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综  述 

Mutator 超家族转座子研究进展 

从春生 1，李玉斌 1,2 
1. 中国农业科学院生物技术研究所，北京 100081 
2. 青岛农业大学农学院，青岛 266109 

摘要: 转座子是一类可以在基因组中不同遗传位点间移动的 DNA 序列，在其转移过程中有时会伴随自身拷贝

数的增加。作为基因组的重要组成部分，转座子可以通过多种方式影响宿主基因及基因组的结构与功能，进而

在宿主的演化过程中扮演重要角色。目前依据转座过程中间体类型的不同可以将其分为 I 类转座子和 II 类转座

子。Mutator 超家族转座子是 20 世纪 70 年代在玉米(Zea may L.)中发现的一类特殊的转座子，其属于 II 类转座

子，广泛存在于真核生物基因组中，包含遗传特征明晰可分的众多转座子家族。此外，该超家族转座子转座频

率高，倾向于插入基因富含区及低拷贝序列区，可快速产生大量新的突变体，目前已被广泛应用于正向及反向

遗传学研究。本文结合近年来相关研究结果，围绕 Mutator 超家族转座子的分类组成、结构特征、转座机制、

插入偏好、靶位点重复序列以及玉米自主性 MULEs 元件展开综述，并对转座子研究面临的问题及未来研究方

向进行了探讨，旨在与研究领域内的同行探讨相关研究的可能突破点、未来发展方向及可能产生的重大影响。 

关键词: Mutator 超家族；Mu 家族；MULEs 元件；转座机制；插入偏好；靶位点重复序列 
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Abstract: Transposable elements (TEs) are fragments of DNA sequence, which can mobile from one locus to another 

within a genome, often replication in the process. Occupying the main component of the genome, TEs can affect the 

structure and function of gene and/or genome in a variety of ways, and play an important role in the evolution of the host. 

Based on the transposition intermediate, eukaryotic TEs can be divided into two classes. The Mutator superfamily is found 

in maize (Zea may L.) in the 1970s. As the member of class II elements, Mutator superfamily transposons are found in all 

eukaryote genomes and contain many families with clearly distinguishable genetic characteristics. In addition, these TEs 

transpose at high rates and preferentially insert in gene-rich and low-repetitive genomic regions leading to the rapid 

generation of massive novel mutations, therefore, they are in great use of both forward and reverse genetics researches. In 
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this review, we summarize the classification, structure characteristic, transposition mechanism, insertion preference and 

TSD sequence and other autonomous MULEs in maize. Moreover, we discuss the problems faced in TEs’ research and 

research directions in the future, with a view to discuss possible breakthroughs, future development directions and 

significant impacts with colleagues in the related research field.. 

Keywords: Mutator superfamily; Mu family; MULEs elements; transposition mechanism; insertion preference; 

target site duplication 

20 世纪 40 年代美国遗传学家 Barbara McClin-
tock 在玉米中发现了一些在染色体上可以移动遗传
位置的元件，并于 50年代初提出可移动的遗传基因
(即“跳跃基因”)学说，但直到 30 年后这一超越时
代的学说才被科学界同行逐渐理解和接受，并将这

