
中国科学: 生命科学                                      2026 年 第 56 卷 第 5 期: 1156 ~ 1164 

SCIENTIA SINICA Vitae                                                                lifecn.scichina.com 

评 述 中国知名大学及研究院所专栏　华中农业大学作物遗传改良全国重点实验室专辑 

图形泛基因组促进作物遗传改良 
罗铮, 杨宁* 

作物遗传改良全国重点实验室, 湖北洪山实验室, 华中农业大学植物科学技术学院, 武汉 430070 
* 联系人, E-mail: ningy@mail.hzau.edu.cn 

收稿日期: 2025-08-12; 接受日期: 2025-12-01; 网络版发表日期: 2026-02-12 
国家重点研发计划(批准号: 2023YFF1000401)资助  

摘要 随着测序技术与基因组组装方法的突破, 图形泛基因组逐渐成为解析作物遗传多样性和结构变异的核心 

工具. 传统线性参考基因组的单一性限制了其对物种内广泛变异的表征能力, 而图形泛基因组通过整合多基因型 

序列, 以图结构的形式直观呈现核心序列与变异的关系, 为重要性状解析、驯化进化研究和杂种优势利用提供了 

全新视角. 本文系统综述了图形泛基因组在作物遗传改良中的应用进展, 包括重要性状遗传基础挖掘、驯化适应 

性进化印记解析、杂种优势基因组学机制探索, 以及基因组辅助育种技术创新. 同时, 深入探讨了作物复杂基因 

组(如多倍体、高重复序列)中SVs鉴定的技术挑战与性能评估瓶颈, 并提出未来需通过算法优化、多组学整合及 

野生种质资源利用等策略, 推动精准育种和种质资源创新. 
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随着测序和基因组组装技术的发展, 高质量参考 

基因组在作物基因注释、结构变异分析和遗传研究中 

发挥了重要作用, 但传统参考基因组的单一性也暴露 

出一定局限性. 传统基因组分析主要依赖单一线性参 

考基因组, 这种线性参考往往基于少数代表性品种或 

参考株系构建, 其内在的单一性导致对物种内广泛遗 

传多样性的捕获能力有限. 不同个体之间不仅存在 

SNP和小型插入缺失变异, 更有大片段插入、缺失、 

倒位、重复序列及拷贝数变异等复杂结构变异, 这些 

变异在调控基因表达、影响性状形成和适应性进化中 

扮演关键角色. 然而, 线性参考基因组无法全面呈现这 

些非共线性变异信息, 导致对复杂性状如产量、品质、 

抗逆性和杂种优势的遗传基础解析存在系统性偏差. 
以作物为例, 不同的亚种之间基因组差异明显, 水稻参 

考基因组主要基于粳稻(Oryza sativa subsp. japonica) 
亚种 [1], 而籼稻(Oryza sativa subsp. indica)亚种的特异 

性变异难以被充分捕获. 玉米的温热带材料基因组之 

间的差异也很大 [2]. 此外, 线性参考在多倍体作物或高 

重复序列基因组中的局限性更加显著, 同源染色体间 

高度相似的区域容易导致短读长比对错误或伪变异识 

别, 使得复杂性状的调控网络难以准确描绘. 这种偏差 

不仅影响变异检测的全面性, 也可能导致下游功能注 

释、全基因组关联分析(GWAS)和基因组选择(GS)策 

略的可靠性下降. 因此, 为全面理解作物性状形成的遗 

传机制, 突破线性参考局限、构建能够整合多基因型 

变异的图形泛基因组成为当前基因组学研究的核心需 

求, 它能够在单一框架下呈现核心基因与可变基因之 

间的多样化连接关系, 从而更准确地解析复杂性状的 
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遗传基础, 为精准育种提供坚实的基因组学依据. 
泛基因组的概念最早由Tettelin等人 [3]在2005年提 

