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摘要: 单核苷酸多态性(Single nucleotide polymorphisms, SNPs)是许多生物体最丰富的遗传变异形式。林木是重

要的植物类群和陆地植物生态系统的重要组成部分, SNP 作为新的分子标记已应用于松、杨、黄杉、桉和云杉

等属的多个树种的遗传育种学研究, 获得了包括核苷酸多样性、连锁不平衡及群体结构等相关的遗传信息, 这

些研究主要建立在对候选基因序列进行测序分析的基础上。基于 SNP 的关联遗传学分析或连锁不平衡(Linkage 

disequilibrium, LD)作图, 已成为研究林木复杂数量性状的理想工具, 对桉树和火炬松的关联遗传学研究发现, 

多个基因内的 SNP 位点与不同的木材性状相关联。利用 SNP 标记对林木遗传参数的估算从不同程度上揭示了

林木群体进化规律及其生态学意义。SNP 标记在林木中应用的不断深入, 必将极大地推动林木遗传育种学研究

的发展。 
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Research progress of single nucleotide polymorphisms in 
forest trees 
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Key Laboratory of Tree Breeding and Cultivation, State Forestry Administration, Research Institute of Forestry, Chinese Academy of For-
estry (CAF), Beijing 100091, China 

Abstract: Single nucleotide polymorphisms (SNPs) are the most abundant form of genetic variation in many organisms. 
Forest is an important plant group and key component of the terrestrial plant ecosystem. As a new marker system, SNP has 
been applied in genetic and breeding studies in some tree species of genera Pinus, Populus, Pseudotsuga, Eucalyptus, and 
Picea, and the related genetic information, such as nucleotide diversity, linkage disequilibrium (LD) and population struc-
ture has been generated. These studies are mainly based on sequencing and analysis of candidate genes. SNP-based associa-
tion genetics analysis or LD mapping has become a useful tool for dissection of complex traits in forest trees. Association 
studies in Eucalyptus spp. and Pinus taeda L. found that some SNP sites in various genes were associated with distinct 
wood property traits. Meanwhile, estimation of genetic parameters has revealed the evolutionary and ecological significance 
at different extents in several tree species. Intensive applications of SNP approach are expected to greatly accelerate the 
development of research on forest genetics and breeding. 

Keywords: forest trees; single nucleotide polymorphisms (SNPs); nucleotide diversity; linkage disequilibrium (LD); asso-
ciation genetics   
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单核苷酸多态性(Single nucleotide polymorphism, 
SNP)指一物种不同个体在基因组水平上由单个核苷
酸变异引起的DNA序列多态性[1], 是普遍存在于各种
生物的一种单碱基突变。SNP一般只涉及碱基的转换
(Transition)和颠换(Transversion), 因此通常为双等位
基因多态性, 它还是许多真核生物中最丰富的遗传
变异形式, SNP突变率极低的特点也使它成为研究
复杂遗传性状和基因组进化的理想标记。林木是可

再生资源和重要的植物类群 , 也是维持全球多种
生态系统平衡的重要因子。林木具有许多不同于草

本植物的特征, 如体型巨大、生活周期长、栽培程
度低等 , 这使之成为研究植物环境适应与木材形
成等机理的理想材料, 因此, 林木生物学尤其是林
木遗传育种学研究正受到越来越多的关注。应用

SNP 标记对医学上疾病发生分子机理的探索研究
已取得的许多成果[2], SNP 标记在草本植物中的研
究也在大规模地展开[3]。近几年来, SNP 研究开始
应用到林木这类重要的多年生木本植物中 , 并已
在多个树种中取得初步进展 , 显示出其在林木生
物学研究中的巨大潜力。本文综述了 SNP 在林木
中的主要研究进展 , 以期为我国林木遗传育种研
究提供有益的参考。 

