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13/17罗伯逊易位猪 POU1F1基因多态性 
姜丽花, 赵雯, 何晓波, 张廷荣, 孙金海  

青岛农业大学动物科技学院, 青岛 266109 

摘要：采用外周血淋巴细胞培养制备染色体标本, 对 13/17 罗伯逊易位猪的 3 种杂交组合的 394 头后代进行核

型分析, 出现 3 种核型猪：13/17 易位纯合子猪[2n=36, XY 或 XX, rob(13;17)]、13/17 易位杂合子猪[2n=37, XY
或 XX, rob(13;17)]和正常核型猪[2n=38, XY 或 XX]。应用 PCR-RFLP 技术在 POU1F1 基因的 1 746 bp 扩增片段

中检测到 1 个 RsaⅠ限制性内切酶的多态位点。应用 PCR-SSCP 技术检测 POU1F1 基因第 4 外显子, 在 3 种杂

交后代群中均未检测到突变。遗传多态性分析结果表明：RsaⅠ酶切多态位点的突变在 3 种杂交后代群中 A 等

位基因和 AA 基因型频率占优势, 在 3 种核型群体中也是 A 等位基因和 AA 基因型频率占优势, 其中 AB 基因型

频率在易位杂合型群体中较高。各杂交后代群均未达到 Hardy-Weinberg 平衡, 不同核型群亦处于非平衡状态。

13/17 易位杂合子猪×13/17 易位杂合子猪和 13/17 易位杂合子猪×约克两杂交后代群的 PIC 表现为中度多态, 而
13/17 易位杂合子猪×皮杜杂交后代群表现为低度多态; 易位杂合型群体表现为中度多态, 正常核型和易位纯合

型群体表现低度多态性。 

关键词：猪; 罗伯逊易位; POU1F1 基因; 核型; 多态性 

Polymorphisms of POU1F1 gene in 13/17 Robertsonian translocation 
pigs 
JIANG Li-Hua, ZHAO Wen, HE Xiao-Bo, ZHANG Ting-Rong, SUN Jin-Hai 
College of Animal Science and Veterinary Medicine, Qingdao Agricultural University, Qingdao 266109, China  

Abstract: Karyotype analysis was carried out by means of culturing whole peripheral blood from 394 pigs, which were 
produced from three hybridization combinations of 13/17 Robertsonian translocation pig. Three types of karyotype were 
detected in these hybrids, i.e., the homozygous pigs [2n=36, XY or XX, rob (13; 17)], the heterozygous pigs [2n=37, XY or 
XX, rob (13; 17)], and the normal karyotype pigs [2n=38, XY or XX]. A RsaⅠ restriction enzyme polymorphic site in a  
1 746 bp fragment of porcine POU1F1 gene was detected by PCR-RFLP analysis. While no mutation in exon 4 of porcine 
POU1F1 gene was detected by PCR-SSCP analysis in the hybrids of the three hybridization combinations. Population ge-
netics analysis showed that for RsaⅠ-RFLP, the frequencies of allele A and genotype AA were significantly higher than 
allele B and genotype BB in the three hybrid populations and the three type of karyotype populations. The frequency of 
genotype AB was higher in the heterozygous translocation population than in the other two karyotype populations. 
Chi-square test suggested that all the populations did not reach Hardy-Weinberg equilibrium. The progeny populations of 
heterozygous 13/17 translocation pig × heterozygous 13/17 translocation pig, heterozygous 13/17 translocation pig × York-
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shire, and heterozygous pig population had medium polymorphism and others had low polymorphism. 

Keywords: pigs; Robertsonian translocation; POU1F1 gene; karyotype; polymorphism  

垂体特异性转录因子 (Pituitary specific tran-
scription factor 1, Pit-1)是 POU结构域 (PIT-OCT- 
UNC domain)因子家族的一员, 目前已被正式命名
为POU1F1。POU1F1在哺乳动物垂体发育和激素表
达过程中起重要作用。猪POU1F1 基因已经被发现
并定位于 13 号染色体q46 区域[1]。基因图谱研究表

明, 与生长和背膘厚相关的QTL位于 13号染色体靠
近POU1F1 的区域[2]。Tuggle等[3]早在 1993 年就开
始了Pit-1基因多态性与猪生长及胴体性状关系的研
究。另外一些研究也发现猪的生长与胴体组成等性

