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综  述 

连续性纯合片段在畜禽基因组研究中的应用 

刘刚，孙飞舟，朱芳贤，冯海永，韩旭 
全国畜牧总站，北京 100193 

摘要: 随着高通量 SNP 芯片技术的快速发展和测序成本的大幅降低，SNP 基因芯片和基因组重测序等技术被

广泛地应用于畜禽基因组研究中。在基因组某一段区域内，当一定数量和一定密度的 SNPs 表现为纯合时，可

以判定该区域存在连续性纯合片段(runs of homozygosity, ROH)。目前，连续性纯合片段已经逐渐成为分析畜禽

群体近交程度、遗传结构等方面的重要指标之一。但是，ROH 计算应用的评价标准还相对匮乏。本文系统介

绍了连续性纯合片段的发展历史、原理、鉴定方法以及在畜禽群体结构解析、基因组功能分析和种畜禽品质检

测等方面的应用情况，以期为畜禽遗传资源保种区和保种场在遗传多样性等动态监测方面提供参考。 
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Runs of homozygosity and its application on livestock  
genome study 

Gang Liu, Feizhou Sun, Fangxian Zhu, Haiyong Feng, Xu Han 

National Animal Husbandry Service, Beijing 100193, China 

Abstract: With the rapid development of high-throughput SNP array and significant reduction of sequencing cost, the 

techniques of genome-resequencing and SNP chip arrays are widely applied in livestock genomic studies. Long runs of 

homozygosity (ROH) arose when identical haplotypes were inherited from each parent and thus a long tract of genotypes is 

homozygous. Nowadays, cumulative studies reported that ROH has progressively served as one of the important indexes to 

estimate the degree of inbreeding and genetic structure of livestock populations. However, the evaluating criteria of ROH in 

livestock is still inadequate. In this review, we introduce the history, theory and identification methods of ROH analysis. 

Meanwhile, we also systematically overview the applications and perspectives of ROH in population genetic structure 

analysis, genome functional assay, quality investigation and dynamic monitoring of livestock genetic resources. 
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单核苷酸多态性(single nucleotide ploymorhph-
isms, SNPs)是畜禽基因组中最常见的遗传变异，一
般指在畜禽群体中频率大于 1%单个核苷酸的变异，
包括转换、颠换、缺失和插入。在基因组某一段区

域内，当一定数量一定密度的 SNPs表现为纯合时，
可以判定该区域存在连续性纯合片段(runs of homo-
zygosity, ROH)[1]。大量研究表明，ROH信息在畜禽、
植物和人类群体近交程度和监测方面发挥着越来越

重要的作用[2~6]。通过鉴别和分析 ROH 分布和频率
等指标，可以深入剖析群体在世代间演变的历程，

从而揭示这些群体经过系列变化后基因组中纯合片

段的模式[7~9]，也可以评估群体近交水平和群体中个

体间的亲缘关系，进一步分析群体选择压力和交配

模式等[10~12]。利用 SNP基因芯片技术分析基因组中
ROH是分析同源遗传关系(identical by descent, IBD)
的有效方法[1,13]。通过 SNP 基因芯片技术对畜禽群
体进行分析，可以获得同一群体不同世代动态变化

的信息，如监测群体有效含量[14,15]和种公畜间近交

系数[16]等。 
1999年，Broman和 Weber[7]首次发现并分析了

人类染色体上长纯合片段，结果表明纯合片段的长

短与人类健康相关。Gibson 等 [1]首次利用高密度

SNP 基因芯片技术分析了人类染色体上纯合片段的
长度、频率和分布情况等，解析了人类基因组中存

在 ROH的机理[2,15,17]。随着畜禽 SNP基因芯片和重
测序技术的广泛应用[18~20]，基于畜禽基因组信息的

ROH研究也与日俱增。如Marras等[21]对牛(Bos taurus)
基因组 ROH频率和分布情况等指标进行了分析；此
外，在牛[4,10,21~24]、猪(Sus scrofa)[8,9,25~29]、马(Equus 
caballus)[30~33]、绵羊(Ovis aries)[34~37]、山羊(Capra 
hircus)[38,39]和鸡(Gallus gallus)[40~42]等畜禽群体结构

和群体演变历史等研究中也利用了 ROH特征信息。 
本文主要综述了 ROH 的原理和方法以及在畜

禽群体结构、基因组功能分析和种畜禽品质检测等

方面的应用，以期为相关研究提供参考。 

1  连续性纯合片段产生的原理 

祖先单倍型相同的两个拷贝聚集在一个个体时

会产生纯合片段，长单倍型片段来源于最近共同祖

先，短单倍型片段来源于亲缘关系较远的共同祖先。

由于亲缘关系较远个体基因组位点之间的强连锁不

平衡形成了短 ROH，不同类型群体可以产生长短不
一的 ROH发散分布。在远交群体中 ROH产生取决
于群体有效含量(Ne)，在 Ne小的群体中存在更多的
ROH，而 Ne 越大的群体会产生较少的 ROH。由于
混合种群血统来源于两个或者更多亲缘关系较远的

