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植物基因组大小进化的研究进展 

陈建军, 王瑛 

中国科学院武汉植物园, 武汉 430074 

摘要: 不同的真核生物之间基因组大小差异很大, 并与生物体复杂性不相关, 在基因组中存在大量的非编码

DNA 序列是造成这种差异的主要原因, 特别是转座子序列。文章综述了植物基因组大小差异以及引起这种差异

的主要进化动力的最新研究进展。植物基因组多倍化和转座子积累是导致基因组增大的主要动力, 而同源不平

等重组和非正规重组则是驱动基因组 DNA 丢失的潜在动力, 以制约基因组无限制地增大。文中还讨论了植物

基因组大小进化方向, 即总体趋势是朝着增大的方向进化, 某些删除机制主要是削弱这种增大作用但不能逆转。 
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Recent progress in plant genome size evolution 
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Abstract: It has been known that eukaryotic genomes span a wide range of sizes regardless of organism complexity. The 
observed differences in genome size are primarily due to polyploidy level and abundance of non-coding DNA, especially 
the contribution of transposable elements (TEs). Here we reviewed the current progress in genome size variation of plant 
species and the underlying evolutionary forces that contribute to genome expansion or contraction. Polyploidization and the 
accumulation of transposable element are the primary contributors to genome expansion. As to the mechanisms of DNA loss, 
unequal homologous recombination and illegitimate recombination are thought to be the counterbalances to the unlimited 
expansion of a genome. The evolutionary direction of plant genome size is also discussed, which tends to favor larger ge-
nomes with deletion mechanisms acting to only attenuate genome expansion but not reverse. 
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除叶绿体、线粒体等细胞质以外, 植物细胞核
是携带绝大部分遗传物质的主要载体。估计细胞核

内的DNA含量常用C值(C-value), 也就是基因组大
小来描述[1]。C值是指物种单倍体或配子所含的DNA
量 [2], 单位为pg(picogram)或Mb(million base pair), 
而 1 pg相当于 978 Mb[3]。迄今为止, 已建立起含有 5 
150 种植物的DNA C值数据库 (The Plant DNA 

C-values Database)[4], 包括被子植物、裸子植物、羊
齿类、苔藓类以及藻类等。在被子植物中, 已知最
小的基因组发现于螺旋狸藻 (Genlisea maragretae 
Hutch.), 基因组大小为 63 Mb[5]; 最大的基因组为百
合科的四倍体贝母(Fritillaria assyriaca Baker.), 基
因组大小为 127 Gb [6], 两者相差约 2 000倍。 

研究表明非编码DNA(Non-coding DNA)是导致
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物种间基因组大小差异如此巨大的主要原因 [7], 然
而产生如此众多非编码DNA的进化动力是什么？属
于适应性进化吗？如果是, 那么非编码DNA在基因
组中具有什么样的功能？如果没有适应性进化的作

用, 那么寄主基因组在自然选择过程中为什么要承
载这么多的“垃圾”DNA(Junk DNA)？本文就这些
有关基因组大小进化的机制及进化方向等问题进行

综述。 

1  基因组大小的一般性概述 

1.1  从“C值矛盾”(C-value paradox)到“C值谜”
(C-value enigma) 

基因组大小与生物体复杂性之间没有关联, 即
“C值矛盾”[8]。起初认为生物体越复杂, 进化程度越
高 , 其基因组应该越大; 然而 , 所得到的研究结果
却并不一致, 例如两栖类动物的基因组比人类的基
因组要大。虽然造成“C值矛盾”的主要原因是存在于
基因组中非编码DNA所致 , 但DNA含量变异的起
源、作用及意义仍然是个谜。2003年在英国皇家植
物园丘园举行的“第二届植物基因组大小研讨会”上, 
通过了用“C-value enigma”替代“C-value paradox”的
新的表述 , 主要是基于 : (1)在真核生物基因组中 , 
非编码DNA有哪些类型, 各占的比例有多大？(2)这
些非编码DNA来自哪里, 并随着时间的推移非编码
DNA是怎样在基因组中扩张或丢失的, 从而导致物
种基因组进化？(3)非编码DNA对染色体、细胞核、
细胞及生物体本身有何作用和影响？(4)不同的生物
体中, 为什么非编码DNA有多有少？据此, 以“C值
谜”取代“C值矛盾”来表述基因组大小的复杂性更
加准确和适用[9~12]。 