出, 用于描述物种内所有基因的集合, 包括所有个体共 

有的核心基因和部分个体特有的可变基因. 近年来, 随 

着测序技术和研究方法的进步, 越来越多的图形泛基 

因组(graph pangenome)出现. 图形泛基因组通过整合 

多个个体的基因组信息(包括核心、非核心及特有序 

列), 以不同个体间的变异作为节点, 构建节点-边的图 

结构, 能够直观展示物种内所有遗传变异的关系 [4]. 这 

种方法通过图形数据结构将多个基因型序列整合到同 

一框架中, 能够更高效地捕获变异信息并表示复杂基 

因组的遗传多样性. 当前的图形泛基因组构建主要流 

程为: 首先利用基因组或长读长测序数据构建包含广 

泛结构变异的图谱, 其次通过短读长数据鉴定群体中 

的结构变异, 最后进行下游分析. 
图形泛基因组与结构变异为作物遗传改良提供了 

新的见解, 但作物基因组结构复杂, 存在大量重复序 

列, 且一些野生近缘种杂合率高, 导致结构变异鉴定 

困难. 本文将对图形泛基因组在育种上应用、结构变 

异鉴定方法作简要综述和展望.  

1 图形泛基因组在育种上应用 

图形泛基因组与结构变异的深入研究为作物遗传 

改良提供了全新的视角. 通过整合多物种或种群的基 

因组信息, 图形泛基因组突破了单一参考基因组的局 

限性, 系统性解析了物种的遗传多样性, 而结构变异 

(structural variations, SVs)作为基因组变异的重要形 

式, 在调控表型多样性中发挥了关键作用. 近年来, 不 

同作物的图形泛基因组陆续发布, 涵盖了水稻 [5,6]、玉 

米 [7~9]、小麦 [10]、大麦 [11,12]、大豆 [13~15]、黍 [16]、马铃 

薯 [17~19]等粮食作物和棉花 [20,21]、油菜 [22]、番茄 [23]、 

甘蓝 [24]、茄 [25]、花生 [26]、葡萄 [27,28]、西瓜 [29]、鹰嘴 

豆 [30]、珍珠粟 [31]等经济作物(图1). 以下从多个维度综 

述其在作物育种中的应用进展(表1). 

1.1 重要性状遗传基础的深度解析 

传统基因组分析受限于线性参考的偏差, 难以全 

面解析复杂性状的遗传机制. 图形泛基因组通过整合 

多物种或多样本的遗传变异, 系统性挖掘SVs在关键 

农艺性状中的作用. 例如, 亚洲栽培稻(Oryza sativa)的 

泛基因组分析表明, 野生稻(O. rufipogon)中抗病基因 

类似物的丰度和多样性显著高于栽培种, 为抗稻瘟病 

和白叶枯病育种提供了新靶点 [6]. 类似地, 马铃薯(So
lanum tuberosum)泛基因组中高杂合性与野生种渗入 

片段关联的SVs, 揭示了抗晚疫病基因的进化路径 [19]. 
在产量与品质性状方面, 大豆(Glycine max)通过SV关 

联分析定位到调控种子蛋白含量(SPC)和油分(OIL)的 

关键基因GmMQT, 其编码的甲基转移酶在栽培种中因 

SV导致拷贝数扩增, 显著提升油分代谢通路活性 [14]. 
此外, 番茄(Solanum lycopersicum)的图形泛基因组结 

合多组学数据, 证明SVs通过调控基因表达网络(如果 

实可溶性固形物相关基因)驱动品质改良 [23]. 上述研 

究揭示了SVs在重要性状中的关键作用, 而进一步解 

析作物驯化过程中的基因组动态变化, 将有助于挖掘 

适应性进化的遗传基础.  

1.2 驯化与适应性进化的基因组印记 

作物驯化过程中的基因组重塑常伴随SVs的动态 

变化. 图形泛基因组通过跨物种/生态型比较, 解析了 

图 1 作物图形泛基因组发表时间线 
Figure 1 Timeline of publications on crop graph pan-genome   
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人工选择对基因组结构的塑造. 例如, 亚洲栽培稻的 

SV分布支持“单次驯化”假说, 其与野生稻的分化事件 

(如粳稻与籼稻亚种间855122个SNP和13853个PAV)可 

追溯至祖先群体的遗传瓶颈, 其中sh4基因的存在-缺 

失变异(presence-absence variation, PAV)(1.2 kb缺失) 
导致种子落粒性丧失 [6]. 小麦(Triticum aestivum)泛基 

