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摘!要!比较分析了&匹中国蒙古马和&匹国外纯血马的线立体F4G!D/F4G"FCH--,高变区&$$2,核苷酸序列的

变异 情 况(结 果 发 现$&匹 中 国 蒙 古 马 D/F4GFCH--,高 变 区 的 平 均 核 苷 酸 变 异 率 为(IB%J$而 纯 血 马 的 为

&I$$J$其核苷酸变异类型均包括转换)颠换和缺 失(种 形 式$其 中 以 转 换 最 为 常 见(核 苷 酸 变 异 基 因 座 多$并 且

存在长度变异$不同变异在个体之间差异也很大$因此说明中国蒙古马和国外纯血马的D/F4GFCH--,高变区都具

有丰富的多态性(

关键词!中国蒙古马*国外纯血马*D/F4GFCH--,*高变区*多态性

中图分类号!K%’(!!!文献标识码!G!!! 文章编号!$!’(L%""!!!$$’"$#L$$%#L$&

!"#$"%&"’()*+,-%.(/)0123145((*6+,-"78".-(%-%’9-%":"
;(%.(<-+%=(,:"+%7>?0",%+<@9(,($.9A,"7=(,:"

9G4MH56$HNO67CH657$*PNQ-+CR06
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B"CD(,7:#U?670:09-7@-8657?-.:0:*<V/0.758>?-.-+@?2.01?-.:0:*D6/-=?-71.658F4GFCH--,*S5.601.0@6-7*,-83C
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!!线 粒 体 F4G!D6/-=?-71.658F4G$D/F4G"是

45::%#$!&于#%B!年首次用电子显微镜观察到的$从

此有关D/F4G的遗传结构)复制)转录)基因表达与

调控等方面已做了许多工作$并已查明它们相似的

信息结构$都编码自身的大小.A4G$!$几个/A4G$

#$多个蛋白质分子$包括细胞氧化酶亚基以及一些

没有确定的蛋白质分子!YAR"%(&(高等动物D/F4G
作为一种核外遗传物质$是共价闭合的双链F4G分

子$其分子质量大小约为#BI’Z2$基因结构简单)稳
定$一级结构的碱基突变率高%&$’&(自!$世纪)$年



代以来!D/F4G一 直 在 动 物 进 化 遗 传 学"分 子 生 态

学"种群遗传结构分析"遗传多样性"物种及品系鉴

定等方面 都 得 到 了 广 泛 的 应 用#B$%D/F4G具 有 分

子质量小"结构简单"进化速度快"母性遗传"无组织

特异性及提取方便等特点!而这些是核F4G所不具

备的%D/F4G作为一种遗传性标记!在各种家畜上

研究得较多!发 现 一 些 畜 种 D/F4G的 多 态 性!并 已

用于种间及品种间起源进化关系的分析#"$%特别是

对D/F4G的FCH--,高 变 区!各 种 家 畜 研 究 的 更 为

深入%关 于 马 的 D/F4G 的 限 制 性 分 析 亦 有 报

道#)!##$!但关于马 的 D/F4GFCH--,高 变 区 分 析 的

有关报道甚少!本文将对中国蒙古马和国外纯血马

的D/F4GFCH--,高变区序列核苷酸的遗传变异情

况进行初步比较%

#!材料和方法

EFE!实验材料

实验动物&&匹 蒙 古 马 血 样 采 自 内 蒙 古 自 治 区

锡盟东乌旗牧民马场’&匹纯血马血样采自内蒙 古

自治区赛马场马术队(其中#号马来自英国!!号马

来自澳大 利 亚!(号 马 来 自 美 国!&号 马 来 自 新 西

兰)!均用GUF抗凝!L"$[保存%

EFG!总123的提取

总F4G提取参考U?07等##!$方法%

EFH!I’8扩增

马D/F4GFCH--,区扩增所用的特异性引物是

根 据 \+ 等##($ 已 发 表 的 马 D/F4G 全 序 列 设

计的%!!!!
正 链 引 物 为 ’]CGM>U>UGUUG>UGGUGUC

UUGGGMUC(]’
负 链 引 物 为’]CUU>MGGM>GMMGGUUGMG>MC

(]%

ÛA反 应 总 体 系 为!’#H!其 中 包 括<V&4A
F4G聚合酶(购自>5_5A5公司)#!I’#H"混合引物

(#$,D-8*#H)#!#I!#H"F4G模板##H(约B$7@)"
加灭菌三蒸水至!’#H%

ÛA反应条件为&%’[预变性’D67!%&[变性

($:!’’[退火B$:!"![延伸%$:!经过(&个循环

后!"![延 伸#$D67!&[保 存% ÛA扩 增 产 物 于

#I!J 琼脂糖凝胶电泳检测(电泳结果见图#)%

EFJ!)0123的测序

ÛA产物由上海联合基因测序公司纯化!并用

G‘N̂ AN*9(""C%B测序仪测序%

图E!I’8扩增产物的琼脂糖凝胶电泳检测结果

#!&&蒙古马个体’#]!&]&纯血马个体’9&分子量标记%

K-.LE!@9"*+00",%(/I’8+)*<-/-"7*,(7$&0:-%

+.+,(:"."<"<"&0,(*9",":-:
#!&&/?06716S61+58:-;9-7@-8657?-.:0:’

