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摘 要：以先玉335双单倍体(Doubled Haploids，DH)群体、掖107×昌7-2重组自交系(Recombined inbred lines，
RIL)群体和京724×京92回交1代(Backcross，BC)群体为试材，采用全基因组覆盖的新型区块标记——单倍型标签多

态性(haplotype-tag polymorphisms，HTP)标记，从基因型分离比、亲本遗传片段和重组交换3个角度解析DH、RIL、BC
群体的遗传规律。结果表明，DH群体虽然偏分离高于BC群体，平均交换频率低于RIL群体，但该群体样本中不存

在杂合和外源片段，均为纯合片段；平均亲本遗传片段长度为384个HTP，高于RIL群体；单代上拥有最高的重组交

换次数，相较于其他群体，在群体特点和创制成本等方面具有较多优势。
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Abstract: In this study, HTP markers were used to analysis the genetic laws of Xianyu335 DH population,
Ye107×Chang7-2 RIL population and Jing724×Jing 92 population, and Jing724×Jing 92 BC1 population from three
perspectives: genotype segregation ratio, parental genetic fragmentation, and recombination exchange. The reesults
showed that the average exchange frequency of DH population is lower than that of the RIL population, and no het⁃
erozygous and exogenous fragments. The average parental genetic fragment length is 384 HTP higher than RIL popu⁃
lation, and it has the highest number of recombination exchanges in a single generation. Compared to BC1 and RIL⁃
population the DH has more advantages in terms of population characteristics and creation costs.
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玉米是我国以及全世界重要的粮食、经济作

物。通过研究玉米遗传群体的遗传规律，从中挖掘

优良性状基因和揭示调控网络，可为改良育种提供

重要的研究基础[1，2]，其中双亲遗传群体根据群体稳

定性可分为临时群体和永久群体。回交(Backcross，
BC)群体属于临时群体，具有创制成本低、含有丰富

的遗传信息等特点，能够满足部分遗传研究的需

求。但此类群体存在大量杂合基因型，后代仍处于

性状分离状态，无法进行多年多点的重复性试

验 [3，4]。相对于此，双单倍体(Doubled Haploids，DH)
群体和重组自交系(Recombined inbred lines，RIL)群
体作为永久群体，应用更加灵活和广泛。永久群体

可以跨年限和地域进行多次试验，可在不同实验室

之间进行合作研究，更加符合当前的科研模式 [5]。

RIL群体经过单粒传法(Single seed descend method，
SSD)多代自交后积累了大量的重组交换，是目前进

行遗传定位研究的重要群体材料[6～8]。RIL群体创建

成功后便可成为重复使用的遗传材料，但对于单个

实验室而言，其创制过程的工作量巨大，人工和时间

成本较高。DH技术是目前不断发展的新一代育种

技术[9，10]，产生的DH群体具有单世代育成、基因型完

全纯合等特点，降低了遗传研究中受到环境因素的

影响，可以更加准确地预测表型和基因型。随着

DH技术流程不断标准化和商业化，DH群体将会成

为今后遗传和育种研究中常用的永久群体[11]。

近20年来，研究人员开发了包括简单重复序列

(Simple sequence repeats，SSR)、单核苷酸多态性(Sin⁃
gle nucleotide polymorphism，SNP)和单倍型标签多态

性 [12](haplotype-tag polymorphisms，HTP)等在内的多

种分子标记，并研发了多种高通量分型平台[13]，使分

子标记在辅助育种[14]、QTL定位[15]、种质资源鉴定[16]