1  SNP的发现与分型 

目前应用于林木的 SNP发现方法有两种: 一是
通过对已有的来自 cDNA 文库表达序列标签(EST)
的分析发现 SNP 位点; 二是对林木目的基因的基因
组序列的直接测序来检测存在的 SNP 位点。采用
EST 分析的方法检测林木 SNP 的研究不多, Dantec
等 [4]首先报道了利用 EST 数据库信息寻找海岸松
(Pinus pinaster Ait.)木材形成相关基因的 SNP。该研
究通过自动检测程序对 EST 数据库中 13 个木材形
成相关基因片段序列信息的分析发现了 65 个 SNP
位点, 进一步对 18 498 条序列的分析获得了 1 400
个候选 SNP 位点信息, 并证明该检测方法有助于了
解等位基因频率情况, 等位基因频率又是影响 SNP
检测可靠性的重要因素。Zhang 等[5]对 dbEST 中杨
树 84 132条 EST序列进行的分析找到了 556个候选
SNP 位点, 并对其中的 38 个进行了 PCR 产物测序
验证。Pavy 等 [6]从白云杉[Picea glauca (Moench) 
Voss] EST数据库中鉴定了 12 264个 SNP, 为深入研
究所需候选基因的确定提供了基础。至今最可靠的

SNP发现方法是对基因组DNA序列的直接测序, 多

数林木 SNP 的研究均采用该方法, 本文以下综述的
研究都是以该方法为基础展开的。 

对感兴趣的 SNP 标记进行分型(Genotyping)是
SNP研究的重要内容[7]。最早应用于林木 SNP分型
的方法是 FP-TDI法[8], 它是一种利用荧光偏振原理
的一种引物延伸型检测方法, 能产生高质量的 SNP
分型结果 , 其缺点是检测通量较低且成本较高。
Beckman Coulter的引物延伸法是另外一种已用于检
测林木 SNP 的方法[9]。最近, 由美国 Illumina 公司
开发的高通量、高精度的 SNP 芯片检测法 Illumina 
Golden Gate也开始用于林木 SNP分型研究。 

2  核苷酸多样性(Nucleotide diversity) 

核苷酸多样性是反映林木种内 DNA 序列变异
程度的重要参数, 通过对候选基因的基因组DNA的
测序发现 SNP 位点, 并经统计分析可获得林木核苷
酸多样性信息。通过对 SNP 的分析, 目前已有松
(Pinus spp.)、杨(Populus spp.)、黄杉(Pseudotsuga 
spp.)、云杉(Picea spp.)等 4属 7个树种的核苷酸多
样性特征得到了初步解析 (表 1)。随着毛果杨
(Populus trichocarpa Torr. & Gray.)全基因组序列测
序的完成, 在整个基因组范围(Genome-wide)内开展
该树种核苷酸多样性研究也已成为可能[10]。对毛果

杨基因组序列的分析共发现 1 241 251个 SNP位点
(包括插入和缺失), 平均约每 1 kb DNA存在 2.6个
SNP, 其中 83%的 SNP位于 DNA的非编码区。毛果
杨全基因组序列的发表 (http://genome.jgi-psf.org/ 
Poptr1_1/Poptr1_1.home.html)也促进了杨属其它树
种的 SNP 研究。与杨树相比, 公共数据库中针叶树
基因组的序列信息还很有限, 因此它们的核苷酸多
样性研究还集中在少数目的基因上。 

总体来看, 以标准的选择中性模型进行估算发
现, 不同林木树种具有不同的苷酸多样性特征, 其
中针叶树基因中平均约每 50 个碱基存在 1 个 SNP
位点, 其 SNP 出现频率略小于杨树。从目前得到结
果看, 林木的这种多样性程度略低于玉米(Zea mays 
L.)[13], 且基因编码区序列的多样性也较低, 其中非
同义置换率普遍低于同义置换率。利用 SNP进行研
究的林木树种核苷酸多样性指数 π 在 0.016 到
0.00186 之间, 平均核苷酸多态性水平并不比拟南
芥、水稻等草本植物高(表 1), 总体上处于中等水平, 
推测可能是由于自然界中林木多以非平衡群体存在, 
以及群体规模的历史变迁降低了这种多态性[18]。 
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表 1  林木与主要草本植物的核苷酸多样性 
Table 1  Nucleotide diversity in forest trees and main herbaceous plants 