些可以在基因组中移动的 DNA 序列统称为转座元
件或转座子[1]。现有研究表明，转座子几乎存在于

所有生物基因组中，是基因组的主要组成部分。由

于其重复特性，转座子曾一度被认为是垃圾 DNA，
但越来越多的证据表明转座子是塑造基因组的重要

因素[2~5]。在许多植物基因组中，半数以上的序列属

于转座子[6~12]，特别在玉米基因组中转座子序列的

占比更高达 85%[11]，并且这些转座子序列通过不同

方式影响了玉米的驯化[13]、传播[14,15]及优异农艺性

状的形成[16,17]等。此外，转座子在自身序列、蛋白

功能域和结构等方面具有十分丰富的变异[18]。按照

转座过程中间体的类型，真核生物转座子可以划分

为两大类：Ⅰ类转座子(RNA转座子或反转录转座子)
和Ⅱ类转座子(DNA 转座子)[19]。Ⅰ类转座子的转座反
应通过 DNA-RNA-DNA 形式介导完成，通常以
“copy- and-paste”方式进行转座，按照其长末端重
复序列(long terminal repeats, LTR)的有无又可以分
为 LTR反转录转座子和 non-LTR反转录转座子 2个
亚类；Ⅱ类转座子的转座反应通过 DNA-DNA 形式
介导完成，绝大部分以“cut-and-paste”方式进行转
座，少数转座子通过滚环模型或自我合成途径完成

转座反应[20,21]。根据序列组成和基因结构特征，Ⅰ类
和Ⅱ类转座子又都可分成不同的超家族[22]，各超家

族间既存在共性，同时又各有特性，尽管采用的分

析方法不尽相同[23~25]。Mutator超家族转座子属于Ⅱ
类转座子，广泛存在于真核生物基因组中，包含着

遗传特征明晰可分的众多转座子家族，并且在转座

子遗传特性方面的研究深入，在功能组学研究中的

应用也十分广泛。本文结合近年来的研究结果，围绕

Mutator超家族转座子的分类组成、结构特征、转座
机制、插入偏好、靶位点重复序列以及玉米自主性

MULEs元件进行了概述，同时对转座子研究面临的
问题及未来研究方向进行了探讨，以便相关科研人

员更充分、全面了解 Mutator 超家族转座子的研究
进展。 

1  Mutator超家族转座子分类组成 

1978 年，美国爱荷华州立大学 (Iowa State 
University)的Donald Robertson博士报道了一份高突
变频率玉米材料，其幼苗中的突变频率接近自发突

变的 30倍左右，而这一突变特性的遗传不符合经典
的孟德尔遗传定律[26]并表现出明显的表观沉默[27]。

这一遗传品系由于存在大量一类新型转座元件—

Mutator或 Mu[28~30]，从而可以发生高频突变，也因

此被称之为 Mutator 系[31]。目前这些转座元件同属

Mutator家族或 Mu家族，其中可以编码转座酶并使
其自身发生转座的元件称为自主性 Mu 转座子—
MuDR (Mutator-Donald Robertson)，而在活性 MuDR
存在时才能进行转座的元件统称为非自主性Mu转座
子[32~34]。MuDR 与大量的非自主性 Mu 转座子组合
可形成高效的突变系统，Mu系统是目前被广泛应用
的致变能力极强的转座子插入突变体创制系统[35~37]。 
另外，minimal Mutator系是通过筛选获得的只

含有单一 MuDR 和一个位于颜色基因中的非自主性
Mu的遗传品系，成为研究玉米 Mu转座子系统及调
控的理想材料[38~40]。例如，从 minimal Mutator系中
发现了 Mu killer (Muk) [41]。作为调控 MuDR的显性
遗传性位点，Muk可以沉默一个或多个活性MuDR，
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但 Muk并不是维持 MuDR沉默状态所必需的，在后
代分离个体中，即使缺失 Muk 位点，MuDR 仍无活
性并且可以维持多代[42]。Muk 的发现极大地促进了
MuDR 转座子表观沉默的研究，同时使用于突变体
创制的 Mu系统变得更为可控。 
近年来，伴随着测序技术的发展以及被测序物

种数量的不断增加，在植物[43~47]、真菌[48,49]、原生

动物 [50,51]以及多细胞动物 [52,53]中均发现了与玉米

MuDR 序列相类似的转座子，统称为 MULEs 元件
(Mutator-like transposable elements)。目前大部分鉴
定出来的 MULEs元件都属于非自主性转座子，它们
自身不能编码功能完善的转座酶，只有极少数

MULEs 元件可以进行自主转座，例如尖孢镰刀菌
(Fusarium oxysporum)中的 Hop[49]，拟南芥(Arabi-
dopsis thaliana)中的 AtMu1[54]，玉米中的 Jittery[55]