#]!&]&/?06716S61+58:-;>?-.-+@?2.01?-.:0:’9&D5.Z0.E

!!结果与分析

GFE!核苷酸变异类型和位置

马的D/F4G全长为#BB"$2,!本研究中所扩增

的FCH--,高变区序列是从"&!&"(2,!&号蒙古马

和!号纯血马D/F4GFCH--,高变区核苷酸序列测

序结果如图!所 示%)匹 马 的FCH--,高 变 区 的 长

度除&号蒙古马和!号纯血马为(%%2,外!其他的

均为&$$2,%

#号蒙古马的核苷酸突变有#B次!其中颠换!
次!由>"M(&&’)!M">(&’$)’#&次转换!由G"M
(#’!!("#!&$)!&’))!M"G(!!"!!(#!!(’!&&#)!U"
>(!$%!(B)!&$!!&&!)!>"U(((&!&$#)’变 异 率 为

&I$$J’!号蒙古 马 的 核 苷 酸 突 变 有#’次!其 中 颠

换!次!由>"M(&&’)!M">(&’$)’#(次转换!由G
"M(#!"!#’!!!)$)!M"G(!#B!!!"!!(’)!U">
(#B’!!$%!(B)!&$!)!>"U(#!’!!(&!&$#)’变 异 率

为(I"’J’(号蒙古马的核苷酸突变有#’次!其中

颠换(次!由>"M(!!$!&&’)!M">(&’$)’#!次转

换!由G"M(#’!!!!)!!%)!&$)!&&$)!M"G(!!"!

&&#)!U">(!$%!(B)!&$!)!>"U(((&!&$#)’变异率

为(I"’J’&号蒙古马的核苷酸突变有#(次!其中

颠换!次!由>"M(&&’)!M">(&’$)’#$次转换!由

G"M(#’!!&’))!M"G(!#B!!!"!&&#)!U">(!$%!

(B)!&$!!&())!>"U(&$#)’缺 失#次(位 于#B#!
#B(之 间)’变 异 率 为(I!BJ%&匹 蒙 古 马 D/F4G
FCH--,高变区的平均核苷酸变异率为(IB%J%

#号纯血马的核苷酸突变有#"次!其中颠换!
次!由>"M(&&’)!M">(&’$)’#’次转换!由G"M
(#!"!#’!!!)$!&’))!M"G(!#B!!!"!&&#)!U">

!" 遗!传!"#"$%&’( ()*+,+-.)!$$’!!!!!!!!!!!!!!!!!"卷!



!#B’"!$%"(B)"&$!#">"U!#!’"!(("!(&"&$##$变

异率为&I!’J$!号纯血马的核苷酸突变有#"次"
其中颠换!次"由>"M!&&’#"M">!&’$#$#&次转

换"由G"M!#!""#’!"!)$#"M"G!#B’"!#B"!!""

!(’"&&##"U">!!$%"(B)"&$!#">"U!#!’"!(&"

&$##$缺 失#次!位 于#B#!#B(之 间#$变 异 率 为

&I!BJ$(号纯血 马 的 核 苷 酸 突 变 有#B次"其 中 颠

换!次"由>"M!&&’#"M">!&’$#$#&次转换"由G

"M!#!""#’!"!)$#"M"G!!#B"!!""!(’"&&##"U"
>!#B’"!$%"(B)"&$!#">"U!#!’"!(&"&$##$变异率

为&I$$J$&号纯血马的核苷酸突变有#&次"其中

颠换!次"由>"M!&&’#"M">!&’$#$#!次转换"由

G"M!((&"&$#"&’)#"M"G!!$%"(B)"&$!#"U">
!!!""!(’#">"U!#’!"!!)"!%)"&$)#$变 异 率 为

(I’$J%&匹纯血马 D/F4GFCH--,高 变 区 的 平 均

核苷酸变异率为&I$$J%

图G!J号蒙古马和G号纯血马)0123145((*高变区测序结果

注&加方框的碱基表示蒙古马的突变碱基$加着重号的碱基表示纯血马的突变碱基$

加下划线的碱基表示两个品种马均发生突变的碱基$两端加底纹的碱基为扩增引物%

K-.LG!J09;(%.(<-+%9(,:"+%7G"7@9(,($.9A,"79(,:")0123145((*M+,-"7,".-(%:"#$"%&"
4-/0&#4+=80-/610D+/5/6-7-;9-7@-8657$’4+=80-/610D+/5/6-7-;>?-.-+@?2.01$