植物种 
Plant species 

基因个数 
Gene number 

核苷酸多样性 
Nucleotide diversity 

参考文献 
References 

拟南芥 Arabidopsis thaliana L. 334 0.007 [11] 
水稻 Oryza sativa L. 111 0.0035 [12] 
火炬松 Pinus taeda L. 19 0.0064 [13] 
海岸松 P. pinaster 8 0.00241 [14] 
辐射松 Pinus radiata D.don. 8 0.00186 [14] 
欧洲山杨 Populus tremula L. 5 0.016 [15] 
毛果杨 P. trichocarpa 全基因范围 Genome-wide 0.016 [10] 
花旗松 Pseudotsuga menziesii (Mirb.) Franco 18 0.01055 [16] 
挪威云杉 Picea abies (L.) Karst 22 0.00399 [17] 

 
3  连锁不平衡(Linkage disequilibrium, LD) 

连锁不平衡与林木 DNA 的功能性变异密切相
关。目前, 通过位于候选基因的 SNP对林木进行 LD
的研究还不太深入, 已发表的研究结果涉及到松、
杨、黄杉、桉(Eucalyptus spp.)和云杉等 5属 6个树
种(表 2)。 

所有相关研究均发现, 从所研究候选基因的平
均水平来看, 林木的 LD普遍存在于较小的 DNA区
域内, 且 LD衰减的速度很快, 在火炬松、花旗松和
亮果桉中, 通常在 1~2 kb 的 DNA 区段内 r2就降低

到 0.20 以下[20]; 在欧洲山杨和挪威云杉中, r2在几

百 bp区域内就降低至接近于 0, 而这种DNA区域范
围在其它自花授粉草本植物中通常为几十 kb(如拟
南芥和水稻)[11, 12]。不同林木树种间 LD水平也不尽 

相同, 如毛果杨的 9 个候选基因中, LD 水平明显高
于其它已报道的树种(r2 的均值为 0.34)[19], 而欧洲
山杨则具有最低的 LD水平(r2<0.05)[15]。另外, 林木
属内不同基因内的 LD水平具有较大的变异, 如 Yin
等[21]报道了毛果杨MXC3基因所在 DNA区段内 LD
所处区域约 16~34 kb, 这就要求在对特定基因进行
研究时应充分考虑 LD 的这种变异情况。林木基因
组中等水平的核苷酸多样性和典型的低 LD 水平特
征, 使得DNA每个功能区域内可能存在相对数量较
多的单倍型(Haplotype)。Krutovsky等[16]对花旗松抗

寒与木材形成相关候选基因的 SNP 研究发现, 平均
每个基因中存在 2~3个单倍型块(Haploblock), 并推
测对单个基因进行关联遗传学研究平均需要 4~5 个
SNP标记。 

 
表 2  林木与主要草本植物的连锁不平衡 
Table 2  Linkage disequilibrium in forest trees and main herbaceous plants 

植物种 
Plant species 

基因个数 
Gene number 

LD范围 
LD extent 

衡量标准 
Metrics(s) 

参考文献 
References 

拟南芥 A. thaliana 334 25~50 kb 未提供 Not provided [11] 
水稻 O. sativa 111 可扩展的 LD Extensive LD 未提供 Not provided [12] 
火炬松 P. taeda 19 2 000 bp r2~0.2 [13] 
欧洲山杨 P. tremula 5 <500 bp r2<0.05 [15] 
毛果杨 P. trichocarpa 9 ~600 bp r2~0.34 [19] 
花旗松 P. menziesii 18 1 000 bp r2~0.1 [16] 

亮果桉 Eucalyptus nitens L. 1 类似于玉米和松属 
Similar to maize and Pinus spp. 

r2<0.3 [9] 

挪威云杉 P. abies 22 ~100 bp r2~0.115 [17] 
 

4  林木关联遗传学(Association genetics) 

