对特定环境适合度较高而经历适

应性选择，其频率升高增大种群分化水平，产生较

高FST值。如果不同群体同一位点基因频率差异显

著大于中性进化条件下期望值，则认为该位点存

在选择作用。目前，除 FST统计量外，FLK检测、

hapFLK检测等统计量已应用于检测群体分化。

上述选择信号检验统计量不同算法间相关程

度不同。Grossman等认为，假如每个选择信号检

测方法揭示不同信息来源选择性扫除，那么复合

多个选择信号检测方法将有利于提高选择信号检

测效力[9]。目前，已有多个研究通过复合多种选择

信号检测方法在基因组范围内筛选出潜在选择信

号，以期提高选择信号检测准确性和精确度。

Zeng等提出 DH检验即整合 Tajima's D检验和 Fay
and Wu's H 检验方法 [10]。DH检验可提高选择检测

特异性，降低种群历史等因素敏感度。Zeng等在

DH基础上，整合Ewens-Watterson算法（EW），提

出 DHEW检验，该算法对重组率变化不敏感 [11]。

Grossman等利用贝叶斯因子复合现有各选择信号

检测方法，将该法定义为CMS[9]。Ma等在考虑各不

同信号检测方法相关性基础上，提出去相关复合

统计量法（DCMS） [12]；Utsunomiya等 合并统计量P
值，提出meta-SS法[13]；Randhawa等考虑统计量排

序信息，提出CSS法[14]。

3 鸡基因组选择信号筛选研究进展

早期驯化和近现代育种实践对鸡种、体型外

貌、行为习惯、生产性能影响显著，基因组相应

变化。随着芯片和重测序技术发展，可在基因组

层面上检测这种变化，揭示选育、基因与表型间

关系。目前，已利用商用蛋鸡、商用肉鸡、双向

选择品系鸡、地方鸡种等群体的 12、60和 600 k
SNP数据和重测序数据，在基因组上检测选择信号

或基因。试验利用的群体、数据、检测方法及检

测到的选择信号均有差异，见表2。结合结构基因

组和功能基因组学研究结果对选择信号区域注释

分析，发现这些选择信号区域内存在一些与外貌

性状、生长性状、体脂性状、繁殖和蛋品质性

状、抗病性状等相关的重要基因。

3.1 外貌性状相关基因

鸡的羽色是确定鸡品种重要特征。研究发现

位于 1号染色体 SOX10（SRY (Sex determining region
Y)-box 10）基因影响鸡的羽色[27]。Gholami等在3个
商品蛋鸡中检测发现 SOX10 基因受较强选择作

用[25]。鸡肤色主要有黄色、白色、黑色等。Rubin
等[15]，Elferink等[21]，Qanbari等[28]和Ma等[12]利用不

同群体和不同检测算法，均发现位于 24号染色体

上影响鸡黄皮肤的 BCDO2 基因 [29]受较强人工选

择。Ma等检测到影响黑色素或色素沉积的MC1R
（Melanocortin 1 receptor，位于 11号染色体），DCT

（Dopachrome tautomerase，位于 1号染色体），TYR

（Tyrosinase，位于 1号染色体），OSTM1（Osteope⁃
trosis associated transmembrane protein 1，位于 3号

染色体）基因受到选择[12]。鸡冠组织是鸡皮肤的重

要衍生物，起散热等作用，根据形态差异可分为
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单冠、玫瑰冠、豆冠、羽毛冠等。Qanbari等利用

FST算法、iHS算法等通过检测商业白壳蛋鸡和褐壳

蛋鸡测序数据，发现 SOX5 基因（SRY (Sex deter⁃
mining region Y)-box 5，位于 1号染色体）影响鸡豆

冠尺寸及形态，且该基因在现代鸡种中受极强人

工选择 [28]。GJD2基因（Gap junction protein delta 2，
位于 5 号染色体）、 SMPD3 基因（Sphingomyelin
phosphodiesterase 3，位于11号染色体）分别影响视