等方面得到了广泛应用。其中，HTP标记是一种新

型的区块标记，每个区块依据李春辉[17]等使用的重

组交换区进行划分，以首尾衔接的方式覆盖玉米全

基因组。相对于Bin标记，每一个HTP区块内的所

有变异均是经过严格评估和筛选后的最优异且多态

性高的SNP和 InDel位点的核心集，从而代表每一个

单体型区块。同时随着基因芯片技术[18，19]和测序技

术的发展，实现了准确高效选择群体后代目标单株，

促进了重要农艺性状相关基因的挖掘和利用等研究

工作的发展，极大加快了我国主要作物的育种进程。

综上所述，在遗传作图和育种研究中构建遗传

群体是非常有意义的，明晰各类遗传群体的遗传规

律可以帮助控制群体规模和预估育种年限。目前鲜

有在全基因组水平解析遗传群体相关遗传规律的研

究。本研究通过使用HTP标记，从遗传群体的基因

型分离比、亲本遗传片段、重组交换规律3个角度进

行分析，对遗传群体进行客观的评价。

1 材料与方法

1.1 供试材料

本研究使用的3个群体材料包括209份先玉335
DH群体材料 [20]，由北京市农林科学院玉米所提供

(DH)；191份RIL群体材料，由云南农业科学院提供，

其构建过程以掖 107为母本、昌 7-2为父本，配置杂

交组合，种植F1代，单株自交获得F2种子，使用 SSD
法进行繁殖，直到获得F8(RIL)；727份BC群体材料，

由北京市农林科学院玉米所提供，其构建过程以京

724为母本、京92为父本进行杂交，获得F1代后与京

92进行回交，获得BC1(BC)。
1.2 DNA提取与基因型鉴定

使用改良 CTAB 法 [21] 提取群体个体与双亲

DNA，使用本实验室开发的Maize6H-60K芯片对供

试样品进行基因分型。使用Axiom Analysis Suite软
件的Best Practices Workflow流程进行基因型数据分

析，对RIL群体设置参数QC Call Rate≥0.95，BC群体

和DH群体均使用QC Call Rate≥0.97与 Inbred Val⁃
ue=16进行了基因分型。

1.3 数据分析

1.3.1 SNP标记筛选

本研究中，定义 3个群体的母本为 A，父本为

B。根据双亲与群体的基因型结果筛选 SNP标记，

首先剔除双亲无差异和缺失的 SNP标记，其次根据

群体基因型数据依次统计每个标记上的基因型占

比，当标记上的某一基因型占比超过 80%时或该标

记上的数据缺失率超过 50%时，则将该标记剔除。

最后根据剩余标记的物理位置与A型基因型频率进

行曲线拟合，得到标记物理位置 x关于A型基因型

频率的曲线方程 F(x)，取 A 型基因型频率 f 满足

f∈[F(x)-0.1，F(x)+0.1]条件的标记用于后续分析。最

终确定 3个群体的 SNP标记个数，分别为DH群体

19 250个、RIL群体21 096个、BC群体22 724个。

1.3.2 群体与亲本比对

基于 Python3 编程语言使用 Pandas 数据分析

库，编写SNP逐一比对脚本程序，依次对群体中的样

品在选中的SNP标记上的基因型数据与亲本A进行

比对并赋予新值。赋值规则，与亲本A基因型一致

时赋值为 1；群体个体基因型为杂合且与亲本A和

亲本B基因型对应时赋值为2；与亲本B基因型一致

时赋值为3；基因型为缺失时赋值为0。
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1.3.3 SNP数据降噪

使用基于滑动窗口的降噪算法 [22]，对 3个群体

个体在 10条染色体上的 SNP比对结果进行降噪处

理。其中，设置窗口为5个SNP大小，沿SNP依次滑

动对窗口内的数据进行降噪，以降低分型数据缺失

及错误对后续分析的影响。

1.3.4 HTP转换

将 SNP标记划分到相应的HTP区块中，每个

HTP区块将包含若干个 SNP标记上的比对结果值，

对每个HTP区块进行赋值，赋值规则，缺失数据占

比超过50%时赋值为0；亲本A基因型占比超过50%
时赋值为 1；亲本B基因型占比超过 50%时赋值为

3；杂合基因型占比超过50%时赋值为2；亲本A基因

型与亲本B基因型占比之和超过 80%时赋值为 4。
最终获取 3 个群体的 HTP 个数，分别为 DH 群体

4 764个、RIL群体4 502个、BC群体5 272个。

1.3.5 HTP数据降噪

使用基于滑动窗口的降噪算法对HTP结果进

行降噪处理，经过以上分析步骤得到 3个群体基于

HTP的背景评估结果。

2 结果与分析

2.1 分离规律分析

本研究利用HTP标记对所使用的3个群体的分

离规律进行分析，3个群体在 10条染色体上的平均

偏分离系数分别为 51.3%(DH)、47.7%(RIL)和 50.7%

注：垂直横轴的虚线为染色体上的着丝粒位置。

Note: The dashed line on the vertical abscissa shows the centromere position on the chromosome.
图1 群体在各染色体上的分离曲线