群体，因而比它们祖先群体的 ROH少。由于近交群
体经历了瓶颈效应，尤其在个体间亲缘关系比较远

的情况下，会产生数量较多的短 ROH。但是，随着
世代的交替，群体有效含量会越来越小，同时，由

于近期近交事件的发生，从而在群体基因组片段中

出现越来越多长短不一的 ROH[43]。研究表明，ROH
更多地富集在有害突变个体中，而在非有害突变个

体中聚集较少；即使有害突变频率低于非有害突变

的频率，ROH区域可能是有害突变个体发生突变的
重要载体[16]。 

2  检测连续性纯合片段的方法 

根据不同类型数据的特点，可以制定适合于分

析 ROH的算法。目前分析方法主要包括观测基因型
计数法和基于模型的分析方法。 

2.1  观测基因型计数法 

基因型计数法是根据设定杂合子最大数量和允

许缺失基因型的数量，在基因组上鉴定连续纯合基

因型的长片段。常用的软件有 PLINK[44]、GERMLINE[45]

和 cgaTOH[46]等。Howrigan 等[47]通过计算机模拟试

验检测了已知 120 Mb人基因组中纯合片段情况，其
模拟结果表明，PLINK 软件检测个体同一性的性能
要优于 GERMLINE软件。 

2.2  基于模型的分析方法 

基于模型的分析方法主要利用隐马尔可夫模型，

分辨纯合子和杂合子基因组区域，获得等位基因频

率和重组率等参数。常用的软件有 BEAGLE[48]、

H3M2[49]、FILTUS[50]、BCFtools/RoH[51]和 GARLIC[52]

等。全基因组重测序深度的增加有利于减少基因型

判定的错误率，从而改进隐马尔可夫模型的判定， 
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大大提高检测 ROH 的精度，进一步确定较短 ROH
在近交衰退中的作用。 
目前，PLINK软件广泛应用于 ROH分析中。不

同畜禽群体中鉴定 ROH不同软件设置参数详见表 1。 

3  连续性纯合片段信息在畜禽基因组研
究中的应用 

3.1  亲缘关系的鉴定 

随着高通量测序技术的迅猛发展，利用基因组

信息分析个体和群体间的近交程度越来越被关注，

尤其是检测染色体上 ROH的长度和分布情况，从而
间接地分析群体中个体间的近交程度。通过计算基

因组中特定长度(如>1 Mb、>2 Mb、>4 Mb、>8 Mb、
>16 Mb等)ROH的值反映群体在基因组水平上的近
交程度。 
近交系数传统分析方法是假定群体中祖先没有

亲缘关系的前提下，通过通径原理分析计算得到的。

目前，随着高密度 SNP 基因芯片技术的广泛应用，
在不同畜禽群体中利用基因组信息分析真实的基因

组近交程度成为可能。研究表明，基因组信息估测

近交程度比传统意义上的系谱信息更有效[4,10,79]。利

用系谱信息估测亲缘关系是通过基因组 IBD概率的
统计期望值，而利用基因组信息估测的是个体间实

际的亲缘关系[80,81]。不同畜禽群体中鉴定 ROH信息
以及基于系谱信息和基因组信息近交系数的相关系

数见表 2。 
 

表 1  不同畜禽群体中鉴定 ROH 设置参数比较 
Table 1  Comparison of pre-set parameters for identification and characterization of ROH in different animal 

species 

物种 软件/编程语言 
每个 ROH中 
连续 SNP数量① 

密度②  

(SNP/kb) 
最大间隔③ 最少长度(kb)④ 参考文献 

牛 
(Bos taurus) 

Fortran 90 15 − − 1000 [4] 

PLINK v 1.07 58 1/50 100 500 [10] 

PLINK v 1.07 30 − − − [53] 

SNP & VARIATION SUITE v 7.6.8 15 1/1000 1000 1000 [5] 

SNP & VARIATION SUITE v 7.6.8 50,100 1/50 250 1000 [11] 

PLINK v 1.07 − − 1000 − [54] 

PLINK v 1.07 50 − − 1000 [55] 

SAS 9.2 15 − 1000 1000 [20] 

PLINK v1.07 30 − − 1000 [56] 

R Development Core team (2018) − 1/50 100 100 [57] 

SNP & VARIATION SUITE v 7.6.8 30 1/100 500 4000 [58] 

Perl script 50 − − − [59] 

PLINK v1.07 50 1/120 1000 500 [60] 

PLINK v1.90 50 1/100 1800 3400 [23] 