和 TED[56]，水稻(Oryza sativa)中的 Os3378[57]以及埃

及伊蚊(Aedes aegypti)中的 Muta1[58]等。另外，大量

非自主性 MULEs 元件内部有时携带着来源于宿主
的一个或多个不同基因的片段，这类元件被特别命

名为 Pack-MULEs。目前在拟南芥、水稻、玉米、百
脉根(Lotus japonicus)、西红柿(Solanum lycopersicum)
及荷花(Nelumbo nucifera Gaertn)的基因组中都发现
了 Pack-MULEs 的存在 [59~65]，其中水稻中 Pack- 
MULEs的数量巨大，有关研究也更为深入。水稻中
有些 Pack-MULEs 元件所携带的多个宿主基因片段
可形成崭新的开放阅读框并转录出嵌合转录本。氨

基酸序列功能分析及蛋白组学研究表明，捕获的基

因片段甚至可能具有特定的功能。结合以上研究结

果及 Pack-MULEs 在植物中的普遍性，Jiang 等[63]

推想 Pack-MULEs 获取基因片段的方式很可能是高
等植株基因进化的一种重要机制。虽然 Pack-MULEs
捕获宿主基因组片段的分子机制目前仍不清楚，但

研究发现 Pack-MULEs 主要倾向于获得和保留 GC
含量高的序列，这种选择性捕获使 Pack-MULEs 更
有可能捕获具有功能性的序列，进而为新基因的进

化及现有基因的修饰提供新的遗传资源[66~68]。与此

同时，相对于其他超家族转座元件，水稻中 Pack- 
MULEs表现出独特的表观遗传学特性，其插入和表
达不仅可以改变水稻染色体的表达模式，还可以抵

消重组对染色体碱基组成的影响，进而对染色体结

构进化产生影响[69]。 

2  Mutator 超家族转座子及其转座酶基
本特征 

与其他大多数DNA超家族转座子相比，Mutator
超家族转座子两端具有较长的末端反向重复序列

(terminal inverted repeats, TIR)。TIR序列中包含有转
座酶结合位点[70]，而携带单一 TIR的转座子无法正
常进行转座[60,71]。此外，TIR 序列中还含有复杂的
启动子序列，既可以启动转座酶或 TIR 间序列的转
录，也可以调控转座酶在不同组织中的表达[63,72]。

玉米 Mu 家族转座子的 TIR 比较保守，大多长约
215 bp[73]，根据两端 TIR间序列的差异，又划分为
不同亚家族(Mu1~Mu13)[74~76]。其中大部分为非自主

性转座子，这些非自主性 Mu 转座子是 MuDR 内部
片段缺失产生的衍生物或者是其他序列点突变导致

转座酶功能丧失的 MuDR同源序列(MuDR homologs, 
hMuDR)。hMuDR 虽然不能催化转座反应，但可能
在 MuDR表观沉默中发挥增强作用[31]。相对于玉米

Mu家族转座子，各种 MULEs元件 TIR序列变异丰
富。有些 MULEs元件 TIR内含有串联重复序列，这
些串联重复序列可能导致 TIR 自身形成特殊的二级
结构，进而影响转座子的转座行为[77]。在植物和真

菌中大部分 MULEs 元件具有较长的 TIR (100~ 
600 bp)，但在拟南芥 [65]、荷花 [61]、玉米 [78]和酵母

(Yarrowia lipolytica)[48]基因组中鉴定到少数 non-TIR 
MULEs元件(TIR<50 bp)，这些元件虽分布较为广泛，
但其与 MULEs元件在进化中的关系仍不清楚。另外，
在玉米、西红柿、水稻和拟南芥基因组中还检测到