力[30]和矮小形态[31]，Qanbari等研究发现这些影响鸡

外貌特点基因均受较强人工选择[28]。

试验平台
Test platform

重测序

60K SNP芯片

60K SNP芯片

60K SNP芯片

60K SNP芯片

重测序

60K SNP芯片

重测序

600K SNP芯片

12KSNP

600K SNP芯片

600K SNP芯片

重测序

试验群体
Group

红色原鸡，商品肉鸡，洛岛红鸡，
高、低体重双向选择系，肥胖系，
白来航鸡；共 87只。

高、低体重双向选择系；共 99只。

白来航鸡；共 385只。

东北农业大学高、低脂双向选择
系；共 475只。

东北农业大学高、低脂双向选择
系；共 475只。

商用褐壳蛋鸡；共 15只。

原鸡，19个荷兰地方鸡种，10个
中国地方鸡种，商用褐壳蛋鸡，商
用白壳蛋鸡，商用肉鸡父系、母
系；共 3509只。

丝羽乌骨鸡、台湾鸡；共2个个体。

原鸡，12个地方鸡种，1个商用白
壳蛋鸡，2个商用褐壳蛋鸡；共 96
只。

9个肉鸡专门化品系（来源于Aviagen
公司）；共 616只。

原鸡，1个商用白壳蛋鸡，2个商
用褐壳蛋鸡；共 74只。

原鸡，4个地方鸡种（黄色皮肤）2个
地方鸡种（白色皮肤）；共 139只。

腹脂双向选择系；共 20只。

检测方法
Vetection
method

Hp

Hp和FST法

EHH

Hp和EHH法

EHH

Hp

Hp

ROH

FST

FST

FLK
hapFLK

DCMS

hapFLK

选择信号概述
Selection signature

58个区域，包含 21个基因。

51个区域。

116个区域，包含 185个基因。

10个区域，包含 39个基因。

108个区域，包含 108个基因。

132个区域，包含 99个基因。

26个强选择区域，包含203个基因。

509个基因。

商用蛋鸡与地方鸡种间存在 630个
选择信号，包含 1545 个基因；白
壳蛋鸡和褐壳蛋鸡间存在 656个选
择信号，包含 1288个基因。

51个区域，包含 1453个基因。

利用 FLK法检测到 107个区域，包
含 874 个基因；利用 hapFLK 法检
测到 41区域，包含 397个基因。

1098个基因。

129个区域，包含 262个基因。

影响性状
Influence

traits

体重

腹脂重
腹脂率

蛋壳结构

皮肤颜色

研究者
Researcher

Rubin等[15]

Johansson等[16]

Li等[17]

Zhang等[18]

Zhang等[19]

Qanbari等[20]

Elferink等[21]

Fan等[22]

Gholami等[23]

Stainton等[24]

Gholami等[25]

Ma等[12]

Roux等[26]

表2 鸡基因组上选择信号筛选研究

Table 2 Summary of selection signatures surveys in chicken genome

3.2 生长性状相关基因

鸡生长性状主要指鸡体重等性状。现已培育

出专门化商用鸡品种。利用鸡种和地方鸡种为试

验材料，在鸡基因组上定位大量影响鸡生长性状

QTLs，并对多个重要候选基因展开功能研究。目

前，已发现有很多基因影响鸡体重，主要包括位

于 1号染色体的 IGF1（Insulin-like growth factor 1），

位于 3 号染色体的 CAPN1（Calpain 1）、 TGFB2
（Transforming growth factor, beta 2），位于 5号染色

体的 IGF2（Insulin-like growth factor 2），位于8号染

色体 LEPR（Leptin receptor gene），位于10号染色体

的 IGF-1R（Insulin-like growth factor 1 receptor），位

于27号染色体的 IGF2BP1（Insulin-like growth factor
2 mRNA binding protein 1）、 IGFBP4（Insulin- like

··103



东 北 农 业 大 学 学 报 第47卷

growth factor binding protein 4）、 STAT5B（Signal
transducer and activator of transcription 5B），位于 28
号染色体的 INSR（Insulin receptor）等基因。Qanbari
等利用商用鸡的重测序数据，基于位点的杂合度

发现 IGF1、 INSR、LEPR 等基因受选择影响 [20]；

Rubin等也利用重测序数据检测到 IGF1和 INSR在

更多鸡种基因组上留有选择痕迹[15]。Gholami等利

用原鸡、多地鸡种和商用鸡种的600K SNP数据检

测到 CAPN1、TGFB2、 IGF2、 IGF2BP1 等基因受

人工选择 [23]。Stainton等利用来源于 Aviagen公司

的 9个肉鸡专门化品系的 12K SNP数据也检测到

IGF2BP1在基因组上存在选择痕迹 [24]。Gholami等
利用原鸡和商用鸡的 600K SNP数据检测到 IGF-

1R、STAT5B等基因受较强选择作用[25]。目前检测

到影响鸡体重的部分 QTL 或基因受强烈人工选

择，由此推断鸡基因组会针对体重性状所施 加

的人工选择做出反应，并在基因组上留下选择痕

迹。

3.3 体脂性状相关基因

随着肉鸡生长速度和肉产量显著提高，体脂

性状逐渐成为肉鸡育种重点考虑性状之一。利用

QTL定位、基因芯片、全基因组关联分析等技术平

台定位到众多影响体脂性状基因。通过QTLdb数

据库[34]检索，截止目前，在鸡上已定位380个与体

脂性状相关QTLs。利用GWAS平台也定位到多个

影响鸡体脂性状的遗传标记和重要基因。通过选

择信号检测研究，发现多个通过上述定位方法筛

选到的基因，也受较强选择作用。Zhang等利用东

北农业大学腹脂双向选择系，在鸡基因组上发现

位于 1 号染色体的 IGF1（Insulin-like growth factor
1）、TRPC4（Transient receptor potential cation channel,
subfamily C, member 4）、RB1（Retinoblastoma 1）、

MAOA（Monoamine oxidase A）、MAOB（Monoamine
oxidase B）、MYO7A（Myosin VIIA），位于 3号染色

体的 EHBP1（EH domain binding protein 1），位于 4
号 染 色 体 的 BBS7（Bardet- Biedl syndrome 7）、

