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摘要 转座元件是指在基因组中能够移动、复制并重新整合到基因组新位点的 DNA 片段．转座元件一度被视为基因组内的

“垃圾”或“自私 DNA”，长期以来，转座元件的研究主要集中于阐释转座元件在宿主中的复制或表观沉默机制，而转座元

件的调控功能并未得到全面探讨．已有研究表明，转座元件的比例与物种基因组大小存在正相关性，从而为 C值悖论的解释

提供了依据．近年来，越来越多的证据表明转座元件可以作为宿主基因组的“控制元件”发挥重要的调控作用．在作物中研

究发现，转座元件既可以通过顺式或反式作用方式调控基因表达，也可以诱导表观等位基因的产生，从而促使固着生长的植

物更好地适应外界环境的变化．本文拟就高等植物转座元件的作用及其对未来作物育种的意义进行总结．
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真核生物的基因组含有大量的转座元件，转座

元件是指在基因组中能够移动、复制并重新整合到

基因组新位点的 DNA 片段．20 世纪 50 年代，美

国遗传学家 Barbara McClintock 在研究玉米籽粒时

发现种皮的颜色斑点呈现不稳定遗传和恢复突变，

最初她将其描述为解离与激活突变位点，并根据其

对基因的调节作用而把它们称为“控制元件”

(controlling elements)，该现象的发现打破了传统观

念认为真核生物基因组固定不变的属性，揭示出转

座元件能够从染色体的一个位置移动到另一个位置

的规律，她将这种规律称为转座(transposition)，并

首次提出了“转座因子学说”理论 [1-2]，Barbara

McClintock 的这一重要发现也使她于 1983 年获得

诺贝尔生理医学奖．

转座元件是基因组中控制元件的观点在很长一

段时间内并未得到普遍认可．然而由于转座元件在

宿主基因组中只能通过“劫持”细胞内的复制机制

使其自身被不停扩增，使得人们将其视为“自私

DNA”(selfish DNA)或“垃圾 DNA”(junk DNA)[3-4].

这些转座元件则被认为是存在于基因组的小分子寄

生物(molecular parasites)．如果转座元件的存在只

对基因组有害，往往会受到自然选择的淘汰，但事

实上很多转座元件被保留在基因组中．越来越多的

研究也表明转座子的存在是与其宿主基因组共进化

的结果，正因为它们为基因组进化和基因表达提供

了驱动力，选择作用才将其保留并加以利用[5-9]．

在 McClintock 研究的基础上，近年来人们对

转座元件在高等植物中的结构组成、复制过程和进

化意义进行了充分研究[5, 9-11]．随着表观遗传研究的

深入，人们发现宿主基因组通过表观遗传修饰稳定

维持这类元件的沉默，以降低转座发生对其基因组

稳定性的威胁[12]．最新研究表明，宿主除了尽可能

降低转座发生对其基因组稳定性造成的威胁外，转

座元件还可以在转录水平(transcriptional level)或转

录后水平上(post-transcriptional level)参与邻近基因

的表达调控，并能以“顺式”(in cis)或“反式”(in
trans)方式调控内源基因表达[11-13]．这些研究从多方

面证实了 Barbara McClintock 提出的转座元件是

“控制元件”的理论．本文拟对高等植物转座元件
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(a) 类型一：RNA类型转座元件(逆转座子)
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的调控作用及其对未来作物育种的意义进行综述．

1 真核生物中转座元件的结构与类型

根据转座元件在体内发生转座的方式，它们可

以被分为三大类(图 1)．第一类被称为 RNA 类型的

逆转座子(retrotransposon)，它们的转座由 RNA 介

导完成，即 RNA 中间分子经反转录形成 cDNA 后

被整合到基因组新位点(图 1a)．该类逆转座子根据

其末端结构特征，又被进一步分为含有长末端重复

(long terminal repeat，LTR)和不含长末端重复的逆

转座子 (non-LTR retrotransposon)两大类． 其中，

copia和 gypsy 两个亚类是 LTR 类型逆转座子的重

要组成部分，它们在植物中以高拷贝形式存在．从

转座活性角度，LTR 类型逆转座子又可分为自主

型和非自主型两种：自主型元件通常含有 gag 和

pol 两个基因，前者负责编码衣壳蛋白，后者负责

编码多功能蛋白，其具有蛋白酶、反转录酶、

RNase H 以及整合酶的活性功能域；非自主型元件

缺少完整或大部分转座所需蛋白的编码基因，其对

应于自主元件的区域由不相关的序列或宿主序列组

成[5, 9-10]．non-LTR 类型的逆转座子则分为长散在核

重复元件(long interspersed nuclear element, LINE)和

短 散 在 核 重 复 元 件 (short interspersed nuclear

element，SINE)．LINE 元件的编码区由 ORF1 和

Fig. 1 Structure representation of transposable elements
图 1 不同转座元件的结构类型
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ORF2 共同构成，ORF1 与 gag基因编码的产物类