一些多 TIR MULEs元件，这些 TIR大多以串联形式
分布，多 TIR MULEs元件可能更有利于转座子转座
和捕获宿主基因组序列[60]。 

MuDR作为 Mu家族中的自主性转座子，同时也
是 Mutator 超家族转座子研究的典型代表。MuDR
编码两个转录方向相向的基因：mudrA 和 mudrB，
各自转录起始于两端的 TIR 内部序列，两个转录本
间没有重叠部分，在相距 200 bp 处终止转录 [32]   
(图 1A)。mudrA编码蛋白 MURA (94 kDa)，MURA
与原核生物 IS256转座子的转座酶序列相似[79]，含有 
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图 1  MuDR 和 Muk 基因结构组成 
Fig. 1  The gene structures of MuDR and Muk 
A：转座子 MuDR 及其基因 mudrA 和 mudrB 的结构；B：Muk
及其两翼残存基因的结构。 

 
保守的蛋白结构域[80]，被认为是转座酶，催化转座

子转座。mudrB编码蛋白 MURB (23 kDa)，MURB
并非体细胞组织转座剪切所必需，可能与生殖类细

胞内转座子的重新插入相关[81,82]，MURB 调控方式
及其在转座过程中的功能目前还没有更为详尽的报

道。如前所述，在玉米及其他植物、动物、微生物

中也已经鉴定到了少数几个自主性 MULEs元件，但
这些新发现的自主性 MULEs 元件均只含有 mudrA
同源基因，因此 mudrB 基因可能仅存在于玉米的
MuDR中。Muk是 MuDR转座插入并重排形成的 2.2 
kb 反向重复序列，由两段反向加倍的 TIRA 及其下
游 mudrA相邻部分序列组成，不涉及任何 mudrB基
因序列(图 1B)。Muk 插入位点两翼残存的两个转录
方向相向的基因(acm1 和 amy4)中仅有 acm1 启动子
起始 Muk 转录，由此产生的发卡状转录本生成小
RNA (主要是 22 nt siRNAs)，然后通过 RNA介导的
DNA甲基化方式沉默 MuDR活性[41,42]。 
转座酶是自然界中最丰富、最普遍存在的基因

编码产物[83]。所有真核生物“cut-and-paste”类型超
家族转座子其转座酶均具有 DDE/D 三氨基酸特征
结构域[84]，MuDR及其他自主性 MULEs元件转座酶
同样具有这样的特征(图 2)。Liu 等 [58]根据保守的

DDE/D结构域并通过生物信息学方法在埃及伊蚊基
因组中发现了自主性 MULEs元件—Muta1，通过定
点突变首次证实了 MULEs 元件转座酶中 DDE/D 结
构域 3 个特征氨基酸的重要性：其中任何单一氨基
酸的改变都足以使转座酶的活性完全丧失。此外，

与另一类DNA转座子超家族—hAT超家族的转座酶
类似，大部分 Mutator 超家族成员的转座酶在 DDE
结构域的第 2 个 D 和 E 之间还含有一个保守的
CXXH 基序和一个色氨酸[85] (图 2)。CXXH 基序可
能参与转座酶对 TIR的识别，当 CXXH基序中的组
氨酸突变后，转座酶催化活性消失殆尽[58,86]。而色

氨酸不仅与转座酶活性相关，还与转座酶的精确切

割或修复相关。当转座酶中色氨酸突变为丙氨酸时，

转座酶催化活性彻底消失；当其突变为其他芳香族

氨基酸时，转座酶表现出一定活性，但转座子剪切

频率变低，精确剪切比例也显著下降[58,85]。 
除了 DDE/D三氨基酸这一特征结构域以外，在

Mutator 超家族转座子的转座酶中还可以鉴定到其
他保守结构域(图 3A)。例如，大部分转座酶的 N端
具有属于 WRKY-GCM1超家族[87]的 DNA结合结构
域(DNA binding domain, DBD)，可能通过结合转座
子特定区段序列来调控转座酶活性及转座子的转座

行为。水稻 Os3378编码的转座酶 DBD上游特定长
度编码序列发生缺失突变后，转座子的剪切频率显 

 

 
 

