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摘要 人类对农作物的定向选择是文明发展的基石, 为现代社会提供坚实的物质基础. 在过去约一万年中, 通过 

无意识与有意识的选择过程, 野生植物保留了更符合人类需求的有益性状. 这些历史选择的印记, 被永久地记录 

在作物基因组之中, 构成当今作物遗传改良的核心驱动力. 随着测序技术、基因组组装和群体遗传学的飞速发 

展, 现阶段已能够深入解析这些关键的遗传变异. 然而, 实现基于基因组学的精准设计育种, 仍面临诸多挑战. 本 

文旨在系统综述作物及群体基因组学的研究进展, 重点分析人工选择对全球前68种主要作物基因组产生的深远 

影响, 并对检测选择信号的主流方法进行归纳总结. 最后, 立足于可持续农业与全球粮食安全的迫切需求, 本文 

提出了面向未来的作物改良策略, 为精准培育具有气候适应性与资源高效性的新一代作物品种构建理论框架. 
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自21世纪以来, 全球对农业产出的需求攀升至前 

所未有的高度. 在此背景下, 现代粮食生产已形成一 

套集约化体系. 联合国粮食及农业组织(Food and Agri
culture Organization of the United Nations, FAO)的研究 

表明, 农业生产活动已覆盖全球超过三分之一的陆地 

面积, 其大规模扩张引发了包括淡水资源短缺、土地 

沙漠化与土壤盐渍化在内的一系列生态环境问题. 在 

作物驯化与改良的过程中, 其演化动力主要源于人工 

选择与自然选择的共同作用, 其中人工选择占据主导 

地位, 而自然选择则扮演辅助角色 [1]. 具体而言, 自然 

选择是一个无意识的筛选机制, 它在资源竞争与环境 

波动的压力下, 优先将资源分配给繁殖力更强的个体, 

以最大化后代数量, 其最终目标是提升个体在胁迫环 

境中的适应度. 与之相反, 人工选择则表现出强烈的 

目的性, 通过有意识或无意识的筛选, 持续改良并强 

化作物的经济性状, 诸如非落粒性、贮藏器官肥大化 

及株型紧凑化等. 正如Doebley所指出的, 这种选择的 

核心理念在于最大化作物的可收获部分, 从而极大地 

推动农业产出效率的提升 [2].  
作物基因组学的迅猛发展, 是解析人工选择机制 

的核心驱动力. 其技术演进主要经历三个关键阶段: 
首先, 水稻、玉米等关键作物参考基因组的成功测序, 
为该领域提供作物基因组草图 [3~5]; 随后, 2006年下一 

代测序(next-generation sequencing, NGS)技术的出现, 
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因成本大幅降低, 驱动研究焦点从“单一基因组解析” 
迈向“群体遗传变异挖掘”, 如基于NGS的水稻基因组 

变异图谱, 便在此阶段厘清粳稻的起源与籼稻的驯化 

路径 [6,7]; 近年来, PacBio SMRT等单分子长读长测序 

技术的应用, 进一步攻克复杂基因组的组装难题, 成功 

构建玉米、小麦等作物的T2T完整基因组图谱, 为精 

准解析选择信号在复杂基因组区域的分布提供高质量 

的参考依据 [8~10].  
尽管长达万余年的人工选择塑造现代农作物的遗 

传结构, 并成功支撑全球人口的生存与发展, 然而, 当 

前作物遗传增益仍难以满足可持续农业与粮食安全的 

需求 [11,12]. 面对这一挑战, 作物生产系统亟需一场旨在 

同步提升作物环境适应性与突破产量潜力的“双轨突 

破” [13]. 要实现这一宏伟目标, 必须首先深刻理解农作 

物的演化历程. 这不仅有助于把握作物育种的内在规 

律, 更能有效规避未来育种对生态系统可能造成的负 

面影响.  
当前已有大量研究致力于探索人工选择对作物演 

化过程的影响 [14~16], 但仍需从单一基因组解析向群体 

水平多尺度的跨越, 系统阐释不同作物中人工选择的 

作用机制及检测方法. 鉴于作物基因组学和群体遗传 

学在挖掘重要农艺性状遗传变异中具有核心作用, 本 

综述将为作物科学与育种实践提供多维度参考. 首先 

总结重要农作物的基因组测序与组装技术进展, 阐明 

如何精准组装大型、复杂的杂合作物基因组; 继而分 

析育种如何通过海量基因组数据重塑作物基因组, 探 

讨群体遗传分析的新兴工具, 以及挖掘调控重要农艺 

性状的关键基因; 最后对未来育种策略提出展望, 以 

应对2050年全球97亿人口的粮食安全与质量挑战.  