似，ORF2 则含有内切酶(EN)和反转录酶(RT)的编

码基因．LINE 和 SINE 均以简单的序列重复结尾，

通常有 poly(A)．对所有已知 SINE 分析发现，它

们的近 5忆端都含有一个潜在的 RNA pol 芋启动子，

而除了 3忆端的序列与 LINE 同源外，其余部分的特

征还不清楚，暗示 SINE 在基因组中作为非自主

元件，可能借助 LINE 的自主转座机制进行自我复

制[5, 9-10, 14]．LINE 在植物中的比例较低，而 SINE 则

以高拷贝形式存在[15]．

如果把第一类逆转座子的转座方式看作“复

制 - 粘贴”(copy and paste)，那么第二类转座子则

以 DNA 介导的“剪切 - 粘贴”(cut and paste)方式

进行转座，这类元件被称为 DNA 类型的转座子

(transposon) (图 1b)．第二类转座子具有末端反向

重复序列(terminal inverted repeat，TIR)和靶位点重

复序列(target site duplication，TSD)，其中非自主

元件也被看作是自主型转座子发生内在编码序列缺

失的形式． 微型反向重复转座元件 (miniature

inverted-repeat transposable element，MITE)是非自

主元件中拷贝数最多的转座子，尽管它们不能自主

转座，但在动、植物物种均以高拷贝形式存在[9-10].

非自主元件的另一个重要特征是它们能够携带宿主

的基因片段发生转座[9]．

除了转座子和逆转座子外，Helitron 是另一类

特殊的移动元件，它们依赖滚环复制(rolling cycle)

方式进行转座．该类型转座子精确插入 AT 位点，

其末端具有保守的 5忆-TC 和 3忆-CTRR (R = A/G)结

构，且 3忆端前 10～12 碱基处具有一个 16～20 个

碱基的发卡结构[16](图 1c)．Helitron 也包括自主和

非自主两种类型，前者携带编码自身转座所需的复

制酶(REPLICASE)以及解旋酶(HELICASE)的基因；

后者在植物中以高丰度形式存在并常携带宿主的基

因片段．由于 Helitron 类型中自主型转座子与细菌

中依赖滚环复制的结构相似，人们也将 Helitron 看

作 DNA 类型的转座子[17]．此外，由于 Helitrons 在

基因组中的序列特征不明显，而且不产生转座后的

靶位点重复序列(TSD)，对其深入研究增加了难度[9].

2 转座元件在动植物基因组中的组成与差异

转座元件虽然属于动、植物基因组的有效功能

单元，但在不同物种或近缘物种中，它们的分布及

数量有明显差异[15, 17]，而造成这种差异的原因是有

待人们去解决的重要科学问题．

在已完成基因组测序的一些植物物种中(图 2)，

拟南芥(Arabidopsis thaliana) (125 Mb)[18]、短花药野

生稻(Oryza brachyantha) (261 Mb)[19]、白菜(Brassica
rapa) (283.8 Mb) [20] 和 栽 培 水 稻 (Oryza sativa)
(430 Mb)[21-22]具有相对较小的基因组，转座元件所

占各基因组比例分别为 10%、29.2%、39.5%和 46%；

而在基因组较大的玉米(Zea mays) (2 300 Mb)[23]、乌

拉尔图小麦(Triticum urartu) (4 940 Mb)[24]、挪威云

杉 (Picea abies) (19 600 Mb) [25] 和 大 麦 (Hordeum
vulgare L.) (51 000 Mb)[26]中，转座元件占全基因组

的比例分别为 85%、66%、72%和 82%．同时比较

分析其他多种已测序物种[20, 22, 27-36]，我们可以认为，

转座元件所占比例与基因组大小存在着一定的正相

关性(图 2)．

Fig. 2 Content of transposable elements in various genomes
图 2 不同物种基因组中转座元件的含量
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分析还发现，作物基因组中比例最富集的转座

