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脊椎动物线粒体 DNA 的进化遗传学 

桂 建 劳 
(ga国科学院水生生物研究所) 

近年来，在分子进化遗传学 研 究 中 又产 

生 出一个新的生 长 点，这 就是 线 粒 体 DNA 

(mtDNA)的进化遗传学研究。 因为 mtDNA 

结构简单，与拥有 4× 10 到 4× 10“个碱基 

对的多细胞动物的核基因组相比，比其最小者 

小 25000倍；在不同物种间，mtDNA 上的基 

因成分相对稳定，很少受到序列重排的影响；另 
一

方面 ，mtDNA 又具有广泛的种内和种间 多 

态性 ，且为母性遗传，在亲缘关系相近的物种间 

其进化速度比核基因快，因而它为从分子水平 

上研究种群遗传学和进化遗传学提供了理想的 

研究对象”_’ 。 

一

、 脊椎动物 mtDNA的 

结构和基因成分 

脊椎动物 mtDNA 是一条环状的双股分 

子o Anderson 和 Bibb等先后对人 、 牛和小 

鼠的 mtDNA 进行了完整的序列分析。 人 的 

mtDNA 由 16569个碱基对组成，牛的由 16338 

个碱基对组成，小鼠的由 16295个碱基对组成。 

在线粒体基因组中，台有 2个 rRNA 基因(12 

s rRNA和 16 srRNA)，2 2个 tRNA基因Jl3 

个 mRNA 基因。已知有 5个 mRNA 翻译的 

产物是线粒体电子传递系统中的亚单位，其余 

mRNA 也可锯翻译了，但其蛋白质产物还未鉴 

定出来 。 

线粒体基因组中没有居间序列；基因间的 

间隔序列要么没有，即使存在也仅由 1到几个 

核 苷酸组成 ；基 因、转录 物和产物 呈现 完全 的共 

线性关系。少数碱基对构成了复制起始区的特 

有序列，位于编码脯氨酸和苯丙氨酸 tRNA 的 

基因之间；这个区域含有一突出结构——D环， 

它由与 L链互补的一小段 DNA 合成，并在这 

一 区域取代了H链。D环既可作为H链合成的 

起始子 ，又可作为一种方式把取代的H链序列 

显露 出来 ，使它能被一些特异分子所识别 (如 

被 RNA 聚合酶识别，就可作为转录的起始序 

列) 。 

mtDNA 的复制和转录都不对称。 其编码 

的基因信息不对称地分布在两链之中，在 37个 

转录基因中，仅 9个 基 因 (8个 tRNA、1个 

mRNA 基因)由L链编码，其余的都由H链编 

码 

二、mtDNA 的限制性内切酶分析 

mtDNA 的限制性内切酶分析首先是从细 

胞中分离出纯 mtDNA，然后分别用识别序列 

不同的限制性内切酶消化处理，切割成大小不 

同的片段 ，再通过凝嵌电泳将这些片段按分子 

量大小分离开来，并通过染色或放射自显影技 

术显示，供分析之用 。 

因为 mtDNA 是一密闭的环状分子 ，所 

以通过一种内切酶消化产生的片 段 数等 同于 

mtDNA 中这种酶的识别位点数。 一般来说， 

“识别 6个碱基 的酶随 mtDNA 的来原不同 

可产生 l一8个片段 ，而“ 别 4个磁基”的酶可 

产生多到 2o个或更多的片段。因为片段愈多， 

愈难通过凝胶电泳分开和讽别，故一般采用识 

别 5或 6个碱基的内切酶 。 

mtDNA 限制性内切酶分析的最后一步 也 

是最关键的一步就是统计和分析。一般根据有 

机体(包括物种、种群、个体等)间共有消化片段 
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的比例来决定其 mtDNA 的遗传相似性。 许 