因组显示 ,  现代品种中SV的积累(如3A染色体上 

5.8 Mb倒位)与20世纪欧洲种质渗入密切相关, 显著提 

升抗锈病能力 [10]. 在耐逆性进化方面, 珍珠粟(Pennise
tum glaucum)的SV分析发现, PgRWP-RK转录因子家族 

成员在耐热种质中扩增(平均拷贝数增加2.5倍), 并通 

过调控内质网(ER)应激通路基因(如BiP和PDI)的快速 

响应, 显著提升高温下的存活率 [31]. 甘蓝(Brassica 
oleracea)的SV分析揭示, BoKANI基因启动子区的甲 

基化修饰(由SV诱导)通过延迟开花时间(平均延迟 

7天), 使其适应高纬度地区的短日照环境 [22]. 这些发现 

不仅阐明了作物适应性进化的分子机制, 也为利用野 

生种质资源提供了理论依据.  

1.3 杂种优势的基因组学基础与利用 

杂种优势(heterosis)的遗传本质长期存在争议, 而 

SVs的互补效应为其提供了新的解释. 玉米(Zea mays) 
研究表明, 双亲间SV的数量(如F1杂交种中平均含 

1200个互补SV)与杂种优势强度(如单株产量提升 

25%)呈正相关, 其中ZmACO2基因的SV(50 kb缺失)通 

过抑制乙烯合成, 优化籽粒灌浆 [9]. 番茄(Solanum lyco
persicum)图形泛基因组揭示, SVs通过调控等位异质 

性(如Solyc09g014280基因座的PAV)增强杂种优势, 其 

贡献度在整合SV后遗传力解析提升24% [23]. 此外, 大 

麦(Hordeum vulgare)中SV驱动的淀粉酶基因家族(如 

Amy1和Amy2)扩增(拷贝数增加3倍), 在人工选择下形 

成麦芽品质优势(酶活性提升40%), 显著优化啤酒工 

业特性 [12]. 

1.4 基因组辅助育种的技术革新 

图形泛基因组为精准育种提供了多维度遗传标 

记. 葡萄(Vitis vinifera)中整合SV的GWAS识别出50.7% 
新QTL(如VvMYB114的PAV调控花色苷合成), 遗传力 

约提高22.8% [27]. 番茄图形泛基因组通过覆盖更多SV, 
将可溶性固形物含量(SSC)的遗传力解析从0.33提升至 

0.41 [27]. 在分子设计育种中, SVs可作为编辑靶点, 例如 

西瓜(Citrullus)超级泛基因组鉴定的野生种C. amarus 
抗枯萎病位点(如Fom-2基因的PAV), 通过渗入育种使 

栽培种抗病率从20%提升至85% [29]. 此外, 鹰嘴豆(Ci
cer arietinum)整合7个野生种的泛基因组, 系统性挖掘 

出抗逆基因(如CaDREB1A的CNV)和产量相关基因(如 

CaCYCD3;1的SV), 为标记辅助选择提供资源库 [30]. 

2 结构变异鉴定方法 

由于长读长测序的成本仍然高于短读长测序, 因 

此当前的结构变异鉴定方法分为两种, 一是基于全基 

因组或长读长测序数据比对, 在图形泛基因组中鉴定 

结构变异; 二是将短读长测序数据比对到图形泛基因 

组, 以鉴定群体水平的结构变异. 