元件通常为 LTR 类型的逆转座子，而 non-LTR 类

型的逆转座子 LINE 则比例很低[15]．例如，水稻基

因组包含了几乎所有类型的转座元件 [21]，LTR 和

non-LTR 类分别占 14.75%和 1.18%，其中 LINE 和

SINE 分别占基因组的 1.12%和 0.06%，表现出以

LTR 类逆转座元件为主导的分布模式．异源六倍

体的普通小麦(Triticum aestivum)是人类粮食的重要

来源，普通小麦具有较大的基因组 (17 000 Mb)，

约为水稻基因组的 40 倍大小，其中，85%以上序

列为重复序列，造成了小麦基因组测序和组装的困

难[37]．普通小麦来自于 3 个二倍体基因组，即通过

乌拉尔图小麦(Triticum urartu，AA 基因组)、拟斯

卑尔托山羊草(Aegilops speltoides，BB 基因组)以及

粗山羊草(A. tauschii，DD 基因组)三者先后杂交，

再经历自然与人工选择产生了目前广泛种植的异源

六倍体普通小麦(AABBDD 基因组)[38]．二倍体乌拉

尔图小麦作为普通小麦的核心基因组供体，其基因

组大小为 4 900 Mb，分别是水稻和人类基因组的

11 倍和 1.7 倍，其基因组的 67%由转座元件构成，

LTR 逆转座子占将近 50%，而 DNA 类型和其他类

型的转座元件分别为 9.77%和 8.04%．基因组比较

研究发现，在进化过程中由于大量逆转座子在基因

间的插入，导致了小麦 A 基因组的剧烈扩增[24]．对

含有 D 基因组供体的粗山羊草测序发现，其基因

组的 66%由转座子组成，与乌拉尔图小麦基因组

类似，这些转座子绝大多数属于 LTR 的 gypsy 亚

家族．在粗山羊草基因组中，含有抗病、抗非生物

胁迫的基因数量都发生了显著扩张，从而为小麦品

质、性状改良提供了遗传基础，而这些基因的扩张

是否与 LTR 类型的逆转座子的增加有关，则值得

深入研究[39]．雷蒙徳氏棉(Gossypium raimondii)是首

个被测序 D 基因组的棉花种类[40]，包括 40 976 个

蛋白编码基因，而转座元件则占基因组大小的

57%，其中逆转座子比例为 78.6%；A 基因组的亚

洲 栽 培 棉 (Gossypium arboreum L.) 基 因 组 包 含

41 330 个蛋白编码基因，转座元件占基因组的

68.5%，其中，逆转座子比例为 68%[41]．在长期进

化中，二倍体 A 基因组和 D 基因组棉花杂交形成

了新的异源四倍体 (AtDt)———陆地棉 (Gossypium
hirsutum)，并逐渐成为人类的重要经济作物，它含

有 76 943 个蛋白编码基因，基因组大小为

2 173 Mb，研究表明，陆地棉中 66%为转座元件，

并以 LTR 类型的 copia和 gypsy 逆转座子占主导，

比较分析发现，前者在 Dt 亚基因组中较高；而后

者则在 At 亚基因组中较高[42]．

水稻(O. sativa)与同属的其他 23 个稻种组成了

稻属，其中 AA 基因组类型最为复杂，它包含水

稻，即亚洲栽培稻和其他 7 个稻种(普通野生稻

O. rufipogon、尼瓦拉野生稻 O. nivara、非洲栽培稻

O. glaberrima、短舌野生稻 O. barthii、展颖野生稻

O. glumaepatula、长雄蕊野生稻 O. longistaminata和
南方野生稻 O. meridionalis) [43-44]．最近一项对 AA

基因组 5 个稻种(O. nivara、O. glaberrima、O. barthii、
O. glumaepatula、O. meridionalis)的研究表明，它

们的基因组大小从 334.7 Mb (O. glumaepatula)到
375.0 Mb (O. nivara)变化不等，其中重复元件的比

例分别为：约 27.6%、29.4%、29.8%、29.9%和

29.8%，尽管这些组成略低于水稻中的水平，但绝

大多数转座元件都属于 LTR 类型，分别为：

18.0%、18.7%、19.3%、18.9%以及 19.6%[45]．进一

步对水稻与这 5 个稻种的基因组比较分析发现，转

座元件的插入和丢失所带来的基因组动态变化是产

生物种分化的重要原因，尤其是一些较短 DNA 类

转座元件的重新整合是造成相关基因组结构变异的

重要因素[45]．同时，这也暗示着相关变异可能与稻

属物种间的表型变异、开花发育多样、生殖隔离形

成之间关系密切，揭示了物种特有基因家族扩增、

丢失、重要基因缺失与转座元件之间的特殊关系．

短花药野生稻是稻属中与水稻亲缘关系较远的一类

野生稻，具有对多种水稻病原菌和一些非生物胁迫

的抗性．同时，短花药野生稻具有稻属最小的基因

组(FF，261 Mb)，仅 29.2%的序列由转座子组成并

且 LTR 类型反转座子活性较低，因此该基因组比

较稳定．另外，不断发生的转座子删除，使得短花

药野生稻基因组远小于水稻基因组[19]．根据上述研

究结果，我们认为转座元件所占的比例与基因组大

小存在着正相关性，同时也暗示着此类元件，尤其

是 LTR 类型反转座子，在作物驯化中可能具有重

要作用．

在动物中，目前也已经报道了多个物种的转座

元件与基因组构成[46](图 2)．例如，果蝇(Drosophila
melanogaster)中含有约 20 个 LTR 逆转座子家族的

成员，构成其 1%左右的基因组[47]，而玉米中，400

多个 LTR 逆转座子家族成员构成了基因组约 75%

的区域 [23]．小鼠(Mus musculus)基因组含有多个激

活形式的 LTR 类元件，其转座导致 10%～12%的

小鼠基因组突变[48]．相比而言，人类(Homo sapiens)
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基因组中含有非常少的 LTR 逆转座子 [49]，但