图 2  不同自主性转座酶 DDE 结构域蛋白序列比对分析 
Fig. 2  The sequence alignment of DDE domain from different transposases 
黑色阴影表示氨基酸完全一致，粉色阴影表示同源性≥75%，绿色阴影表示同源性≥50%，保守的氨基酸及结构标注在序列底部。 
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图 3  Mutator 超家族转座酶的结构特征 
Fig. 3  The characteristic of transposases of Mutator superfamily 
A：MuDR及其他自主性 MULEs元件转座酶的保守结构域；B：Mutator超家族转座酶 C端的保守基序。 
 
著增高，进一步研究发现这部分片段中氨基酸组合

的理化特性对 Os3378 转座酶活性至关重要 [71]。   
另外，大量 MURA同源蛋白 C端也具有相对保守的
基序，如在拟南芥、玉米、水稻和甘蔗(Saccharum 
spp.)中先后鉴定到 CX2CX4HX4 (或 6) C基序[47,65]，

目前已知的自主性 Mutator 超家族转座子的 C 端  
大多存在这些锌指基序(图 3B)，它们可能通过结  
合核酸序列(DNA 或 RNA)参与调控转座子的转座  
行为。 

3  Mutator超家族转座子转座机制 

利用 Mu 家族转座子特有的遗传组成和转座特
性，已经构建了多个玉米突变体资源库(如 TUSC、
MTM、RescueMu、UniformMu和 ChinaMu等)，为
正向遗传学和反向遗传学的研究提供了丰富的突变

体遗传材料[88,89]。然而，关于 Mutator 超家族转座
子转座机制的认识仍缺乏直接的证据。基于与其他

超家族 DNA 转座子的一些共性及大量转座事件分
析，推测 Mutator 超家族转座子的剪切及再次插入
可能与某些已知的转座机制存在相似之处。 

3.1  转座酶催化作用下的 DNA 双链断裂 

真核生物 DNA 转座子的剪切过程一般以转座
子两端某一条 DNA单链的解离为起始，该过程为亲
核裂解反应，通常 H2O作为亲核试剂，在转座酶的

作用下攻击转座子与侧翼序列连接处的磷酸二酯键

而形成断裂口。某些超家族转座子会在转座子末端

暴露出自由的 3′-OH，而其他超家族转座子则在侧
翼宿主序列末端暴露出自由的 3′-OH，随后，不同
类型超家族转座酶催化不同位置的 3′-OH 与不同类
型DNA底物组合而使第二链断开，由此形成的DNA
双链断裂(DNA double strand break, DSB)使转座子
最终得以从供体位点释放出来[90]。最近研究发现，

埃及伊蚊 Muta1 第二链断开方式与 hAT、transib 超
家族转座子相类似[77]。在 Muta1转座酶作用下，以
H2O 作为亲核试剂使转座子末端与侧翼 DNA 连接
处的磷酸二酯键断开后在侧翼 DNA 的 3′末端暴露
出羟基，3′-OH进攻另一链而在侧翼 DNA末端形成
发卡结构，最后释放出转座子(图 4)。剪切位点形成
的 DSB 既可以通过非同源末端连接(non-homolo-
gous end joining, NHEJ)方式修复，留下不同类型转
座印迹(footprint)，还可能通过同源重组(homologous 
recombination, HR)方式，以一条姐妹染色单体或同
系物作为模板进行修复。但是，侧翼 DNA形成的发
卡结构必须在修复前打开，相关的体外实验表明，

这一过程并不是由转座酶催化完成，而可能是由宿

主自身可以切割类似发卡结构的酶来完成[86]。目前

对于Mutator超家族转座酶催化作用下的 DNA双链
断裂过程报道较少，该过程是否是 Mutator 超家族
转座子的共同遗传特性亟待其他自主性 Mutator 超
家族转座子相关研究加以验证。 
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图 4  Muta1 转座酶介导的 DNA 双链断裂过程 
Fig. 4  The progress of Muta1 transposase-mediated 

DSB 

3.2  转座子剪切后的 DSB 修复 

转座子剪切后导致 DNA发生双链断裂，目前认
为植物不同组织细胞中 DSB修复方式不尽相同[91,92] 

