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Abstract 
SNP (single nucleotide polymorphisms) had become the third generation molecular maker tech-
nology in recent years. It had the characteristics of wide distribution, the polymorphism informa-
tion content big, easy detection and statistics analysis etc. In crops research, SNP had many appli-
cations, such as genetic marker, molecular marker assisted selection (MAS), construction of ge-
netic linkage map with high density, mapping expressed sequence tag (EST), and so on. 
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摘  要 

SNP(单核苷酸多态性)是最新发展起来的第三代分子标记技术，具有分布广、多态信息量大、易于检测
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和统计分析等特点。目前，SNP技术在水稻、玉米、大豆等作物研究中应用较多。本文综述该技术在

这些作物的遗传标记、分子标记辅助选择、构建高密度遗传连锁图谱、绘制EST图谱等方面的研究进

展。 
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1. 引言 

生物个体之间存在的差异，实质上是生物个体间基因型的差异，而 DNA 分子标记可以直接反映基因

水平上的差异。随着分子生物学的发展，DNA 分子标记已经逐渐取代蛋白质(酶)水平上的生化标记，在

遗传标记研究中成为新的热点[1]。而目前以 SNP(单核苷酸多态性)分子标记最为研究者所关注。SNP 所

反映的 DNA 遗传变异更多体现在单个碱基的变异水平，由于其有许多优点，在一定程度上弥补了第一代

分子标记(如：限制性片段长度多态性，RFLP)[2] [3]和第二代分子标记(如：微卫星 DNA 多态性，SSR)
方法的不足，所以被称为第三代基因遗传标记方法[4]。SNP 可以定位在每一个基因的附近区域，在对每

个基因的等位基因与表现型相关性方面进行检测具有巨大应用潜力[5] [6]。本文主要介绍 SNP 技术及其

目前在一些主要作物研究上的应用情况。 

2. SNP 技术简介 

单核苷酸多态性(Single Nucleotide Polymorphisms, SNP)指在基因组上单个核苷酸变异所形成的遗传

变异，理论上包括单碱基的缺失、转换、插入及颠换等，但实际发生目前有两种：转换和颠换，转换是

嘌呤突变成嘌呤(或嘧啶突变成嘧啶)，颠换指嘧啶和嘌呤之间的转换，而且颠换发生频率是转换的 1/2[7]。
其突变的碱基可以是 A、T、G、C 中任何一个，但就目前观察到的情况而言，SNP 基本都是发生在相连

碱基之间，而且多数为 C 和 T 之间[4]。 
SNP 的特点可归纳为以下 6 个方面：1) 遗传稳定性高；2) 位点丰富且分布广泛，如人类基因组中

大约每 1000 bp 出现 1 个 SNP[8]、其他哺乳类动物中每 500~1000 bp 出现 1 个 SNP[9]，而在水稻中则每

232 bp 出现 1 个[10]；3) 位于基因编码区的 SNP 可导致蛋白质功能的改变，是生物发生变异或病变的可

能的直接原因，因此富有代表性；4) 二态性和等位基因性：SNP 一般有 2 种等位型的碱基组成，具有二

态性，且是双等位的，故杂合期望值较低；5) 可快速检测，易实现自动化分析；6) 密度高、分布广。 
SNP 有不同的分类：1) SNP 在基因组分布的位置：基因间 SNP(iSNP)、基因编码区 SNP(cSNP)、基

因周边 SNP(pSNP)[11]；2) SNP 对生物遗传性状的影响：蛋白编码 SNP、非蛋白编码 SNP，而在蛋白编

码 SNP 中，如果不引起所编码氨基酸序列的改变，称为同义蛋白编码 SNP，反之，则称非同义蛋白编码

SNP[7] [12]-[14]。 
SNP 分析技术按其研究对象分为：1) 对未知 SNP 进行研究，即寻找未知的 SNP 或确定某一未知 SNP

与某遗传病的关系；2) 对已知 SNP 进行分析，即对不同群体 SNP 遗传多样性或在临床上对已知治病基

因的遗传病进行基因诊断。检测未知 SNP 的方法有：变性梯度凝胶电泳(DGGE)、限制性片段长度多态

性(RFLP)、温度梯度凝胶电泳(TGGE)、随机扩增多态性 DNA(RAPD)、变性的高效液相色谱检测(DHPLC)、
单链构想多态性(SSCP)等；检测已知SNP的方法有：核苷酸片段分析(ASO)、错配扩增突变分析(MAMA)、
(基因芯片，gene chips)等。 
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3. SNP 标记在作物研究中的应用 

