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Kit 基因对白马被毛褪色的影响 
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摘要: 马毛色是品种鉴定和个体识别的重要依据, 也是制定育种方案时必须考虑的重要性状之一。因此, 研究

马被毛褪色已成为当今国际马毛色研究领域的重要内容, 试图弄清导致马被毛褪色的真正机理。目前已经发现, 

许多马种被毛褪色表型个体中 3 号染色体上的 kit 基因存在不同的显著突变。研究结果表明马 kit 基因的正常表

达与否与表皮中黑色素细胞及黑色素的形成密切相关, 从而控制是否出现褪色表型。然而, 研究证明在不同马

种间褪色表型个体在该位点上出现的突变存在着较大的种间差异。具有被毛完全褪色表型的马群非常少见, 只

是偶尔见于有些马种, 但在内蒙古锡林郭勒盟西乌珠穆沁旗生存着较大数量的被毛褪色表型个体, 被称为蒙古

白马。然而, 造成其被毛褪色的机理还没有得到证实, 有趣的是至今为止在蒙古白马 kit 基因的 21 个外显子中

还没有发现任何典型突变。因此, 文章对近些年国际上对马被毛褪色的分子研究进展做一比较系统的综合叙述, 

为蒙古白马毛色形成的机理研究奠定基础, 为今后的马匹毛色研究及其育种工作提供有价值的参考依据。 
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Abstract:  Coat color of horse is an important basis for both species identification and individual recognition and is also 
one of the important references traits for breeding.  Therefore, the research on the mechanism of coat fading has become 
an important part of horses’ coat color study. It has been found that the white phenotype is closely related to the mutation of 
kit gene, which is located on chromosome 3. Investigated results showed that the formation of the epidermal melanoblast 
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and melanin  relies on the expression of kit gene, which determines the presence of white phenotype. Nevertheless, studies 
results have shown that the mutation of kit gene in the white horse exhibited significant differences among species. Horses 
that the coat color completely faded are very rare and are found occasionally in a few species. However, a larger number of 
horses that coat color completely faded, called Mongolian white horse, are found in West Ujimqin , Xilin Gol League, Inner 
Mongolia. Therefore, genetic mechanism of color fading in Mongolian white horses is still not clear. No typical mutations 
have been observed in 21 exons of kit gene in Mongolian white horse. This paper summarized recent international studies 
on molecular mechanism of color fading and tried to lay the foundation for the study of formation mechanism of Mongolian 
white horse. The aim of this review is to provide some valuable references to horses coat color research and breeding. 

Keywords: kit gene; white horses; coat color; depigmentation 

马是一种极具观赏性的动物, 拥有华丽的被毛
对其视觉感官显得格外珍贵。从古至今, 白毛色马
一直深受人们的喜爱, 往往被认为是一种尊贵的象
征, 其作为马的珍贵性状至少已有 2000年的历史[1]。

由于通过眼观详细的分辨马毛色存在较大难度 ,  
因此在观赏马匹或其育种工作中常常将几种马的毛

色相互混淆, 将几种类似于白毛色的表型误认为白
毛色。 

马匹主要由骝、栗、黑等基础毛色形成, 这些
毛色被不同程度的冲淡从而表现出如褐、海骝、鼠

灰、斑毛、沙毛、银鬃和花尾等其它毛色。蒙古族

人民将马的毛色划分的非常细腻, 但都是凭借牧马
人多年的经验和感观能力去辨别, 没有任何科学数
据做支撑。通过肉眼很难准确的鉴别复毛色和杂毛

色, 尤其是对复杂的褪色表型, 因为他们在表型上
没有十分典型的差异, 但或多或少都有白色被毛出
现, 甚至有的为完全白色。有时几种毛色同时出现
在同一个体上, 这将为鉴别带来更大的困难, 不能
为制定可行的马匹育种方案提供有价值的信息。因

此, 必须采用分子生物学技术才能准确的判定马匹
的毛色类型。蒙古马是独立起源的世界上最古老的

地方马种之一, 在长期的进化和自然选择过程中形
成了复杂的毛色, 因此是研究马毛色的最佳模型。
白马一直被蒙古族人民所崇尚, 不仅如此, 世界上
所有马主都着迷于自己拥有的白马, 但许多马种褪
色表型毛色形成的分子机理还没有得到证实。随着

