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Abstract: There are two opposing theories about intron originated and evolved. The introns-early theory believed that 
introns had already existed at the beginning of life. However, the introns-late theory believed that the introns were in-
serted into genes during the course of evolution. Some cis-elements in introns play a key role in transcriptional regula-
tory. The statistical analysis of transcriptional regulatory function showed that there are some potential patterns of tran-
scriptional synergy between 5’-UTR and introns. 
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摘  要：关于内含子的起源和进化有内含子早现(introns-early)和内含子晚现(introns-late)两种假说。内含子早现

理论认为内含子是基因原来就有的结构；内含子晚现理论认为内含子是在进化过程中插入基因中的。除了提供

多种剪切方式外，内含子中还有多种顺式作用元件参与转录调控，对酵母基因内含子转录调控功能的统计分析

显示酵母基因上游与内含子之间可能存在的一些转录协同作用模式。 
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1. 内含子的进化和存在的意义 

1.1. 内含子的起源和进化 

内含子是基因中编码区之间插着的非编码 DNA

序列(见图 1)。内含子可以转录成 mRNA，但翻译成

蛋白质前被剪切掉[1]。它不出现在成熟的 mRNA 中。

在原核生物基因组中也发现极少数的内含子，它们可

能起着某种调节作用[2]。而几乎所有的真核生物都有

内含子，只是在低等真核生物中较少见，酵母基因组

6000 个基因中仅包含 239 个内含子，哺乳动物细胞中

多数基因都包含 50 个以上的内含子[3]。内含子分为

GU-AG 内含子，AU-AC 内含子，I 类、II 类、III 类

内含子，孪生内含子，前-tRNA 内含子，古细菌内含

子[3]。有关内含子起源和进化的争论主要围绕 GU-AG

内含子进行的。主要存在两种相对的假说：一种是由

Walter Gillber 提出的内含子早现(introns-early)理论， 
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 5’UPSTREAM exon exon 

TSS intron  
Figure 1. Simple illustration of introns 

图1. 内含子的简单图例 

 

认为内含子和它位于其上的基因一样古老，在装配第

一个这样的基因时，内含子就已存在[4,5]，在进化过程

中原核生物细胞中的内含子丢失了，而真核生物细胞

中的内含子部分保留了下来。另一种内含子晚现

(introns-late)假说认为内含子不是基因原有的，而是在

进化的某一过程中通过转座作用插入到连续基因中

去的[6,7]。目前，吴加金等对肌动蛋白家族内含子插人

位置分布的演化做了分析后得出内含子可能是在蛋

白异化过程中获得的[8]。关于内含子起源和进化的争

论已经持续了 20 多年，目前获得的相关证据都不能

推翻任何一种假说[3]。 

1.2. 内含子存在的意义和功能 

内含子普遍存在于真核生物的基因中，它不编码

蛋白质，但在长期的进化过程中为它又能保留下来，

它存在的意义一直是生物进化中的问题。内含子的存

在提供了多种剪切方式。基因转录后通过选择性剪

切，相同的 DNA 序列可产生不同的蛋白质产物；可

变剪切是基因表达的重要调控机制，由于可变剪切存

在多样性，一个基因能在转录后通过 hnRNA 的剪切

产生两个或多个蛋白质[9]。除此之外，内含子还具有

其它的一些功能。例如，真核生物的内含子可编码蛋

白质和酶[10]；内含子中还可包含其他 snRNA 或小核

仁 RNA 的转录模板；已经证实，如果在开放阅读框

(ORF)中保留了部分内含子，其中的终止密码子能够

被识别并将剪接错误的 mRNA 降解，使之不能进入细

胞质内[9]。 

2. 内含子转录调控功能的统计分析 

内含子的存在不仅提供多种剪切方式，而且内含

子中有多种顺式作用元件参与转录调控[9]，其中的一

些序列起着启动子(promoter)和增强子(enhancer)的作

用，有的则具有抑制子(repressor)的功能[11-14]。这些结

果大多数是基于实验分析获得的。张静等通过比较分

析的方法和期望频率法对酵母基因组中转录效率较

高(>30 mRNAs/hr)和转录效率较低(≤10 mRNAs/hr)的

基因内含子序列特征进行统计分析[15,16]，结果表明一

些寡核苷酸在这两组转录效率不同的基因内含子中

出现的频率有显著差异，而且高效转录基因内含子具

有有利于基因转录的序列特征。同时也提示高效转录

基因内含子中含有较多潜在的转录因子作用位点件。

对这些潜在位点在内含子中的分布特征用 R-scan 统

计分析法进行分析，进一步揭示出高效转录基因内含

子中不仅含有较多潜在的转录因子结合位点，而且从

这些位点的分布来看，在高效内含子组中的显著聚类

明显多于低效内含子组。这样的分布特征同样有利于

提高基因的转录效率。 

从内含子在转录效率较高的酵母基因中的实际

位置来看，由于多数基因的第一个外显子(exon)较短

(图 1)，因此内含子比较靠近基因的 5’上游(5’upstream)，

有的内含子甚至位于 5’UTR 区。张静等[17]通过研究酵

母内含子在基因序列中的分布对基因转录效率的影

响后，发现高效转录基因内含子可能参与了转录调

控。 

真核生物转录调控的一个重要特征是基因受多

个转录因子的联合调控，在联合调控过程中采用了协

同性和协同作用的原则[18]，多数真核基因有两个或两

个以上的调控位点[19]，只需启用少数调控蛋白就可以

完成多种调控。对真核基因组上游转录激活协同性的

研究表明在转录调控过程中转录因子与各 DNA 位点

协同结合，结合方式可能是单个转录因子与多个 DNA

位点结合，也可能是几个转录因子一起与 DNA 位点

协同结合。张昆林等[20]仍使用频率分析法抽提出高效

转录基因上游区域和内含子序列中的转录调控元件，

并定义一个位于上游，另一个位于内含子的两个寡核

苷酸为寡核苷酸对，寡核苷酸对在一个特定基因上的

尾–头距离为最近距离。对最近距离在 84 bp 内的寡

核苷酸对进行统计分析得到了酵母基因上游与内含
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子之间可能存在的一些转录协同作用模式。 

3. 结语和展望 

对内含子的起源和进化及内含子转录调控功能

的统计分析有助于完善对内含子功能的认识；有助于

提高对其它真核生物基因转录调控机制的认识；为其

它真核生物基因组相应问题的研究提供理论分析方

法的基础。 
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