1 农作物参考基因组  

全球人类社会的存续与发展主要依赖于约100种 

作物的遗传资源. 其中, 前68种核心作物(包括11种谷 

物、3种块根作物、2种糖料作物、11种豆类、7种油 

料作物、15种蔬菜、2种木本粮食作物和17种水果作 

物, 图1和网络版附表1)构成现代农业的支柱. 从植物 

分类学区分, 多数谷物属于单子叶植物, 而水果和蔬菜 

则主要属于双子叶植物. 此外, 除小麦和玉米等特例 

外, 多数作物的基因组相对紧凑. 这可能反映自然选 

择与人工选择的协同演化机制: 较小的基因组规模有 

助于提高重组率, 从而加速有利等位基因的固定, 并 

加速驯化出符合人类需求的农艺性状. 为全面解析人 

工选择在作物基因组中的印记, 首要任务是构建染色 

体级别的高质量参考基因组.  

1.1 作物基因组组装技术的演进与突破 

基因组组装质量的核心在于测序技术与组装策略 

的协同发展. 早期作物(如水稻 [3,4]、葡萄 [17]、高粱和 

玉米 [5 ,18 ])的基因组测序依赖于全基因组鸟枪法与 

BAC/fosmid文库的结合. 但Sanger测序的高成本与基 

因组本身的复杂性(高杂合度、高重复序列), 限制该 

策略在作物上的广泛应用.  
NGS技术(如Roche/454 FLX, SOLiDTM和Illumi

na/Solexa)在2006年后的崛起 [6,19], 标志着新阶段的开 

始 [20]. 初期由于成本限制, 仅完成草莓 [21]和番茄 [22]等 

简单基因组的组装. 尽管Illumina GA因成本优势成为 

主流 ,  但其短读长起初仅能适用于小型基因组 .  
2009年, SOAPdenovo对黄瓜基因组的组装是首个重 

要突破 [23,24], 随后, 算法与组装策略的发展解决作物 

杂合性难题, 构建马铃薯高质量基因组 [25]. 而多平台 

数据整合策略提升了水稻组装质量 [26]. 尽管如此, 多 

倍体基因组的组装仍是难点, 例如油菜组装中亚基因 

组的同源性导致归属歧义 [27], 面包小麦的组装则需依 

赖费时且繁杂的染色体臂纯化策略 [28,29]. 当前, PacBio 
SMRT和ONT单分子测序技术的超长读长(>10 kb)彻 

底改变局面, 极大地提升组装的连续性与复杂区域的 

解析能力 [8,30,31]. 尽管早期存在高正确率与高成本的 

问题, 但HiFi reads等算法与校正技术的成熟已推动其 

广泛应用, 并显著改善结构变异的检测. 然而, 高同源/ 
杂合区域导致的组装正确、成本与计算复杂度, 依然 

是该技术面临的核心挑战 [32].  

1.2 作物基因组组装的挑战与技术突破 

测序技术的革新仅是驱动基因组学发展的一个维 

度. 面对高杂合、高重复的作物基因组, 新型文库构建 

策略与组装算法的创新同样至关重要. 早期研究主要 

依赖BAC、Fosmid和双端(mate-pair)文库来连接重叠 

群; 然而, 随着技术进步, 10× Genomics、高通量染色 

体构象捕获(high-throughput chromosome conformation 
capture,  Hi-C)和Bionano光学图谱等技术相继问世, 显 

著提升Scaffolding的水平. 当前, 结合长读长与链接读 
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图1 68种主要作物的基因组测序 
Figure 1 Genome sequencing of the top 68 crops  
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长的联合策略已成为解析复杂重复序列的有效手段, 
并成功推动玉米、六倍体小麦等大型基因组的端粒到 

端粒(telomere-to-telomere, T2T)组装, 深入揭示着丝粒 

区卫星DNA的动态扩增机制 [9,10].  
近十年来, 多技术联合的组装策略已显著提升作 

物基因组在连续性、准确率与完整度方面的表现. 在 

此基础之上, 作物基因组学研究已全面进入群体规模 

时代. 通过对野生种与栽培种种质资源进行大规模重 

测序, 研究者得以在全基因组范围内系统解析包括单 

核苷酸多态性(single nucleotide polymorphism, SNP)、 

插入缺失(insertion-deletion, Indel)及结构变异(structur
al variation, SV)在内的遗传多样性, 并在此基础上构 

建基因型-表型关联网络. 综上所述, 测序技术、文库 

构建与组装算法的协同创新, 正在全球范围内推动新 

一轮作物基因组从头测序的浪潮.  