PLINK v1.90 50 1/50 500 1000 [61] 

PLINK v1.90 20,35,50 − − − [62] 

vcftools − − − 500 [63] 

PLINK v1.90 40 1/100 1000 4000 [24] 

PLINK v1.90 10 − 1000 − [64] 

cgaTOH 58 1/120 1000 500 [65] 

SNP & Variation Suite (SVS) 15 1/1000 1000 1000 [66] 

PLINK v1.07 20 1/1000 − 10 [8] 

PLINK v1.07 − − − 500 [67] 
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续表 

物种 软件/编程语言 
每个 ROH中 
连续 SNP数量① 

密度②  

(SNP/kb) 
最大间隔③ 最少长度(kb)④ 参考文献 

猪 
(Sus scrofa) 

PLINK v1.07 20 1/1000 1000 10 [9] 

SNP & Variation Suite (SVS) 30 1/100 100 1000 [68] 

PLINK v1.07 10 1/500 1000 5000 [23] 

Fortran- 30 1/100 1000 − [24] 

PLINK v1.09 50 1/50 − 1000 [69] 

PLINK v1.09 − − − 500 [25] 

PLINK v1.09 40 − − − [70] 

PLINK v1.07 50 − − 500 [71] 

PLINK v1.07 50 1/100  1000 [72] 

PLINK v1.07 − − 250 500 [73] 

PLINK v1.07 20 1/50 500 − [33] 

绵羊 
(Ovis aries) 

SNP & Variation Suite program 25 − 1000 − [74] 

PLINK v1.09 − 1/100 250 1000 [34] 

PLINK v1.09 − 1/100 1000 1000 [75] 

PLINK v1.09 30 1/100 250 1000 [22] 

PLINK v1.9 50 − − 500 [76] 

PLINK v1.09 50 − − − [77]  

In-house script 20  500 2000 [37] 

山羊 
(Capra hircus) 

PLINK v1.09 25 1/50 1000 1000 [78] 

PLINK v1.07 50 1/50 1000 500 [28] 

PLINK v1.07 50 − − 400 [29] 

马 
(Equus caballus)  

PLINK v1.7  1/50 100 500 [30] 

PLINK v1.07 100 1/50 100 150 [31] 

PLINK v1.9 20 1/50 1000 − [38] 

PLINK 1.9 − 1/100 − 1000 [39] 

鸡(Gallus gallus) PLINK 1.9 − 1/50 − 100 [40] 

①表示一个 ROH片段中连续 SNP位点数量；②表示在每个运行单元中 SNPs的密度；③表示连续纯合子片段之间的最大间隔；④表
示鉴定 ROH的最小长度。“−”表示无此信息。 

 
表 2  畜禽群体中鉴定 ROH 信息以及基于系谱信息和基因组信息近交系数的相关系数统计表 
Table 2  Studies of ROH and correlations between the inbreeding from pedigree data and from genome data 

through ROH in livestock and poultry species 
物种 品种/群体 数量 ROH平均 

数量 
ROH平均 
长度(Mb) 

相关系数 参考文献 

FPED
①, FROH FPED, 

FROH>1 Mb 
FPED, 
FROH>2 Mb 

FPED, 
FROH>4 Mb 

FPED, 
FROH>8 Mb 

FPED, 
FROH>16 Mb 

牛 
(Bos 
taurus) 

Austrian Simmental 500 − − − 0.64 0.67 0.68 0.68 0.63 [4] 

Multiple breeds 891 − 0.30~5.09② 0.71 − − − − − [10] 

Brown Swiss 304 98.9 1.30 − 0.66 0.67 − 0.60 0.50 [5] 

Fleckvieh 502 94.5 0.44 0.66 0.69 0.70 0.64 

Nowegian Red 498 80.0 0.51 0.61 0.61 0.62 0.53 

Tyrol Grey 117 72.3 1.88 0.71 0.72 0.71 0.70 
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续表 

物种 品种/群体 数量 ROH平均 
数量 

ROH平均 
长度(Mb) 

相关系数 参考文献 

FPED
①, FROH FPED, 

FROH>1 Mb 
FPED, 
FROH>2 Mb 

FPED, 
FROH>4 Mb 

FPED, 
FROH>8 Mb 

FPED, 
FROH>16 Mb 

牛 
(Bos 
taurus) 

Italian Holstein 2093 81.7 3.6 − 0.70 − 0.69 0.65 0.56 [20] 

Italian Brown 749 94.6 3.9 0.66 0.66 0.65 0.58 

Italian Simmental 479 94.3 2.2 0.66 0.74 0.76 0.71 

Jersey 1602 − − 0.70③/0.71④ − − − − − [57] 

Cinisara 71 9.38 13.57 0.45 − − − − − [82] 

