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➢ 东方猪（脂肪型猪）和西方猪（瘦肉型猪）表型存在明显差异



技术路线

➢ 7个新生成的高质量从头组装基因组

➢ 泛基因组构建和结构变异分析

➢ 群体结构、遗传变异及选择信号分析

➢ 东西方猪骨骼肌生长发育差异调控机制分析

➢ 功能实验验证



结果-猪泛基因组和遗传变异数据集构建

 基因组组装：

➢ 一头亚洲野猪、三个中国品种（巴马乡、藏猪和兰塘猪）

和三个欧洲品种（大白猪、巴克夏猪和皮特兰猪）

 泛基因组：

➢ 134.24 Mb非冗余非参考序列，发现187,927个结构变异，

1,099个新的蛋白质编码基因



结果-群体结构和潜在选择特征

➢ 这1081只个体主要分布在欧洲和亚洲

➢ 群体聚为五类：东方家猪(EAD)、东方野猪、西方家

猪(WED) 、西方野猪和一个外群

➢ 鉴定出30,143,962个单核苷酸多态性（SNP）和

5,496,594个INDEL，其中有5,277,943个SNP是新鉴定

到的

➢ EAD扫描基因驱动的性状与脂肪型和繁殖类别有关

➢ WED组中选择的基因主要涉及生长、解剖和构象类别
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结果-与选择性扫描相关编码变异的功能分析

➢ 筛选到990个几乎固定的编码变异

➢ BRCA1 基 因 外 显 子 10 内 的 c.G965A

（chr12_19,812,845_G/A）的编码突变

➢ 突变型BRCA1显示出更强的脂肪细胞生长和发育能力

➢ ABCA3中的C等位基因在WED中几乎固定

➢ 野生型C等位基因与IL1B基因表达水平较低相关

➢ 表明ABCA3中的该等位基因与免疫反应和肺损伤减轻有关



结果-扫描基因调节东方家猪和西方家猪骨骼肌发育异时性

➢ 长白猪（LDR）和通城猪（TC）的骨骼肌生长

发育是异步的

➢ 产前阶段的LDR加速基因在细胞周期和DNA复

制中显著过度表达。相反，TC加速基因主要促

进细胞分化和成熟

➢ 在出生后时期，LDR进展更先进的基因持续富

集于细胞发育和生物合成过程，而TC加速基因

与免疫反应有关



结果-选择性清除通过重塑DNA甲基化模式调节基因表达

➢ 对27个发育阶段的骨骼肌样本进行了全基因组重亚硫酸盐测序

➢ 通城猪的CpG整体甲基化水平更高

➢ 共识别出166,265个DMR，其中约65%在通城猪中为低甲基化

➢ DMR主要分布在内含子和转座子（TE）区域

➢ DNA甲基化与遗传选择具有潜在关联

➢ 持续变化的DMR在产前和产后阶段更容易受到选择性清除的影

响，进一步支持DNA甲基化在猪驯化和发育调控中的重要作用



结果-骨骼肌发育和肉质性状候选基因的遗传基础

➢ BDH1基因在出生后阶段的TC骨骼肌中表现出比在LDR中更快的表达模式

➢ 该基因上游的插入使其增强子增强，对BDH1基因发挥了正调控作用

➢ 中国地方猪品种的BDH1表达水平高于LDR品种

➢ 该基因使成肌细胞增殖能力增强，但分化减弱，促进东方猪产后的骨骼肌生长



结果-骨骼肌发育和肉质性状候选基因的遗传基础

➢ GHSR是加速成肌细胞增殖的关键因素

➢ GHSR可以促进成肌细胞增殖，但抑制其在体内和体外的分化和融合

➢ GHSR的内含子中检测到明显的选择信号，其中包含两个显著的 ​​Hypo-DMR

➢ 在EAD群体和TC品种中，突变等位基因的CpG-SNP（chr13_111,051,076_C/T）几乎完全固定

➢ 由于从C到T等位基因的转变，TC中的甲基化状态完全消失

➢ 该SNP对D240屠宰重量的估计等位基因替代效应为4.22公斤，携带T等位基因个体的屠宰重量明显较低



总结

❑ 结合9个高质量基因组和1081个全基因组重

测序数据，构建了较为完整的猪泛基因组及
遗传变异数据集，为解析猪的复杂性状奠定
了基础；

❑  整合27个骨骼肌发育阶段的转录组和甲基化

组数据，揭示了东西方猪种骨骼肌生长差异
的表观遗传和异时基因调控机制；

❑  人工选择对DNA甲基化和异时基因调控有

显著影响，与东西方猪种骨骼肌生长和肉质
的差异密切相关；

❑ 发现了丰富的与猪脂肪沉积、肌肉生长、免

疫性状相关的选择性清除信号和基因，为未
来的育种计划提供了关键的遗传标记。
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