2 作物群体的重测序 

在作物演化过程中, 人工选择塑造了典型的“驯化 

综合征”, 其特征性状组合如果实增大、风味改良及株 

型健壮等, 共同满足人类对产量与品质的需求 [33]. 然 

而, 仅依赖单一基因组测序无法全面解析这些性状的 

遗传机制. 群体基因组重测序为此提供关键突破, 它 

通过系统分析不同地理来源的种质资源, 构建覆盖全 

谱系的遗传变异图谱, 从而揭示目标性状的遗传基础. 
随着测序成本持续下降, 针对多种作物的大规模、系 

统性测序已成为可能.  
对群体基因组数据中的遗传变异进行比较分析, 

是揭示作物演化轨迹的重要窗口. 然而, 依赖短读长序 

列比对至单一参考基因组的方法, 在鉴定高度多样化 

个体中的结构变异时仍存在明显局限. 值得注意的是, 
SVs可能影响约三分之二的重要农艺性状, 在作物改 

良中扮演关键角色 [34]. 例如, 小麦4B染色体短臂上 

500 kb的缺失, 以及辣椒中Up基因的8 kb缺失, 均导致 

显著的表型变化 [35,36]. 在作物基因组中, SVs所影响的 

碱基对范围远超SNPs, 其主要受三大因素调控: (ⅰ) 
驯化历史: 野生与栽培种质在驯化过程中产生显著遗 

传分化, 野生种质通常保有更高的遗传多样性; (ⅱ) 
交配系统: 自交作物(如水稻)可通过自然选择清除高 

危害性SVs [34]; 克隆繁殖作物(如葡萄)在驯化过程中 

可能将有害SVs维持在杂合状态 [37]; 而异交物种(如玉 

米)通常表现出更显著的基因组结构变异; (ⅲ) 繁殖方 

式: 马铃薯、甘蔗和香蕉等无性繁殖作物的个体间基 

因组变异更为丰富, 这可能与其经历的遗传瓶颈效应 

较弱有关 [38].  
近年来, 长读长测序与高质量基因组组装技术为 

群体测序捕获大片段SV提供新的路径. 由此催生出泛 

基因组研究策略, 旨在整合核心基因集与非必需基因 

集, 实现作物遗传变异的全景解析. 该策略通常选取 

代表性种质及野生近缘种进行从头测序和组装, 以此 

阐明基因获得与丢失事件的演化轨迹.  
展望未来, 整合群体基因组变异数据与转录组、 

表观基因组等多组学信息, 将极大地推动作物育种中 

关键遗传资源的挖掘. 为此, 未来亟需建立全球统一 

标准的作物基因组变异数据库体系, 可依托北京基因 

组研究所(Beijing Institute of Genomics, BIG)、美国 

国家生物技术信息中心(National Center for Biotechnol
ogy Information, NCBI)等平台, 并由国际研究联盟牵 

头启动“全作物种质百科全书”计划, 对全球核心种质 

资源进行系统解析, 以共同推动作物科学的长期发展.  

3 人工选择的轨迹 

在人类定向选择重要农艺性状的过程中, 作物基 

因组经历了深刻重塑, 具体表现为有利等位基因的固 

定、全基因组或局部区域遗传多样性的衰减, 以及连 

锁累赘效应的打破. 然而, 现阶段对这些选择轨迹的 

认知仍不完整. 深入解析这一过程, 不仅能揭示其背 

后的遗传与分子机制, 更将为作物的重新驯化与定向 

设计育种提供坚实的理论框架.  

3.1 从关键基因到全基因组的动态演进 

作物的早期驯化过程主要源于人类对关键农艺性 

状的定向筛选, 其驯化模式通常聚焦于少数主效基因. 
这些基因通过单一位点突变或表达水平的变化, 直接 

调控作物的核心性状. 例如, 水稻和玉米中控制籽粒 

灌浆的Sweet4基因, 以及大豆中调控种子休眠的G基 

因, 均在驯化过程中被强烈选择, 凸显关键基因在驯 

化早期的核心作用 [39,40].  
随着泛基因组等技术的突破, 研究视野得以从关 

键基因扩展至全基因组尺度. 基于野生种、地方品种 

与现代栽培种的群体重测序分析, 研究者能够在全基 
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因组范围内识别出大量与重要数量性状位点(quantita
tive trait loci, QTL)共定位的选择信号. 这些信号点共 

同构成一个多基因协同调控的复杂驯化网络, 标志着 

人工选择策略已从“单点突破”转向“网络调控” [41].  
综上所述, 通过对多物种研究的整合分析发现, 人 

工选择的轨迹是一个动态演化过程: 它通常以少数关 

键基因为初始锚点, 继而通过全基因组范围内的多基 

因协同优化, 最终实现作物性状的全面改良. 这种“关 

键基因选择-全基因组协同选择-性状优化”的递进模 

型, 系统地揭示作物驯化与改良的遗传学本质.  