Modicana 72 110.3 12.31 0.27 

Reggiana 168 10.42 10.16 0.31 

Italian Holstein 96 7.15 11.78 0.44 

Holstein 2107 21.2 8.02 0.73 − − − − − [83] 

Maasai − 103 17.46 0.90 − − − − − [84] 

Tarime 56 13.12 0.75 

Sukuma 36 10.65 0.61 

Boran 99 9.48 0.56 

Friesian 155 9.68 0.54 

Brown Swiss 281 21.0 2264 0.45 − − − − − [23] 

Braunvieh 3386 18.6 184.6 

Origianl Braunvieh 167 8.4 73.7 

Holstein 2568 14.2 145.2 

Red Holstein 1960 11.2 112.1 

Swiss Fleckvieh 547 7.1 75.6 

Simmental 248 10.9 96.6 

Eringer 36 8.5 66.2 

Evolèner 21 15.5 185.7 

猪 
(Sus 
scrofa) 

Iberian 64 − − − 0.77 − − 0.81 − [68] 

Yorkshire 2358 − − 0.69 − − − − − [23] 

Guadyerbas 109 − − 0.63 −0.24 − − 0.60 − [24] 

Landrace 1178 52.7 252.9 0.24 − − − − − [69] 

Large White 1200 61.4 280.1 0.015 

Duroc 1066 16.72 6.75 0.31 − − − − − [70] 

Landrace 768 23.19 11.27 0.32 

Yrokshire 1111 25.88 11.99 0.53 

Crossbred 112 8.25 2.6 0.00 

马 
(Equus  
caballus) 

Sorraia 2⑤ 4175⑥ 0.19 − − − − − − [29] 

Dülmen Horse 1⑤ 2804⑥ 0.14 

Arabian 1⑤ 3581⑥ 0.15 

Saxon-Thuringian 1⑤ 3138⑥ 0.15 

Thoroughbred 1⑤ 4595⑥ 0.20 

Hanoverian 4⑤ 311⑥ 0.14 
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续表 

物种 品种/群体 数量 ROH平均 
数量 

ROH平均 
长度(Mb) 

相关系数 参考文献 

FPED
①, FROH FPED, 

FROH>1 Mb 
FPED, 
FROH>2 Mb 

FPED, 
FROH>4 Mb 

FPED, 
FROH>8 Mb 

FPED, 
FROH>16 Mb 

绵羊 
(Ovis 
aries) 

Belclare 304 39.94~ 
92.61⑦ 

0.83-3.7 − 0.76 − 0.75⑧ 0.71⑨ − [34] 

Suffolk 53 0.54 0.55⑧ 0.58⑨ 

Texel 248 0.52 0.47⑧ 0.41⑨ 

Vendeen 238 0.15 0.15⑧ 0.12⑨ 

山羊 
(Capra 
hircus) 

Alpine 403 15.6 0.45 0.372 − − − − − [77] 

Boer(Ausralia) 61 23.6 0.48 

Boer(Canada) 67 31.5 0.42 

Cashmere 48 8.0 0.59 

LaMancha 81 19.4 0.47 

Nubian 54 31.2 0.43 

Rangeland 66 5.2 0.38 

Saanen 318 16.7 0.45 

Toggenb 53 24.1 0.46 

①根据系谱信息计算的近交系数；②估计平均 ROH长度为 ROH平均覆盖基因组长度与 ROH总数量的平均值；③以连续 100个纯合
子 SNPs鉴定为一个 ROH；④以连续 30、50、80个纯合子 SNPs鉴定为一个 ROH；⑤序列信息从 NCBI获得；⑥使用 50 SNPs滑动
窗口定义的值；⑦品种间变化范围为 39.94~92.61 Mb，每个品种平均 ROH变化范围为 0.83~3.7 Mb(ROH≥20 Mb)；⑧基因组中 5 Mb
计算的 FROH；⑨基因组中 10 Mb计算的 FROH。“−”表示无此信息。 
 

目前，基于基因组信息估测近交程度的方法主

要有以下 3种：(1)基于 ROH的近交系数(FROH)，是
指 ROH 片段长度之和占整个基因组总长度的比例。
McQuillan 等[2]引入 FROH 作为检测个体间同一性指

标，其中计算公式中整个基因组是指基因组常染色

体上特定区域的长度，不同的研究中设置的具体参

数不同；(2)标记基因型中纯合子所占的比例(FHOM)，
即所检测 SNP中的纯合子比例；(3)基于基因组关系
矩阵的近交系数(FGRM)，其中 G 矩阵计算方法参考
文献[85]。杨湛澄等[83]利用高密度 SNP 标记通过两
种基因组近交计算方法(FROH和 FHOM)分析中国荷斯
坦牛基因组近交程度，其结果表明，共检测到 44 676
个 ROH 片段，ROH 在染色体上并非均匀分布，其
长度主要分布在 1~10 Mb之间。两种基因组近交系
数之间的相关性比较大，而基因组近交系数与系谱