近些年分子遗传学技术的飞速发展, 导致马出现褪
色被毛表型的分子机制逐渐被揭开。然而, 有关蒙
古白马被毛褪色的形成机理研究甚少, 几乎空白。 

1  易混淆褪色被毛的常见类型及特点 

显性白是几种已知的马被毛褪色表型之一, 是
以不同程度被毛褪色为特征的常染色体显性性状。

由于皮肤褪色区域黑色素细胞不同程度的缺失, 从
而导致从被毛的 50%到近乎完全褪色, 存在着较大
的表型差异[2]。罕见的显性白个体拥有粉色皮肤和

棕色的眼睛, 即显性白马的眼睛通常是有色的, 这
可能是由于视网膜黑色素细胞的来源不同于皮肤黑

色素的来源, 并非来自神经嵴而是由局部神经外胚
层发育而来。与灰毛色马相比, 显性白马生来被毛
就为白色, 并且皮肤也出现褪色。白色或几乎完全
白色的马驹生于有色个体在不同马种已有报道。有

些国家和地区限制对纯血白马的注册登记, 或根本
不允许注册登记[3], 将剥夺其终身参赛资格。 

有些马出生时为有色, 但随着年龄的增加被毛
逐渐变白, 然而他们的皮肤和眼睛都为黑色, 这种
马被称为灰马。灰毛色马在出生时可能表现任何毛

色类型, 但随着岁月的流逝, 逐渐形成全身的白色
与有色被毛的混合, 这往往被误认为Roan毛色。经
过几年后他们的被毛将变的越来越白, 最后大部分
起始有色毛将完全变白。通常灰色毛首先在头部被

发现, 特别是在眼睛周围。这是由灰色基因所引起
的被毛逐渐褪色, 通常在 6~8岁时完全变白[4]。 

Sabino 是一种皮肤和被毛为白色斑点模式的马
毛色类型。其主要特征为在四肢、腹部和面部通常

有不规则的斑点, 并拥有黑白相间的被毛。有些个
体的一个或两个肢为黑色, 但大部分四肢都为白色, 
眼睛为蓝色或棕色。而有些个体在躯干部有类似于

Roan 毛色模式的斑点, 尤其在肋腹部。Sabino 个体
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的标示往往永久存在, 极显著的毛色变化并非该模
式的特征。如果一匹马携带两个 Sabino 基因, 将在
青年时代被毛显示斑点模式, 但有色毛将随着时间
的转移而退去。如果这种毛色的马完全变白, 掩饰
在起始有色区域下的皮肤将仍然为有色, 而起始被
毛为白色部分的皮肤仍旧为粉色。 

最近发现一种新的Sabino模式突变 , 由于该种
突变并非在所有Sabino模式毛色个体上都出现, 因
此将这种突变命名为Sabino-1[5]。典型的Sabino-1模
式毛色的马在面部和体端有不规则粗糙边缘的白色

斑块, 也常常见于腹部。Sabino-1为常染色体显性突
变 , 其基因的单拷贝被预测至少有两个肢为白色 , 
大部分白色在四肢的前部, 面部一般也为白色, 腹
部或腹侧部产生斑点或黑白相间的毛色, 并且白色
标示携有粗糙的边缘。如同Roan模式毛色, 在躯干
或白色标示的周围有散在的白色被毛是Sabino-1 的
特征 , 这种情况尤其见于杂合个体。非典型的
Sabino-1 常常很难与其他表型重叠形成的白色标示
进行区别。虽然Sabino-1的眼睛可能为蓝色, 但这与
Sabino-1无关。 

当Sabino-1 基因纯和时, 其出生的马驹至少有
90%的粉色皮肤和白色被毛, 另外眼睛通常不是蓝
色, 这种个体常用术语“Sabino-白”来表示, 用于区
别纯和的Sabino-1 和显性白马。Sabino-白个体的被
毛也为白色, 然而其额头与耳朵的毛色有时为黑色, 
皮肤粉红, 眼睛为黑色[2]。不进行DNA检测, 将很难
区分显性白马和Sabino-白个体。在Sabino-1 基因杂
合情况下白色斑点模式将显得截然不同, 无色素的
白色被毛区域来源于无色素的粉色皮肤。不是所有