(图 5)。若剪切发生在生殖类细胞(包括配子体及配
子体减数分裂前的有丝分裂细胞)的 S 期或 G2期，

此时转座子已经随着染色体发生了复制，细胞能够

以姐妹染色单体为模板进行精确修复。由于剪切位

点被完全修复，转座反应看似以“copy-and-paste”

方式进行，但事实上是转座子剪切后又被重新修复

的结果，而并非转座子的简单加倍。在 DSB的修复
过程中，由于模板内存在一些长短不一、散落分布

的微同源序列，修复复制链发生位置滑移，便形成

了大小有别、序列组成不同的多种缺陷型转座子。

而在体细胞发育过程晚期，转座子剪切可能发生在

细胞 S期之前或者剪切形成的 DSB主要通过易错易
突变的 NHEJ 方式进行修复，结果导致转座子原插
入位点产生多种类型的 footprint序列[93,94]。 
目前已有多方面证据支持上述假说。在 MuDR

和 TED生殖类细胞转座研究中均可以检测到缺陷型
转座子，并且这些缺陷型转座子在缺失序列的两翼

存在微同源序列[56,91]。此外，研究还发现在一些缺

陷型转座子序列内部含有填充序列(filler DNA)，并
且这些 filler DNA 均来自缺失位点附近序列[56,95]。

这正是由于修复模板内存在多组微同源序列，修复

复制时发生了多次复制链滑移造成的。由此可见，

在生殖类细胞中转座子剪切后是通过依赖模板的方

式进行修复的。另外，研究发现在玉米 RAD51突变
体中生殖类细胞内Mu转座子转座行为异常。RAD51
在细胞减数分裂的 DSB修复过程发挥重要作用，玉
米中存在两个 rad51 同源基因，在含有活性 MuDR
的 RAD51 双突变材料中，生殖细胞转座反应中
MuDR 内部及侧翼序列缺失的频率比野生型材料高 

 

 
 

图 5  转座子剪切后的 DNA 双链断裂修复 
Fig. 5  DSB repairing after transposon excision 
中间圆形表示细胞周期；左图表示转座子剪切发生在体细胞的 S 期前，转座子剪切后形成的 DSB通过 NHEJ 方式修复，产生不同类
型 footprint序列；右图表示转座子剪切发生在生殖类细胞的 S期或 G2期，转座子剪切后形成的 DSB通过 HR方式以姐妹染色单体为
模板进行修复，在断裂处修复为原转座子或由于微同源序列导致修复链滑移，修复为缺陷型转座子。 
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出数 10 倍，这也表明玉米生殖类细胞内 Mu 剪切  
后需要 RAD51介导的 HR进行修复[96,97]。与生殖类

细胞剪切修复相比，在体细胞组织转座过程中，转

座子剪切后往往会形成多种类型 footprint 序列，大
量 Mu及 TED体细胞组织转座事件研究已经证实了
这一点[56,93,94]。但体细胞组织内转座子剪切部位绝

大多数不存在微同源序列，因此，体细胞组织内转

座子剪切后更可能是通过非模板修复方式进行修

复的。 

3.3  染色体外环形结构 

原核 IS256 转座元件通过闭合环形结构介导转
座过程[98]，而早期研究发现，在携带活性 MuDR的
玉米材料中，Mu转座子也能够以染色体外共价闭合
的环形结构形式存在，并且这些环形 Mu 的出现依
赖于活性 MuDR的存在，因此，其可能是 MURA作
用下的转座中间体或是 Mu 剪切后的产物[99]。但由

于环形 Mu 序列信息的缺乏，难以明确其在转座反
应中的作用及生物学意义。Li等[56]对玉米 TED的研
究发现，在含有活性 TED的玉米体细胞中可以检测
到共价闭合的环形 TED 或环形缺陷型 TED 结构；
序列分析证实，这些环形结构的确是转座子两端共

