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资源与平台 

从作物基因组分析到整合组学知识库建设 

梁承志 1,2 
1. 中国科学院遗传与发育生物学研究所，植物基因组学国家重点实验室，种子创新研究院，北京 100101 
2. 中国科学院大学，北京 100049 

摘要: 高通量技术的广泛应用使得各类组学数据的产出速度越来越快，由此产生的海量数据蕴藏着大量的基因

组变异和相关功能信息。如何对这些数据进行深度整合和利用将会是一个长期而艰巨的任务，这需要具备高效

的数据存储、分析和挖掘的能力。在过去几年中，本课题组通过与所内外课题组的合作，在多个植物的基因组

的组装、注释、比较基因组和群体基因组分析等方面进行了探索，同时也将大量的水稻种质信息和组学数据进

行了整合，存储于结构化数据库中并开发了一些相应的网络查询展示和数据挖掘工具。本文对相关的研究成果

及其进展进行了概括性介绍，并展望了下一步的目标：构建一个用于支持作物功能基因组学和分子设计育种研

究的整合组学知识库。 
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From genome analysis to construction of an integrated  
omics knowledgebase for crops 

Chengzhi Liang1,2 

1. State Key Laboratory of Plant Genomics, Institute of Genetics and Developmental Biology, Innovation Academy for Seed Design, 
Chinese Academy of Sciences, Beijing 100101, China 

2. University of Chinese Academy of Sciences, Beijing 100049, China 

Abstract: The advances in high-throughput technologies have enabled high-speed accumulation of omics data, 

which contain a large amount of genetic variations and their functional information. The integration and deep utilization of 

those data will be a long-term and difficult task, which requires highly efficient data storage and powerful data analysis and 

mining tools. In the past several years, our group has conducted multi-level genomic analyses in several plants, including 

genome assembly and annotation, comparative and population genomic studies, through collaboration with other labs inside 

and outside of our institution. Meanwhile, we have integrated a large amount of rice germplasm information and omics data 

into a structural database and developed related data query, visual display and mining web tools. Here, we summarize some 

of those results and discuss our next goal to construct an integrated omics knowledgebase for crops to support functional 

genomics and molecular design breeding. 
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近年来，随着高通量组学技术的迅猛发展，各

类组学数据的产出成本越来越低，产出速度也越来

越快。这些新技术和海量数据已为动植物功能基因

组、人类健康及遗传育种方面的研究带来了前所未

有的机遇和挑战。一方面，基因组技术的广泛应用

极大提高了这些领域的研究效率；同时，通过多学

科知识、多领域技术和各类组学信息的交叉融汇，

这些领域的前沿应用技术也在迅猛发展。如在作物

育种方面，利用功能基因组的研究成果和高通量基

因型表型测量技术，结合对已知优异等位基因聚合[1]

和全基因组选择 [2]等技术的品种智能设计 [3~7]将是

未来育种的必然发展方向，预期能够突破传统育种

的瓶颈[8]，大大提高育种选择精度，缩短育种周期。

另一方面，虽然这些海量组学数据中蕴藏着大量基

因组变异及相关的功能信息，但由于生物数据的高

复杂性，人们对这些数据的深度整合、解析及重复

利用将是一个长期艰巨的任务，特别是需要具备高

效的数据存储管理，自动化分析和挖掘的能力。 
中国科学院遗传与发育生物学研究所长期致力

于研究重要农作物的分子遗传和分子育种中的重大

科学和关键技术问题。为解决对海量组学数据的深

度加工和广泛应用，并基于现有及未来科研项目的

需求，研究所积极参与北京生命科学大型仪器区域

中心相关平台的建设工作，在过去几年购置了“农

作物分子育种数据分析系统”和“农作物大数据分

析整合计算系统”。两套系统整体聚合计算能力超

过 50万亿次/秒，CPU核心数达 1000多个，裸存储总
量大于 3 PB (图 1)。在此基础上，2019年研究所成 

 

 
 

图 1  中国科学院遗传与发育生物学研究所高性能计算集群及数据存储主体架构示意图 
Fig. 1  Schematic diagram of high-performance computing system and data storage servers in the Institute of 

Genetics and Developmental Biology, Chinese Academy of Sciences 
集群计算节点结合 DSS并行存储用于大规模数据分析。SAN存储用于结构化数据库中数据存储，为网络服务器提供数据服务(有部分
服务器未显示)。 
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立了“生物大数据分析平台”，以加强对组学数据的