的白马都属于Sabino-白或显性白。比如Tobiano 花
斑致死白综合症能出现至少 90%的白色被毛。
Cremello马类似于Sabino-白 , 然而他们有蓝色的眼
睛, 粉红的皮肤和奶油色的被毛而并非白色。虽然
携有Sabino-1 基因的马可能是完全白色, 但未发现
Sabino-1或Sabino的任何基因型有致死白综合症。患
有致死白综合症的幼驹生来就有白色或近似白色的

被毛, 总在出生后 72小时内死亡[6]。 
典型的Roan毛色即不是Sabino也不是灰色, 其

主要特征为有黑色的头和四肢。如果在同一个体上

同时出现Sabino和Roan, 造成其黑白相间毛色的真
正原因究竟是Roan还是Sabino将很难确定, 尤其在

白色标示完全覆盖能显示典型特征的黑色头和腿部

的情况下[7]。在对纯血马和阿拉伯马等品种进行注

册登记时, Roan常常被登记为Sabino。在注册登记克
莱戴斯戴尔马、沙尔马和田纳西州走马时Sabino或
Roan和Sabino两种毛色类型混合的马匹也曾被注册
登记为Roan毛色[8]。 

Tobiano也是一种拥有白色斑点的毛色模式, 以
在耳朵和尾部之间向下延伸的白色被毛横穿过脊柱

为特征, 并且在躯干部有轮廓鲜明的圆形白色斑点, 
膝关节和跗关节以下通常为白色。白色斑点下的皮

肤为粉色, 然而黑色被毛区域下的皮肤为黑色, 并
有像纯毛色马一样的白色头部标示, 但这些白色标
示并非是由Tobiano基因所决定。该毛色模式马匹的
眼睛通常为褐色, 但有些个体的眼睛可能是蓝色或
部分蓝色[9]。这类毛色个体的尾毛通常由两种颜色

组成, 这种典型特征在非Tobiano个体上很少见。由
于马匹育种人员对产生Tobiano幼驹非常感兴趣, 并
且Tobiano白色斑点模式又是被显性基因所控制的
性状, 因此Tobiano纯合个体在马匹育种工作中深受
欢迎。 

另外, 有些马匹毛色非常淡, 看似像白色但并
非真正的白色。比如奶油色马和珍珠色马常被误认

为白马, 他们的皮肤成微粉红色, 眼睛为微蓝色。但
他们的被毛并非是白色, 而是淡奶油色。因此, 在生
产实践中应注意正确鉴别以上几种马毛色。 

2  马被毛褪色机理研究的国际现状 

马的毛色表现型与机体黑色素的形成密切相

关。毛干的色素是由附着在毛囊中真皮乳头和邻近

的角质细胞上的黑色素细胞产生, 角质细胞从黑色
素细胞吸取色素并着色于生长着的毛干, 从而使被
毛形成各种颜色。在胚胎发育的早期原基, 干细胞
因子和他的受体kit信号对黑色素细胞的增值、分化
和色素的产生至关重要。如果在原基没有干细胞因

子/kit信号, 将导致黑色素细胞的缺失或阻止黑色素
释放到角质细胞中, 从而引起在毛囊的发育过程中
产生色素过少或根本不产生色素 [10]。有色被毛马 , 
皮肤表皮中可见成熟的黑色素细胞并充满黑色素颗

粒, 然而白毛色马则恰恰相反。这是由于Kit基因在
某个位点上发生突变, 使黑色素细胞不能存活, 最
终导致皮肤表层缺失黑色素细胞及其前体物而出现
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褪色表型。 
国际上将马的典型被毛褪色表型分为 4 种, 分