3.2 人工选择的双重轨迹——遗传增益与代价 

人类通过定向选择, 在作物中固定一系列有利等 

位基因, 使其逐渐形成依赖人工栽培的生存模式. 例 

如, 水稻的qSH1基因及小麦的Btr1/2基因簇协同控制 

种子不落粒性状, 是作物驯化中定向选择作用典型例 

证 [42,43]. 然而, 性状改良常伴随功能上的权衡. 例如, 
葫芦科作物中苦味合成基因簇的丢失虽然提升食用品 

质, 却导致防御性代谢物缺失与病原易感性增强 [44,45], 
这一现象揭示“一因多效”的普遍遗传机制: 当选择压 

力集中于特定农艺性状时, 可能打破与其他性状相关 

的基因网络平衡.  
与此同时, 人类定向选择对作物遗传多样性产生 

深刻的影响. (ⅰ) 正向选择促使目标性状相关的等位 

基因在群体中快速固定; (ⅱ) 遗传瓶颈导致全基因组 

范围内的多样性降低. 在早期育种中, 由于仅从野生种 

中筛选少数具目标性状的个体, 致使栽培种的全基因 

组遗传多样性显著低于其野生祖先 [34]. 此外, 而人类 

迁徙与环境变化引发的群体瓶颈效应, 进一步加剧遗 

传多样性的流失. 这种全基因组水平的遗传侵蚀, 不 

仅反映人工选择的强度, 也预示着未来育种可能因遗 

传基础狭窄而面临挑战.  
有利等位基因的固定常伴随邻近基因的“遗传搭 

车”现象. 这一过程受局部重组率制约, 往往导致目标 

区域遗传多样性降低及有害突变的被动积累, 进而产 

生诸多负面效应, 例如增加作物对病虫害的易感性 [46]. 
连锁累赘效应是其主要表现, 在番茄中, 源自秘鲁番茄 

(Solanum peruvianum)的Tm-2a抗病毒基因, 由于染色 

体倒置导致重组抑制, 在9号染色体(51.7~54.7 Mb)区 

域形成顽固的连锁累赘, 致使多个果实发育异常基因 

无法被有效剔除 [47,48], 同时, 果实重量基因fw11.3在驯 

化过程中受到选择时, 其两个侧翼基因也因搭车效应 

被固定, 这些基因与7种代谢物显著关联, 可能因此引 

入潜在的不利代谢性状 [49]. 这些基因在野生番茄向栽 

培种的选择性清除中发生搭车效应, 可能成为潜在的 

有害基因.  
尽管对人工选择轨迹的解析极大深化学界对农艺 

性状遗传基础的理解, 但遗传多样性的衰减与搭车效 

应仍是当前作物遗传改良的主要瓶颈. 有研究表明, 
番茄基因组中约有一万个基因位点在驯化、改良及抗 

病基因渗入过程中被修饰, 这些区域有望通过优化的 

育种策略被逐步剔除 [47]. 展望未来, 随着作物群体基 

因组测序的完善, 未来有望精准定位控制有利性状的 

因果基因, 进而通过变异组引导筛选稀有重组事件, 
或利用基因组编辑技术直接打破连锁累赘, 从而为解 

除遗传搭便车效应开辟新的技术路径.  

4 人工选择的检测方法 

考古证据已证实作物演化与新石器时代定居农业 

存在密切关联 [50]. 然而, 人工选择在作物基因组中留 

下的演化轨迹仍存在大量认知空白. 作物单基因组与 

群体重测序技术的革新, 为解析人工选择留下的选择 

信号提供重要契机. 与此同时, 连锁图谱分析与群体 

遗传学等方法已被广泛应用于检测作物中的选择 

信号.  

4.1 遗传关联分析与高通量测序技术在选择特征 
检测中的应用 

遗传关联分析旨在通过连锁不平衡(linkage dise
quilibrium, LD)原理, 识别与目标表型显著相关的遗 

传变异. 传统研究多通过构建野生种与栽培种的杂交 

分离群体, 进行性状的精细定位, 从而检测人工选择 

留下的选择信号. 例如, 玉米的植株结构基因tb1和 

tga1、水稻的落粒性基因sh4和qSH1、小麦的Q基因 

以及番茄果实重量基因fw2.2等, 均是通过此类方法在 

栽培种与其野生祖先的杂交群体中成功定位 [51~57]. 然 

而, 该策略耗时长、效率低, 且需要依赖于大量的遗传 

标记才能精确锁定控制性状的基因座.  
近年来, 高通量测序技术的兴起显著推动选择信 

号检测方法的革新. 基于NGS的集群分离分析(bulked 
segregant analysis, BSA-seq)与全基因组重测序技 
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术 [58~61], 已成为快速筛选候选基因组区域的主流手段. 
其中, QTL-seq和MutMap构成BSA-seq体系中两种应 

用最广泛的技术路线 [62,63]. QTL-seq能够从栽培种与 

野生种的分离群体中鉴定出多个QTL, 并已成功应用 

于定位番茄从野生醋栗番茄到樱桃番茄, 再到大果栽 

培番茄的“两步演化”过程中受选择的关键QTL [47] ; 而 

MutMap则更适用于由单个主效基因控制的质量性状 

研究, 例如, 在黄瓜中成功鉴定出调控果实心皮发育的 

ACC氧化酶基因, 以及与矮化性状相关的F-box蛋白基 

因 [64,65]. 尽管NGS技术极大地加速QTL定位进程, 但其 

检测范围在庞大的作物基因组中仍相对有限, 仅能覆 

盖被选择的部分区域.   