多学者已建立了几种统计步骤来将这些祝放的 

“片段 或 “位点 数据转化成 m*DNA 间核苷 

酸顺序差异 (p)的定量估算，也有人提出了数 

据分析的定性方法。 。 

三、mtDNA 的母性遗传 

mtDNA 的母性遗传，即 mtDNA 是通过 

卵细胞质传递给后代，已在脊椎动物中获得了 

大量的证据。例如 ，马 和驴 的 mtDNA 具 有不 

同的限制性内切酶谱带。 当雄马和雌 驴 杂交 

时 ，其杂种驴骡表现出驴的 mtDNA 谱带；当 

公驴和雌马杂交时，其杂种马 骡表 现 出马 的 

mtDNA 谱带。又如 ，鸡和鹌鹁的 mtDNA 通 

过 Hind III 和 Sal I消化后，具有不同的谱 

带，当雌鹎鹑与雄鸡杂交时，其杂种的 mtDNA 

与鹌鹁相同。这种母性遗传的类似证据在大鼠 

的种间杂交、爪蟾的种间杂交 以及 具 有不 同 

mtDNA 谱 带 的 人类 婚 配 后 代 中都 曾报 道 

过 。 

为什么 mtDNA 仅通过 母性遗传呢? 卵 

子和精于的显微观察表明，虽然精子中含有线 

粒体井通过受精进入了卵子，但与卵子中的相 

比，要少得多；已知小鼠精子大 约将 5O个父 

本 mtDNA 分子带进了卵子，但卵子中含有的 

mtDNA 分子大约 有 lO 个 ，约 占受 精 卵 中 

mtDNA 分子的 99：9弼以上。 

最近，Gyllensten等以两种亲缘关系较远 

mtDNA 差异较大但又能产生可育杂种的两 种 

小鼠为母本和父本，进行了多代回交，检测了回 

交的第六代和第八代杂种的 mtDNA，发现尽 

管 核中的基因已基本上被父本所取代 (分别占 

98 4％ 和 99 6弗)，但细胞质中仍检测不 出父 

本的 mtDNA 分子，回交杂种的 mtDNA表现 

出严格的母性遗传0玎。 

四、脊椎动物 mtDNA 的种阃转移 

脊椎动物 mtDNA 研究中揭示 出的 一 个 

最有趣的现象之一就是天然物种中 mtDNA的 

私【间转移。 自 1983年 Ferris等 首先在小鼠 

f mH ‘ulus) 和家鼠 (Mus doD'tt'：ticuO 

之间揭示出 mtDNA 的种间流动现象之后 ，已 

在家鼠和三音鼠 (Mus molosHus)、响板 鼠 

(M“s cam s) 和三音鼠、响板鼠和家鼠 

以及两牺动物湖蛙 (Rana ridibunda) 和池蛙 

(Ra le sso a ) 之间都发现了 mtDNA 种 

间转移 现象。 

mtDNA 的种闻转移是由其母性遗传方式 

决定的。Ferrls等认为，那些台有家鼠 mtDNA 

的小鼠可能就是由于小鼠的雄性个体和家鼠的 

雌性个体杂交产生的后代，再与小鼠的雄性多 

代回交后而形成的，因为在这样的杂种中，家鼠 

的核基 因组逐渐被小 鼠的棱基 因组所替换 ，而 

家鼠的 mtDNA 仍通过 母性遗传被 保 留 了下 

来 。 这一设想 已被 前述 的 Gyllensten 等在 

小鼠种间所作的多代回交试验所证实 。他们 

的试验不但证实了 mtDNA 的母性遗传，而且 

说明一个物种的 mtDNA能在另一 物种 的棱 

基质中正常发育，即一个物种的 mtDNA 能与 

另一物种的榜协同进化，为自然界天然物种间 

的转移现象找到了直接证据。 

五、脊椎动物 mtDNA的种间变异 

广泛的研究表明，mtDNA 的基因组成 不 

但在脊椎动物中而且在整个多细胞动物中均没 

有任何变异，其基因排列顺序相对稳定，主要转 

录产物在数量和大小上似乎均相同，已知功能 

的蛋白质产物也无处不在 。 

脊椎动物 mtDNA 的种闻变异主 要 表 现 

为基因组的大小和碱基组成。 如前所述，人、 

牛和小鼠的 mtDNA 分别由 16569、16338和 

16259个碱基对组成。在已研究的哺乳动物中， 

仅家兔的 mtDNA 较大，约由 l 7300个碱基对 

组成，其余几个物种的 mtDNA都处在 16500± 

200个碱基对范围之内 lo 近年来，有关鱼类 

mtDNA 研究报道很多，大多数鱼类的 mtDNA 

都在 l 6500±500个碱基对范围之内 -I 。 

另一方面，在一些亲缘关系很近的同属物 

种之问如爬行类 鞭 尾 蜥属 (Cnemidophorus) 