管理和对上述计算存储资源的高效利用。平台的使

命是服务于研究所的生物数据分析需求，通过提供

培训服务和项目合作，致力于提高研究所的生物信

息技术水平。同时，平台承担的一个重要任务是对

研究所“一三五”战略规划建设、中国科学院战略

性先导科技专项、种子创新研究院建设等提供组学

大数据相关的技术支撑。在过去几年中，通过与所

内外课题组的合作，本课题组利用上述计算存储系

统，在多个植物的基因组分析方面做了一些较为深

入的探索，同时也已将大量的水稻组学数据整合到

了结构化数据库中并开发了一些相应的查询展示和

挖掘工具。本文对本课题组取得的相关研究成果及

其进展进行了概括性总结，并对未来构建一个主要

作物整合组学知识库的发展目标进行了展望。 

1  研究成果及进展 

1.1  基因组组装和注释 

基因组组装和注释是基因组学研究的两个重要

基础。本课题组通过结合全基因组 PacBio (Pacific 
Biosciences)单分子测序、fosmid大片段 DNA测序、
遗传图谱和 BioNano (BioNano Genomics)光学图谱
等技术，利用已有的组装软件及自己开发的软件，

构建了一个植物中最高质量的参考基因组水稻

(Oryza sativa ssp. indica)蜀恢 498序列[9]。利用类似

的方法，通过所内外课题组合作解析了苦荞(Fago-
pyrum tataricum)[10]和二倍体小麦乌拉尔图(Triticum 
urartu)[11]的基因组。另外，本课题组还合作完成了

栽培金鱼草(Antirrhinum majus)的基因组组装 [12]。

在此基础上，开发了一个用于基因组复杂区域局部

组装的新软件 HERA[13]，能够在不借助于大片段

DNA文库的情况下，组装出超长连续的基因组序列。
利用 HERA 软件改进了多个已发表基因组，其中玉
米和苦荞的基因组序列质量都已得到了巨大提高，

包括序列的连续性提高了近 50倍，多处错误得到了
修正。目前本课题组已经利用 HERA 软件跟所内外
多个课题组合作完成了数十个水稻、大豆、小麦、

玉米和高粱等作物的高质量基因组序列(未发表数

据)。对于任一纯合的二倍体水稻基因组，在 HERA
的帮助下都能得到一个与日本晴参考基因组质量相

当的组装序列。对于杂合度高的基因组如野生稻，利

用 HERA提高组装序列的长度，再结合 Hi-C数据辅
助分离单倍体基因组也获得了很好的结果。 
在基因注释方面，本课题组通过利用 RNA-seq

数据提高对基因的覆盖度，改进了 Gramene-Pipeline
注释流程[14]，结合其他证据，注释了水稻[9]、苦荞[10]、

小麦[11]和棉花(未发表数据)等多个基因组的高质量
基因集。通过比较发现，这些基于证据的基因集比

已发表的基因集质量在很多方面有较大的提高[9]。 

1.2  比较基因组和群体基因组分析 

比较基因组分析可用于研究基因组中的结构变

异、基因组和基因家族的进化及保守基因的功能。

本课题组通过对水稻、小麦、苦荞和金鱼草等与其

近源物种或模式植物进行比较分析研究了各个物种

中的全基因组复制事件、基因组之间的变异和进化

模式，以及重要基因家族的进化对物种进化的影响。

例如，通过对苦荞的比较基因组分析，发现了芦丁

代谢途径上的所有 9 个酶的编码基因家族，包括两
个以前未被完整克隆的酶的编码基因[10]。同时，发

现在苦荞中全基因组复制事件中导致大量转运蛋白

家族及转录因子家族的扩增对于苦荞耐铝、耐逆境

等能力的提高起着很重要的作用[10]。在对小麦 A基
因组的研究中，发现与水稻基因组相比，小麦基因

组进化的速度明显加快，在共线区域丢失的基因变

多，产生的新基因的数目也变多，这可能是由转座

子快速扩增引起的小麦基因组扩张导致的[11]。此外，

利用拟南芥、水稻、玉米和大豆的大规模 RNA-seq
数据构建了基因调控和共表达网络并进行了比较分

析[15]，找到了一些物种之间保守的基因模块及跟重

要农艺性状相关联的候选基因。这些模块对于研究

基因的生物学功能提供了很重要的线索。 
群体基因组研究可用于基因定位及物种驯化和

进化分析[16]。在中国科学院战略性先导科技专项(A)
“分子模块育种创新体系”资助下，本课题组与所

内外多个课题组合作，对 1000多份中国水稻主栽品
种进行了重测序并测定了多环境下的多个表型数据

(数据尚未发表，但可通过 www.mbkbase.org 查询)。
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通过对基因型信息的分析发现，中国的水稻品系在