状与Pit-1 基因型有关[4~6]。庞瑾等[7]对Pit-1 基因部
分片段进行扩增测序, 俞沛初等 [8]对香猪及对照猪

种(上海白猪、大约克夏猪)的Pit-1 基因进行了单核
苷酸多态性分析。 

近年来, 猪 13、17号染色体上的基因和标记的
定位研究进展迅速, 并已证明 13号染色体的数量性
状基因座(QTLs)影响猪的早期增重。我国家猪 13/17
罗伯逊易位是孙金海等[9]于 1989年在国内加系长白
猪群中首次发现的, 并于 1991年通过遗传手段在国
内外首次培育了能稳定遗传的易位纯合子猪[2n=36, 
XY或XX, rob(13;17)], 13/17 罗伯逊易位杂合子猪
[ 2 n = 3 7 ,  X Y或X X ,  r o b ( 1 3 ; 1 7 ) ]在某些生产 
性能上比正常核型猪 [2n=38,XY 或 XX]具有优 
势。13/17罗伯逊易位猪的种质特性、遗传效应、杂
交利用、染色体的显微分离、遗传机制等研究已取

得一些进展[10~13]。本研究选取了 3 种杂交组合的后
代 猪 , 应 用 PCR-SSCP 及 PCR-RFLP 技 术 , 对
POU1F1基因进行突变分析, 为 13/17罗伯逊易位猪
品种选育及研究 13/17 罗伯逊易位效应的遗传机制
奠定基础。 

1 材料和方法 

1.1  材料 

实验猪选用山东六和集团寿光原种猪场 13/17
易位杂合子猪×13/17易位杂合猪、13/17易位杂合子
猪×皮杜(δ )、13/17易位杂合子猪×约克(δ )3种杂交
组合的后代猪共 394头。 

1.2  方法 

1.2.1  染色体标本制备 

猪前腔静脉采血, 采用微量全血培养法制备染
色体标本片, Giemsa染色。在低倍镜下寻找分散良好
的中期相, 转置油镜下进行染色体计数、显微摄影
和组型分析[14]。 

1.2.2  基因组DNA的制备[15]

取耳组织样约 10 mg(小米粒大小)放入 1.5 mL
离心管中, 用小剪刀尽量剪碎; 加入 600 μL组织提
取液[Tris-HCl (pH 8.0)、EDTA(pH 8.0)、NaCl]、 
10% SDS 至终浓度 1%以及蛋白酶 K 至终浓度 
100 μg/mL; 置 55℃水浴消化过夜。加等体积 Tris
饱和酚, 缓慢颠倒后离心, 收集上清。于上清中加入
等体积饱和酚 :氯仿(1:1)缓慢颠倒后离心 , 收集上
清。在上清液中加等体积的氯仿∶异戊醇(24 1)∶ 混

合液, 缓慢颠倒后离心, 收集上清。在收集的上清液
中加入二倍体积冰冷无水乙醇和 1 / 1 0 体积的 
3 mol/L NaAc 沉淀 DNA, 然后用 70% 乙醇洗涤
DNA 沉淀两次,干燥后加 80 μL TE 溶解(4℃过夜), 
−20℃保存备用。 

1.2.3  PCR 扩增 

引物P1 是参照文献[16]中的原有引物, P2 是根
据GenBank上发表的有关序列用Primer 5.0 软件设
计。扩增 1 746 bp(部分第 4内含子、第 5外显子、
第 5内含子、第 6外显子及部分 3′侧翼序列)的引物
P1为：F: 5′-AGTGTAGCCAGAGCATCT-3′, R: 5′-A 
CCACATCTGCACACTCA-3′; 扩增 159 bp(第 4外显
子)的引物P2 为：F: 5′-TTTCACAGGATACACCCA 
A-3′, R: 5′-GCTTCCTCCAGCCATT-3′。应用引物P1
对所提取的基因组DNA进行扩增的反应程序为： 
95℃预变性 4 min; 94℃变性 45 s, 61℃复性 45 s, 
72℃延伸 3 min, 34个循环; 最后 72℃再延伸 6 min, 
4℃保存。应用引物 P2 的 PCR 反应程序为：95℃ 
预变性 4 min; 94℃变性 30 s, 53.5℃复性 30 s, 72℃ 
延伸 30 s, 33个循环; 最后 72℃再延伸 6 min, 4℃ 
保存。 