4.2 全基因组关联研究与群体遗传分析在作物  
选择特征检测中的应用 

4.2.1 GWAS在农艺性状基因定位中的突破 

多数农艺性状由复杂的多基因网络调控, 传统依 

赖单一分离群体的QTL定位方法在解析全基因组关联 

基因时存在一定局限. 随着测序成本的下降, 利用NGS 
技术对数百份作物种质及突变体进行大规模基因组测 

序已成为可能. 海量的基因组数据结合高质量的参考 

基因组与遗传变异图谱, 共同推动全基因组关联研究 

(genome-wide association study, GWAS)与群体遗传分 

析成为解析人工选择的选择信号和作物驯化机制的核 

心策略.  
GWAS通过构建高分辨率的基因组变异图谱, 已 

成为解析复杂农艺性状遗传基础的核心工具, 能够在 

全基因尺度上定位相关基因并鉴定因果遗传变异. 该 

方法已在多种作物群体中取得显著进展. 例如, 通过 

268个水稻品种的联合分析, 在有效校正群体结构后, 
精准定位到8个重要农艺性状的关键调控突变 [66]; 基 

于540份玉米自交系群体的研究, 揭示YIGI1基因通过 

生长素信号通路调控穗长的分子机制 [67]; 此外, 对600 
余份番茄种质分析, 成功鉴定出一系列与果皮颜色、 

果实重量及代谢物积累相关的候选基因 [47,49,68]. 需要 

强调的是, GWAS的统计效力受群体规模、群体结构、 

变异图谱质量以及表型精度等多重因素影响, 这些因 

素共同决定结果的可靠性.  

4.2.2 群体遗传统计学在选择区域检测中的应用 

群体遗传学参数, 如遗传多样性(π, Watterson’s 

θ)、等位基因频率谱(Tajima’s D)以及群体分化指数 

(F st, XP-CLR), 可在不依赖特定表型的前提下有效检 

测基因组中经历自然或人工选择的区域. 首先, 通过 

遗传多样性分析可以揭示选择与瓶颈效应的影响. 驯 

化过程导致的遗传瓶颈使得栽培作物的全基因组多 

样性普遍低于其野生近缘种 [69], 而在选择区域, 局部 

多样性会进一步降低. 基于全基因组变异图谱, 研究 

人员在水稻中定位 5 5个驯化相关位点 (如 s h 4 ,  
PROG1), 并据此揭示栽培稻的起源路径: 粳稻起源于 

中国南方珠江流域的野生稻群体, 而籼稻则是粳稻与 

当地野生稻杂交的后代 [7]. 类似地, 对番茄的演化研 

究则解析了从野生种经樱桃番茄到大果栽培番茄的 

两次选择历程, 并鉴定了诸如调控果皮颜色的MYB基 

因等关键位点 [47]. 其次, Tajima’s D统计量通过比较遗 

传多样性的分布来推断选择压力, 其负值通常指示了 

近期定向选择或群体扩张事件. 在黄瓜的驯化研究 

中, Tajima’s D分析的结果验证了基于核苷酸多样性 

所发现的选择扫荡区域 [70]. 此外, 基于群体分化的方 

法, 如XP-CLR, 可通过比较等位基因频率的差异来定 

位选择区域. 在玉米中, 该方法检测到484个与驯化 

(从野生种到地方品种)相关的区域和695个与改良 

(从地方品种到现代自交系)相关的区域 [71]; 在大豆 

中, 则鉴定出121个驯化扫描区域和109个改良扫描区 

域 [72]. 同样, F st  通过量化群体间的等位基因频率差异 

来揭示局部适应机制. 例如, 籼稻与粳稻在粒形调控 

基因GS3上表现出中等的遗传分化 [7]; 而在番茄中, 高 

分化位点(如控制可溶性固形物的ssc5.1-5.3基因和控 

制果实硬度的fir5.1基因)则清晰地标示加工番茄与鲜 

食番茄的分化特征 [47].  

