




图 ! 白 豚 "#$序列的核苷酸变异位点
%&’( ! )*+&*,-. /&0./ 12 3&4.5"#$ /.67.89./
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左边为 !"种序列的编号，上方的数字表示变异碱基的对应位

置，圆点（·）表示与第一种序列有相同的碱基组成，星号

（!）表示序列 #$%&’()*!! + ,与 #$%&’()*!- + !"之间的核

苷酸鉴别位点，阴影部分表示基序的位置［.&/0&12& 234&5 67&
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F G H,I到 J G --I，平均 - G KKI。基于氨基酸序列
的 LM树与核苷酸序列的分析结果基本一致，也把
!"种序列分为两个独立的分支（图 K：?）。两支之
间有 F个氨基酸鉴别位点，分别为位点 KN + K- 和
OH。
本研究得到的白 豚 ()*核苷酸序列与白鲸

（ !"#$%&’($)"*+, #"+-(,）及 一 角 鲸（ ./’/0/’
1/’/-"*/,）()*! 序列（P0776A ") (# 2，!JJ"）的
同源性达 -- G FI + JF G KI，平均为 JH G ,I，氨基
酸序列的同源性从 ," G FI 到 -, G ,I，平均为
-H G NI。把白 豚的 ()*基因的氨基酸序列与人
及其它一些动物的 ()* 氨基酸序列进行比对时，
发现它并不具备人和其它灵长类动物的 ()*K基因

共有的基序，而与牛 ()*! 基因的基序相近（图
O）。

= 讨 论
在本研究中，从 O 个白 豚个体中共获得了

PQR ! 类 ()* 座位第二外元的 !" 种序列。
LMLS HO"J个体中出现的 , 种序列中，#$%&’()*
!K + F、, 属于分支 !，#$%&’()*!-、!H、!K 属
于分支 K。类似的情况也出现在个体 LMLSHO-H和
LMLSHO--。换言之，不同个体中均同时有分属于
图 K中的分支 !和分支 K的序列。这些序列中没有
发现任何插入、缺失和异常的终止密码子，推测它

们在体内应该具有生物学功能，而不是假基因拷

贝。O个白 豚个体中都出现了多种序列，提示这
些序列不是来自单一的基因座位，即存在基因座位

的重复现象。虽然如此，本文仍然参照近年来国际

上同类研究的先例（如 L$13’T65/0& ") (# 2，
KHHH），将这些序列命名为 #$%&’()* 序列。基因
座位的重复现象在夜猴（ 3/)+, ’(’-41(("）的
(U*座位（L$13’T65/0&V ") (# 2，KHHH）、牛（5/,
)(+*+,）的 ()座位（W;$V6?&:8 ") (# 2，KHHH）以及
其他 一 些 报 道（ U356;’.6128&V ") (# 2， !JJ-；
X16EE ") (# 2，!JJ,）中也有发现。如 W;$V6?&:8 ")
(# 2（KHHH）发现牛的 ()@和 ()*座位均出现了
O次重复，并认为这种座位的重复，加上单个座位
内的多态性，使得基因产物及产物二聚体的多样性

大大增加，由此牛能够表达产生多种 PQR基因产
物，并可能在特定抗原引起的免疫应答中发挥作

用。

通过与白鲸的同源序列比对，确定本研究所

得的白 豚 ()*基因的氨基酸区段对应位点为 K!
+ ,,。在这段区域中，参与抗原结合的位点为 K-、
OH、OK、O,、O-、F,、"N、NH、N!、N"、N-、,H、
,! 和 ,F，共 !F 个（*7391 ") (# 2，!JJO；图 O）。
对核苷酸替代的类型及位点进行分析，发现非同义