25 μL反应体系中各组分为：dNTPs 2 μL, MgCl2 
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2 μL,混合上下游引物 2 μL, Taq DNA聚合酶 0.2 μL, 
2.5 μL 10×Taq buffer, DNA模板 2 μL(约 50 ng/μL)。
PCR 扩增产物根据其片段大小分别用 0.8%和 1.0%
琼脂糖凝胶电泳检测。 

2 结果与分析 

2.1  染色体标本制备及核型分群 

实验获得了分散较好的细胞中期染色体标本

(染色体分裂相见图 1), 虽然 13/17 易位染色体与 1 
号染色体的大小、形态比较相似, 但 1 号染色体的 
短臂明显大于 13/17易位染色体的短臂, 同时 1号染
色体相对长度小于融合后的 13/17 易位染色体, 因
此根据相对长度及短臂的长度可在显微镜下准确识 

别 13/17易位染色体。核型分群出现了 3种核型猪：
13/17易位纯合子猪[2n=36,XY或 XX, rob(13;17)]、
13/17易位杂合子猪[2n=37,XY或 XX, rob(13;17)]和
正常核型猪[2n=38,XY 或 XX]。对实验猪群核型统
计结果见表 1。 

2.2  POU1F1基因在猪群中的遗传多态性分析 

2.2.1  猪 POU1F1 基因的 PCR-RFLP 检测与分析 

对猪 POU1F1基因 1 746 bp扩增产物, 选用 Pst
Ⅰ、RsaⅠ两种限制性内切酶进行酶切, 但只有 Rsa
Ⅰ酶切产物呈现多态性(图 2), 出现 3种基因型(AA、
AB、BB)。不同杂交组合后代群、核型群中的基因
和基因型频率分别见表 2、表 3。 

 

 
 

图 1  3 种核型猪的中期染色体 
A：13/17易位纯合子猪; B：13/17易位杂合子猪; C：正常核型猪。 
Fig. 1  Metaphase chromosomes for three karyotype pigs 
A: The homozygous 13/17 translocation pigs; B: The heterozygous 13/17 translocation pigs; C: The normal karyotype pigs. 
 
表 1  3 种杂交组合后代核型分析 
Table 1  Karyotype analyses in offsprings of three hybrid-
ized combinations 

核型 Karyotype 杂交组合 
Hybridized combination 

样本数
No. 2n=38 2n=37 2n=36

H × H 199 68 100 31 
H × PD 109 73 36 0 
H × Y 86 39 47 0 

H：13/17易位杂合子猪; PD：皮杜猪; Y：约克猪。 
H: The heterozygous 13/17 translocation pig; PD: Pietrain × Duroc; 
Y: Yorkshire. 

由表 2、表 3 可知, RsaⅠ酶切多态位点的突变 

在 3 种杂交后代群中 A 等位基因和 AA 基因型频率

占优势; 在 3种核型群体中也是 A等位基因和 AA基

因型频率占优势, 其中 AB 基因型频率在易位杂合

型群体中较高。等位基因频率不同杂交组合间、核

型间差异不显著(P>0.05), 基因型频率不同杂交组

合间、核型间差异显著(P<0.05)。 
 

表 2 猪 POU1F1 基因 1 746 bp 扩增片段 RsaⅠ-RFLP 的等位基因频率及基因型频率 
Table 2 Allele and genotypes frequencies of RsaⅠ-RFLP in 1 746 bp fragment of porcine POU1F1 gene 

等位基因频率 
Allele frequency 

                                         

基因型频率 
Genotype frequency 

                                                                        

杂交组合 
Hybridized combination 

样本数(头) 
No. 