1.2  C值的意义和应用 

研究物种的基因组大小(C值)为以下几个方面
提供理论依据: (1)作为AFLP引物中选择性碱基个数
确定的依据, 若基因组较大, 则选择性碱基相应地
增加[13, 14]; (2)与微卫星的扩增效率相关, 主要是由
于大的基因组稀释了靶位点在基因组中所占的比例, 
致使引物与靶位点结合的几率降低[15]; (3)作为细胞
核大小、花粉粒直径等表型的预示值, 基因组大小
与细胞核大小、花粉直径等表型性状成正相  关[16]; 
(4)作为生态与环境的预示值, C值与植物的生活史、

地理分布、物候期、单位面积生物量、对生长环境

的敏感度(如温度和湿度的变化)等紧密相关, 还能
预测长期的变化(诸如全球变暖)所引起的植被改变
[17]; (5)利用推断的C值来揭示古生物学的趋势, 例
如, 根据化石细胞的大小, 可以推断化石的DNA含
量。在植物化石中, 气孔保卫细胞的大小也可以用
来估计DNA含量, 进而寻求C值的进化趋势[18]; (6)C
值对物种保育具有重要的意义, 大基因组的物种往
往存在更大的灭绝风险[19~21]。虽然物种灭绝与基因

组大小的关系是否存在还不明确, 但这种关系还是
可能存在的。 

1.3  C值测定的主要方法 

用于测定C值的方法主要有流式细胞分析(Flow 
cytometry)和孚耳根微显影(Feulgen microdensitome-
try)。尽管使用孚耳根微显影技术的趋势在减少, 但
是流式细胞仪技术还不可能完全代替孚耳根微显影

技术, 在某些方面孚耳根微显影技术也许是更好的
选择。使用流式细胞仪时, 细胞核是看不到的, 染色
体数目必须另行细胞学分析, 而用孚耳根染色方法
可以在同一张玻片上, 既可以用于估计C值, 又可以
检查染色体数目及其倍性[22]。目前, 两种技术都与
计算机成像分析技术系统相结合。 

1.4  基因组大小与植物表型之间的关系 

最初的研究发现基因组大小与细胞大小及减数

分裂周期之间存在着正相关[23], 此后陆续有研究者
提出基因组大小与其他不同层次表型之间的正负相

关关系, 如基因组大小与细胞大小[16]、种子大小之

间[24]存在着正相关, 而与单位面积叶重及代谢率[25]

等之间存在着负相关。然而, 根据Knight等[26]最新的

统计调查表明, 基因组大小与在细胞水平上的表型
(如细胞大小, 保卫细胞的长度, 表皮细胞的面积等)
存在着较强的相关性, 而与更高尺度上的表型(如单
位面积叶重, 光合效率等)相关性逐渐减弱。至于基
因组大小与表型之间的相关性具有什么样的进化意

义目前还不明确。 

2  基因组大小进化的机制 

2.1  基因组大小“适应性进化”与“非适应性进化” 

从Thomas[8]在 1971 年提出“C值矛盾”以来, 围



 
466 HEREDITAS (Beijing)  2009 第 31卷 

  

 

绕着基因组大小进化过程和基因组复杂性的起源等

问题, 众多学者从多个角度提出了许多假设, 也存
在很多争议, 争议的焦点主要在于基因组大小是物
种“非适应性进化”的结果 , 还是“适应性进化”的  
结果。 

Lynch等[7]从有效群体大小(Ne)角度来阐述基因
组复杂性的起源, 认为从单细胞的原核生物到多细
胞的真核生物, 伴随着Neu(u为突变率)逐渐地减少, 
基因组大小却在逐渐地增大。例如, 在辐射状鳍鱼
类中, 淡水鱼的有效群体比海鱼要小, 但其基因组
却比海鱼的要大, 并且基因组大小与遗传变异、个
体大小、世代周期等呈负相关[27,