目前 ,  通过连锁分析进行数量性状位点
(Quantitative trait loci, QTL)定位的研究已在多个树
种中开展, 使人们对树木复杂的性状机理有了一定
的认识[22]。以 QTL作图为基础的连锁分析能对基因
组中基因序列和非基因调控序列中与目的性状相关 

的位点进行检测 , 也是进行新基因定位克隆
(Positional cloning)的主要途径[20]。然而, 与拟南芥、
水稻等草本植物不同的是 , 林木普遍具有树体高
大、生活周期长(几十年到几百年)、栽培程度低、
基因组巨大、基因杂合程度高等特点, 构建足够大
的近纯系来高分辨率地检测 QTLs 非常困难 , 以
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QTL作图为基础的连锁分析只能鉴定与某数量性状
相关的较大的染色体区域 (遗传距离通常约为 5 
cM)[23, 24], 很难直接应用于林木育种实践中, 且理
论上仅能用于家系内的选择。林木群体相对未结构

化(Unstructured)及 LD在很短的 DNA区域内迅速衰
减的特征, 都使基于 SNP 分析的关联遗传学(或连
锁不平衡作图, LD mapping)策略成为揭示其基因型
与表型间内在联系的有效手段[25]。基于 SNP的关联
分析可检测基因内与目的性状关联的特定碱基, 因此
有人将功能 SNP 标记称为数量性状核苷(Quantitative 
trait nucleotide, QTN), 这样的标记可直接应用于林木
育种实践中家系内和家系间的选择。林木中关联分

析的主要问题在于, 无法对基因组中非基因调控序
列进行检测, 且在应用前需对分析所得 SNP 标记进
行功能验证以消除假阳性关联。连锁分析与关联分

析也不是互相孤立的研究方法, 一方面可将关联分
析所得 SNP标记与遗传图谱进行整合, 提高QTL作
图的精度 , 另一方面也可利用连锁分析中微卫星
(SSR)、表达序列标签(EST)等标记与 SNP共同进行
关联分析。 

林木关联遗传学研究已在较短时间获得了快速

的发展, 尤其在解析林木复杂数量性状发生机理方
面显示出独特的优势[26, 27]。目前, 关联遗传学已在
桉树和松树中取得了初步进展。首个已发表的林木

关联遗传学研究是 Thumma 等[9]对亮果桉木质素合

成关键酶肉桂酰-辅酶 A还原酶(CCR)基因的分析。
该研究从包括 290个样本的天然群体中鉴定了 CCR
基因的 25个 SNPs, 通过单标记和单倍型分析, 发现
了 2个与木材微纤丝角(Microfibril angle, MFA)显著
相关的单倍型 , 并使该结果在亮果桉和蓝桉
(Eucalyptus globulus L.)的全同胞家系中得到验证, 
证明了 LD 作图能用于林木天然群体中与木材材性
相关等位基因的鉴定。此后, González-Martínez等[28]

对北美重要栽培树种火炬松的多个基因与不同木材

特性性状进行了系统的关联遗传学分析。该研究在

混合线性模型[29]下, 对来自 20 个木材材性/抗旱相
关候选基因的 58个 SNPs与一系列在进化/经济性上
有重要意义的木材特性性状(早材与晚材比重, 晚材
比率, 早材微纤丝角, 木质素与纤维素含量等)进行
了关联分析, 发现了多个与表型性状存在显著关联
的 SNP位点, 其中两个关联与 SNP的非同义多态性
有关, 一些关联验证了早期 QTL定位和连锁作图的

研究结果, 并发现 α-tubulin 等位基因变异与早材微
纤丝角之间具有最显著的关联。由于针叶树基因内

LD 衰减很快, 因此与性状存在遗传关联的 SNPs 有
可能定位在最靠近主效多态性的位置上。这是林木

中首个多基因关联遗传学研究, 显示了基于 SNP 的 
候选基因策略在研究复杂数量性状中的可行性。此

外, 对火炬松约 8 000 个候选基因的大规模再测序
工作已经完成, 对这些基因的关联分析也正在进行
当中[30]。 

在进行关联分析研究策略的基础理论方面, 普
遍认为理想的关联作图需要林木群体内核苷酸多样

性模式和 LD 信息, 以及进行 SNP 分型所用的合适
的多态性选择。同时 , 用标准的中性检测(Neutral 
test)进行DNA变异情况的分析也有助于关联分析所
需候选基因的选择[20]。利用 SNP标记进行关联分析
的策略主要有两种, 即全基因组扫描和候选基因关
联分析[31, 32]。由于人们对林木基因组信息的了解还