A B AA AB      BB 
H × H 199 0.80a 0.20a 0.66a 0.27a    0.07a 

H × PD 109 0.88a 0.12a 0.80b 0.17a    0.03a 
H × Y 86 0.82a 0.18a 0.70ab 0.24a    0.06a 

H：13/17易位杂合子猪; PD：皮杜猪; Y：约克猪。同一列上角字母完全不同表示差异显著(P<0.05)。 
H: the heterozygous 13/17 translocation pig; PD: Pietrain × Duroc; Y: Yorkshire. Completely different letters in the same column indicate a 
significant difference (P<0.05). 
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2.2.2  猪 POU1F1 基因第 4 外显子的 PCR-SSCP 
分析 

对猪 POU1F1基因 159 bp扩增产物进行 12%聚
丙烯酰胺凝胶电泳并未发现多态性。 

2.3  猪群的 Hardy-Weinberg平衡检验 

不同杂交组合群体、核型群体的 POU1F1 基因
的 Hardy-Weinberg平衡检验的结果见表 4。 由表 4
可知, POU1F1基因的 RsaⅠ酶切多态突变位点在各
群体均未达到 Hardy-Weinberg平衡。 
2.4  猪 POU1F1基因的杂合度、有效等位基因数和

多态信息含量 

不同猪群体 PCR-RsaⅠ的纯合度、杂合度、有
效等位基因数和多态信息含量见表 5和表 6。 

由表 5、表 6中数据可见：13/17易位杂合子猪
×13/17易位杂合子猪和 13/17易位杂合子猪×约克两
杂交后代群的 PIC表现为中度多态; 而 13/17易位杂
合子猪×皮杜杂交后代群表现为低度多态。3种核型
群体中, 易位杂合型群体的 PIC 表现为中度多态, 
正常和易位纯合型群体表现低度多态性。 

3 讨 论 

在 3种杂交后代群中表现出的RsaⅠ-RFLP多态
性是 A 型等位基因频率和 AA 基因型频率占优势。
其中又以 13/17易位杂合子猪×皮杜杂交后代群的 A
型等位基因频率最高为 0.88, 由此说明等位基因 A
在此猪群中的突变频率低(B为突变型), 此后代猪群
在该多态位点较为保守。在 3 种核型群体中也是 A  

 
表 3 猪 POU1F1 基因 1 746 bp 扩增片段 RsaⅠ-RFLP 的等位基因频率及基因型频率 
Table 3 Allele and genotypes frequencies of RsaⅠ-RFLP in 1 746 bp fragment of porcine POU1F1 gene 

等位基因频率 
Allele frequency 

                                                

基因型频率 
Genotype frequency 

                                                                

核型 
Karyotype 

样本数(头) 
No. 

A       B AA     AB     BB 

2n=38 180 0.83a   0.17a 0.77a    0.13a   0.10a 

2n=37 183 0.81a   0.19a 0.64b    0.34b   0.02b 

2n=36 31 0.89a   0.11a 0.81ab    0.16ac  0.03ab 

注：同一列上角字母完全不同表示差异显著(P<0.05)。 
Note: Completely different letters in the same column indicate a significant difference (P<0.05). 

 

 
 

图 2  猪 POU1F1 基因 1 746 bp 扩增产物的 RsaⅠ酶切  
Fig.2  Separation of 1 746 bp PCR product of POU1F1 gene 
following digestion with RsaⅠ 
M: Marker DL2000. 

表 4 不同猪群的 Hardy-Weinberg 平衡检验 
Table 4 Equilibrium analysis of Hardy-Weinberg for pig 
populations 

杂交组合 
Hybridized combination 

Chi- 
square 

核型
Karyotype 

Chi- 
square 

H × H 6.57* 2n=38 7.31** 

H × PD 16.20** 2n=37 7.79** 

H × Y 7.94** 2n=36 19.46**

H：13/17易位杂合子猪; PD：皮杜猪; Y：约克猪。* 0.01＜P≤0.05, 
**P≤0.01, χ2

0.05(1)=3.84, χ2
0.01(1)=6.63。 

H: The heterozygous 13/17 translocation pig; PD: Pietrain × Duroc; 
Y: Yorkshire. 