LRP2BP（LRP2 binding protein），位于 7号染色体

的 LRP1B（Low- density lipoprotein receptor- related
protein 1B），位于 10 号染色体的 MYO9A（Myosin
IXA），位于 11号染色体的 ESRP2（Epithelial splic⁃
ing regulatory protein 2）、FTO（Fat mass and obesity
associated），位于 18 号染色体的 PRPSAP1（Phos⁃

phoribosyl pyrophosphate synthetase- associated pro⁃
tein 1）和位于 Z染色体的PCSK1（Proprotein conver⁃
tase subtilisin/kexin type 1）基因等与脂肪组织代谢

相关基因受较强选择[18,19]。Fan等在2个中国鸡种基

因组上也检测到 ESRP2 基因受到选择 [22]。LEPR

（Leptin receptor，位于8号染色体）在食欲与能量消

耗等生物学过程起重要作用。Twito 等发现在

LEPT 基因上的SNP在蛋鸡和肉鸡群体间基因频率

差异显著，与人工选择相关 [32]。MXD4 （MAX di⁃
merisation protein 4，位于4号染色体）是抑癌基因，

GWAS研究发现该基因与鸡腹脂重相关[33]。Stainton
等在 9个肉鸡品系基因组上发现 LEPR和MXD4基

因受较强选择作用[24]。Gholami等检测到影响腹脂

重 PRKAB2（Protein kinase, AMP- activated, beta 2
non-catalytic subunit，位于8号染色体）基因受到选

择 [23]。Roux等通过选择信号筛选，发现受选择作

用 的 PARK2（Parkin RBR E3 ubiquitin protein li⁃
gase，位于 3号染色体）基因是促进鸡肥胖调控关

键因子，JAG2（Jagged 2，位于 5号染色体）基因是

抑制鸡肥胖调控关键因子[26]。

3.4 繁殖与蛋品质性状相关基因

繁殖性状是鸡重要经济性状，产蛋量和蛋品

质等性状是蛋用型鸡育种重点。通过QTLdb数据

库[34]检索，截至目前，在鸡上已定位491个与繁殖

和蛋品质性状相关的QTLs。已有研究表明PRL基

因（Prolactin，位于 2号染色体）影响鸡产蛋量与就

巢行为，Li等 [17]和Qanbari等 [20]发现该基因受到选

择作用。SPP1（Secreted phosphoprotein 1，位于4号
染色体）与蛋壳质量相关[35]，Qanbari等[20]和Ghola⁃
mi等 [23]发现该基因也受到较强选择作用。CALB1
（Calbindin 1，位于 2号染色体）与畸形蛋壳相关；

NCOA1（Nuclear receptor coactivator 1，位于 3号染

色体）， SREBF2（Sterol regulatory element binding
transcription factor 2，位于 1 号染色体）和 RALGA⁃

PA1（Ral GTPase activating protein, alpha subunit 1，
位于 5号染色体）分别与开产日龄，就巢性和产蛋

量相关。Qanbari等[20]和Gholami等[23]在鸡基因组上

检测到上述基因受到选择。

3.5 抗病性状相关基因

通过QTLdb数据库[34]检索，截止目前，在鸡上

已经定位 561 个与抗病性状相关 QTLs。其中

SLC11A1 基因（Solute carrier family 11 (Proton-cou⁃
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pled divalent metal ion transporter)， member 1，位于

7号染色体）可抑制沙门氏杆菌传染 [36-37]，Qanbari
等在基因组上也检测到该基因受较强选择作用[20]。

除上述区域外，通过检测选择信号在基因组上也

定位到一些与鸡疾病发生相关其他基因，如 Li等
在基因组上检测到 LHX2（LIM homeobox2，位于17
号染色体）和SFRP1（Secreted frizzled-related protein
1，位于22号染色体）基因受选择，且这些基因参

与WNT信号通路，与癌症发生相关[17]。

4 展 望

学者长期重点针对鸡生长、体脂、繁殖、蛋

品质、抗病、饲料报酬性状等开展高强度选育。

在鸡基因组上也遗留大量选择痕迹。利用候选基

因法、QTL定位及全基因组关联等方法检测到大量

影响上述重要经济性状的遗传标记、重要基因和

QTL，且发现部分区域或基因的确受较强人工选择

作用。说明传统依赖于表型数据选育的人工选择

在鸡基因组进化上具有重要作用，验证了传统选

择方法在遗传基础上改良重要经济性状的作用。

随着基因组测序技术快速发展，高效获取海量鸡

基因组数据，整合选择信号分析、全基因组关联

分析和生物信息学分析将是筛选、鉴定影响重要

经济性状基因策略。由于目前所用选择信号检测

方法在算法设计上使用的信息来源不一，检测效

率存在差异，如果在统计算法设计上充分利用群

体各类信息源，完善检测方法，检测功效将显著

提高。总之，在基因定位研究中引入选择信号检

测分析结果，将更有利于筛选影响重要经济性状

的关键基因。
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