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背景

➢ 结构变异引起

(He et al., 2023) 

(Zhou et al., 2022) 

部分结构变异
与SNP不存在连锁效应

(Imsland et al., 2012) 



背景
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背景

(1) 线性泛基因组

✓ 基于短读长测序“比对-组装”迭代过程

✓ 基于Assembly alignment过程

(2) 图形化泛基因组

✓ Assembly alignment-based 策略

✓ Reference + VCF 策略

◼ 泛基因组构建策略

(Philipp et al., 2020)



正文

01. 泛基因组构建

⚫ 类型：线性泛基因组

⚫ 方法：基于Assembly alignment

➢ 5个公开的鸭基因组

➢ 鉴定~40.98Mb 新序列

➢ 优势：部分新序列放回基因组



正文

02. 驯化和改良对基因组结构变异影响

⚫ 方法：Fixation index (FST) 和

Fisher’s exact test

➢ 驯化过程: 999 SVs 可能与神经系

统发育、细菌应答、结构形态发生

➢ 改良过程：953 SVs 可能与繁殖和

精子发生功能有关

➢ 显著的SV定位在IGF2BP1、MITF

附近



正文

03. 转座子来源的SV与驯化和改良性状相关

⚫ 转座子：24.37%新鉴定序列

                        9.49%全基因组水平

➢ 卡方检验: SV出现的频率与TE存在的频

率显著相关，59.2%SVs对应至少一个

TE，其中58.7% 与TE的重叠度超过50%

➢ 完整TE : 392个SV表现超过95%匹配到

TE，其中16个在驯化和改良过程受到选

择，包括IGF2BP1上游的DEL00154411、

MITF内部的DEL00130156



正文

04. IGF2BP1启动子的6945 bp Gypsy 插入通过上调
其表达提高鸭体重性状

⚫ 变异：6945 bp Gypsy转座子位于 IGF2BP1上游

➢ 效应分析: 8/9周体重、胴体重、半净膛重、全净膛

重、腿重、胸肌重显著相关，27.61% 全净膛重表

型变异（已知鸟类中影响体重数量性状最大的）

➢ 调控机制: 作为增强子通过调控IGF2BP1表达影响

体重



正文

05. MITF内含子6634bp Gypsy转座子插入通过产
生嵌合转录本产生白色羽毛表型

⚫ 变异：6634bp Gypsy转座子位于MITF内含子

➢ 效应分析: 插入产生一个新的融合转录本可编

码转录本

➢ 调控机制: 融合转录本（loss of function）抑制

下游黑色素形成通路基因表达，从而产生白色

羽毛



正文

06. Gypsy转座子进化分析

⚫ 转座子：相比于鸡，鸭Gypsy发生过扩张

(467 pan‐genome and 431 ZJU1.0 Vs. 165 in GRCg6a)

➢ 进化分析: Gypsy转座子三个分支群，IGF2BP1和

MITF的Gypsy转座子发生时间较为古老，大约发生

在3.88百万年和0.6百万年前。



总结
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⚫ 我们构建了首个鸭泛基因组，鉴定到约40.98 Mb 新序列。

⚫ 分析发现结构变异与转座子分布存在相关，且很多SV是转

座子插入导致的，其中部分参与鸭驯化和改良性状。

⚫ 我们以IGF2BP1启动子区和MITF内含子区转座子插入为例

子，解析转座子引起的表型多样性，同时也解析了

IGF2BP1在体重性状和MITF对于白羽性状产生的调控机制。

⚫ 值得注意的是IGF2BP1启动子区Gypsy插入是目前鉴定到

能够解释鸟类体重性状表型变异最大的遗传变异高达

27.61%。
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