近年来，已在不少作物中发现了 SNP 位点并进行具体应用。例如，玉米基因组中含有丰富的 SNP。
Selinger 等对 11 个玉米栽培种和 7 个原始种进行 SNP 鉴定，在调节基因中发现 116 个 SNP[15]。Rafalski
等报道，玉米基因组序列中平均每 70bp 有 1 个 SNP[16]。在水稻中，最高 SNP 数量可达 20127 个，每

154 个碱基就存在一个 SNP，在水稻亚种内的品种间也含有丰富的 SNP[17]。Nasu 等在 3 个粳稻种，2
个籼稻种和 1 个野生稻种的 DNA 区段中检测，在约 250,000 个碱基的序列中一共找到 2800 个 SNP，平

均每 89 个碱基就会发现一个 SNP[18]。Zhu 等人对 22 个有差异性表型的大豆基因型序列多态性的研究表

明编码区和非编码区均有 SNP 出现，且出现频率是：编码区少于非编码区[5]。Yang 等[19]在对番茄 SNP
标记开发研究中，利用 3 个品种的 EST 数据，在 44 个基因中发掘了 101 个候选 SNP，经实验检测证明

其中的 83%是真实的。Bundock 等的研究结果表明，在大麦的某些基因中也存在 SNP，频率为每 131 个

碱基就出现一个 SNP[20]。以上研究表明，作物基因组序列均含有丰富的 SNP，对其进行 SNP 研究，有

利于揭示作物生长发育规律。目前，SNP 技术在作物研究中的应用可归纳为以下几个方面。 

3.1. 遗传标记 

遗传标记(genetic markers)是遗传分析上用作标记的基因，它在发展过程中形成了四种不同类型的标

记：形态学标记、细胞学标记、生化标记和分子标记。其中，分子标记是目前较受欢迎的，已得到广泛

的应用，主要有 RFLP、RAPD、SSR、AFLP 等，但这些分子标记都有各自的优缺点。如：试验发现 SSR
不适用于关联分析(association analysis)[21]，所以 SSR 分子标记的使用受到限制，但 SNP 正好可以弥补

SSR 标记所受到的限制，而且 SNP 是双等位的，杂合期望值较低，SNP 的杂合期望值是 0.263，而 SSR
的却达到 0.77[22] [23]。研究发现，两个基因座上的等位基因不是随机组合和分离的[24]。如，玉米的一

个基因座上，只在很少数的碱基对区间上就能鉴别出 SNP 单元型，而这个基因组片段所鉴别出来的 SNP
基因座是连锁不平衡(Linkage Disequilibrium, LD)的[7] [23] [25]。近年来，随着某些作物种质多样性的持

续减少，LD 增长，方便了目的基因座上 SNP 的单元型与表型之间相关性的分析[26]。此外，因为大豆是

自交的，使其具有高度的连锁不平衡。如果有足够多的连锁不平衡存在于一个作物的基因组中，全基因

组扫描会有利于鉴别与目的性状相关的基因组区域[23]。此策略的采用，为将 SSR 标记转换为 SNP 标记

开辟了道路。如：郝岗平等(2004)在拟南芥中抗旱基因 CBF4 单核苷酸多态性的研究分析，显示出各拟南

芥抗旱生态型品种之间的表型差异与 SNP 的相关性；韩继成等(2003)对水果基因组 DNA 中乙烯受体基因

保守序列进行 SNP 分析，发现了 19 个 SNP 的位点可能与呼吸跃变型果实有关；Kanazin 等(2002)在大麦

中 112 个 SNP 的进化研究发现大麦野生种与大麦栽培种间可能存在多重驯化行为。 

3.2. 分子标记辅助选择 

依赖于植株的表现型选择的传统育种遇到了很多困难，一个优良品种的培育往往需要花费十几年的

时间。为了提高选择效率，育种专家在实践中不断探索运用遗传标记来进行育种选择。因为能利用的 SNP
标记的具有分布广和数量多的优势，所以，和其他的遗传标记相比较，SNP 标记在标记辅助选择