 
28]。同时有效群体

减少很容易固定有害的突变, 一些复制基因、转座
子和内含子等得以保留在基因组中, 自然选择的有
效性降低, 这是非适应性进化的过程。 

然而, 对于Lynch等提出的上述基因组大小“非
适应性进化”的假设, 也有人提出质疑, 甚至是截然
相反的观点[29, 30], 主要是基于非编码DNA具有功能
这一前提 , 而不是所谓的 “垃圾 DNA”。最近
Vinogradov等 [31~35]提出了“genome design”模式: 在
温血动物中 , 高度表达的基因主要位于富含GC 
(GC-rich)的区域, 这些区域大都集中在靠近染色质
中央, 凝缩程度不高, 易于表达。相反的是, 对于组
织特异表达的基因(低表达)多位于缺乏GC (GC-poor)
的区域, 这些区域大都在染色质两端, 凝缩程度高 , 
属于表观调控范围。比较研究发现组织特异表达基

因的内含子要比看家基因的内含子长, 这有利于表
观遗传调控, 在基因不表达的时候, 由染色质凝缩
状态来抑制。同时非编码DNA还可能具有稳定核骨
架的作用—— 调控核质比和细胞大小 ; 除此以外 , 
还具有缓冲作用——  调节细胞内的能量波动。因此组
织特异表达基因的内含子较长与其功能复杂性有关

联, 据此, 相当一部分非编码DNA并不是完全中立
的, 是适应性进化的结果。因此, 额外的非编码DNA
得以保留在物种基因组中, 导致物种基因组大小的
进化。 

2.2  基因组大小增加的进化动力 

目前关于基因组大小进化, 多数观点认为与基
因组扩张(或DNA含量增加)和删减丢失这两种反方
向进化动力的共同作用有关[36~39]。对基因组增大扩

张的机制相对比较容易理解, 第一种导致基因组迅
速增加的是基因组加倍, 或称为多倍化, 事实上绝
大多数植物的基因组都经历过基因组加倍[40], 基因
组加倍后再通过大规模的染色体重排或删除事件 , 
丢失大量复制基因, 迅速完成二倍体化过程。例如在
水稻中, 在基因组加倍后有 30%~65%的复制基因丢 
失[41]。尽管植物基因组加倍后还要“缩水”丢失部分
DNA, 完成二倍体化过程, 但从总体上来说, 基因组
多倍体化仍旧是导致基因组迅速扩张的重要机制。 

除了基因组加倍, 导致基因组迅速增加的另一
种动力是转座子的扩张, 特别是LTR反转座子的扩
张, 这在较大的植物基因组中尤为突出[42]。在被子

植物中, 一般基因组大于 2.5 pg(1C)的物种, 其基因
组中重复序列的比例要占到 80%以上, 而这些重复
序列又以转座子为主[43]。转座子广泛分布于真核生

物基因组中 , 这些重复序列曾经一度归为 “垃圾
DNA”, 后来人们发现它们却是产生遗传变异的重
要来源, 驱动基因组进化的动力[44~46]。目前的研究

充分表明, 转座子在影响寄主基因组大小, 介导基
因的进化和新基因的形成, 参与基因组的表观调控
以及异染色质结构的形成等方面影响着寄主基因组

进化[46~50]。Rouzic等[51]在研究转座子的长期进化时, 
发现新的转座子入侵寄主基因组或重新被激活后 , 
会立即进行有效的转座活动(否则, 会由于自然选择
或遗传漂变的作用而被寄主基因组去除), 在短时期
内导致寄主基因组的增加, 转座子与寄主基因组发
生互作(从致死或有害的转座子插入到寄主基因组
逐渐适应这种转座插入), 当寄主基因组接纳新转座
子的能力达到某个水平值, 这些转座子也逐渐失去
转座活性。依据寄主群体大小, 少数转座子继续保
留转座活性, 另一部分转座子被寄主基因组“驯化”, 
其余的多数转座子丢失。 

在所有植物转座子中, 反转座子是通过“复制-
粘贴”的方式来进行转座的, 在寄主基因组中会不断
增加自身的拷贝数, 可以在短时期内使得植物基因
大小迅速增加。例如反转座子占玉米基因组的 50%
以上[52], 而在过去的 3 百万年之内, 玉米基因组从 
1 200 Mb增加到 2 400 Mb, 这主要是由反转座子插
入引起的[53]。比较玉米和高梁两个亲缘关系较进的