别是显性白、Roan、Sabino和Tobiano(图 1), 主要是
由于被毛和皮肤部分或完全褪色而引起, 并且已经
证实这些褪色表型与 3 号染色体上的kit基因独立相
关[5]。马的kit基因与其他动物一样在色素沉着上扮
演着重要角色, 至少发现以上 4 种典型的褪色表型
与该基因的突变密切相关。 

kit原癌基因编码表达黑色素细胞前体物的“肥
大/干细胞生长因子受体(Mast/stem cell growth factor 
receptor)”, 属于免疫球蛋白家族, 其胞外由 5 个免
疫球蛋白样结构域组成, 胞内包含了由ATP结合区
和磷酸转移酶区组成的具有酪氨酸激酶活性的结构

域[11]。kit信号对成黑素细胞、肥大细胞、精原细胞
及胃肠道Cajal间质细胞的分化和生存至关重要[12]。

被称为干细胞因子(SCF)的kit配体(KITL)通过第二
和第三胞外免疫球蛋白域与kit结合诱导受体二聚
化。从而, 通过转磷酸和进一步的信号转导, 活化内

部的酪氨酸激酶域[13]。kit基因对胚胎发育过程中胎
儿肤色的形成至关重要, 其异常表达可引起黑色素
细胞的缺失。然而其功能完全丢失可导致贫血, 从
而引起胎儿期或围产期个体的死亡[14]。显性或半显

性遗传是由于单一的功能不全或变异导致kit受体与
野生型的kit受体形成异型二聚体, 从而影响完全或
部分显性。阻止受体活性的kit基因点突变常常影响
显性或半显性, 因此与色素减少、贫血症和不孕症
有关。阻止kit活性的突变也引起人类的斑驳病和鼠
类的白色斑点[15,16]。原癌基因kit的功能突变还参与
胃肠道基质瘤、髓细胞性白血病、肥大细胞瘤的形

成[17]。 
马的kit基因全长为 82 kb, 位于 3 号常染色体, 

包含 21 个外显子 ,  类似于人和鼠的kit基因。其
mRNA包含一个 2 919 bp的开放阅读框, 编码含有
972 个氨基酸残基的蛋白。所编码的蛋白与人和鼠
的同源性分别为 88%和 82%[18]。黑色素细胞前体物

的正常迁移、存活依赖于kit基因的正常表达及其配 
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图 1  马的典型被毛褪色表型(摘自相关马业网站) 
体干细胞生长因子的活性。若kit基因正常表达就会
产生黑色素细胞, 随后被黑色素颗粒充满, 使毛色
表现为有色。反之, 如果kit发生突变影响黑色素细
胞前体物的正常迁移, 黑色素细胞的形成也受到干
扰 , 最终导致毛囊缺失黑色素细胞和黑色素颗粒 , 
使毛色表现为白色[19]。据统计, 到目前为止已在不
同马种发现导致被毛褪色表型的kit基因突变有以下
13种(表 1)。 
 
表 1  kit 基因突变统计表 

突变 类型 位点 

W1(法国蒙塔格尼斯马) 无义突变 外显子 15 

W2(纯血马) 错意突变 外显子 17 

W3(阿拉伯马) 无义突变 外显子 14 

W4(Camarillo马) 错意突变 外显子 12 

W5(纯血马) 移码突变 外显子 15 

W6(纯血马) 错意突变 外显子 15 

W7(纯血马) 剪接位点 内含子 2 

W8(冰岛马) 剪接位点 内含子 15 

W9(荷兰马) 错意突变 外显子 12 

W10(夸特马) 移码突变 外显子 7 

W11(德国挽马) 剪接位点 内含子 10 

Sabino-1(各种品种) 剪接突变体 内含子 16 

Tobiano(各种品种) 染色体倒置  

注：尽管 W4 和 W9 都是在外显子 12 上发生的错意突变, 但它
们涉及不同氨基酸的替换。 

  
有关研究认为显性白与kit基因的表达差异有关, 

被毛可能表现部分有色或完全白色, 但在出生后两
年内色素通常减少或完全消失。1948 年Castle[20]提

出该位点纯和个体将导致死亡。然而, 1969年Pulos
和Hutt[21]发现白马之间进行交配所产生的白色和有

色个体后代的比例并不是 3:1 而是 2:1。因此, 他们
假设这是由于在该位点的纯和使胚胎期或怀孕早期

胎儿致死所造成。但当时该位点的纯和个体还没有

被发现, 所有白马都为固性杂合。Haase等[22]通过对

白色和有色Franches-Montagnes 马的kit基因进行测
序, 他们发现了一个阻止kit基因产物并导致白马皮
肤黑色素细胞缺失的突变。同时对来自其他品种的