近交之间的相关性较低。Peripolli 等[61]采用 4 种近
交系数计算方法(FPED、FHOM、FGRM 和 FROH)对瘤牛
群体近交程度进行了评估，结果表明，FROH和 FGRM

相关性为弱到中度相关；FROH和 FHOM相关性从弱到

强相关；FPED和 FHOM与 FGRM和 FHOM之间的相关程

度为中等；FROH和 FPED相关系数随着 ROH 长度的

增加而增大。因此，在群体系谱信息缺失的情况下，

FROH可以作为替代方法评价畜禽群体的近交程度。 
Keller 等[6]研究表明，FROH指标与 FPED指标相

比，具有以下几方面优点：(1) FROH可以更准确估计

共同祖先甚至 50 代前后代个体基因组中纯合性状
态；(2)在系谱信息不完整或者缺失的情况下，FROH

指标可以检测基因组中纯合片段分布，同时可以发

现与纯合性高的特异性位点；(3) FPED指标是相对于

基础群而言的，在基础群假定祖先个体的基因组没

有选择和重组事件的发生。此外，减数分裂是一个

随机过程，子代获得父母双方遗传物质的过程存在

着随机变异，且这样的变异随着减数分裂的增加而

增加，而 FPED仅是 IBD概率的期望值。从表 2统计
结果看出，在牛和猪品种鉴定 ROH 研究中，FROH

和 FPED之间的相关程度为中度或者高度，因此可以

仅采用 FROH监测牛和猪群体的近交程度。也有研究

表明，鉴定 ROH 的长度与 FROH和 FPED之间相关程

度为正相关(表 2)，ROH 反映了群体过去和现在的
亲缘关系，而 FPED仅根据现有的系谱记录数据估测

近交程度。随着群体系谱信息的不断积累，基于系

谱近交系数与基于基因组近交系数的相关性也随之
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增加[20]。根据 Saura等[26]报道，当 ROH长度大于 5 
Mb 时，计算的 FROH值和 FPED值接近，而当 ROH
长度小于 5 Mb时，计算的 FROH值比 FPED值小 4倍
多。利用 FROH和 FPED两种方法估测了和牛群体中个

体亲缘关系，其结果表明采用系谱信息数据低估了

和牛群体的近交程度，基因组近交系数可以反映真

实的近交程度，该结果与已有的研究结果一致[20,24,57]。

Metzger等[31]估测了马基因组近交系数，在一个窗口

滑动 50个 SNP条件设置下，FROH值变化范围为 0.18~ 
0.43。Guangul等[38]估测了 5个山羊群体的基因组近
交程度，ROH 长度从 1~16 Mb，其 FROH 的值从

0.0500~0.0048。Brito等[77]采用 50K基因芯片通过 4
种不同的近交系数对 9 个山羊群体近交程度进行了
评估，其中基于系谱和 ROH近交系数的相关系数为
0.372；基于基因型计数方法和 ROH 近交系数的相
关性高达 0.901；而基于 ROH和基于 VanRaden与基
于 Leuenegger 方法的近交系数均为负相关(相关系
数分别为−0.133 和−0.264)。Grossi等[70]分析了杜洛

克、长白和大约克夏纯种猪以及长白大约克夏猪杂

交 F1代 4 个群体共计 3057 个个体 ROH 分布情况，
其结果表明每个个体 ROH平均长度在 4个群体中依
次为 16.72、23.19、25.88和 8.25；平均数量分别为
6.75 Mb、11.28 Mb、11.99 Mb和 2.65 Mb。FPED和

FROH相关系数在 4个群体中依次为 0.31、0.32、0.53
和 0.00；FEH和 FROH相关系数依次为 0.41、0.72、0.69
和 0.64 (表 2)。Kim 等[63]采用重测序技术对经过选

育的 126 头 Hanwoo 牛个体进行了检测，通过遗传
改良提高了其群体的体重，但是群体的近交程度有

所增加，其 FROH值比未改良的群体升高了约 0.02。
通过 4 种类型近交系数评估瘤牛群体的近交程度，
其研究结果表明 FPED的值变化范围为 0.00~0.327；
FROH值变化范围为 0.001~0.201。FPED与 FROH相关系

数和 FGRM与 FROH相关系数从弱相关变为中等相关，

其变化范围从−0.11~0.51；FROH和 FROM相关系数从

弱相关到强相关；不同长度估测的 FROH和 FPED相关

系数随着 ROH长度的增加而增加[61]。通过 ROH方
法对中国白耳黄鸡、北京油鸡和狼山鸡 3 个群体的
保种效果进行评估，检测到基于系谱的近交系数为

0.0789 (白耳黄鸡)~0.2010 (北京油鸡)；通过几个世
代的保种效果监测，表明其基于系谱的近交系数在

其群体中变动幅度比较小，而检测到基于 ROH近交
系数的值要比基于系谱的值要偏低，其值为 0.0511 
(白耳黄鸡)~0.0745 (北京油鸡)，基于系谱和基于
ROH近交系数的相关系数为 0.76[25]。综上所述，评