non-LTR 逆转座子则在哺乳动物中尤其丰富[50]，例

如，长散在重复元件 L1 及其非自主 SINE 元件 Alu
和 SVA (SINE-R-VNTR-Alu element) [51-52]，通过转

座和复制构成了接近 30%的人类基因组[49]．研究表

明，L1 的重组造成了人类个体间基因组的结构变

异，表明 L1 的复杂性及其对人类基因组构成的深

远影响[53]．最近，对中国青藏高原地区分布的特殊

类群牦牛(Bos grunniens)基因组的研究表明，40%

的牦牛基因组由转座元件构成，其高海拔和低氧环

境的适应性进化与基因家族扩张存在着相关性，例

如，包含 HIG 结构域的低氧诱导基因家族在该物

种中发生了扩张，使得该家族在牦牛中有 13 个拷

贝，多于任何其他哺乳动物．因此，阐明转座元件

是否参与新基因的产生并造成牦牛对低氧环境适应

性将会非常有意义[54]．另外，在作物中，表现出以

LTR 类型为主导的分布模式，与人类基因组中的

分布规律明显不同．目前我们还不了解为何存在这

种分布差异，推测认为，non-LTR 和 LTR 逆转座

子在不同物种的基因组进化中有不同的作用．

全基因组 DNA 甲基化的研究表明，玉米近交

系[55]、番茄[56]、大豆[57]中的 DNA 甲基化发生位点

和模式与拟南芥极其类似，其甲基化都发生在

CG、CHG 和 CHH 序列上；同时，它们都在近着

丝粒区域显著富集；此外，存在于转座元件上的

DNA 甲基化既可发生在 CG，也可在 CHG 和 CHH

上；对于蛋白编码基因，DNA 甲基化更倾向于发

生在 CG 类型上[58-59]．目前，多数作物或其他被子

植物与拟南芥都有相似的 DNA 甲基化修饰，并且

在水稻、玉米和拟南芥中，这些 DNA 甲基化区域

也 是 小 分 子 干 扰 RNA (small interfering RNA，

siRNA)产生和富集的位置[55, 58, 60]．虽然水稻、玉米

和拟南芥中的 DNA 甲基化整体变化趋势相似，但

它们之间仍然存在差异，这种差异与转座元件的组

成密切相关．其中最明显的特征是基因组大小的增

加伴随着 DNA 甲基化修饰的增加，而转座元件的

比例正是造成基因组水平上 DNA 甲基化程度变化

的直接因素；同时，与拟南芥相比，水稻中的转座

元件则以更加散在的形式分布于基因组，这与

DNA 甲基化在水稻中的分布模式非常一致，暗示

转座元件的扩增可能是造成 DNA 甲基化修饰变化

的潜在原因．此外，在拟南芥中，转座元件和蛋白

编码基因的长度与 DNA 甲基化强度呈正相关 [58]，

而这一特征在水稻中只存在于蛋白编码基因上[60]，

表明水稻基因组中的转座元件序列被高度甲基化，

并与序列的长度无关[61]．由此我们推测，在不同植

物中，转座元件差异所带来的基因组结构变异，可

能是塑造植物表观基因组(epigenomics)的重要原

因．在人类基因组中，约 97%的序列由转座元件、

假基因、重复序列或某些未知序列构成，而编码序

列低于 1.5%，这些编码基因序列散在地分布在染

色体上，呈现出每条染色体在某些区域富含基因而

另一些区域基因较少的特征[62]，基因密度所呈现的

非随机模式的重要性仍然未知，这一现象与水稻基

因组有一定的相似性，暗示不同区域的蛋白编码基

因相间分布与非编码序列的散在分布可能存在着相

关性；此外，人类基因组中这些非编码序列的大量

转录也暗示它们可能具有更加重要的作用，是否也

影响表观基因组修饰则需要更进一步的研究[49]．

3 转座元件在植物中的表观遗传调控

虽然动植物中存在着大量转座元件，但表观遗

传修饰参与维持其沉默状态，其中，DNA 甲基化、

组蛋白修饰和小分子 RNA 是抑制转座发生的重要

方式，通常在转录或转录后水平进行沉默．

在 拟 南 芥 中 ， DDM1 (decrease in DNA

methylation 1)和 DDM2 (也称为 MET1)分别编码染

色质重塑蛋白和 CpG 甲基转移酶 [63]．在 ddm1 和

met1 突变体中，以 CG 类型为主的胞嘧啶甲基化降

低了约 70%．而 Chromomethyltransferase 3 (CMT3)、

DRM2 (domains rearranged methyltransferase 2) 和

CMT2 是负责拟南芥中 non-CG DNA 位点的 DNA

甲基转移酶[63-64]．在 cmt3 和 met1 双突变体中，转

座子 CACAT 的转录水平明显升高，并伴随着它的

转座[65]．另外，CACAT的转座在 ddm1 突变体中也

被激活，还发现其他类型转座元件也被激活[66]．近

期对拟南芥 DDM1 的研究表明，较短的转座元件

易于被 CHH 类型甲基化抑制，而较长的转座元件

则主要被 CG 和 CHG 类型的 DNA 甲基化抑制[67]．

通常情况下，转录的升高是转座发生的必要前提，

但仅有转录的升高不足以激活转座，说明转录后的

机制在另一水平参与转座元件的抑制[59, 68-69]．对拟

南芥 copia 类逆转座子 譩vad佴 (EVD)的研究就证明

了这一假设，即 譩vad佴的转座需要同时缺失 RNA

指导的 DNA 甲基化和 H3K9me2 修饰 [70]．现在我

们已经清楚地认识到，DNA 甲基化与组蛋白甲基

化修饰之间的相互作用为转座的抑制增加了双重保

证． 研究表明， H3K9 甲基转移酶 Kryptonite
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(KYP)对 CHG 类型 DNA 甲基化的识别引导了