2.1 图形泛基因组中结构变异的鉴定 

图形泛基因组中结构变异的鉴定主要包括两种策 

略: 一种是通过将长读长序列直接比对到参考基因组; 
另一种是先进行基因组组装, 再将组装后的基因组与 

表 1 结构变异对作物表型的影响 

Table 1 Impact of structural variations on crop phenotypes 

作物 变异类型 相关基因/区域 主要发现 参考文献 

水稻 PAV sh4 sh4缺失致落粒性丧失 [32] 

玉米 SV ZmACO2 50 kb缺失调控乙烯合成, 提高籽粒灌浆 [9] 

大豆 CNV GmMQT 导致甲基转移酶拷贝扩增, 提升油分含量 [14] 

小麦 INV Chr3A 5.8 Mb 倒位结构来源于欧洲品种渗入, 增强抗条锈病 [33] 

番茄 PAV Solyc09g014280 改变番茄对热胁迫的耐受性 [34] 

珍珠粟 CNV PMF000024.1 转录因子扩增激活ER应激响应, 提高存活率 [31] 

西瓜 PAV CIFCI1 拷贝数与果肉颜色强调成正相关 [35] 

马铃薯 SV Rpi-blb1 高杂合性和野生种渗入片段关联抗晚疫病基因 [36]   
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参考基因组进行比对(图2). 
通过长读长测序技术(如PacBio或Oxford Nano

pore)获得的高质量长序列, 能够有效地覆盖复杂的基 

因组区域, 并进行比对. 与传统的短读长测序相比, 长 

读长测序具有较长的测序片段, 可以跨越复杂的结构 

变异区域, 直接对这些变异进行捕获. 将这些长读长 

序列与参考基因组进行比对, 能够精准地识别出大范 

围的结构变异, 如大规模插入、缺失、倒位和拷贝数 

变异(CNVs). 这种方法特别适用于那些存在大量复杂 

变异的基因组, 如作物基因组, 这些基因组中往往包含 

多个重复区域和大规模变异, 短读长技术难以全面 

覆盖. 
另一种常用的全基因组比对方法是先对基因组进 

行组装, 再将组装得到的基因组与参考基因组进行比 

对. 这种方法适用于高质量基因组的构建, 尤其是在 

没有参考基因组的情况下或基因组复杂度较高的物种 

中. 在组装完成后, 得到的基因组序列与现有的参考基 

因组进行比对, 通过比对可以识别出序列中的差异, 包 

括结构变异. 这一方法的优势在于, 它不仅能鉴定出插 

入和缺失等结构变异, 还能够通过组装过程发现一些 

未知的变异位点, 尤其是那些传统比对方法难以识别 

的区域. 
在现代作物基因组学研究中, 这两种方法往往是 

结合使用的. 例如在棉花泛基因组中 [21], 本课题组结 

合了以上两种鉴定结构变异的方法, 将长读长的测序 

数据通过minimap2 [37]比对到参考基因组, 再通过cu

teSV [38], svim [39], sniffles [40]等工作鉴定结构变异; 将组 

装好的基因组与参考基因组比对, 使用Minigraph-Cac
tus鉴定结构变异, 最后通过合并得到的结构变异用于 

下游分析, 破解了二倍体和四倍体棉花纤维品质形成 

的遗传调控共性和分歧. 

2.2 群体水平结构变异的鉴定 

尽管长读长测序能精准鉴定SVs, 但其高成本限 

制了群体规模. 因此, 基于短读长的群体水平SV鉴定 

方法仍然是主流. 群体水平结构变异的鉴定主要依赖 

于将短读长的测序数据比对到已有的结构变异图谱 

上. 这种方法的核心在于通过短读长测序技术(如Illu
mina测序)对大量样本进行高通量数据采集, 然后将这 

些数据与已知的结构变异图谱进行比对, 从而识别和 

定位群体中的结构变异. 这种策略的一个显著优点是, 
相较于长读长测序, 短读长测序技术成本更低, 数据生 

成速度更快, 且更易于获得大量样本的数据. 此外, 使 

用短读长数据进行结构变异鉴定, 不需要进行基因组 

组装, 相对减少了计算资源的需求, 这使得短读长测 

序成为群体水平结构变异研究中的主要技术. 
在群体水平结构变异的鉴定过程中, 通常会使用 

已知的结构变异图谱, 这些图谱包含了不同群体或物 

种中已识别的变异信息. 通过将样本的短读长测序数 

据与这些图谱比对, 可以识别每个样本中的插入、缺 

失、倒位等结构变异, 并进一步分析其在群体中的分 

布情况. 这种方法使得研究者能够在大规模群体中快 

图 2 结构变异的鉴定方法及应用 
Figure 2 Detection methods and applications of structural variation   
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速鉴定和分析结构变异, 从而为基因功能研究和作物 

改良提供重要的信息. 
VG [4], Pangenie [41], BayesTyper [42]和Paragraph [43] 

都是用于结构变异鉴定的工具, 广泛应用于基因组学 

研究中, 特别是在群体水平结构变异的识别和分析方 

面. 每个工具都有其独特的功能和适用范围. 