4.3 表观遗传标记在选择检测中的补充作用 

表观遗传修饰(如DNA甲基化、组蛋白修饰)是 

基因组与环境互作的关键媒介, 其变异模式能够反映 

长期人工选择所施加的间接效应. 在番茄驯化研究 

中, 果实大小相关基因启动子区域的甲基化水平变化 

与人工选择强度显著相关, 并且这类表观标记能够稳 

定地跨代遗传 [73]. 通过整合ChIP-seq与群体表观基因 

组数据, 可系统构建“表观选择图谱”, 有效检测基因 

组非编码区域中传统方法难以发现的选择信号, 并为 

全面理解作物驯化的分子机制提供全新的维度和 

见解.  
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4.4 多组学整合分析在作物选择基因鉴定中的 
应用与展望 

尽管单一组学技术已成功鉴定出部分农艺性状相 

关基因, 但在大数据背景下, 其较高的假阳性率仍需通 

过多维度数据加以验证. 为克服这一局限, 整合基因组 

学、转录组学、代谢组学、表观基因组学及表型组学 

的多维组学分析, 已成为系统解析选择基因生物学机 

制的主流策略 [74]. 这种多组学协同分析能够有效弥补 

单一数据集的信息缺失或可靠性不足 [75,76]. 受模式生 

物和人类ENCODE项目 [75,77]的启发, 作物多组学数据 

正呈指数级增长, 为解析复杂性状的调控网络与精准 

育种提供新的研究思路. 例如, 对玉米基因组、转录 

组与表型变异的联合分析, 揭示现代育种中复杂的环 

境适应机制 [78]; 而对数百份番茄种质进行变异组、转 

录组及代谢组的整合挖掘, 则系统阐释全球育种背景 

下果实代谢物的重塑历程 [49,79]. 后者从多组学视角重 

构番茄的代谢育种史, 为代谢组辅助育种奠定理论基 

础. 同样, 在水稻研究中, 通过整合不同组织及发育时 

期的转录组、代谢组与表观组数据, 构建全球首个水 

稻多器官单细胞多组学图谱, 并配套建立基因扰动模 

拟、转录因子功能预测和共表达网络等分析工具, 为 

作物智能育种提供全新的方法论支撑 [80].  

4.5 机器学习与人工智能在选择信号检测中的应用 

随着对作物基因组中人工选择印记研究的深入, 
解析漫长驯化与改良过程中积累的复杂选择压力, 日 

益依赖于机器学习(matchine learnng, ML)与人工智能 

(artificial intelligence, AI)所具备的高维数据解析能力. 
全基因组重测序所产生的庞大数据集(包含数百万计 

的SNP, Indel和SV)呈现出高度复杂的非线性关系, 传 

统的群体遗传学方法在捕捉微弱、复杂或存在交互作 

用的选择信号时已显不足. 而ML/AI算法, 尤其是具备 

卓越模式识别与特征学习能力的深度学习(deep learn
ing, DL)模型, 正成为挖掘这些“隐藏”选择指纹的关键 

工具.  
在此背景下, 机器学习为解析复杂基因组数据中 

的选择信号提供全新的研究范式 [81]. 基于监督学习的 

模型能够整合GWAS结果与环境因子数据, 有效区分 

自然选择与人工选择的选择信号, 并快速筛选出受选 

择的关键基因 [82]. 同时, 深度学习中的卷积神经网络 

(convolutional neural network, CNN)等算法, 展现出 

直接从原始基因组序列中识别选择区域特征模式的巨 

大潜力.  
在利用上述数据解析人工选择信号时, GWAS、 

群体遗传参数分析与机器学习各具优势. GWAS基 

于连锁不平衡关联基因型与表型, 适用于目标性状 

的直接遗传解析, 其发现的关键位点能为分子标记 

开发和基因克隆提供明确方向; 然而, 该方法严重依 

赖大规模的基因分型与精准表型鉴定, 且漫长的连 

锁不平衡区间易引入假阳性信号. 群体遗传参数分 

析无需表型信息, 通过检测对中性演化模型的偏离 

来快速筛选分化位点, 但其短板在于难以区分人工 

选择与自然选择的作用. 机器学习则擅长处理高维、 

复杂的多组学数据, 抗噪声能力强, 但其模型可解释 

性不足常被视为“黑箱”, 最终仍需功能实验验证其预 

测. 因此, 构建一个高效、可靠的整合式基因鉴定策 

略显得至关重要. 将连锁定位、群体遗传学分析与 

多组学数据相融合, 能够揭示从基因到表型的完整 

调控网络, 并通过多层次证据的交叉验证, 实现基因 

的精细定位. 未来, 作物遗传研究必将实现从单一基 

因定位向多源大数据深度融合的范式跨越, 从而为 

设计育种遴选更可靠的分子靶标, 最终引领作物育 

种全面步入智能化时代.  