替代（4L Y N G "J）明显多于同义替代（4. Y K G ",），
由此造成的氨基酸替换集中出现在抗原结合区附近

（图 O）。这表明正向选择起到了促进其多态性增加
的作用，而这也是具有抗原呈递作用的蛋白质基因

的典型特征（*&7C5:73> ") (# 2，!JJ"）。在发生替
换的 !"个氨基酸位点中，有 O个位点（K-、N!和
,F）的替换导致氨基酸残基的理化性质不保守。它
们可能是 Z*U中引起抗原的选择性识别发生变化
的重要位点（图 O）。在分支 ! 和分支 K 的鉴别位
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图 ! "#法构建的白 豚 $%&基因的系统发生树，
以白鲸的 $’(’)$%&!*+*+（,-../0 !" #$ %，+112）作外群

3456 ! 780(95’:’;4< .’(/;49:=84> 9? &/4@4 $%& =’A-’:<’= .’<9:=;.-<;’B C0 :’458C9.)@94:4:5 D’;89B
4: <9D>-;’. >.95./D ,EFG，H4;8 / C’(-5/ $%& /((’(’（$’(’) $%&!*+*+）/= 9-;5.9->

（!）基于核苷酸序列（"!#$% &’ ’()*$&+,%$ !),% #$-($’)$#） （.）基于氨基酸序列（"!#$% &’ !/,’& !),% #$-($’)$#） 分支上方的数字为自

引导值，重复次数为0 111次［"&&+#+2!3 4!*($# 52&/ 0 111 ,+$2!+,&’# 6$2$ ,’%,)!+$% !.&4$ +7$ .2!’)7$#］

点（89 : 8; 及 <1）中，发生在位点 89、8= 和 <1
上的替换在理化性质上是保守的，而在位点 8;，
由带负电的谷氨酸替换为极性不带电荷的苏氨酸，

提示这两支序列的产物可能会有不同的抗原识别模

式。类似的情况也出现在 >,4$?@A"!01 中：位点
90的色氨酸（非极性）替换成了精氨酸（极性带
正电），位点 =B的谷氨酸（极性带负电）替换成了
甘氨酸（非极性）。

本研究测得的序列与白鲸及一角鲸的 @A"0基
因有较高的同源性（核苷酸：C1 D =E，氨基酸：
;1 D 9E）。将这些序列与人及其它动物的 @A"序列
进行比对时，发现它们不具备人和其它一些灵长类

动物的 @A"8 基因共有的基序，而与牛的 @A"0、
@A"8基因的基序相近。但考虑到牛 @A"8座位的
确定不及人和其它灵长类动物的准确和规范，而是

在有重复的单元型中，将 @A"0以外的那个座位称
为 @A"8，使得牛的 @A"8与 @A"0座位仅从序列
差异上无法区分（F!2$**& !" #$ %，0CCG）。因此，
我们认为本研究得到的白 豚的 FHI序列应来自
与 @A"0 基因相关的座位，我们暂时统称为类
@A"0座位（@A"0?*,J$ *&)(#）。不过，它们究竟是
否仅属于 @A"0座位，拟或还包括了与 @A"0不同
的其它座位，需要今后进一步研究。

在白 豚的类 @A"0序列中，似乎存在多个基
序，如 KKLKLLMLMLMK N MIMKLMIIMLMI（位
点 0; : 8C）、LKKIMI N MKMILK（位点 BC : GB）
及 MMM N MLM（位点 0G8 : 0GB）的不同组合。序
列 >,4$?@A"!0G 在位点 0; : 8C 上的基序与 >,4$?
@A"!;相同，在位点 BC : GB和 0G8 : 0GB上的基
序与 >,4$?@A"!0相同；而序列 >,4$?@A"!0< 在
位点 0; : 8C、BC : GB上的基序与 >,4$?@A"!; 相
同，在位点 0G8 : 0GB 上的基序与 >,4$?@A"!0 相
同，类似的情况在 >,4$?@A"!9、>,4$?@A"!= 中
也有出现。这种情况可能是由基因转换（L$’$
)&’4$2#,&’）造成的。基因转换又称座位间重组
（O’+$2?*&)(# 2$)&/.,’!+,&’），指同一基因家族不同
基因座位之间的序列片段的交换。它一方面可以产