Fig.1 Segregation curves of the populations on each chromosome



(BC)。结合图1分离曲线可知，3个群体在着丝粒附

近等异染色质区域的分离曲线均比较平缓，而在近

端粒区域，分离曲线则出现的较明显的波动。其中，

BC群体的分离曲线在 10条染色体上最为平滑，只

在 3、4、9号染色体上出现了偏分离现象。RIL群体

和DH群体的分离曲线在10条染色体上均存在偏分

离现象。相较于RIL群体，DH群体的分离曲线在相

近HTP标记上的分离规律具有较高的一致度与稳

定性，尤其是在着丝粒附近区域，RIL群体的分离曲

线具有较多的波动。

2.2 亲本遗传片段分析

本研究将所使用的3个群体个体中最长亲本连

续片段的HTP个数分为 7个区间，以分析群体中亲

本遗传片段长度的占比情况(图2)。3个群体中平均

连续长片段HTP个数，DH群体384个，RIL群体259
个，BC群体 431个。其中，RIL群体在 0～100个连

续HTP区间内，存在4%的亲本遗传片段，在0～300
个连续HTP区间内亲本遗传片段占比总计为67%，

并在 200～300个连续HTP区间内达到峰值 33%。

DH和BC群体的亲本遗传片段占比，从100～200个
连续HTP区间开始逐步增加，在 300～400个连续

HTP区间内达到峰值分别为 38%、30%。在 0～400
个连续HTP区间内DH群体的亲本遗传片段占比均

高于BC群体；在 400个HTP以上的区间内BC群体

的亲本遗传片段占比均高于DH群体。

图2 群体亲本遗传片段长度区间占比图

Fig.2 Interval proportion of parental genetic fragment length of the populations

表1 3个群体各染色体上遗传片段类型统计

Table1 Statistics of genetic segment types on chromosomes of the populations %

染色体

Chromosome

1
2
3
4
5
6
7
8
9

10

DH
A型

A type
57.53
55.19
36.06
53.25
58.08
57.97
51.16
36.08
46.73
57.19

B型

B type
42.47
44.81
63.94
46.75
41.93
42.03
48.84
63.92
53.27
42.81

RIL
A型

A type
46.94
42.96
42.83
47.87
51.65
44.49
40.96
34.66
40.42
49.11

AB型

AB type
3.37
0.76
2.71
2.08
1.67
2.39
0.72
2.79
3.50
0.82

B型

B type
46.68
50.85
50.93
46.06
42.53
49.70
52.99
60.93
53.74
44.17

外源

Exogenous
3.01
5.43
3.53
3.99
4.15
3.41
5.32
1.62
2.34
5.90

BC
A型

A type
47.79
49.85
60.62
64.68
46.74
48.32
48.10
47.72
40.06
51.36

AB型

AB type
52.21
50.15
39.38
35.32
53.26
51.68
51.90
52.29
59.94
48.64
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2.3 重组交换规律分析

本研究统计所使用的3个群体中各染色体上的

片段类型(表 1)。由表 1统计结果可知，DH群体在

3、8号染色体上B型片段占比超过60%，该结果导致

DH群体在 3、8号染色体上的分离曲线偏向 B型。

BC群体在 3、4号染色体上A型片段占比超过 60%，

该结果导致BC群体在 3、4号染色体上的分离曲线

偏向A型。由图 3可知，因BC群体是杂合AB型与

纯合A型通过杂交获得，故BC群体的亲本遗传片段

类型为AB型和A型。RIL群体平均包含了3.8% 的

外源片段和2.2% 的杂合片段，其中，在2、7、10号染

色体上外源片段占比均超过5%，在1、9号染色体上

杂合片段占比均超过3%。

图3 群体亲本遗传片段类型占比

Fig.3 The proportion of parental genetic segment types in the population

图5 单个世代上群体在各染色体上的交换次数

Fig.5 Number of population exchanges on each chromosome in a single generation

图4 群体各染色体上重组交换频率图

Fig.4 The frequency map of recombination exchange on each chromosome of the populations



本研究分别统计所使用的3个群体在10条染色

体上HTP标记的重组交换频率(图 4)，3个群体的平

均 交 换 频 率 分 别 为 2.13% (DH)、10.03% (RIL) 和
1.37%(BC)。3个群体的重组交换规律与分离规律保

持高度相似，即群体分离曲线波动越大的区域越容

易产生重组交换。染色体长度与各染色体上发生重

组交换的HTP标记个数之间呈高度线性相关，相关

系数分别为 0.89(DH)、0.89(RIL)和 0.92(BC)，即染色

体越长则染色体上的重组交换的 HTP 个数也越

多。根据3个群体的样品在各染色体上单代发生重

组交换的情况(图 5)，统计 3个群体个体单代在染色

体上的平均交换次数分别为 1.3(DH)、0.6(RIL)和 1.2
(BC)，在单代上，DH群体个体具有更高的交换次数，

RIL群体虽然在重组交换的HTP上有更高的交换频

率，但平均到单代上样品交换次数却远低于 DH
群体。

3 结论与讨论

前人在使用MaizeSNP3072芯片，对玉米的DH
和RIL群体进行偏分离分析时，统计了两个群体的

偏分离标记占比分别为38.6%和37.3%，揭示了两个

群体的偏分离现象并对产生偏分离的原因进行了推

测 [23]。本研究使用HTP标记，进一步对所使用的 3
个群体的分离规律进行综合性的比较，发现 3个群

体都存在偏分离现象，其中，RIL与DH群体的分离

曲线具有更强的波动性，并且近端粒区的偏分离程

度要高于着丝粒区，这与两个群体中重组交换点的

数量和分布有关。偏分离现象的产生主要是因为

DH和RIL群体的创制过程都存在着导致偏分离的

风险，RIL群体采用的单粒传法存在人工随机取样

的干扰，DH群体在田间的生长耐受性低导致死苗[24]