(marker-assisted selection, MAS)育种方面更具有潜力。如：Hayashi[27]使用等位基因特异 PCR 方法进行

水稻抗瘟病基因 Piz 位点的等位基因间 SNP 基因分型，结果表明利用这种 PCR 方法对 SNP 进行基因分

型在水稻 MAS 育种中是一个十分方便、有价值的工具；Huang X 等[28]对 514 份水稻核心群体的 l4 种不

同农艺性状的全基因组SNP进行相关分析，揭示了不同的水稻种质农艺性状的表型差异与SNP的相关性；

随后[29]又通过进一步对 950 份水稻种质资源开花期及产量相关性状进行全基因组 SNP 关联分析，揭示

了其相关性。 
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3.3. 构建高密度的遗传连锁图谱 

如果要绘制高分辨率的遗传图谱，就要构建大小不受限制的作图群体。基因组中的 SNP，因为其分

布的广泛性及其双等位性等，使 SNP 非常适合用于自动化大规模扫描，成为了最受欢迎的作图标记，而

且具有高密度性的 SNP 遗传图谱的建成，使我们可以更精确的进行标记辅助选择(MAS)，降低或消除在

目的基因之外的遗传背景带来的坏的影响[30]。大豆、番茄、玉米、小麦等其它重要作物的 SNP 遗传图

谱的构建工作已取得重大进展。 
物理图谱的组成是因为一系列 BAC 克隆(按顺序排列的)的重叠，在将传统遗传图谱和物理图谱整合

时，需要筛选和检测 BAC 克隆的末端，用来筛选出没有重复序列的末端[23]。鉴别出的序列用于找出父

本和母本基因型间具有多态性的 SNP，绘制 SNP 图谱。如，玉米中，1/5 的 BAC 末端序列可用于传统遗

传图谱与物理图谱的整合[31]。 

3.4. 绘制 EST 图谱 

表达序列标签(Expressed Sequence Tag, EST)是遗传物质 DNA 与蛋白质之间的过度产物，反映了遗传

信息传递过程的[23] [24]。EST 来源于一定环境下一个组织总 mRNA 所构建的 cDNA 文库，而 EST 最后

会形成蛋白质，决定了生命的差异现象，因此，EST 能更有效地反映遗传信息对生命所起到的作用[24]。 
SNP 反映的是相对应染色体基因座上的遗传多态性的状态，所以可以用来绘制遗传图谱[23]。利用

大豆、玉米、水稻等作物的 SNP 多态性，就易绘制出 EST 图谱。通用的技术方法是先对作图群体父本和

母本的目的基因 3ꞌ端的翻译区进行单核苷酸多态性分析，然后对上诉群体中所有个体进行单核苷多态性

基因型的检测[1] [23] [24] [32]。例如，Bhattramakki 等人利用 B73 × Mo17 这个分辨率高的群体和单核苷

酸多态性焦磷酸测序技术来将玉米 EST 谱的绘制完成。相同的，缺失或插入多态性也能用来绘制 EST 谱

[33]。目前，Useche 等正在从玉米 EST 数据库中大规模开发 SNP[34]。 

4. 小结 

4.1. SNP 技术存在的问题 

虽然 SNP 作为新一代遗传标记对各方面的发展都有应用价值，但就现在来说，SNP 技术应用的制约

因素很多。第一，全基因组 SNP 标记的开发仍有赖于基因组草图搜索法，这种开发策略只能应用于少数

动植物种类。第二，SNP 标记的开发费用仍相对较高。第三，大规模的进行 SNP 的分析需 SNP 检测技

术的进一步成熟。第四，缺乏大规模和具有普遍应用价值的 SNP 数据库，是科研工作者获取 SNP 位点信

息受限。第五，SNP 在植物研究方面仍处于起步阶段。 

4.2. 展望 

具有多态性丰富、密度大、具有代表性和检测速度快等特点的 SNP，在生物领域有广阔的应用前

景和发展潜力[35]。首先，由于生物技术的发展，SNP 在某些方面弥补了前两代分子标记方法的不足之

处。其次，由于 SNP 检测和分析技术的逐渐成熟和不断完善，上述问题也会逐步解决，使实验结果更

加可靠。相信在不就的将来，SNP 作为新一代的分子遗传标记会对生物的各个领域产生较为深远的影

响。 
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