显性白个体也进行了分析, 在同一基因kit上发现了
另外 3种导致显性白毛色的突变。然而, 3匹几乎完
全白色的阿拉伯马在该基因携有不同位点的突变 , 

在 6匹Camarillo白马也发现了新的突变, 5匹白色纯
血马也被发现造成白毛色的其他突变。研究结果显

示 , Franches-Montagnes 马的显性白是由kit基因的
无义突变而引起, 然而在该基因的多重独立突变是
造成其它几种不同马种显性白毛色的原因。这显示, 
kit基因突变的独立事件导致不同马品种出现白毛
色。因此, 在kit位点上还可能存在其他未知的突变。
以上发现将允许对白毛色马做遗传学鉴定和更精确

的分类。在Franches-Montagnes马家族报道被发现的
白毛色个体, 已被追溯到 1957 年出生的白毛色母马
Gigale, 认为所有现存的Franches- Montagnes白马都
是Gigale的后代。有同样具有褪色表型的Camarillo
白马代表另一个著名的马家族, 他们的祖先也被追
溯到生于 1912年的公马Sultan。 

有关研究显示, 灰色是显性的, 灰色基因单拷
贝的马总是遗有一些原始毛色, 然而纯和个体几乎
完全为白色。许多灰马的眼睛、嘴和肛门周围的皮

肤通常出现褪色现象, 但这并非是不健康的表现。
据统计, 大于 70%的杂种灰马在 15岁后都将发生头
部和尾部的真皮黑色素瘤, 而且纯合子比杂合子发
生的机率高[23]。但在地方品种中还未发现, 这证实
地方品种的抗病性可能明显强于培育品种。最新研

究结果显示灰马在STX-17基因的第 6内含子区域存在
一个 4.6 kb的重复序列是造成该毛色的直接原因[24]。 

Sabino-1斑点模式是由于kit基因的第 16内含子
突变而导致 17外显子的部分跳跃而产生, 这种突变
被定义为Ki16+1037a(图 2)。Tobiano斑点模式是由于
大部分染色体倒置扰乱了kit基因潜在的顺势调节因
子而引起。相比Sabino和Tobiano, 有些马种在Roan
或显性白纯和个体情况下致死的案例已经被报道。

马kit基因的 17外显子跳跃突变引起Sabino模式毛色, 
而其他区域的突变是造成Tobiano、典型的Roan和显
性白表型的原因, 同时也与人类、鼠和猪被毛的褪
色密切相关[25]。kit基因在鼠上被称为W位点, 其异
常突变在鼠上已发现 90 多种, 导致从后腿的白色脚
趾到只有黑色眼睛的各种白毛色表型[26]。 

由于在某些物种上的褪色突变可能引起健康问

题, 比如繁殖能力下降和白血病。但在马上导致这
些健康问题的佐证至今为止还未被发现, 在研究过
的白马中还没有发现存在任何健康问题。现如今已



 
1176 HEREDITAS (Beijing)  2011 第 33卷 

  

 

发现在世界各个品种的马匹导致褪色表型的 kit 基 因突变有以下 11种(图 3)。 
第 16内含子的突变导致 17外显子的完全移码 

 
 

图 2  kit 基因的 SB1 突变 
 

 
 