的不同物种，在 mtDNA 的大小方面，相差甚 
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大，处在 17500到 19200个碱基对之间 。 

六、脊椎动物 mtDNA的种内多态性 

脊椎动物 mtDNA 在种内具有 广 泛 的 多 

态性。据 Arise等统计，同种哺乳动物个体之 

间的平均 P值(估算的核苷酸顺序歧异值)的范 

国从 0．3％ 到 4弼，观察到的最大 P值有 时 达 

10％ 以上 。 如在北美的一种地鼠 (Geomy s 

pinetis)中，用 6种限制性内切酶就从 87个个 

体中发现了 23种不同类型的 mtDNA 形式， 

其两两之间 P值的平均数和最高数分别 为 2弗 

和 4，7％ ；Cann 和 Wilson 从 ¨2个人的 

mtDNA 分析中，发现了 l4种可见的长度变异 

体 ”；Horai和 Matsuaage 用 9种识别 4或 

5个寡核苷酸序列的内切酶从 l16个日本人中 

检测出了 95种不同类型的 mtDNA 形式 ； 

在牛中，mtDNA 的种内多态性也很显著 。 

迄今已在包括鱼类 、两栖类、爬行类 

和鸟类 在内的所有脊椎动物中都广泛发现了 

mtDNA 的种内多态性，有的甚至表现 出很大 

的长度变异，如六线鞭尾蜥 (c m 。曲。r i 

sexlineatus)中一个种群的 mtDNA 比另一种 

群的要长 1200个碱基对 ；弓鳍鱼 (Amia‘4． 

1va)的 mtDNA 大小差异在 16000— 16900个 

碱基对之间 ；绿雨蛙 (Hyla~inerea) 和剥 

皮雨蛙 (Hvla g，口l 。f口) 的大小差异分别在 

17500— 18400和 I8000— 18900个碱 基 对 之 

间 。 

值得指出的是 ，虽然绝大多数脊椎动物个 

体内的 mtDlqA 具有顺序一致性” ，但最近继 

在牛的个体中发现小规模蒸异 (1一 l0个 碱基 

对)的异质性 之后，又在方格鞭尾蜥 (Cnemi． 

dophorus tessela~us)、 虎鞭尾蜥 (c．tigris 

marmoratuO、食用蛙 (Rana esc#lema)、绿雨 

蛙、剥皮雨蛙和弓鳍鱼的个体中发现了大规模 

差异的异质性 ，。 

七、mtDNA种间变异和种内 

多态的遗传基础 

造成 mtDNA 种间变异和种内多 态 的原 

因可能主要是碱基替换和小核苷酸片段的添加 

或缺失。 ”。 

碱基替换造成多态的证据以 Watan~．be等 

对牛 mtDNA 多态以及多态位点定 位 的研 究 

最有说服力。 他们在牛 mtDNA 中不促发 现 

了内切酶 HindIII、TaqI和 Mspl的多态类 

型，而且通过 DNA 克隆和序列分析定出了 

mtDNA 多态类型的棱苷酸替换位点，这一多 

态类型是由于牛 mtDNA 的第 10126位点 上 

的碱基C被碱基 T替换所致 。 

由棱苷酸片段的添加或缺失造成 mtDNA 

种间变异和种内多杰的倒 证 很 多，如 人群 中 

mtDNA 的多态可能是由大约 6一l4个碱基对 

的添加或缺失造成的 ；大猩猩的 mtDNA 与 

其它灵长类的主要不同之处就 在 于它 缺 失了 

95个碱基对的片段“ ；方格鞭尾蜥和虎鞭尾蜥 

中 mtDNA 的长度变异多态主要在 于 有 两 个 

片段明显不同，其中一个高度可变，最长可达 