等均会影响群体中的不同基因型的比例。偏分离会

影响标记间的重组距离和连锁群上的标记顺序，进

而影响遗传作图的准确性，在使用RIL与DH群体进

行遗传作图时，需要考虑偏分离标记的影响。

由于使用亲本材料和构建方式的不同，使得 3
个群体样品中的亲本遗传片段类型有所差异。本研

究在RIL群体中检测到 2.2%的杂合片段和 3.8%的

外源染色体片段，对片段的大小及分布进行可视化

分析，存在外源染色体片段的原因可能是由于RIL
群体在连续多代自交的过程中受到外源花粉污染，

或亲本自身的遗传背景不够完全纯合，通过强化田

间管理可有效避免这一问题，但这无疑加大了创制

成本。Smith J.S.C.[25]等使用模拟的RIL和DH群体，

分析群体中与某一亲本等位基因组成相匹配的基因

组片段大小及其占比时发现，当基因组片段超过

50 cM时，DH群体的占比均高于RIL群体。本研究

使用HTP标记对真实的DH与RIL群体进行分析，

发现DH群体相较于RIL群体，其个体中拥有更完整

的纯合亲本染色体片段，能够更准确高效地使用长

连续片段进行亲本系谱的推测。

本研究发现，3个群体的重组交换点都集中分

布在染色体的近端粒区域，在着丝粒附近区域DH
与BC群体不发生重组交换，而RIL群体在该区域存

在重组交换点，且重组交换频率低于位于染色体端

粒的重组交换点频率。可知RIL群体在连续多代自

交的过程中，在着丝粒区域也积累了少量的重组交

换点。RIL群体为达到纯合稳定状态自交了8代，此

过程中虽然重组交换频率不断上升，但每代新增的

重组交换点是减少的。李春辉 [26]等分析玉米NAM
群体的基因组特征时发现，RIL群体经过多次加代，

群体中重组交换的数量是不断累积的，且不同的

RIL群体有着不同的重组交换数量与重组频率。同

时发现，重组交换并不都是可遗传的，因为可遗传重

组交换的比例在多次加代过程中迅速减少。

Maize6H-60K芯片在开发时所选择的玉米自交

系是非常具有代表性的材料，同时芯片上的每一个

位点均是经过了严格筛选的高质量位点。HTP作为

区块形态的复合标记，依据重组交换进行划分，可将

玉米基因组进行首尾相接完整覆盖，每一个HTP区

块内的所有变异均经过严格评估和筛选，可以通过

实验直接获得基因型的具有高多态性、分型稳定和

不易缺失的SNP和 InDel核心位点集。因此，在使用

HTP进行遗传分析时可利用区块内的核心位点代表

整个HTP区块，在降低数据量的同时也保证了分析

结果的准确性，为群体解析提供了高效精准的新策

略。与传统的Bin标记不同，HTP除了可以完成QTL
定位分析外，还可用于玉米的高通量基因分型和遗

传作图、遗传群体精准背景评估、种质资源分析和基

因组学信息育种等相关研究。

单倍体技术作为新一代育种技术，能够在较短

的时间内获得大量自交系，逐渐成为遗传研究的关

键技术[27]。目前单倍体技术已在玉米育种工作中得

到广泛应用[28]。DH群体属于永久遗传群体，虽然偏

分离高于BC群体，平均交换频率低于RIL群体，但

该群体样品中不存在杂合和外源片段，均为纯合片

段，平均亲本遗传片段长度高于RIL群体，单代上拥

有最高的重组交换次数，相较于其他群体，在群体特

点和创制成本等方面具有较多优势。随着DH技术

流程的不断优化以及加倍方法的探索、高效诱导
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系[29]的选育、单倍体鉴定技术[30]、单倍体植株的田间

管理等研究的不断深入，并逐渐实现规模化，能够为

DH技术在其他作物上的应用提供技术支持。在未

来改良育种工作中DH群体将成为性价比更高、应

用更加全面的遗传群体。
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