H3K9me2 抑制修饰，而 CMT3 能够结合 H3K9me2

并造成其附近 DNA 上的 CHG 甲基化，从而产生

正反馈协同作用抑制转座[63, 71]．此外，对表观重组

自 交 系 (epigenetic recombination inbred lines，

epiRILs)的利用[72-73]，为人们深入认识转座元件在

宿主基因组中的入侵、扩增以及沉默提供了有利条

件． 例如，在 met1 或 ddm1 诱导的 MET1- 或

DDM1-epiRILs 中，siRNA 介导的转录后水平沉默

途径首先降解 EVD RNA ，然而经过数代后，其拷

贝数不断增加，不足以被降解的 EVD RNA 则由其

自身翻译的 GAG 蛋白结合形生 RNP，而不受

siRNA 途径切割降解，但是，EVD RNA 转录本在

后代中的增加则产生 siRNA 介导的 DNA 甲基化，

从而引导 RNA 聚合酶 Pol郁-Pol吁介导的反义转

录，最终产生 5忆 LTR 区域的 DNA 甲基化，并转

换为转录水平的长期稳定抑制[74]．因此，DNA 甲

基化对转座元件的抑制发挥着重要作用．

在水稻中，Tos17 的转录升高和转座发生与

DNA 甲基化的降低直接相关[75]，而目前的研究进

一步指出，编码 H3K9me2 甲基转移酶 SDG714 的

缺陷，或编码 DNA 去甲基化酶 DNG701 的过表达

均会导致 Tos17 的转座激活 [76-77]，说明组蛋白

H3K9 甲基化修饰在水稻基因组中对转座元件也具

有抑制作用．Karma 是水稻中第一个被发现的

LINE 元件，它的转座只发生在培养多代的再生苗

中，研究表明，Karma的转录只在培养的愈伤和再

生的小苗中有所升高，但这不足以激活它在愈伤和

再生当代小苗中的转座，分析 DNA 甲基化发现，

它在愈伤和再生苗中的水平均比正常情况低，说明

转录后修饰对它的转座具有更重要的调节作用；此

外，在再生多代的苗中发生转座也从另外一个角度

说明 Karma转座还受发育阶段的调控[78]．更进一步

的研究表明，水稻中组蛋白 H3K4 去甲基化酶

JMJ703 对 Karma及其 N 端缺失形式 LINE1 的转座

活性具有控制作用 [79]． 在 jmj703 突变体中，

H3K4me3 在 Karma 5忆端异常升高，并抑制了该区

域本身的 DNA 甲基化修饰，导致 Karma在突变体

中转录升高并激活它自身与 LINE1 的转座．同时，

也发现 Tos17 的沉默抑制不依赖于 JMJ703 介导的

H3K4me3 去甲基化，而受到 H3K9me2 与 DNA 甲

基化的抑制． 对水稻基因组的深入分析发现，

Karma和 LINE1 分别处于不同染色体上 H3K4me3

较低的异染色质区，其上下游富集转座元件，而

Tos17 上下游均为蛋白编码基因，其上存在正常的

H3K4me3 修饰，表明 Tos17 处于常染色质区[79-80]．

这一结果暗示，水稻基因组利用不同的表观遗传修

饰来区分标记不同染色质微环境(chromatin niche)

中的转座元件，它们被相应地去除激活修饰(例如，

H3K4me3)或者增加抑制修饰(例如，H3K9me2 或

DNA 甲基化修饰)，持续处于沉默状态，最终达到

维持基因组稳定性的目的．

在动植物中，小分子 RNA 介导的转座抑制是

另一种重要的方式，其中包括内源 small interfering

RNAs (endo-siRNAs) 和 PIWI-interacting RNAs

(piRNAs)两种途径[50]． siRNA 由转座子末端反向重

复序列形成的 dsRNA 产生，长度约为 21～24nt，

在 RNA 诱导沉默复合体 RISC 的帮助下与靶位点

互补，使其降解，完成对转座子的抑制．piRNA

的产生基于含有转座元件的较长 RNA 前体，其长

度约为 24～35nt，最终在 PIWI 蛋白的指导下降解

目标转座元件．在植物中，现在研究比较清楚的是

拟南芥花粉中小 RNA 对转座子的抑制，其营养核

中的 LTR 逆转座子 Athila可产生 21nt 的 siRNA 沉

默信号，它被传递至两个精核中抑制其中的转座元

件，保证植物的遗传信息正确传递 [81]．另外也发

现，拟南芥受热激后，siRNA 途径抑制了 ONSEN
逆转座子在代际间的转座传递 [82]．最近有研究报

道，尽管并未发现转座被激活的元件，但拟南芥组

蛋白 H3K4 去甲基化酶 JMJ14 与 RNA 介导的转座

元件沉默存在一定联系[83-85]．以上结果表明，组蛋

白上发生的翻译后共价修饰(组蛋白密码)、DNA 甲

基化或小分子 RNA 是表观遗传调控的重要方式，

这些修饰在体内的平衡是一种复杂而精细的动态过

程，它们在基因转录调控和转座子沉默等过程中都

发挥着重要作用．

4 转座元件在植物基因组中的调控作用

转座元件在数量上的扩张和收缩伴随着宿主基

因组的防御机制，由此不仅改变了基因组的整体结

构，而且也造成基因表达和功能的变化．转座元件

对插入位点基因的影响主要表现为：基因自身功能

突变以及新功能化、基因结构变异、核酸序列和表

观遗传修饰的重新编排等(图 3)，这些影响最终可

能造成表型变异．

转座元件插入基因的位置对其表达具有不同作

用[8, 11-13]．转座子整合到基因的增强子上，则造成基

因表达的抑制，而整合在抑制子内，则开启基因表
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达(图 3a)．转座元件的启动子区可从不同角度影响