估畜禽群体的近交程度，FROH 是比较有效的评价指

标，可以很好地补充由于系谱信息预测群体近交程

度的不足，也可以通过鉴定 ROH 片段提高 IBD 片
段定位的精度。 

3.2  近交衰退的评估 

Garrod等[86]发现一些人类疾病，如白血病、尿

黑酸尿等，这些遗传疾病在近亲婚姻后代个体中发

病率比较高，尤其在近交个体的隐性携带者，通过

长纯合子片段可以检测到致病的隐性有害变异。

Zhang等[25]发现有害纯合变异体和基因组中 ROH片
段之间呈现线性相关，致病座位有害基因纯合子出

现在 ROH上的频率要高于正常基因的频率。Szpiech
等[87]研究结果表明，鉴定的 ROH高覆盖度片段中包
含有较长有害变异区段，这也与引起近交衰退有害

基因变异位点一般以纯合子状态存在假设是一致的。

Muchadeyi 等[35]在南非洲波斯羊 3、4 和 25 号染色
体上检测到 ROH片段上与神经系统、骨骼和大脑发
育相关的基因，如 LRRTM3基因、DPP6基因和 SHH
基因。Huson 等[88]利用基因组关联分析，结合单倍

型分析、选择信号分析和 ROH 分析共同鉴定了牛
20号染色体上 SLICK位点。Mészáros等[56]采用 ROH
和基因组关联分析发现了弗莱维赫牛眼脸内翻遗传

缺陷基因组区段。Pryce等[89]基于系谱信息的近交系

数估测了奶牛产量和个体健康性状，其研究结果表

明群体中近交程度增加 1%，一个哺乳期内荷斯坦牛
和泽西奶牛奶产量分别减少 21 L和 12 L。Kim等[63]

分析了近 50 年来美国泽西牛基因组中增加的 60 多
个 ROH 区域与系谱信息估测的近交增量呈正相关，
在 3号、7号、8号和 12号染色体上鉴定的 ROH与
后代女儿繁殖率呈负相关，体细胞评分的结果与繁

殖性状的结果相似。由于近交衰退引起 1号、3号、
4号、5号和 13号染色体上增加的 ROH影响了体细
胞评分的结果，染色体上高度纯合性导致繁殖率的

下降和乳房炎易感性的增加。Silió等[68]研究了近交

衰退对断奶后仔猪生产性能的影响，结果表明由于
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群体近交系数增加，导致其断奶仔猪生产性能下降，

具体表现为近交系数每增加 0.1，其日增重减少 4.4%，
90日龄体重减少 1.52%。Saura等[26]分析了伊比利亚

猪两个高度近交系中的繁殖性状，近交系数每增加

0.1，其仔猪初生后存活率和仔猪出生后总数量有下
降的趋势。Ferenčaković 等[5]研究牛群体中 ROH 分
布情况，解析了在群体近交增量增加情况下牛精液

品质下降的机理，发现与精子数量相关 ROH区域有
4个，与精子活力相关 ROH区域有 5个，但是同时
与精子数量和精子活力相关 ROH区域仅为 1个。 

3.3  遗传多样性分析 

获得大量畜禽基因组信息使得人们更好地分析

畜禽群体遗传多样性等指标。维持群体遗传多样性

是畜禽保种的重要任务之一，以便利用更丰富的育

种素材获得动物产品。采用基因组信息分析共祖先

策略已经应用于保护群体遗传多样性和近交增量的

分析中[90]。当保种群体中出现中高近交繁殖的迹象

时，基于 IBD方法分析共同祖先可以作为一个策略
维持遗传多样性和保种计划的适合度[91]。因此，较

小的群体有效含量和较高的近交增量会降低群体遗

传多样性，通过畜禽保种方案的有效实施，监测群

体的遗传变异，防止群体中发生不可逆转遗传多样

性的减少，最大限度地增加保种群体适应外部环境

变化的能力。Fleming等[40]采用 600K基因芯片分析
了非洲 3 个鸡群体的遗传多样性，结果表明，群体
中所有染色体仅有 16号染色体上没有检测到 ROH，
每个个体 ROH 在基因组的覆盖程度为 2%~40%。
Mastrangelo 等[24]为了更好地制定和实施保种计划，