2.2.1 基于reads的比对 

VG是一个基于图形的方法, 专为结构变异分析设 

计. VG通过构建变异图来捕捉基因组中的多样性, 而 

不是传统的线性参考基因组. 它能够将短读长的测序 

数据比对到变异图谱上, 识别群体中的各种结构变异, 
包括插入、缺失、倒位等. VG支持高效的结构变异检 

测, 并且能够处理复杂的基因组变异, 适用于大规模群 

体数据分析. 该工具的一个优势是它能够在图形化表 

示下捕捉基因组中的所有变异, 特别是对于有多个变 

异等位基因的区域, VG提供了更为准确的结果. 
Paragraph是一个用于从短读长测序数据中推断群 

体水平结构变异的工具. 它通过将多个样本的测序数 

据进行整合, 结合基因组拼接和结构变异信息, 识别 

群体中的结构变异. 与其他工具相比, Paragraph能够 

通过高效的算法在计算上节省资源, 并提供精确的变 

异检测结果. Paragraph支持基因组拼接, 能够对样本 

中的复杂变异进行高效识别, 特别适用于大规模群体 

的结构变异研究. 

2.2.2 基于K-mer的比对 

Pangenie是通过构建包含所有个体变异的泛基因 

组, 并利用该泛基因组比对样本中的变异, 能够有效地 

捕捉群体内的遗传多样性. Pangenie与传统的参考基 

因组比对方法不同, 它能够考虑到群体中的所有变异, 
为每个个体提供更加全面的结构变异信息. Pangenie 
可以处理高通量的短读长数据, 适用于大规模群体结 

构变异研究, 尤其是复杂遗传变异的识别. 但其仅能 

输出包含特异K-mer的变异, 不适用于结构复杂、重 

复序列比例高的基因组. 
BayesTyper是一个基于贝叶斯统计模型的结构变 

异检测工具, 专注于通过群体基因组数据识别结构变 

异. BayesTyper通过构建一个概率模型, 将每个样本的 

变异与群体内的所有可能变异进行比较, 从而准确地 

检测出结构变异. 