物种, 高梁的基因组大小(1.6~1.8 pg/2C)约为玉米基
因组大小(4.9~5.5 pg/2C)的三分之一, 尽管两者的基
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因组之间存在共线性关系, 而分析来自玉米的一段
240 kb长的adh1 侧翼区域时, 该区域绝大多数是由
LTR反转座子构成, 但在高梁基因组中却找不到任
何与这些反转座子相关的同源序列。为此, 高梁基
因组和玉米基因组大小之间的差异是由两个物种从

远古共同祖先分化后, LTR反转座子在玉米迅速扩
张所导致的[42, 52, 53]。另外这种扩张是不均一的, 主
要是发生在基因间隔区, 原因是这些基因间隔区所
受到的选择压通常要小[54]。 

在大基因组植物中许多LTR反转座子家族的拷
贝数都超过 10 000, 而在基因组较小植物中几乎没
有超过 1 000 个拷贝的, 说明不同反转座子的扩增
潜力是造成被子植物基因组差异的主要因素[55]。根

据植物中各自的反转座子类型、结构、转座时间和

拷贝数等参数, 表明大基因组的扩增主要与少数几
个反转座子家族有关, 不同的物种间具有不同的反
转座子家族, 而且大部分的反转座子家族都是在近
期插入的[55]。在褐毛野豌豆(Vicia pannonica Crantz.)
中, 一类gypsy反转座子占基因组大小的 38%, 这类
反转座子序列之间极度相似, 说明反转座是在近期
发生的[56]。另外Hawkins等[57]深入分析了棉花 3 个
种的基因组大小差异, 由拷贝数的估计结果表明该
属所含转座子占基因组大小的 40%~65%, 即约一半以
上的基因组由转座子组成。进一步分析表明, copia-like
转座子主要存在于最小的基因组 (Gossypium rai-
mondii Ulb.)当中, 而gypsy-like转座子在比较大的基
因组中频繁扩增 , 一类特别的 gypsy-like转座子
Gorge3 对基因组大小差异的贡献最大。在野生稻
(Oryza australiensis Domin.)[58]和蓿苜(Lotus japoni-
cus L.)[59]的基因组中也发现了类似的情况。 

2.3  基因组大小减少的进化动力 

相对于基因组增加, 导致基因组大小减少最直
接的动力还不明晰。最初有研究者意识到

indel(insertion-deletion)偏爱会导致基因组DNA丢失, 
如在蛋白质编码区小片段DNA删除的次数超过同样
大小的DNA插入次数[60], 而在非编码区, 这种DNA
删除的片段比插入的片段更频繁[37], 这种删除偏爱
与 滑 动 复 制 (Replication slippage) 和 不 等 交 换
(Unequal crossing over)有关, 并最终导致DNA丢失。
基于indel偏爱的机制 , Petrov等 [61]认为基因组中假

基因(Pseudogenes)的清除效率不同 , 是导致蟋蟀的
基因组比果蝇的基因组大 11倍的主要原因。在此基
础上逐渐形成所谓的“DNA丢失假设(the DNA loss 
hypothesis)”, 即由indel偏爱所导致的DNA丢失是决
定物种间基因组大小不尽相同的原因。然而该假设

却受到广泛的置疑[38, 62]。尽管对基因组大小进化不

起决定性作用, 但indel偏爱仍可能是导致物种基因
组大小减少的机制之一[38]。 

另一个基因组DNA删除动力是发生在反转座子
之间的重组机制。反转座子短时间内在寄主基因组

扩张后, 并不会无限地扩张, 重组机制可以限制它
们对寄主基因组的强烈冲击。寄主基因组会通过不

平等同源重组(Unequal homologous recombination)或
非正规重组(Illegitimate recombination)而丢失一部
分基因组DNA, 这些重组主要是通过LTR反转座子
两端的LTR序列之间进行重组交换来完成, 这使得
其中的一些LTR反转座子形成solo LTR反转座子(只
留下一端的LTR, 其余序列在重组中丢失)。例如在
拟南芥基因组中就发现了大量不完整的solo LTR反
转座子序列[63], 正是通过这些重组机制导致拟南芥
基因组DNA的丢失。在水稻[64~66]、玉米[67]、小麦[68]