邻近基因表达，当转座元件携带新的增强子或抑制

子时，它不仅可增强或抑制转录，而且也可能使这

一转录本具有新的转录后修饰能力．此外，转座元

件的 5忆及 3忆区除了包含潜在的顺式作用元件外，

其 5忆区的一些序列元件也可作为启动子起始转录，

通过这些潜在顺式元件的改变，可以使下游基因产

生异位表达或对外界环境做出快速响应(图 3b)．在

很多情况下，转座元件在基因组中的异位整合可以

使编码基因发生转录提前终止，这主要是由于它所

携带的遗传信息在新的基因位置产生 poly(A)信号

的结果．转座的发生也能引入新的可变拼接位点或

使转座子本身的序列外显子化等，这些功能单元的

出现使基因表达被重新调整并建立新的转录模式

(图 3b)．此外，转座元件也可造成宿主基因组的结

构变化，例如将基因的片段通过转导的方式置换到

新的位置；通过介导非等位基因间的同源重组，产

生序列删除、重复或重排等结构性改变；通过转座

介导的假基因掺入使其外显子化并产生新功能等

(图 3c)．最后，当转座元件在整合位点具有反义启

动子效应时，它能同时启动上下游的转录．

这一系列的调控方式随着研究的深入得到了证

实：第一，转座子插入引起基因失活或者增强进而

造成突变表型．例如：从最早发现影响玉米籽粒

种皮色斑的转座子 Ac (activator)-Ds (Dissociation)开
始[1, 10]；到后来发现，谷子(Setaria italica)的糯性表

型由转座子插入到颗粒结合淀粉合成酶基因 GBSS1
(gene for granule-bound starch synthase 1)导致[86]；以

及最近的研究表明， LTR 类反转座子 Gret1
(grapevine retrotransposon1) 插入黑皮葡萄 Cabernet

的 VvmybA1 基因上游后，抑制它的表达而产生白

色果皮，并产生白皮葡萄变种 Chardonnay，Gret1
在插入位点又造成 DNA 序列重排，引起 VvmybA1
基因的恢复突变，形成红皮葡萄变种 Ruby

Okuyama [9, 87]． 在栽培玉米中，LTR 类反转座子

Hopscotch 整 合 到 玉 米 驯 化 基 因 tb1 (teosinte

branched 1)上游形成潜在的增强子，使得 tb1 转录

升高并产生无分蘖或少分蘖表型，最终通过增加植

株的顶端优势被固定下来[88]．近期在油棕榈中的研

究进一步揭示了转座元件产生的表观等位基因在调

控重要农艺性状中的作用．尽管油棕榈树通过无性

繁殖产生后代，但仍有一部分被称为“mantled”

的油棕榈容易长出异常花朵，产生极少的油脂，并

且只能在植株发育的晚期检测到这种异常，因而造

成严重经济缺陷．由于该缺陷不遵循孟德尔遗传，

研究者利用全基因组甲基化进行了分析，结果发现

一个基因组位点的 DNA 甲基化变化与造成该缺陷

表型的相关基因 MANTLED存在关联．进一步分析

发现，这一位点是嵌合在 MANTLED 基因内的一个

反转座子，并与水稻中的 Karma 同源，该元件上

DNA 甲基化的缺陷导致编码基因不能正常拼接，

而将 Karma作为新的拼接位点并翻译出突变蛋白，

造成植物产生无价值的果实，研究者将这一缺陷基

因状态称作“Bad Karma”；而在正常发育的油棕榈

中，Karma则具有高水平的 DNA 甲基化修饰，拼

接能准确完成，并产生正常果实，研究者称之为

“Good Karma”[89]．在动植物中，端粒酶在细胞增

殖过程中发挥着必要作用，而一旦存在 DNA 双链

损伤，端粒酶的活性锐减并让细胞进入忠实 DNA

修复过程以此让有机体达到 DNA 复制与保真的平

衡，一项在拟南芥中的新研究证实了端粒酶的这种

活性是如何被快速可逆地调节．研究表明，端粒酶

的活性受到一个被称为 TER2 的长非编码 RNA

(lncRNA)的调控，这一非编码 RNA 的基因组位点

在长期进化中经历了转座元件的整合插入，并且这

种整合只存在于某些拟南芥生态型中．分析不同生

态型发现，转座元件在 TER2 基因组位点的整合增

加了端粒酶催化亚基 TERT 对 TER2 lncRNA 的亲

和性，一旦出现 DNA 双链损伤，TER2 被诱导并

在含有 TERT 结构域的端粒酶复合体中富集，从而

快速地“封闭”端粒酶活性，保证 DNA 修复进

行．因此，在长期进化中，转座元件作为细胞内的

“工具”，通过整合插入方式 “优化”基因组 “平

台”的结构或功能，最终促进细胞增殖的稳定发

生 [90]． 第二，转座子影响植物的环境适应性．

mPing是第一个被发现具有转座活性的水稻 MITE

类转座子[91-93]，研究发现它的拷贝数会在一些水稻

品系中发生快速扩增，每一代增加约 40 个新的拷

贝[94]；分析表明，mPing更易于整合到基因的 5忆区
域，其中一些旁侧含有 mPing的基因能够在冷和盐

胁迫下被诱导表达．因此，mPing在水稻基因组中

的快速扩增及整合增加了遗传变异的多样性，提高

水稻对环境的适应能力[95]．这些例子均说明，转座

元件通过整合基因组的方式在很大程度上影响了基

因表达，进而导致功能的变化并产生新的表型．

转座元件也能造成动、植物中基因组的表观遗

传修饰改变[12-13](图 3d)．通过影响邻近基因的转录，

产生表观等位基因(epialleles)，尽管它们可以在代
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Fig. 3 Functional effects of transposable elements in host genome
图 3 转座子对基因组的影响