东北和南方粳稻、籼稻杂交稻亲本之间的分化非常

明显，具有明显的群体结构。利用全基因组关联分

析，发现了多个重要农艺性状的新关联位点。结合

传统的群体基因组分析方法及本课题组自己发展的

新方法，发现了一些各个亚群体之间的渗入片段，

与目前的水稻育种目标(如提高品质和抗病性)具有
很高的关联性(未发表数据)。此外，还分析了这些水
稻主栽品种中对于已知优良等位基因的利用情况。

这些结果为中国水稻优良基因的挖掘和进一步育种

改良提供了线索。 

1.3  数据库建设 

进行上述基因组研究的一个重要目的是利用相

关的分析技术和组学数据来构建一个整合多组学的

数据库，以支持作物功能基因组学和分子设计育种

研究。其中高质量的参考基因组及基因注释为种内

不同个体的比较分析提供了全面的基础，而比较基

因组及比较转录组研究可用于分析和关联重要基因

的功能。对于群体基因组结合表型的关联分析为功

能基因组研究到育种应用之间架起了一个信息和知

识传递的桥梁。目前本课题组已初步完成了一个用

于整合、结构化存储、查询、可视化展示、挖掘多

组学数据的知识库 MBKbase(www.mbkbase.org)中
水稻子库的建设。水稻数据包括种质信息、表型、

基于两个水稻参考基因组日本晴和蜀恢 498 的遗传
变异、种质系谱树、种质基因组片段的亚群体祖先

来源、已知和未知基因的等位变异及与表型信息的

关联、功能基因的表达信息等。目前库中已收集了

多个水稻群体的基因型和表型信息。尽管数据的系

统性及软件的功能都尚有待于加强，这个知识库为

基因型和表型数据的整合及深度高效利用已奠定了

一个良好的基础。 

2  作物多组学大数据整合知识库建设展望 

当前生命科学研究涉及到越来越多的多学科交

叉及多技术和多数据类型的整合，这不仅要求深入

分析多种类型数据之间的关联，而且对于大数据整

合分析工具的能力要求也越来越高。因此，建设一

个能够整合大规模作物群体的多组学信息、提供大

数据深度挖掘能力的知识库(图 2)已是一个重要且
急迫的任务。此知识库以整合的多组学信息为基础，

特别是围绕作物大规模群体的基因型和表型组的关

联并结合已知功能基因信息(图 3)，结合能够从基因
型预测表型的模型和软件工具，对复杂性状进行分

解预测。由于环境对作物的表型往往具有很大的影

响，同一种基因型的材料在不同环境中的生长发育

经常有很大差别，因此还需要整合环境信息以构建

地区或环境特异的智能模型。在未来几年中，除了

继续完善水稻子库，增加更多的水稻群体基因型和

表型组信息外，本课题组将与植物染色体工程国家

重点实验室多个课题组合作，充分利用其前期积累

的数据，包括基因型、功能基因或遗传位点信息、

基因表达数据、田间表型、代谢组数据等[17,18](及未
发表数据)，以期构建大豆、小麦等作物的整合多组
学知识子库。 
在分子育种技术方面，全基因组选择(genomic 

selection, GS)技术利用基因型来预测育种值，近年来
已在国外大型商业育种项目中得到了广泛应用，大大

减少了多环境测试的品系数目，在一些作物育种实

例中减少了一半以上的传统谱系育种时间并增加了

产量[19~21]。不过，目前 GS 技术在育种中的应用尚
有很多的局限需要解决[19,20]。例如，GS的基因组预
测模型有很多种，包括是否线性、有无参数、贝叶