生等位基因的多样性，另一方面也可能增加座位间

基因的同源性。已有报道指出类似基因转换的事件

在同一座位上的不同等位基因之间发生（P!J$*!’%
!" #$ %，0CC1；LQ**$’#+$’ !" #$ %，0CC0），也可发生
在关系较近的不同的!类座位（如 @R"座位）的
非等位基因之间（L&2#J, !" #$ %，0C;9；P( !" #$ %，
0C;9），甚至在关系较远的!类座位（如 @A" 和
@R"）的非等位基因之间也有发生（@$’!2& !"
#$ %，0C;B；S,T(2%!2%&++,2 !" #$ %，0CC8）。座位之间
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图 ! 白 豚、牛、人及其它一些灵长类动物 "#$基因的氨基酸序列
%&’( ! "#$ )*&+, )-&. /0120+-0/ ,3 4)&5&，-)6670，82*)+ )+. /,*0 ,6809 :9&*)60/

图上方的数字表示相应氨基酸的位置（!"##$% !" #$ %，&’’(），圆点（·）表示与 )*+,-./0!&有相同的氨基酸组成，图

上方的（：）、（1）、（·）分别表示氨基酸残基的理化性质高度保守、轻度保守和不保守，星号（!）表示 &(种氨基酸序

列在该位点均一致，（ 2）表示 304所在位置（0#567 !" #$ %，&’’8）［9:, 7";<,# $<5+, =:, >,?",7@,> #,A#,>,7=> =:, $;*75

$@*B A5>*=*57 <$>,B 57 <,C"D$ ./0 >,?",7@,>（!"##$% !" #$ E，&’’(）E F> >:567 *7 G*D"#, &，*B,7=*=% =5 =:, G*#>= >,?",7@, *> *7B*-

@$=,B <% $ B5=（ E）E F;*75 $@*B >"<>=*="=*57> C,$B*7D =5 >=#57D，6,$H，$7B 75 @57>,#+$=*57 5G A:%>*5@:,;*@$C A#5A,#=*,> 5G $;*75

$@*B $#, *7B*@$=,B <%（：），（1），$7B（·），#,>A,@=*+,C% E F>=,#*>H *7B*@$=,> =:, G"CC% @57>,#+,B #,>*B", 5G =:, $;*75 $@*BE 2 *7B*-

@$=,> =:, >*=, A5>="C$=,B =5 <, #,>A57>*<C, G5# >,C,@=*+, A,A=*B, #,@5D7*=*57（0#567 !" #$ %，&’’8）］

的遗传交换被认为是猪 .40&、.40I 和 .408 等
位基因之间出现多态基序共享现象的最合理的解释

（0#"7><,#D !" #$ %，&’’J）。
已有的研究结果显示，海兽的 !KL多态性水

平普遍低于陆生哺乳动物（MC$B,，&’’I）。如 !"#-
#$% !" #$ % （&’’(）发现白鲸 !KL ./0座位的多
态性水平比灵长类低得多。在鳍脚类的研究中也得

到类似的结论（K5,CN,C !" #$ %，&’’’）。海兽中较低
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的 !"#多态性被认为与其生活环境相关。因为与
陆地环境相比，海洋环境中的病原微生物种类要少

得多（$%&’(，)**+）。但本研究却在白 豚种群中
检测出较为明显的 ,-.基因座位的重复现象，并
有较丰富的序列多样性，这与其它海兽中相对较低

的 !"#基因多样性（!/00&1 !" #$ %，)**2；$%&’(，
)**+；30456’&%( !" #$ %，)*7*）不一致。众所周
知，白 豚栖息于淡水环境中，种群数量急剧下

降。随着长江流域经济的发展，长江中环境衰退，

病原微生物多样性增加，从而使白 豚面临了更高

的平衡选择（.&%&89:8; 6(%(9<:48）压力。白 豚中
存在较丰富的 ,-.序列和基因座位的重复，以及
不同座位的非等位基因之间存在的基因转换等，是

否与白 豚在小种群状态下对淡水环境中相对较高

的病原微生物多样性的进化适应相关，值得进行进

一步的研究。
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