5 作物基因组学与群体遗传学驱动的重新 
驯化策略 

5.1 基于泛基因组的精准基因渗入技术 

在泛基因组框架下, 利用“核心基因”与“可变基 

因”的二分策略, 定向导入野生种质中的有利等位基 

因, 为作物遗传改良开辟新路径. 在大豆研究中, 基于 

泛基因组图谱成功鉴定出NDD2基因组所特有的13个 

结构变异, 并进一步通过结构变异全基因组关联分析 

(SV-GWAS), 系统发掘出一系列与大豆产量及种子品 

质显著关联的SVs. 该研究不仅揭示大豆产量与品质 

形成的遗传基础, 更构建了“变异-基因-表型”的系统 

解析框架, 为复杂农艺性状的遗传解密提供新视角 [83]. 
在棉花研究中, 通过整合二倍体与四倍体棉花的基因 

组数据, 构建首个跨倍性棉花图形泛基因组, 并证实 

驯化过程对不同倍性棉花种质资源的遗传模块存在差 

异化塑造 [84]. 水稻泛基因组研究则实现从“单一参考” 
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到“群体参考”的范式突破. 通过整合全球多样的水稻 

种质资源(如籼稻、粳稻), 研究者构建高密度的图形 

泛基因组 .  结合meta-GWAS分析 ,  成功定位到如 

GW10.2等与产量相关的基因, 证实其复等位变异通过 

剂量效应调控穗粒数, 充分体现泛基因组在捕获稀有 

变异和解析复杂性状位点方面的强大能力 [85].  
尽管基于泛基因组的精准渗入与基因组编辑驱动 

的从头驯化策略, 为突破传统育种瓶颈、拓展作物遗 

传资源提供新的路径, 但其在实际应用中仍面临生态 

风险、技术瓶颈与遗传安全性等多重挑战. 在生态层 

面, 编辑后的基因可能通过花粉基因流扩散至野生近 

缘种, 引发不可控的生态影响; 在技术层面, 该策略高 

度依赖于高质量的泛基因组, 而基因组高度复杂(如多 

倍体、高重复序列作物)或野生种质资源稀缺的作物 

仍存在组装与注释瓶颈, 如在多倍体作物中, 亚基因组 

间的高度同源性导致序列组装时易出现错配和重叠群 

归属模糊; 高重复序列区域即使采用长读长测序仍难 

以实现连续且准确的组装; 野生种质资源的匮乏则进 

一步限制遗传变异的全面捕获, 影响泛基因组的代表 

性和应用广度. 更为关键的是, 在导入或编辑目标基 

因时, 若未能精准识别并规避连锁累赘区域, 可能导 

致有害等位基因随有益变异一同渗入, 进而影响作物 

的适应性或品质性状. 因此, 未来需结合高精度泛基 

因组图谱与多组学功能注释, 建立针对结构变异和连 

锁区块的精准评估体系, 并通过基因编辑与重组优化 

技术切断不利连锁, 从而在提升育种效率的同时, 最 

大限度地控制遗传风险.  

5.2 单碱基编辑技术在解除连锁累赘中的突破 

碱基编辑器(如CBE, ABE)能够在不诱导DNA双 

链断裂的情况下实现精准的单碱基替换, 为打破作物 

育种中的连锁累赘提供关键工具. 为此, 研究人员在 

小麦中靶向编辑FT-D1基因第三个外显子的特定碱基, 
成功实现对小穗数和抽穗期的独立调控, 从而解耦这 

两个在传统育种中紧密连锁的性状. 这验证了单碱基 

编辑技术在解除连锁累赘方面的高效性, 充分展示其 

在作物精准设计育种中的巨大应用潜力 [83].  

5.3 异源多倍体的从头驯化策略 

从头驯化策略旨在通过定向改造野生近缘种的关 

键驯化基因, 使其快速获得不落粒、花期同步等典型 

栽培性状. 该策略对异源多倍体作物意义尤为显著: 
这类野生种虽富含优异的抗逆基因, 却因缺乏关键的 

驯化性状而难以被直接应用于育种实践, 而从头驯化 

正可突破此限制. 例如, 研究人员通过对异源四倍体 

野生稻的落粒性、开花时间及株型等相关基因进行编 

辑, 使其快速获得符合栽培需求的表型, 同时完整保留 

野生种的抗逆优势. 这种“野生基因库与驯化性状”的 

有机融合, 为高效利用多倍体野生资源开展作物改良 

提供创新范式 [86].  

6 前景和挑战 

本综述系统梳理了作物线性基因组与群体测序的 

技术突破、人工选择对作物基因组的遗传塑造, 以及 

针对核心作物的从头驯化等前沿策略. 尽管遗传改良 

始终是提升作物产量与培育新品种的核心手段, 但当 

前的育种效率已难以满足可持续农业与全球粮食安全 

的迫切需求 [11]. 有鉴于此, 为实现“培育更优作物以保 

障未来粮食与能源安全”的宏伟目标, 未来作物育种亟 

需在以下两个方向寻求突破: (ⅰ) 深度挖掘野生近缘 

种中蕴藏的丰富遗传变异, 系统性构建覆盖野生-栽培 

种质的泛基因组资源库; (ⅱ) 充分利用基因组编辑(如 

CRISPR-Cas9)、精准重组调控及合成生物学等颠覆 

性技术, 实现作物性状的定向设计与优化. 这些策略将 

共同推动作物育种从传统的“经验选择”范式, 向现代 

化的“精准设计”范式转型, 从而为应对日益严峻的全 

球粮食危机提供坚实的科技支撑.  