斯、机器学习等多种类型。GS模型的预测精度受到
被选择性状的遗传结构、遗传力和基因的效应，训

练群体的结构、大小和遗传多样性，测试群体与训

练群体之间亲缘关系的远近和生长环境的差异，分

子标记的数量、连锁距离、与目标基因之间的连锁

关系等诸多因素的影响。总之，GS 无法完全取代  
传统育种，但可以整合到育种程序中应用到多种不

同的场景。例如，GS 得到的候选材料可以与回交  
等其他的育种策略相结合；GS也可以辅助把地方或
外源品系的多个优异等位基因快速转到重要的核心

种质中，快速创制新的育种亲本材料。未来 GS 预
测模型的高效应用需要一个集多组学数据、分析流

程、方法、应用场景、育种策略等的管理系统，需

要融合遗传学、基因组学、生物信息学、大数据分

析和人工智能等多学科知识和技术的应用。通过 
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图 2  作物整合组学知识库的数据、功能和应用示意图 
Fig. 2  Schematic diagram of data, function and application of the integrated omics knowledgebase for crops 
知识库提供数据存储、管理、查询、可视化和智能分析等工具，育种材料将利用知识库的分析工具进行设计和筛选，同时材料的基

因型和表型数据也持续上传到知识库中进行共享和重复利用。 

 

 
 

图 3  群体中基因型跟表型值的关联示例 
Fig. 3  The association of phenotypic values to genotypes in populations 
横坐标显示了目标基因在群体中出现频率最高的 15个等位基因，纵坐标显示了每个等位基因在群体中对应的表型值(株高)统计。 

 
结合多种育种策略和 GS 模型、种质系谱、表型组
和环境数据，重点利用已知基因功能信息，将这些

信息全面整合到上述知识库中，将有助于突破 GS
在应用上的局限，发展新型分子设计育种技术，全

面提高育种效率。 
近年来群体基因组研究发现，单个参考基因组

无法代表一个物种的全部遗传成分，而是需要一个

泛基因组(Pan-genome)来覆盖一个物种群体的全部
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基因及个体之间的有无变异序列[22]。例如，在两个

水稻亚种日本晴和蜀恢 498 之间，有大量的有无结
构变异[9]；在水稻群体中，有大量的蛋白编码基因

和其他序列在日本晴基因组上是缺失的[23]。在日本

晴和蜀恢 498之间有些直系同源(等位)基因 DNA序
列差异较大(但在蛋白质序列水平上则差异较小)，导
致用重测序的方法难以检测到这些同源基因的存

在，而通过两个基因组序列的直接比较或基因注释

的比较就能很容易发现这些遗漏的基因。此外，由

于作物基因组的高复杂性，个体中的很多序列或结

构变异往往都只存在于一些小的亚群体中。因此，

具有亚群代表性的多个高质量的参考基因组对于研

究一个物种的全部基因功能信息就变得非常必要。

在育种应用上，因为 GS 等育种技术倾向于缩小遗
传多样性，将地方种或近缘野生材料的优异等位基

因聚合到育种群体中就成为一项非常重要的任务[24]。

这些参考基因组或泛基因组以及亚群特异的基因功

能信息能够促进对多样化遗传资源的分析，以及对

这些材料中的优异等位基因的识别和利用。 
目前，由于单分子长片段测序成本的持续降低，

利用 HERA 结合其他开源软件，以很低的费用构建
高质量作物基因组已经变得完全可行，甚至已变成

了常规化工作，如在水稻中只需要不到 3 万元就能
得到一个高质量(类似于日本晴)的基因组。在未来几
年内，本课题组将致力于把大量的水稻、大豆、小

麦等作物的高质量参考基因组和更多的群体基因型

信息整合到已有的知识库中，同时进一步整合大群

体的、系统性的、多环境下的表型组数据，以构建

全面地从基因型到表型的全基因组预测模型。除了

传统的人工测量的表型值，比如生育期、株高、分

蘖数、穗粒数等，近年来发展起来的高通量田间表

型组技术[25~30]利用传感器和光成像系统，结合实验

室样品分析，以及高性能计算及图像分析技术和自

动化分析软件的支撑，能够自动化获取多环境下包

含几千个个体的关键生长时期、关键时间点、不同

空间尺度上的变异的表型组学数据和环境数据。预

期这些新型表型组数据在未来 5~10 年中将会呈现
爆炸式增长。此外，该知识库还会整合高质量的基

因注释、更多的基因组元件功能信息，并发展功能

多样的用户友好的数据管理查询展示工具、多组学

智能分析工具、基于基因型和表型进行育种材料选

择和智能设计的软件工具等。相信随着这一多作物

多组学整合知识库的建立和不断丰富完善，它必将

为农作物功能基因组及分子设计育种的研究提供坚

实的大数据和智能分析技术支撑。 
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