很少, 因此普遍采用候选基因策略进行关联遗传学
研究, 而所需候选基因的筛选就成为关联分析的关
键之一。林木中候选基因的筛选可从两个方面开展: 
一是从现有的数据资料中进行挖掘, 即根据所研究
的目的性状参考已报道的其它植物中关联遗传学研

究所用基因、通过转基因/突变体实验证明在目的性
状中具有重要功能的基因以及已有遗传图谱中的相

关基因信息等 ; 二是根据自身研究的需要 , 构建
cDNA 文库并通过表达谱芯片的表达分析进行候选
基因的筛选。笔者认为, 在林木中进行较大规模关
联遗传学研究时(数十个基因或更多), 可采用构建
cDNA 文库、表达谱芯片分析的方法筛选候选基因, 
而较小规模的关联分析(常少于 20个基因)则采用参
考其它研究报道中相关基因的方法较理想。此外 , 
对 LD衰减程度的大小的确认是影响 SNP与目标性
状关联分析的另一个关键因素[16], 而选择合适单倍
型标签 SNPs(htSNPs)能有效降低用于分型的资金投
入, 有助于关联分析研究的开展[33]。 

5  林木进化与分子生态 

利用 SNP作为研究手段推测林木群体的进化历
史、遗传结构等遗传参数, 也为林木进化遗传学和
分子生态学等研究提供了重要参考。 

采用中性检测进行遗传选择分析的结果表明 , 
许多林木树种的目的基因在群体中可能受某种自然

选择的作用, 如净化选择、定向选择和平衡选择等。
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例如, SNP 分析结果显示, 火炬松 erd3 基因可能经
过了一定的快速定向选择的进化过程 , 基因
ccoaoml-1 则以二态性的形式存在[33]。在火炬松中, 
中性理论下不同基因位点的变异程度不同, Tajima’s 
D 分析[34]表明, 各候选基因位点所受的选择均符合
中性进化的原则, 通过 LD 和群体重组参数的推测
的有效群体规模为 5.6×105, 这些结果都与适用于异
交物种的群体遗传学理论相一致[13]。Pot 等[14]对海

岸松和辐射松 8 个木材形成相关基因的核苷酸多样
性分析发现 , 它们在辐射松中具有较低的多样性 , 
尤其是 Pp1 和 CesA3 基因多样性以数量级地降低, 
并认为非中性因子对该现象起了潜在的作用, 该结
果还为揭示 KORRIGAN、Pp1和 CesA3基因在分子
水平上存在适应性地进化过程提供了佐证。对毛果

杨全基因组范围内的 SNP的分析发现, 其DNA ω值
(非同义置换和同义置换碱基比率)为 0.40, 可能意
味着基因组中多数基因编码区处于净化选择中; 另
一方面 , 基因组中串联重复基因 (Tandemly dupli-
cated genes)可能处在加速的进化过程中[10]。 

在揭示林木群体遗传结构方面 , Ingvarsson[15]

等较早利用 SNP 标记对欧洲山杨天然群体内和群
体间的核苷酸多态性及 LD 水平进行了分析, 结果
发现, 沉默多态性指数 πsil和 LD水平均表明欧洲山
杨基因具有较高的重组率, 所有 5个候选基因的遗
传分化程度显著不同。研究还发现欧洲山杨封顶