价连接的产物；同时酶切实验表明，所有检测的环

形结构并不是两侧 TIR 末端完美的“头顶头(Head- 
to-Head)”共价连接，而可能是其他更为复杂的序列
组成；除了预期大小的扩增产物，该研究还检测到

一些其他扩增产物，克隆测序发现多数产物序列在

连接点处缺失转座子单侧或两侧末端序列，缺失长

度不等(<100 bp至>2 kb)，有些涉及编码转座酶的区
段。这些染色体外环形结构可能与转座子某些特性

相关，例如转座子剪切后在非连锁位点的再次插入。

目前，类似的转座子共价闭合环形结构在其他转座

子研究中也有所报道[54,100,101]，但不同转座子的染色

体外环形结构是否参与转座反应，它们如何发挥作

用及其生物学意义仍不明确。 

4  插入偏好 

Mutator 超家族转座子在基因组内的转座并非
随机插入而具有一定的偏好性。目前通过多个 Mu

突变系已经获得了数万份玉米 Mu 插入突变体，这
些 Mu 插入遍布整个玉米基因组[89,102,103]，与 Ac/Ds
插入突变体不同，Mu新插入位点与原初插入位点并
不连锁。值得注意的是，虽然玉米基因组大部分为

反转录转座子序列，但绝大部分 Mu 插入在基因组
低拷贝区域的基因内部或基因附近[103~105]。进一步

研究发现，Mu更倾向于插入基因的 5′末端，且插入
区段序列 GC 含量较高，这与玉米及其他单子叶植
物基因 5′末端 GC 含量略高相对应[106]。另外，Mu
插入位点与开放染色质表观遗传标记(如 DNA 甲基
化和组蛋白修饰)紧密相关[107]。近期的研究也表明，

真核生物转座子插入位点的选择受染色质结构影

响[108]。在玉米 W22基因组中，Ds插入位点与两翼
序列染色质开放性无明显差异，而 Mu 插入位点染
色质开放性显著增加。此外，Mu 和 Ds都倾向于插
入 CG 和 CHG 甲基化程度极低的区域，但 Ds 插入
位点通常与 CG 和 CHG 高度甲基化区域相距较远，
而Mu插入位点与这些高度甲基化区段距离较近[109]，

这些特征有助于理解 Mu更多插入在基因 UTR区而
Ds更倾向于插入基因编码区。 

5  靶位点重复序列 

不同超家族转座子插入基因组后会在其两侧形

成一定长度的正向重复序列，这些序列来自插入位

点，被称为靶位点重复序列(target site duplication, 
TSD)。通常同一家族的转座子重新插入后形成相
同长度甚至固定组成的 TSD，因此，TSD 序列长
度、固定的序列组成也是进行转座子分类的依据之

一[20,21]。Mutator超家族转座子转座主要形成长度为
9 bp的 TSD，并且这些 TSD无明显的序列组成规律。
近期研究表明，TSD 与 DNA 转座子的转座行为之
间关系密切。例如，在异源酵母系统中研究水稻

Os3378 的转座遗传特征时发现，当改变一侧 TSD
中紧邻 Os3378的前 3个碱基后，转座子的剪切频率
显著下降，对于较长的非自主性转座子这种影响更

为明显。并且不一致的 TSD还会影响非自主性转座
子 Os3378NA 剪切位点的精确修复，而对转座子重
新插入频率并无显著影响[71]。另外，在异源酵母系

统中，TSD同样影响埃及伊蚊 Muta1的转座行为。
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当非自主性转座子Muta1AR携带有 8 bp或 9 bp TSD
时，剪切频率较无 TSD 情况下显著提高，但与
Os3378不同的是，当携带 TSD时，相应转座子重新
插入的频率也有所提高。此外，TSD 的缺失同样影
响相应 Muta1AR转座子剪切位点的精确修复。当携
带有 8 bp或 9 bp TSD时，90%的回复突变均为精确
剪切；当无 TSD时，精确剪切频率仅占所有回复突
变的 10%。而对于 TSD序列组成的研究表明，不同
的 TSD序列组成对于转座子的剪切和重新插入均无
显著影响[58]。由此可见，TSD序列的有无、一致性
及其长度对 MULEs 元件转座行为的影响更大，而
TSD 的序列组成对于转座行为的影响较小。在植物
中 Mutator超家族转座子的转座反应受到严格调控，
而异源酵母系统中开展的研究可能不足以完全涵盖