分析了 30个意大利牛群体遗传多样性，结果表明观
测杂合度的值变化范围为 0.297~0.358，期望杂合度
的值变化范围为 0.267~0.353。在祖先群体中群体有
效含量较高，但是 Pontremolese和 Mucca Pisana2个
群体有效含量比较低。通过分析个体 ROH分布和长
度等参数有助于畜禽保种项目的制定和实施，在

Pontremolese、Varzese-Ottonese 和 Mucca Pisana 群
体中检测到高水平的 ROH，如尤其针对这些群体，
在实施配种计划中尽量增加种公畜血统，减少其遗

传多样性的损失，维持或者增加其群体有效含量。

Zhang等[42]采用 ROH方法对中国白耳黄鸡、北京油 

鸡和狼山鸡 3 个保种群体的遗传多样性、基因组近

交系数和纯合性进行分析，经过实施近 10年的保种

策略，白耳黄鸡和北京油鸡群体的遗传多样性有所

下降，狼山鸡群体的遗传多样性有上升的趋势。 

3.4  人工选择的追踪 

基因组中鉴定的选择信号揭示了驯化群体中双

向选择的痕迹。与没有受到人工选择的群体比较，

对于优秀种畜禽个体的选育，降低了其群体表型的

多样性和重塑了基因组，其中包括基因组中 ROH存

在的模式[12]。有研究表明，对于选育的优秀种畜禽

个体使其基因组中单倍型多样性下降，同时也增加

了选择位点相邻位点的纯合性，导致其受到选择区

域中的 ROH 频率增加[11]。ROH 并不是随机分布在

基因组中，大部分 ROH出现在受选择区域。基因组

中受选择的区域倾向于产生“ROH 岛”，相对于基

因组其他区域，这些区域遗传多样性低，纯合性比

较高。Purfield等[10]研究了牛基因组中出现 ROH频

率较高的 4条染色体，其中在 ROH区域中包含了影

响牛免疫力、胴体和难产等重要性状的主效基因。

在不同的阿拉伯马群体中也开展了 ROH的研究，分

析了受到正向选择区域的 ROH。Metzger 等[31]研究

了马基因组中受到选择和未受到选择区域中 ROH

的功能分布，发现了与细胞代谢、生长发育和免疫

系统相关的候选基因。Fleming等[41]采用 FST、综合

单倍型评分(integrated haplotype score)和 ROH等信

息检测了在非洲和北非不同生态环境中生长鸡品种

的选择信号，分析表明非洲生长的鸡群体选择倾向

于热应激和血管生成，而北非群体更倾向于能量平

衡，其中鸡品种基因组中 2 号和 3 号染色体在不同

群体中差异最大。通过长期优秀种畜的选育，群体

选择强度增加和有效群体含量减少有可能会导致群

体生存力和多样性受到威胁。在畜禽选育和保种过

程中，尽量避免群体遗传变异性减少，避免基因组

中有害基因的表达。人工选择会导致群体近交系数

的增加，因此要采取有效的措施控制近交程度的增

加。另外，随着人工授精技术的应用，用于采精的

优秀种公牛近交程度也影响着整个配种群体的近交

程度[63]。 
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3.5  功能基因的筛选 

Bosse 等[8]利用重测序技术和 SNP 基因芯片技
术检测了猪基因组上纯合区域，在欧洲猪品种中发

现两个重叠 ROH区域，该区域上有与神经系统发育
细胞分化相关的 11个基因，这些基因在大白猪和利
比里亚猪中被验证表达存在差异。在亚洲品种中存

在 4 个共享区域，其中有一个重叠区域仅存在亚洲
野猪中，该区域中包括 91个基因，并且已经有相关
报道表明该区域在亚洲猪品种中经过了正向选择；

其中在 5 号染色体上另一个共享区域包括与氧化还
原反应相关的 LEMD3和 MSRB3基因，与脂肪细胞
分化正向调控的 WIF1 基因。在非洲 3 个鸡品种中
一致的 ROH区域内比对发现与脂肪代谢、免疫功能
和热激介导相关的基因(FDR<0.15)，选择区域内也
发现与健康和氧化应激反应相关的基因[38]。通过瘤

牛群体中 ROH 分析，发现群体基因组中有 7.01% 
(175.28 Mb)为纯合区域，在整个群体中鉴定的 ROH 
14个区域的频率高于 50%，发现与泌乳(TRAPPC9)、
产奶量和乳成分 (IRS2 和 ANG)、热适应 (HSF1、
HSPB1和 HSPE1)等相关候选基因[61]。Metzger等[31]

采用全基因组测序方法分析了英国设得兰群岛上 2
个微型矮马群体和 1 个正常体高矮马群体，发现在
这 2 个微型矮马群体和 1 个正常体高矮马群体中
ROH区域内存在 4个变异，这 4个变异解释了设得
兰群岛上矮马群体和其他正常体高马群体中 72%体
高变异效应。 