＿4+=80-/610D+/5/6-7-;/W-2.001:$>W-071:-;@.03W0.05D,86;601,.6D0.:E

GFG!核苷酸变异率

&匹中 国 蒙 古 马 和&匹 国 外 纯 血 马 D/F4GFC
H--,高变区&$$2,的核苷酸变异率见表#%从表#
可以看出"两 个 品 种 马 D/F4GFCH--,高 变 区 序 列

的核苷酸变异类型均包括转换(颠换和缺失(种形

式"并以转换最为常见%纯血马的核苷酸变异率高

于蒙古马%

(!讨!论

!##从 中 国 蒙 古 马 和 国 外 纯 血 马 D/F4GFC
H--,高变区的核苷酸变异中可以看出"D/F4GFC
H--,高变区不 仅 存 在 基 因 座 变 异"而 且 也 存 在 长

度变异"长 度 变 异 是 由 碱 基 缺 失 导 致"即#B#!
#B(之间缺失U"在&号蒙古马和!号纯血马中出

现%

表E!蒙古马和纯血马)0123145((*高变区的

核苷酸变异率

@+A<"E!;(%.(<-+%9(,:"+%7@9(,($.9A,"79(,:"

)0123145((*M+,-"7,".-(%%$&<"(0-7"

)$0+0-(%+<,+0"

样品

*5DC
,80

蒙古马 9-7@-8657?-.:0

转换

>.57:6C
/6-7
!J#

颠换

>.57:C
S0.:6-7
!J#

缺失

F080C
/6-7
!J#

合计

>-/58
!J#

纯血马>?-.-+@?2.01?-.:0

转换

>.57:6C
/6-7
!J#

颠换

>.57:C
S0.:6-7
!J#

缺 失

F080C
/6-7
!J#

合计

>-/58
!J#

4aE#

4aE!

4aE(

4aE&
平均

9057

(I’$

(I!’

(I$$

!I’#

(I$"

$I’$

$I’$

$I"’

$I’$

$I’B

$I$$

$I$$

$I$$

$I!’

$I$B

&I$$

(I"’

(I"’

(I!B

(IB%

(I"’

(I’#

(I’$

(I$$

(I&&

$I’$

$I’$

$I’$

$I’$

$I’$

$I$$

$I!’

$I$$

$I$$

$I$B

&I!’

&I!B

&I$$

(I’$

&I$$

#"!#期!!!!!!!芒!来等&中国蒙古马与国外纯血马D/F4GFCH--,高变区序列比较



!!!!"发生基因座变异时#其中有一些基因座发生

相同变异$例如&&’!>"M"#&’$!M">"#)匹马均有

变异%#’!!G"M"#!$%!U">"#!!"!M"G"#(B)!U"
>"#&$#!>"U"#&$!!U">"这 些 突 变 基 因 座 除 了&
号纯血马 外#其 他 马 都 存 在%!#B!M"G"#!&&号 蒙

古马和#&!&(号纯 血 马 均 有 变 异%!(’!M"G"##&!
号蒙古马和!&(号纯血马均有变异%((&!>"U"##&

(号蒙古马均有变异%&&#!M"G"#除!号蒙古马和

&号纯血马外均有变异%&’)!G"M"#两个品种马的

#&&号均有变异%#!’&!(&!>"U"##!"&!)$!G"M"#

!号蒙古马和#&!&(号纯血马均有变异’
!("还有一些发生突变的基因座只在某一个体

中单独出现%例如!(#!M"G"#("#!G"M"#&&!!U"
>"(个基因座变异均只在#号蒙古马出现%((&#&$#
!G"M"#!$%#(B)#&$!!M"G"#!!"#!(’!U">"#

#’!#!!)#!%)#&$)!>"U"###个基因座变异均只在

&号纯血马出现’
!&"中国蒙古马和国外纯血马的D/F4GFCH--,

高变区的核苷酸变异率都很高#即&匹蒙古马D/FC
4GFCH--,高变区的平均核苷酸变异率为(IB%J#
而纯血马的为&I$$J#并且纯血马高于蒙古马’

!’"变异基因座多且不同个体之间差异很大#这
可能部分由于生存的环境不同所导致#因此得出中

国蒙古马和国外纯血马的D/F4GFCH--,高变区多

态性丰富’
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