和大麦 [69, 70]的基因组中也发现了许多结构类似的

solo LTR序列。 

2.4  基因组大小进化的方向 

尽管植物基因组大小的进化涉及到基因组增大

和减少两个反方向作用力的相互制约, 然而物种基
因组大小进化的总体趋势到底是朝着哪个方向呢？

目前还没有统一的定论。Bennetzen等[71]认为除非有

足够的证据表明重复DNA能够从基因组中去除, 否
则植物的基因组只会是越来越大。随后的研究陆续发

现通过同源不平等重组或非正规重组等能够将反转

座子等重复DNA序列从植物基因组中去除, 正是这
种反向平衡力的作用限制植物基因组朝着增大的单方

向发展进化。然而, 通过非正规重组等机制删减的基
因组DNA片段很小, 从几个碱基对到几百个碱基对不
等[37, 72], 不足以有效地抵消基因组增加的部分[73]。 

Leitch等 [6]从整个陆生植物尺度来分析基因组

大小进化, 得到基本的趋势是基因组在增大, 表明
越古老的植物谱系的基因组越小, 并逐渐分化出基
因组较大的物种。最近Hawkins等[39, 74]人认为, 从系
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统进化的角度来看, 基因组大小进化是朝着增大的
方向, 非正规重组等DNA删除的机制只是起到削弱
基因组增大的作用, 而不能逆转植物基因组朝着增
大方向进化的趋势。例如在稻属中, O. glaberrima 
Steud.是来自非洲的栽培稻 , 系统进化遗传分析表
明, O. glaberrima是与O. sativa进化关系接近。比较
研究发现 , 与O. glaberrima从共同的祖先分离后 , 
由于LTR反转座子的近期爆发, O. sativa基因组发生
比较明显的扩增(在相同的亚种中, O. indica扩大约
2%, 另一个亚种O. japonica基因组扩大约 6%)[75], 同
时在O. sativa基因组中也发现通过不平等重组或非
正规重组导致大量DNA删除的证据, 然而这些DNA
删除并不能完全抵消由转座子扩张所引起的寄主基

因组增加。换句话说, 尽管大量明显的DNA删除反
作用力存在, O. sativa的基因组大小仍旧是净增长。
在棉属物种分化过程中, 基因组也是朝着逐渐增大
的进化过程[36, 57, 73, 76]。 

然而现存大多数物种的基因组偏小[77], 与上述
观点存在矛盾。Hawkins等[39]认为大基因组物种在自

然选择压的作用下受限制, 并且基因组小的物种仍
在朝着大的方向进化, 不过增加比较缓慢。总之, 基
于目前所了解的基因组大小进化机制, 植物基因组
由于转座子爆发等迅速增加, 而内在的删除机制和
外在的选择压只起到削弱延缓增长的作用, 植物基
因组仍朝着“基因组肥胖的方向 (one-way ticket to 
genomic obesity)[71]”进化。 

3  结语与展望 

综上所述, 植物基因组大小由于基因组复制或
转座子的活跃会在短时期内呈现“爆发”式增长, 而
转座子爆发大多只涉及到少数几类转座子。基因组

内通过 indel偏爱、不平等同源重组和非正规重组等
删除机制反方向制约基因组的扩张, 但这种限制作
用也十分有限 , 植物基因组仍可能朝着“基因组肥
胖”的方向进化。 

为此, 我们认为未来的研究需要阐明的是, 哪
些特殊类型的转座子对促进植物基因组扩张起决定

性作用, 并且在不同的进化阶段, 起决定性作用的
转座子从一种类型过渡到另一种类型。同样地, 需
要进一步证实, 基因组删除机制对削减物种基因组
的有效性及削减程度, 将有助于阐明基因组增大和
减小之间的动态平衡以及基因组大小最终的进化方

向。另外, 从系统进化的角度分析植物基因组大小
进化, 将为分析阐明植物基因组大小进化的机制和
动力提供新的视角。 
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