3 复杂基因组结构变异鉴定的探索 

3.1 复杂基因组结构变异鉴定的挑战 

近年来, 图形泛基因组技术逐渐成为揭示复杂基 

因组中结构变异的重要工具. 其标准流程包括三个关 

键步骤: 第一步, 对代表性品种进行高质量基因组组 

装, 获得参考序列; 第二步, 通过全基因组比对鉴定这 

些基因组之间的结构变异, 构建结构变异图谱; 第三 

步, 利用这一结构变异图谱, 将群体水平的短读长测 

序数据与其比对, 从而高效识别和注释结构变异.  
尽管这一流程在理论上适用于多种物种, 但实际 

上, 大多数现有的分析工具(如VG, Paragraph, Pangen
ie)主要基于人类基因组数据进行开发和优化, 而作物 

基因组的复杂性(如多倍体、高重复序列)导致这些工 

具在假阳性率和计算效率上面临显著挑战. 
首先, 作物基因组的规模远超人类基因组(如小麦 

基因组为人类的五倍), 且重复序列占比极高(玉米和 

棉花分别为85%和70%). 这些重复区域使短读长数据 

的比对难以区分真实变异与伪变异, 导致假阳性率升 

高. 其次, 多倍体或异源多倍体作物(如小麦、油菜)的 

亚基因组间存在高度相似性, 进一步加剧了变异检测 

的复杂性. 此外, 作物结构变异的规模和类型更为复 

杂(如全基因组加倍、转座子插入和大片段倒位), 而 

现有工具针对人类基因组中小范围变异的优化策略难 

以适配此类大规模变异, 导致计算效率低下. 
相比之下, 人类基因组重复序列仅占50%左右, 现 

有工具在此类基因组中运行高效. 然而, 作物基因组的 

特殊性要求算法在数据结构、计算模型和参考基因组 

构建方式上进行革新, 以应对复杂变异的精准检测 

需求. 
为了解决这些问题, 研究者需要开发更适合作物 

基因组的工具和算法. 一些针对作物基因组的专用工 

具已经开始涌现, 能够更好地处理复杂变异, 同时提 

高对重复序列的识别能力. 然而, 全面适应作物基因 

组特性的分析工具仍是一个重要的发展方向. 这不仅 

要求算法层面的改进, 也需要在数据结构、计算效率 

和参考基因组构建方式上进行革新.  

3.2 结构变异鉴定性能的评估 

结构变异的鉴定性能评估是确保研究结果可靠 

性和准确性的重要环节. 然而, 目前大多数发表的研 
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究文章中对鉴定到的结构变异缺乏系统性的评估, 这 

在一定程度上影响了研究结论的可信度和普适性. 对 

于性能评估的指标, 研究者往往引用机器学习领域的 

经典评价体系, 即精确度(precision)和召回率(recall), 
但此前的一些文章更倾向于使用准确度(accuracy)作 

为主要评价指标. 这三者虽然相关, 但在实际应用中 

各有侧重: 精确度是指在所有被鉴定为阳性的结构变 

异中, 真正阳性结构变异的比例, 反映了方法的准确 

性; 召回率是指在所有真实存在的结构变异中, 被成 

功鉴定的比例, 能衡量方法的灵敏度; 准确度则是指 

正确鉴定结果(包括正类和负类)在总体鉴定结果中的 

比例. 虽然准确度直观易懂, 但结构变异鉴定中的负 

类(没有变异的区域)通常远多于正类(变异区域), 导 

致准确度容易受到数据分布的偏倚, 不能充分反映方 

法在结构变异鉴定中的性能. 因此, 精确度和召回率 

的结合使用能够更全面地评估工具在结构变异鉴定 

中的性能. 
作物基因组的特殊性对结构变异鉴定提出了独特 

的挑战, 尤其是杂合片段的识别. 现代作物栽培种大多 

是自交系, 其基因组以高度纯合为主, 因此很多研究在 

评估中将重点放在纯合位点的鉴定性能上. 然而, 作物 

的野生近缘种中普遍存在大量的杂合片段, 这些杂合 

结构变异可能具有重要的适应性或进化意义. 在当前 

发表的文章中, 没有针对杂合位点的结构变异鉴定性 

能评估, 而这种忽视可能对研究结果的全面性和普适 

性产生负面影响. 鉴于此, 需要开发或优化评估方法, 
专门针对杂合片段的识别精度和召回率进行系统评 

估, 以提高现有方法对复杂基因型的适配性. 
评估基准的选取和数据来源也对结果产生重要影 

响. 例如, 基于合成基因组或模拟数据的评估, 虽然能 

够提供可控的真值参考, 但可能无法完全代表真实生 

物基因组的复杂性. 相比之下, 基于实验验证的真实 

数据评估更加可靠. 因此, 未来的研究需要在真实数 

据和模拟数据之间找到平衡, 同时引入更多高质量、 

复杂多样的评估基准, 以提高评估结果的全面性和可 

信度. 结构变异鉴定性能的评估在方法开发和应用中 

具有关键作用, 研究者需要在评估指标的选择、杂合 

片段的识别以及基准数据的选取上进行系统优化, 以 

应对作物基因组中结构变异鉴定的独特挑战, 从而为 

准确、全面地解析复杂基因组结构变异提供更有力的 

支持. 

4 图形泛基因组的局限与技术挑战 

尽管图形泛基因组在揭示作物遗传多样性与解析 

复杂性状方面展现出巨大潜力, 但在实际构建与应用 

过程中仍面临多层次的挑战. 这些问题主要集中在构 

建复杂度、计算效率、标准化、结构变异准确识别、 

多倍体基因组处理、工具兼容性、性能评估体系以及 

多组学整合分析等方面. 

