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of Its Functional Genes



主要内容

• 研究背景 

• ⻩黄⽠瓜基因组的测序和拼接 

• 利利⽤用⻩黄⽠瓜基因组挖掘功能基因
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⻩黄⽠瓜具有重要的研究价值

• ⾯面积：115万公顷  产量量：6195万吨 (2016年年) 

• 是性别决定和维管束发育研究的模式物种



⻩黄⽠瓜具有重要的研究价值



⻩黄⽠瓜是葫芦科甜⽠瓜属
中唯⼀一单倍体染⾊色体
数⽬目为7的物种，其余
均为12，与其它近缘
种基本没有基因交流。

开发标记困难，正向
遗传研究体系落后，
制约了了遗传育种研究。

⻩黄⽠瓜遗传基础狭窄是结构性障碍



       针对⻩黄⽠瓜遗传基础狭窄这⼀一结构性

问题，借助⽣生物信息学⼿手段，利利⽤用基因

组序列列，快速构建基因组图谱，并探索

⻩黄⽠瓜基因组的变异规律律，为重要农艺性

状基因克隆隆和分⼦子设计育种服务。

基因组可突破遗传背景狭隘的瓶颈
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国际⻩黄⽠瓜基因组计划



全基因组测序策略略



两种⼤大规模基因组测序策略略



基因组测序和拼接 
基本原理理



基因组测序⽅方法

• 传统的Sanger测序 (⼀一代测序) 

• 新⼀一代测序技术 (NGS) (Illumina, 454) 

✤ 单端测序 (Single-end)  

✤ 双端测序 (Paired-end, Mate-pair) 

✤ 特殊建库⽅方式测序 (BioNano, 10X, Hi-C) 

• 第三代测序技术 (PacBio, Nanopore)
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Illumina双端测序建库原理理

下机数据为成对reads，⼀一条正向，⼀一条反向 
不不同插⼊入⽚片段⻓长度的⽂文库可⽤用于构建scaffold



Hi-C测序原理理

Erez et al., 2009, Science 

捕获基因组远距离⽚片段的互作信息 
可⽤用于辅助基因组拼接，鉴定结构变异等



PacBio测序原理理

John et al., 2009, Science 

三代测序读⻓长⻓长，但错误率⾼高 (~15%)



基因组拼接原理理

将较短的测序读序列列 (reads)  
依据重叠 (overlap) 关系组装成重叠群 (contig)



基因组拼接原理理

将重叠群 (contig) 依据成对读序列列间的”跨度”关系 
连接成 scaffold (super-scaffold), 利利⽤用遗传图谱, Hi-C等信息锚定成染⾊色体



N50:评估基因组拼接连续性的指标

拼接连续性越好，“gap”越少，预测出的完整基因越多



⻩黄⽠瓜基因组图谱的构建



基因组测序材料料

华北北类型 
9930
Chinese long



已发表⻩黄⽠瓜参考基因组

9930 V1.0 
Total length: 243.5Mb  
Contig N50: 19.8kb

9930 V2.0 
Total length: 196.5Mb  
Contig N50: 37.9kb

LOW CONTIGUITY



⻩黄⽠瓜基因组拼接结果

Contig Scaffold Super- 
scaffold

总⻓长 (Mb) 226.2 226.2 226.6

Gap  
⻓长度 (kb) 0 0.2 35.2

Contig 个数 174 - -

Contig  
N50 (Mb) 8.9 - -

Scaffold 个数 - 157 85

Scaffold  
N50 (Mb) - 11.5 31.1

Largest  
Scaffold (Mb) - 21.7 40.9

PacBio 
Contig

10X 
Scaffold

Hi-C 
Super-scaffold

Illumina 
Correcting



遗传图谱和Hi-C数据整合物理理图谱



遗传图谱和Hi-C数据整合物理理图谱



基因组注释

24,317
蛋⽩白编码基因

93.3Mb
重复序列列

40.8%
占全基因组

90.8%
BUSCO*

*BUSCO: 有胚植物单拷⻉贝保守基因集
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⻩黄⽠瓜果⾁肉颜⾊色控制基因的克隆隆



包含115份材料料的核⼼心种质资源库

 

 



包含115份材料料的核⼼心种质资源库



A variation map 

115 

core germplasm lines, representing 80% diversity  

18X 

sequencing depth 

3.6M 
variants (SNP, small InDel)  



群体结构

印度类群为野⽣生类群



群体分化和特征



受选择异义突变SNP的鉴定

东亚 欧美 印度 ⻄西双版纳

96份 19份
FST=1 受选择的异义突变

3.3M
SNP

43
SNP



果实积累β胡萝⼘卜素ore基因的克隆隆

β胡萝⼘卜素⽔水解酶

发现了了⻩黄⽠瓜果实中控制β胡萝⼘卜素积累的 
关键基因突变，为克隆隆重要功能基因提供了了新的思路路



⻩黄⽠瓜性别决定基因F



雌雄同株异花与全雌植株

f Monoecious F Gynoecious



雌性基因F的已有研究结果



⻩黄⽠瓜结构变异图谱

将115份核⼼心种质资源的重测序数据 
⽐比对到9930⻩黄⽠瓜参考基因组上，鉴定结构变异 (SV) 



GWAS鉴定出与全雌性状显著关联信号

使⽤用群体的SV数据集进⾏行行全基因组关联分析



F基因区域存在拷⻉贝数变异

在全雌材料料中存在⼀一个30kb的重复



重复区域与全雌性状的紧密关联

所有全雌材料料均含多个30kb重复



F基因的产⽣生机制

F基因的产⽣生涉及三个基因的串串联重复，断点处TAT重复 
暗示微同源介导的断裂诱导复制可能是该拷⻉贝数变异形成的机制



总结

• 利利⽤用PacBio, Hi-C等测序技术构建了了⾼高质量量的⻩黄⽠瓜参考基因
组图谱，并完成了了基因和重复序列列的注释分析 

• 构建了了全基因组变异图谱，确定了了⻩黄⽠瓜的群体结构、特征 

• 探索了了利利⽤用群体分化研究功能基因的⽅方法，快速克隆隆了了⻩黄⽠瓜
果实积累β胡萝⼘卜素基因ore 

• 利利⽤用SV数据，揭示了了⻩黄⽠瓜雌性基因F的产⽣生机制
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