3.6  种畜禽品质检测 

在瑞士Appenzeller Barthuhn鸡群体中存在一种
十字鸡喙的遗传缺陷，Joller等[92]在该群体和正常群

体中通过检测基因组 ROH 对存在十字鸡喙个体的遗
传机理进行研究，初步假定角蛋白家族基因LOC426217
为十字鸡喙遗传缺陷的候选基因，在编码区内发现

有两个显著的同义突变，但是十字鸡喙遗传缺陷的

遗传机理还有待于进一步研究确认。目前，利用ROH
检测种畜禽品质的报道还比较少。通过基因组中

ROH信息剖析畜禽遗传缺陷的机制，明确致病基因，
采用快速有效的方法进行检测，进一步规范种畜禽

市场。我国是畜禽资源大国，据不完全统计，截止

2018 年 12 月，我国地方畜禽遗传资源数量为 556 

个，国家级保护区数量为 24个，国家级保种场数量
为 165 个。如何利用应用成熟的现代生物技术手段
对我国畜禽遗传资源群体进行动态监测，尤其是国

家级保种场畜禽群体的动态变化情况，已经成为当

前畜禽遗传资源保护领域亟待解决的问题。目前，

ROH在不同畜禽基因组中的广泛应用为解决这一难
题提供了一定的措施。对于群体动态监测而言，主

要监测群体近交程度、遗传多样性、群体结构以及

种群特性生产性状等变化情况等。近交系数最初由

Wright S. (1921年)提出，在假定群体中祖先没有亲
缘关系的前提下，通过通径原理分析计算得到的。

利用系谱信息估测亲缘关系是通过基因组 IBD概率
的统计期望值，而利用基因组信息可以估测个体间

实际的亲缘关系。在系谱信息缺少的情况下，可以

采用 FROH 估计其群体近交系数。如果 ROH>5 Mb
时，其基于系谱估测的平均值与 FROH值相关系数为

0.87，而当 ROH<5 Mb时，其基于系谱估测平均值
与 FROH值相关性较小

[16,24]，在实际应用中，可以结

合系谱信息，采用较大的 ROH估测群体基因组近交
系数。近交群体会产生近交衰退现象，近交衰退是

由于基因组纯合片段增多引起的现象，在生产实践

中，由于近交衰退导致群体整体生产性能会逐渐下

降，对于畜禽保种和育种管理者而言，研究近交衰

退以及由此引起群体生产性能下降是一个比较重要

的课题。采用 ROH信息已经成功定位人类许多罕见
隐性疾病的致病基因[41]，这对于研究群体种公畜遗

传缺陷的致病机理具有很高的借鉴作用，也为规范

种畜禽市场提供检测依据。另外，充分利用 ROH信
息挖掘畜禽群体适应性、繁殖力、耐粗饲等性状的

特有基因更有利于畜禽保种场保护与利用工作的有

序开展。在生物大数据时代下，畜禽遗传资源保护

与利用工作也需要不断调整研究思路和策略来迎合

和充分利用高通量测序技术进步带来的福祉。 

4  结语与展望 

本文全面总结了畜禽基因组中 ROH 发展历史、
鉴定方法以及在群体结构、基因组功能分析和种畜

禽品质检测等方面的应用。综上所述，ROH在畜禽
基因组中是普遍存在的，通过分析基因组中分布的
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ROH，人们可以了解群体近交程度、群体多样性以
及种公畜(禽)遗传缺陷等。但是，目前研究的物种主
要集中在奶牛和猪中，在肉牛和其他家畜以及家禽

中研究的较少，今后需要加大对马、驴、绵羊、山

羊和家禽等畜禽基因组中 ROH的研究，从而更好地
了解 ROH在染色体上分布情况以及其作用机理。 
目前，鉴定畜禽基因组中 ROH没有统一的标准，

在不同畜种的研究中采用不同算法和方法。迄今为

止，已有的研究很少关注优化鉴定 ROH的参数组合，
如果使用最优参数组合会更好地理解基因组中纯合

性形成的机制[81]。此外，畜禽基因组中鉴定 ROH频
率和分布受到许多因素的影响，ROH在染色体内和
染色体之间分布频率差异大，因此在染色体上会出

现 ROH集中区域(也称 ROH岛)，也会出现 ROH分
布少的区域(也称 ROH荒漠)，但相关机理还有待于
进一步研究。 

2015年，动物基因组功能注解(Functional Anno-
tation of Animal Genomes, FAANG)计划启动，充分
说明农业动物领域相关研究的重要性[93]。随着畜禽

基因组研究时代的到来，海量数据的获得便于更加

系统地研究 ROH特征序列、进一步剖析群体近交增
量、群体演变历史、选择信号以及遗传疾病等机理，

从而开启畜禽基因组研究运用于畜禽遗传资源保护

与利用的新时代[94]。 
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