(Bud set)性状相关基因 phyB2序列中有 6个可能增
强群体分化程度的区域, 其中的 4个 SNP位点呈显
著的与纬度有关的变异, 其中 2个定位于已确定的
6 个区域中, 这对鉴定与该树种环境适应性相关的
DNA变异位点十分有用[35]。Joseph等[36]将 SNP与
SSR、插入 -缺失突变信息相结合 , 分析了银白杨
(Populus alba L.) 和欧洲山杨生态分化相关基因的
多态性 , 为研究两树种间基因流动障碍提供了所
需标记。Gilchrist 等[19]在毛果杨 41 个不同的天然
群体内, 采用 Ecotilling 技术对与木材材性和抗病
有关的 9个候选基因进行的 SNP分析发现, 这些基
因存在大量的群体内变异 , 但其变异水平低于欧
洲山杨。针叶树方面, Krutovsky等[16]对花旗松包括

12个低温诱导基因在内的 18个候选基因的 SNP分
析表明 , 在实验样本中未发现该树种有明显的地
理结构类群。此外, 研究还发现木材形成相关基因
Pp1 和 KORRIGAN 在海岸松群体中均表现出较高
的遗传分化度[14]。 

6  结论与展望 

随着木本模式植物毛果杨全基因组测序的完成, 
林木基因组学进入了快速的发展阶段[37], SNP 作为
第 3 代分子标记也以其独特的优势越来越受到林木
遗传学家的重视, 并已在多个树种的遗传学研究中
得以应用。目前, 利用 SNP 分析获得了部分与目的
性状相关的候选基因的核苷酸多样性、连锁不平衡

和群体结构等相关遗传信息。对亮果桉和火炬松的

关联遗传学研究获得了一些与木材特性性状相关联

的功能 SNP标记。多个树种的 SNP分析还对林木的
分子进化与遗传结构特征的了解提供了参考。关联

遗传学是 SNP标记在林木中最重要的应用部分。总
的来说, 林木中进行候选基因 SNP 研究的树种还不
多 , 所选基因数量还较少且涉及的林木性状不多 , 
筛选到的功能性 SNP标记还十分有限。以林木为研
究材料, 对其它重要性状, 如抗逆、开花、休眠、高
生长等的关联遗传学研究尚未见报道。针对林木本

身特点和目前的研究现状, 今后林木关联遗传学领
域需在以下 3 方面加强研究: (1)对更多有代表性的
树种进行 SNP 标记研究, 扩大候选基因范围, 构建
有较高分辨率的 LD图谱。(2)在研究林木天然/关联
群体的 SNP 标记时, 尽可能扩大目标群体的规模, 
降低可能由较小群体产生的假阳性结果[38]。(3)精确
测定目标群体的相应表型特征的生理生化数据, 将
这些数据与感兴趣的 SNP 位点进行关联分析, 找到
影响表型性状的功能 SNP 标记, 再将这些标记应用
于品种的选育、遗传图谱构建、基因克隆、进化分

析和物种鉴别等研究中。 
林木是陆地植物生态系统的重要组成部分, 也

是社会经济发展所需原材料的重要来源, 以 SNP 标
记为基础的林木遗传学育种研究正逐渐成为植物学

的研究新热点。可以预见, SNP标记作为林木遗传学
育种研究的重要工具, 在林木中的应用将以关联遗
传学研究为核心, 同时向比较基因组学、分子进化、
分子生态等领域延伸, 有力推动林木优良品种选育
和林木资源保护研究的发展。 
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中国科学院副院长李家洋看望谈家桢教授 
 

2008年 9月 13~14日, 复旦大学举行隆重的庆祝大会, 祝贺中国遗传学泰斗、著名的教育家、社会活动
家谈家桢教授百岁诞辰。全国人大副委员长蒋树声、卫生部部长陈竺、科技部部长万钢以及中央组织部、

中央统战部、上海市委、宁波市委等有关负责人出席了大会。李家洋副院长在会议上致辞, 代表中国科学院
向谈老祝贺百年华诞。9 月 14 日上午, 李家洋副院长在复旦大学副校长金力的陪同下到华东医院看望了谈
家桢教授, 并与其夫人和子女亲切交谈。中国遗传学会理事长李家洋衷心祝愿老理事长谈家桢教授健康   
长寿。 
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