际间遗传，但由于其侧翼调控元件表观修饰的可变

性，从而产生表观等位基因的亚稳定状态

(metastable)，并表现出不同细胞的表达差异特征[96].

目前已知，转座元件对编码基因的表观遗传学效应

具体包括三方面：组蛋白甲基化修饰的扩散

( 例如，动物中 H3K9me3/H4K20me3，植物中

H3K9me2)[97-100]、DNA 甲基化修饰的扩散 [97-98]、转

座元件产生的小分子 RNA 对基因的影响[101-104]．这

些元件既可通过“顺式作用”方式，也可通过“反

式作用”方式调节基因转录[11-13]．这些研究已经在

拟南芥中得到证实，其中最经典的例子包括：

FWA 基因 [105-106]、FLOWERING LOCUS C (FLC)基
因[107-109]和 BONSAI (BNS)基因[110]．它们的共同特征

是，在这些基因的旁侧都存在着转座元件，这些元

件通过 DNA 甲基化、小分子 RNA 或 H3K9me2 修

饰影响三者本身的表达模式，从而产生表型变异．

最近，在玉米和水稻中的三项研究，为转座元件如

何通过表观遗传信息的传递来重塑作物基因表达提

供了新证据．在玉米中，ZmCCT 是影响开花的关

键基因，CACTA 类转座子在该基因启动子区的插

入，增加了这一位置的 DNA 甲基化修饰并降低

ZmCCT 的转录，从而减弱玉米对光周期的敏感性

使其提前开花，而玉米祖先品种中并没有这一转座

子的插入，因此，该转座子的插入可能是玉米从短

日照到长日照驯化的重要原因[111]．与此类似的另

一个例子也证明了转座子插入在玉米驯化过程中的

作用，研究者对全球不同地区的玉米自然变异群体

进行了全基因组关联分析，结果发现位于 10 号染

色体上一个 NAC 类转录因子编码基因 ZmNAC111
对玉米耐旱性具有重要作用．在干旱敏感材料中，

ZmNAC111 启动子区域整合插入了一个 82 bp 的

MITE 转座子，研究发现，该转座子通过产生小分

(a) 产生插入突变

(b) 产生新的遗传元件

(c) 产生结构重排

(d) 产生新的表观遗传调控
H3K9me2

转座元件切除

产生小分子 RNA

DNA甲基化扩散

组蛋白修饰的扩散

转座元件移除所带
来的基因组结构改变

产生新的启动子或
转录起始位点

产生新的拼接位点

产生新的
增强子或抑制子

插入抑制子

插入增强子

插入外显子
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子 RNA 诱导该基因启动子区的 DNA 和组蛋白甲

基化，从而抑制 ZmNAC111 的表达，促进了玉米

由 热 带 向 温 带 的 驯 化 ； 而 在 耐 旱 材 料 中 ，

ZmNAC111 启动子区域不含该 MITE 转座子．因

此，通过提高玉米内源 ZmNAC111 表达，则可以

促进叶片气孔在干旱胁迫下的关闭、提高水分利用

效率，从而增强玉米的耐旱能力[112]．OsDCL3a 是

水稻中负责产生小分子 RNA 的核酸酶，它的

RNAi 株系表现出矮化、叶夹角增大和穗长变短的

多效缺陷表型．通过研究发现，OsDCL3a 主要以

MITE 类转座子为靶标加工产生 24nt 的小分子

RNA，进一步分析表明，这一类 24nt 小 RNA 则通

过介导 H3K9me2 等异染色质修饰，调控 MITEs 旁

侧基因的表达，并以赤霉素和油菜素内酯途径的关

键基因作为靶基因影响水稻发育，而这些基因在水

稻株高、叶夹角等重要农艺性状建成中发挥着关键

作用[104]．MITE 类转座子在动、植物中广泛存在，

这一机制可能在水稻、玉米等作物中存在保守性，

也可能会对肿瘤发生等研究提供一定的线索．

近年来，多个研究组陆续报道了转座元件在动

物与植物中的调控功能，这些研究已不再从单个转

座元件与邻近基因为例证实其功能，而是从全基因

组水平为我们阐释“移动元件组”(mobilome)与

“转录组”(transcriptome)之间的联系[102, 113-115]．这些

研究共同表明，转座元件可在遗传学与表观遗传学

水平对宿主转录组进行微调，为基因组带来更丰富

的转录式样，增加其在不同环境或胁迫条件下的应

激能力，从而提高宿主的表型适应性．同时，鉴于

“移动元件组”所具有的潜在作用，人们可以在未

来尝试通过修饰这类元件的特性来达到调控基因表

达的目的，最终快速固定物种的优势特征或生理

过程．

5 转座元件与多倍化和杂种优势

多倍化(polyploidy)是被子植物中常见的全基因

组加倍现象，其目的是进行自我进化和适应新环

境，研究表明大多数被子植物都经历过一次或者多

次多倍化事件[116-117]．转座元件的复制与多倍化是

造成植物基因组扩张的两种方式，而多倍化造成的

全基因组加倍却往往伴随着全基因组的结构变化、

基因表达激活和沉默等多方面．其中，“亚基因组

优势”或“亚基因组显性”(subgenome dominance)