 
表 5  POU1F1 基因在 3 种杂交后代群中的多态信息含量、纯合度、杂合度和有效等位基因数 
Table 5  Homozygosities (Ho), heterozygosities (He), effective number of alleles (Ne), polymorphism information contents 
(PIC) of POU1F1 gene in three hybrid populations 

杂交组合 Hybridized combination 样本数 No. 纯合度 Ho 杂合度 He 有效等位基因数 Ne 多态信息含量 PIC 

H × H 199 0.68 0.32 1.47 0.27 

H × PD 109 0.78 0.22 1.28 0.19 

H × Y 86 0.70 0.30 1.42 0.25 

H：13/17易位杂合子猪; PD：皮杜猪; Y：约克猪。 
H: The heterozygous 13/17 translocation pig; PD: Pietrain × Duroc; Y: Yorkshire. 
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表 6  POU1F1 基因在 3 种核型群体中的多态信息含量、纯合度、杂合度和有效等位基因数 
Table 6  Homozygosities (Ho), heterozygosities (He), effective number of alleles (Ne), polymorphism information contents 
(PIC) of POU1F1 gene in three karyotype groups 

核型 Karyotype 样本数 No. 纯合度 Ho 杂合度 He 有效等位基因数 Ne 多态信息含量 PIC 

2n=38 180 0.72 0.28 1.38 0.24 

2n=37 183 0.70 0.30 1.43 0.26 

2n=36 31 0.80 0.20 1.25 0.18 

PIC＜0.25：低度多态; 0.25＜PIC＜0.5：中度多态; PIC＞0.5：高度多态。 

PIC＜0.25: Low polymorphism; 0.25＜PIC＜0.5: Medium polymorphism; PIC＞0.5: High polymorphism. 

 
等位基因和 AA基因型频率占优势, 易位纯合群的 A
型等位基因频率最高为 0.89。等位基因频率在杂交
组合间、核型间均差异不显著。AA基因型频率在杂
交组合间差异显著, 13/17 易位杂合子猪×皮杜杂交后
代群的最高; 3种基因型在核型间均差异显著, AA基
因型频率在易位纯合型群体中最高, BB基因型频率
在正常核型群体中最高, AB基因型频率在易位杂合
型群体中最高为 0.34, 由此推测基因型可能与核型
有一定的关系。 

在猪 POU1F1基因第 4外显子并未检测到突变, 
这可能与杂交组合的猪品种有关, 此研究结果与有
关国外引进品种(系)表现为单态而地方品种呈现多
态性的报道基本一致。这可能是由于国外引进猪种

(系)与中国地方品种之间具有明显的品种特异性和
遗传差异, 相对于中国猪种, 国外引进猪种(系)在此
位点其序列高度保守。 

猪 POU1F1 基因的 RsaⅠ-RFLP 突变位点在各
杂交后代群和各核型群均未达到 Hardy-Weinberg 
平衡 ,  造成这种不平衡状态的原因可能与人工选 
择有关, 还可能与数据结构和所选杂交组合的品种
有关。 

从群体遗传多态性角度分析, 多数群体表现为
中度多态, 由此说明 POU1F1 基因标记的多态信息
含量较高 , 遗传变异较大 , 因此 , 可望获得更多的
选择效果。有效等位基因数与实际检测到的等位基

因的个数不太接近, 说明该等位基因在群体中分布
不均匀。 

Brunsch等的 [4]研究表明 , 在欧洲野猪×皮特兰
的杂交家系中, RsaⅠ-RFLP多态性与 14个生长和胴
体组成性状有关。Yu等[5]选用了包括 4 个中国梅山
猪和欧洲的长白猪组成的 3 代杂交资源家系为试验
动物 , 结果发现MspⅠCC基因型的猪对于DD基因

型的猪有较大的初生重。在背膘厚的测量指标上 , 
也均高于DD基因型的猪。因此推测本试验检测到的
RsaⅠ-RFLP多态位点与猪的某些生长及胴体性状可
能有一定的相关性, 还需结合相应性状指标测定继
续深入研究和探讨。 

猪的基因制图已取得很大成就, 有研究证明 13
号染色体的数量性状基因座影响猪的早期增重[17]。

据研究, 13/17罗伯逊易位在杂合状态对猪的繁殖力
并无明显损害。在断奶以前, 易位杂合子猪在生长
发育方面比非易位猪有一定的优势, 易位杂合子公
猪在体高增长方面比非易位猪有较强的优势(差异
显著, 提高了 16.09%)。至于产生以上现象的机理, 
已从生理生化等方面研究并取得一些进展, 但其遗
传机制仍需进一步研究。本研究在猪POU1F1 基因
扩增长度为 1 746 bp的片段上找到的突变位点为进
一步研究其对生产性状的作用提供了基础, 并为探
索 13/17罗伯逊易位效应的遗传机制奠定基础。 
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