6.1 种质资源保存与利用的现状及未来策略 

过去一个世纪, 全球在种质资源保护方面取得显 

著进展, 尤其是在野生种质资源的发掘与利用上, 这 

对于扩展食物来源多样化与提升作物遗传多样性至关 

重要. 国际组织在资源采集与保护中发挥核心主导作 

用, 各国科研机构亦持续投入巨额资金用于种质收集 

与保存. 然而, 当前种质资源的利用效率依然偏低, 其 

在产量、营养品质等复杂性状改良中的贡献尤为有 

限. 因此, 必须将种质资源的保护与高效利用深度融 

合, 方能突破现有遗传资源的限制. 随着基因组测序 

技术的广泛应用, 种质库中蕴藏的遗传多样性亟待系 

统挖掘分析. 为响应可持续农业与粮食安全需求, 本 

文建议对全球约3000种主要食用作物开展系统的基因 
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组测序、组装与功能解析, 并将相关数据整合至统一 

共享平台, 以实现科研资源的全球互通 [87]. 此举将极 

大提升种质资源的利用价值, 为保障全球粮食安全与 

农业可持续发展注入核心动力.  

6.2 作物多性状协同改良的挑战与理性设计策略 

在保障作物产量的基础上, 品质与抗逆性已成为 

现代育种的核心目标 [88,89]. 然而, 产量提升常伴随品 

质与抗性的协同衰退, 导致在多优异性状聚合时效率 

低下. 理性设计育种是应对该挑战的前沿方案, 特别 

适用于多个复杂性状的金字塔式聚合. 例如, 通过聚 

合影响产量与米质的主效基因培育高产优质超级 

稻 [90], 但此类复杂性状的聚合通常耗时十余年, 并伴 

随着高昂的成本. 鉴于传统育种的固有局限, 应用从 

头驯化等新兴技术已显得尤为迫切. 实现理性设计育 

种的关键, 在于系统解析重要农艺性状的基因调控网 

络与信号通路, 从而为新作物的创制提供精确的分子 

设计蓝图.  

6.3 跨学科协作推动育种范式革新 

作物育种正经历一场从传统“经验驱动”向“数据 

密集型”交叉学科的根本性变革. 这一转型的核心是构 

建“基因型-环境-表型”数字化孪生系统, 通过整合多尺 

度作物生理模型、基因组选择算法与机器学习等关键 

技术, 在虚拟空间中高通量模拟数千种基因型在不同 

环境下的表型效应, 从而大幅优化育种决策、缩短育 

种周期. 具体而言, 在从头驯化野生资源时, 该系统能 

精准预测编辑关键驯化基因对植株整体生长和抗逆性 

的系统性影响, 优先筛选最优编辑组合; 在品质改良方 

面, 通过整合代谢组与基因组数据, 人工智能可反向设 

计优化特定营养成分的基因编辑靶点, 实现风味与营 

养价值的理性调控. 最终, 这种“预测-设计-验证”一体 

化平台将彻底革新依赖试错的传统育种模式, 推动作 

物育种步入可计算、可预测的智能化设计新纪元. 为 

实现这一愿景, 亟须建立融合基因组学、农学、计算 

科学等多学科的协同创新平台, 为应对全球粮食安全 

挑战提供系统性解决方案.    
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Directional artificial selection in crops has been a cornerstone of civilization, providing the material foundation for modern society. 
Over the past 10000 years, unconscious and conscious selection have transformed wild plants, endowing them with favorable traits 
that better meet human demands. The genomic signatures of these historical selection events are permanently encoded within crop 
genomes, serving as a primary driver for modern genetic improvement. Rapid advances in sequencing technologies, genome 
assembly, and population genetic now enable the deep characterization of these critical genetic variations. However, achieving 
genomics-based precision breeding remains a significant challenge. This review systematically summarizes progress in crop and 
population genomics, focusing on the profound impact of artificial selection on the genomes of 68 major global crops and reviewing 
mainstream approaches for detecting selection signals. Finally, addressing the urgent needs of sustainable agriculture and global food 
security, we propose future-oriented strategies for crop improvement, establishing a theoretical framework for the precision breeding 
of next-generation varieties characterized by climate resilience and resource-use efficiency. 
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动番茄等蔬菜作物的遗传育种基础研究, 揭示番茄驯化和育种的基因组学历史, 解析果 
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