和揭示 TSD在植物转座过程中的作用和调控机制。 

6  玉米自主性 MULEs元件 

除了 MuDR 以外，目前玉米中还克隆了另外两
个自主性 MULEs元件：Jittery [55]和 TED[56]。这两个

转座子与MuDR间存在一些共性，例如都具有mudrA
同源序列，含有较长的TIR，插入位点形成 9 bp TSD。
而系统进化分析表明，这两个转座子各自作为独立

的自主性转座子已经存在了数百万年[73]。与 MuDR
相比，Jittery和 TED共享某些特性：(1)玉米中 Jittery
和 TED的拷贝数很低；(2)它们在生殖类细胞内发生
回复突变的频率均高于 MuDR；(3)两者都不含有
mudrB 同源序列[55,56]。Jittery 更为特殊，在生殖类
细胞和体细胞组织内剪切后的修复都不留有任何

footprint序列。此外，Jittery的自主性略显欠缺，目
前只检测到玉米 bronze位点的 Jittery可以发生剪切，
并未检测到其重新整合到基因组中，虽然不排除可

能与缺少 mudrB 同源基因相关 [55]，但更可能是

Jittery 两端 TIR 序列微小差异影响了转座剪切后的
再次插入。Jittery 3′端 TIR比 5′端 TIR在末端少了 4
个核苷酸(GCTC)，生物信息学分析发现，在其他已
测序的玉米材料中，Jittery-like 序列两侧 TIR 中均
含有这 4 个核苷酸。因此，Jittery 很可能原本两侧
TIR序列一致，在转座到 bronze位点过程中 3′端 TIR
发生了序列丢失进而影响到 Jittery 的转座反应，导

致其剪切后不能重新插入到基因组中。另外，其他

已鉴定的自主性 MULEs 元件同样不含有 mudrB 同
源基因，但转座后均可以重新插入到基因组其他位

点。因此，即使 mudrB 基因确实与生殖类细胞内
MuDR 转座剪切后的重新插入相关，目前鉴定到的
这些 MULEs 元件可能在转座剪切后的重新插入方
面进化出了不同的机制，不再需要MURB功能蛋白。
玉米中除了以上 3 个 Mutator 超家族转座子外，遗
传学实验还鉴定到另外几个自主性 MULEs元件，但
这些转座子完整的基因组序列目前仍未被克隆，如

玉米中 Mrh家族转座子[110]。已有研究表明，缺陷型

Mrh (rMrh)的 TIR与 Jittery TIR的序列在前 50 bp高
度同源，并且 Jittery可以使 rMrh发生移动。但关于
自主性 Mrh转座特性及其与 Jittery间相互关系目前
仍不清楚，尚需进行深入研究。 

7  结语与展望 

转座子在真核生物基因和基因组的结构及进化

过程中扮演着重要角色，众多农作物在其驯化过程

中优异农艺形状和优良品质的形成以及对生物胁迫

和非生物胁迫的不断适应的遗传基础都与转座子引

发的变异密不可分。Mutator 超家族转座子作为Ⅱ类
转座子研究的重要方面，是转座子遗传学及功能基

因组学的主要研究对象，而转座子研究中仍有许多

科学问题亟待解决，转座子的开发应用更有待加强。

因此，继续深入转座子基础遗传学研究并不断开发

利用转座子资源必将发挥重要的学术及应用价值。

随着高通量测序、生物信息学分析及机器深度学习

等新技术的发展，转座子深入研究的成果势必更好

地服务和推动生命科学的发展。 
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