是多倍化事件中最明显的现象[118]．植物基因组加

倍 后 ， 染 色 体 内 的 重 组 (intrachromosomal

recombination)会造成重复基因的删除，并在漫长

进化中逐步恢复到二倍体减数分裂行为(也即二倍

化过程)，使得来源于一套亲本基因组的基因表达

较高，呈现显性特征，而另一套亲本基因组则发生

不对称丢失，同源基因表达较低，呈现隐性特征，

最终导致多倍化后亲本亚基因组组分的偏差

(subgenome fractionation bias)[119]，即所谓的亚基因

组优势，这种现象在异源多倍体中尤为显著[120]．

而长期以来，亲本亚基因组在多倍化后的不均等表

现一直未被解析．最近，以六倍体白菜[121-122]为研

究对象，对植物基因组多倍化进化过程中基因分化

和多基因组分化机理进行了深入研究[123]．研究发

现，六倍体白菜基因组由 3 个亚基因组构成，其中

一个亚组的基因数量显著超过其他两个亚组，并且

在基因表达上也占优势．通过比较基因组学手段，

发现造成这种优势亚基因组的原因主要是 24nt 长

小分子 RNA 抑制了转座子的活性，而转座子的沉

默过程则进一步造成邻近基因的抑制，产生细胞内

基因组层面的分化，最终促进了优势亚基因组的稳

定形成[123]．简言之，亚基因组优势的产生是转座

子抑制和基因表达之间折衷(tradeoff)的结果[124]．如

果亚基因组优势是一种自然界的潜在机制，那么这

种机制则反映了近交衰退(inbreeding depression)的

本质，也就是说，不同亲本间(例如玉米的不同品

系)的杂交 F1 代能够保持杂种优势(hybrid vigor)，

但子一代自交的 F2 代很多有害基因的作用都不再

被有利基因的显性作用所掩盖，出现近交衰退，与

多倍化后的基因组优势现象类似，转座子抑制与基

因表达之间的平衡过程最终使杂种基因组中来自

一方亲本的基因组呈显性，另一方呈隐性，F2 代则

出现优势性状的衰退，杂交优势无法在后代中得到

保持[118]．

因此，转座元件沉默抑制造成的基因组水平的

分化，不仅为阐明杂交优势现象提供依据，也为作

物遗传育种奠定新的理论基础．

6 展 望

随着表观遗传研究的不断深入，人们对转座元

件在真核生物中所扮演的角色有了愈加清楚的认

识：从最开始的结构特征、转座机制到后来的表观

抑制修饰，直至今天对其调节基因表达功能的进一

步认识．在高等植物中，由于转座元件的这些特

征，我们可以把它们看作是连接基因组变异和表观

基因组变异的枢纽[61]，即它们在受到表观抑制的同
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时，也将携带的修饰信息传递到邻近的区域，诱导

表观等位基因(epiallele)的形成，而这些等位基因可

以在子代中进一步传递．

与其说由转座元件造成的表观等位基因具有不

稳定性，不如说它具有遗传多样性，它赋予植物更

丰富的表型可塑性，促使植物基因组具有潜在地快

速响应外环境的能力，这一点在未来作物育种中尤

为重要．尤其当有限的遗传多样性在育种中被充分

利用时，这种潜藏在作物基因组中的表观遗传变异

则可能会发挥更重要的作用[125]．同时，发掘更多

受转座元件调节的表观等位基因，甚至表观数量性

状位点(QTLepi)[126-127]，将会使我们更全面地认识并

利用植物中的转座元件．
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Overview of The Function of Transposable Elements in Higher Plants*

CUI Xie-Kui, CAO Xiao-Feng**
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and Developmental Biology, Chinese Academy of Sciences, Beijing 100101, China)

Abstract Transposable element (TE) is a fragment of DNA sequences that can move and integrate into new sites

to proliferate itself in the host genome. Based on this proliferation, TEs have been considered as "junk" or "selfish

DNA". Most research has focused on investigating mechanisms of TE amplificationor silencing whereas the

regulatory function of TEs has not been completely unraveled. Previous studies have suggested a positive

correlation between genome size and TE content, which provides a basis for the interpretation of the C-value
paradox. Emerging studies on the regulatory functions of TEs in the host genome have updated the concept of TEs

as junk DNA. In plants, especially in crops, these studies have demonstrated that TEs can reshape the transcription

of adjacent genes in cis or trans, consistent with the first characterization of TEs as "controlling elements". TEs can

also create epialleles, which confer stress-inducible gene expression that can increase the sessile plant's

environmental fitness. In this review, we summarize recent progress on functional studies of TEs andtheir

significance for crop breeding in the future.
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