4.1 构建复杂度与计算资源消耗 

图形泛基因组的构建通常需要整合数十至上百个 

基因组版本, 对于植物基因组, 构建出的图结构节点数 

可能超过1亿, 边数超过10亿, 单次构建过程需消耗数 

TB级存储与上千CPU核心小时. 这种高计算资源消耗 

限制了图形泛基因组在群体水平上的广泛应用. 当前 

主流工具如VG, PGGB, minigraph在精度与速度间存 

在权衡. 例如, VG的精确度较高但计算成本极大, 而 

minigraph可快速构建大型图形泛基因组, 但对复杂重 

排区域的敏感性不足. 未来的发展方向包括: (ⅰ) 采 

用压缩图结构(succinct graph)以减少存储负担; (ⅱ) 基 

于并行化与GPU加速的算法优化; (ⅲ) 利用AI算法进 

行变异模式识别与数据降维, 提高构建效率. 

4.2 标准化与兼容性问题 

目前图形泛基因组缺乏统一的标准化数据格式和 

评估流程. 不同软件采用不同的图描述语言, 如GFA, 
GFAv2, VG, ODGI等, 导致下游分析工具之间兼容性 

差. 例如, 同一数据集在VG与ODGI中生成的节点编号 

与坐标体系不同, 影响注释与GWAS(全基因组关联分 

析)结果的一致性. 此外, 图形泛基因组与线性参考的 

坐标映射存在困难. 传统基因功能注释与变异标注依 

赖线性坐标体系, 而图结构为非线性拓扑结构, 映射 

复杂. 

4.3 多倍体与复杂基因组的特殊挑战 

许多重要作物(如小麦、油菜、甘薯、棉花)为多 

倍体物种, 基因组中存在大量同源或近同源序列, 这对 

图结构构建与结构变异检测提出更高要求. 例如, 小麦 

的A, B, D三个亚基因组间高度相似, 导致在图构建中 

节点过度聚合或误连通, 从而产生“伪变异”. 在油菜 

中, 不同亚基因组间存在广泛的倒位和易位, 传统图 
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结构难以区分同源序列与真实变异. 

4.4 多组学整合与功能验证的不足 

目前, 图形泛基因组研究仍主要集中于结构层面 

的变异鉴定, 对于这些变异的功能效应缺乏系统性的 

验证. 尽管结构变异能够解释基因缺失、拷贝数变化 

或大片段重排, 但其在基因表达调控、表观修饰、代 

谢通路乃至复杂性状形成中的作用尚未充分解析. 现 

有研究往往停留在单一组学层面, 缺少多组学数据的 

深度整合, 也缺乏高分辨率的细胞类型特异性分析和 

实验功能验证. 这导致人们对结构变异如何影响表型 

的理解仍然片面, 限制了泛基因组在精准育种和复杂 

性状改良中的应用. 未来, 需要通过整合转录组、表 

观组、三维基因组、代谢组及单细胞组学等多维数 

据, 构建功能化的泛基因组框架, 并结合靶向基因编辑 

技术进行验证, 从而系统揭示结构变异的生物学功能, 
提升其在作物遗传改良中的应用价值. 

4.5 AI与自动化分析的潜在突破 

当前图形泛基因组构建与分析高度依赖手工或半 

自动化流程, 涉及序列比对、图结构构建、变异整合 

及注释的计算量大且复杂, 而人工智能在作物泛基因 

组领域的应用仍十分有限. 现有深度学习或图神经网 

络方法在作物多倍体、高重复序列基因组上的优化不 

足, 自动化功能注释、变异优先级判定和多组学数据 

整合分析仍缺乏成熟方案. 未来, AI有潜力通过深度 

学习和图神经网络实现自动化SV识别、节点关系推 

断及图压缩, 通过序列模式学习辅助功能注释, 并结合 

多组学信息预测变异与表型关联, 从而实现从手工分 

析到智能化、系统化泛基因组解析的转变, 为作物遗 

传改良提供高效、精准的决策支持工具. 