图 3  不同品种被毛褪色表型马 kit 基因的 11 种突变(摘自网站 www.duncentralstation.com) 
(1)第 15 外显子发生的无义突变导致从 15 外显子的突变点到外显子 21 之间的序列被删除; (2)第 17 外显子的错意突变, 从外显子 17
的突变点到外显子 21之间 654位点上的甘氨酸被亮氨酸取代; (3)第 4外显子上发生的无义突变导致从外显子 4的突变点到外显子 21
之间序列的删除; (4)第 12外显子的错意突变, 从外显子 12的突变点到外显子 21的氨基酸丙氨酸被结氨酸替换; (5)第 15外显子的移
码突变, 外显子 15 的删除产生一个移码导致表达提前终止; (6)第 5 外显子上发生的错意突变, 从在外显子 5 的突变位点到外显子 21
产生甘氨酸和亮氨酸之间的替换; (7)在内含子 2 的 3′端发生的剪接位点突变, 改变外显子 2 到 21 外显子的阅读; (8)内含子 15 的 5′
端发生剪接位点突变, 改变外显子 15到外显子 21之间的阅读; (9)12外显子的错意突变, 从 12外显子的突变位点到 21外显子之间的
甘氨酸与精氨酸之间进行替换; (10)第 7外显子上的移码突变, 第七外显子的删除产生一个移码然而提前终止表达; (11)第 21内含子 5′
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端的剪接位点突变改变外显子 20到外显子 21 的阅读。图中 1~21代表 kit 基因的 21 个外显子, 有色部分是由于突变而导致的部分序
列被删除。 

3  蒙古马毛色遗传研究现状及展望 

蒙古马作为独立起源的世界上最古老的马种之

一, 在长期的自然进化和人工选择过程中, 形成了
于优秀耐力基因、抗病基因、抗寒基因和复杂的毛

色基因为一体的优良品种。因此, 充分挖掘其优秀
独特基因, 全面做好保护和利用工作显的非常有必
要, 同时蒙古马在动物的毛色遗传学研究和马匹育
种学研究中是一种极佳的实验动物模型。因此, 通
过近些年研究蒙古马的毛色形成机理逐渐被证实 , 
比如：对与蒙古马有色个体形成有关的 MC1R、
ASIP、TYRPI 等候选基因进行了研究, 并发现与其
他马种毛色的形成机理相吻合。于此同时, 对与白
毛色形成有关的 kit、MATP、STX17、SB1等候选基
因进行了研究。但在蒙古白马 kit 基因的 21 个外显
子中没有发现任何典型的突变。因此, 可以初步判
断蒙古白马的毛色形成可能存在着其他有趣的调控

机理。 
从有关显性白马研究的大量资料中可以发现 , 

显性白马的表型主要由 kit 基因所控制。显示 kit 基
因的低表达, 并且主要是由于在 kit基因上出现不同
的多态而导致 , 并在不同的品种间存在着较大差
异。众所周知, 基因在机体内出现非正常的表达受
很多因素的影响 , 首先基因突变是最常见的一种 , 
另外外界因素导致基因的调控区发生不同的变化也

是非常重要的因素。比如, 启动区的甲基化, miRNA
的干扰等。最新报道显示, 棕色杜洛克猪被毛逐渐
褪色个体出现 kit 基因的低表达。并且在 kit 基因的
启动子区域出现高度的甲基化, 从而直接影响转录
因子与靶基因启动子区的正常结合, 或间接的改变
染色体结构, 从而导致 kit基因出现低表达。有趣的
是在具有显性白特征蒙古白马的 kit 基因外显子区
中没有发现任何多态。通过参考有关被毛褪色的文

献, 我们认为对具有显性白特征的蒙古白马皮肤中
kit基因表达量进行测定, 并对 kit基因的启动子区是
否存在甲基化进行验证是非常有必要的, 从而为揭
示蒙古白马群中出现具有显性白表型个体的形成机

理提供有价值的参考数据。 
随着近些年世界马业的迅速崛起, 为我国现代

马业带来了很大的机遇和生机。随着我国经济的飞

速发展, 人们生活水平的不断提高, 人们从对物质
生活的追求逐渐转变为对精神生活的需求。因此 , 
我国骑乘马业和观赏马业也有了进一步发展的机遇, 
并且存在不可估量的潜力, 从而对马匹育种提出了
更高的要求, 培育出能够满足消费者喜爱的毛色马
匹显得迫在眉睫, 这需要现代育种学的介入, 也需
要控制毛色候选基因分子调控机理的支撑。另外 , 
毛色也是鉴别马匹品种和个体的重要依据, 能为马
匹的档案管理提供宝贵的参考, 也能为诊断和治疗
如黑色素肿瘤等疾病提供很好的依据。希望随着马

毛色形成的分子机理的全部揭开, 能为今后马匹育
种和生命科学的研究提供有价值的参考数据。 
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