5 展望 

随着图形泛基因组研究的深入, 未来在作物遗传 

改良中的应用前景十分广阔, 但仍面临诸多技术瓶颈 

和挑战. 首先, 图形泛基因组的构建与分析计算资源 

消耗大、效率低, 尤其是针对多倍体、高重复序列作 

物基因组时, 现有算法和数据结构难以高效处理大规 

模结构变异和复杂图网络. 其次, 泛基因组缺乏统一 

的标准化文件格式和坐标体系, 导致不同工具兼容性 

差, 下游分析和结果整合困难. 此外, 目前缺少成熟的 

评估体系, 无法全面衡量结构变异鉴定的精度、召回 

率及功能效应可靠性; 多组学整合和功能验证手段尚 

不完善, AI及自动化分析的应用仍处于起步阶段, 无 

法充分发挥智能化数据挖掘和预测潜力. 
针对上述局限性, 未来研究可以从以下方向推 

进: (ⅰ) 算法与数据结构优化: 开发高效的图构建与 

压缩算法, 优化多倍体和高重复序列基因组的处理流 

程, 降低计算资源消耗, 同时提高SV识别精度; (ⅱ) 
标准化与互操作性: 建立统一的图形泛基因组格式 

和坐标映射体系, 实现与传统线性参考基因组及下 

游分析工具的兼容; (ⅲ) 多组学功能解析: 整合转录 

组、表观组、三维基因组、代谢组及单细胞组学数 

据, 构建功能化泛基因组, 实现结构变异与表型、细 

胞类型特异性效应的系统关联; (ⅳ) AI驱动的自动 

化分析: 利用深度学习、图神经网络及序列模式识 

别模型实现智能化SV检测、图压缩与功能注释, 构 

建自动化分析管线 ,  加速数据处理和新变异发现 ;  
(ⅴ) 精准育种应用: 结合高通量表型测定和基因编 

辑技术(如CRISPR/Cas), 将功能化图形泛基因组成 

果转化为标记辅助选择和性状改良的实践工具, 实 

现产量、品质及抗逆性多维度提升; (ⅵ) 大规模种 

群与进化研究: 在全球生态区范围内开展大规模泛 

基因组分析, 挖掘适应性变异, 指导野生种质资源利 

用和新品种设计. 
综上, 未来图形泛基因组的发展需要跨学科技术 

融合与标准化体系建设, 从算法优化、多组学整合、 

AI驱动分析到精准育种实践形成闭环. 通过这些策略, 
图形泛基因组有望在解析作物遗传多样性、挖掘功能 

变异和加速育种创新中发挥核心作用, 为农业可持续 

发展提供强有力的技术支撑.   
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Graph pan-genome facilitates crop genetic improvement 

LUO Zheng & YANG Ning* 

College of Plant Science and Technology, Huazhong Agricultural University, Hubei Hongshan Laboratory, National Key Laboratory of  
Crop Genetic Improvement, Wuhan 430070, China 

With breakthroughs in sequencing technology and genome assembly methods, the graph pan-genome has gradually become a core 
tool for analyzing crop genetic diversity and structural variations. The singularity of traditional linear reference genomes limits their 
ability to represent the extensive variations within species. In contrast, the graph pan-genome incorporates sequences from multiple 
genotypes into a single graph structure that captures both conserved regions and genetic variants. This paradigm enables a more 
comprehensive analysis of agronomic trait architecture, domestication and adaptation processes, and the genomic basis of heterosis. 
This article systematically reviews the application progress of the graph pan-genome in crop genetic improvement, including the 
exploration of the genetic basis of important traits, the analysis of domestication and adaptive evolution imprints, the investigation of 
genomic mechanisms underlying heterosis, and innovations in genomics-assisted breeding technologies. It delves into the technical 
challenges and performance evaluation bottlenecks in identifying structural variations in complex crop genomes, such as polyploids 
and genomes with high repeat sequences, and proposes future strategies, such as algorithm optimization, multi-omics integration, and 
the utilization of wild germplasm resources to advance precision breeding and innovation in germplasm resources. 
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