370个碱基对，并靠近D环， 多态和异质性常 

常就是由于这一区域碱基对的 添 加或 缺 失所 

致0 b 

八、mtDNA在脊椎动物进化 

遗传学研究中的动向 

近年来 ，mtDNA 在脊椎动物进化遗传学 

研究中的动向主要表现在以下几个方面。 

(一)作为分子钟研究亲德物种阊 的 系统 

演化 将 mtDNA作为分子钟来研究亲缘物 

种间的系统演化是根据 种 间 mtDNA 比 较分 

析所获得的数据、根据种闾 mtDNA 的歧异程 

度，通过一定的统计分析，来决定物种 间的亲 

缘关系 分歧年代和演化过程等。目前，这一 

研究在包括人类在内的灵长类 、小鼠亚 

属 、马属 以及鲑鳟鱼类 ¨ 中进展 较 

快。不少学者通过比较人类和黑猩猩、大猩猩、 

猩程、长臂猿等现存灵长类 mtDNA 的内切酶 

图谱及其部分核苷酸顺序，经统计处理，估算出 

了它们间的分歧年代和演化顺序 ， 。 日 

本学者 Hasegawa等认为，长臂猿、猩猩、大猩 

猩、黑猩猩与人类祖先的分歧时间分别为 13．30 
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±1 54百万年、l 0，86±1．24百万年、3．67±0．62 

百万年和 2．68±0．6 1百万年 (盈 1)。 

10．86±， 

l3．3O士 

离 1 根据 mtDNA 分子钟绘制的^科进化树，交 

叉点上的横线示误差范围 

(=)种用 midNA 的种内多态研究母系 

演化 mtDNA 的母性遗传和种内多态为追 踪 

种内的母菜演化提供了良机 。 Horai和 Ma— 

tsunage 用 9种识别 4或 5个寡核营酸序列的 

内切酶对来源于 ll6位 日本 人 的 mtDNA 进 

行了比较研究，不但发现了广泛的多志类型，估 

算出了各个多态类型两两之间的每个核苷酸位 

点的平均替换频率 (0．00 z6)，而且根据各个多 

态类型间的核苷酸歧异程度绘出了这些人的演 

化关系。 从演化图上可明显看出，这 些 日本 

人可分为两大支系，其分歧年 代 犬 约 发 生 在 

l 25000年前 。 最近，俞民澍等对我国汉族、 

维吾尔族、哈萨克族和回族 4个群体的 mtDNA 

多态现象进行了研究 ，从分子水平上揭示了这 

4个民族在体质水平上的 共性 ，并 发 现 了较 

低频率的至今仍保留 长类动 物酶 切位 点 的 

mtDN'A 祖先类型，为亚洲可能是人类起源的 

地区之一提供了间接证据 。 无疑，这些研究 

将能为人类民族的成因以及人类种群遗传学提 

供更多有价值的信息 

(三) 研究 mtDNA 的种内多态和地理分 

布的关系——分手动物地理学 一些研究表 

明，mtDNA 的种内多态表现出高度的地理差 

异 。从哺乳娄、嚷行娄和鱼类中观察到的结 

果均表明，mtDNA 不但在种内表现出克隆多 

样性，而且遗传关系相近的 mtDNA 克隆在地 

理上常常是莲续的 。“ 。 囡而 mtDNA 的内 

切酶分析为进行动物地理学研究提供了灵敏的 

方法。 

Bermingham 和 Avise对分布于美国南 

4种淡水鱼(3种太阳鱼，1神弓鳍鱼)mtDNA 

的多态性与其地理分布关系的研究为 mtDNA 

分子动物地理学研究提供了一个很好 的 范例。 

他们发现，不但遗传关系相近的 mtDNA 克隆 

在地理上是连续的，各个物种内 mtDNA 演化 

的主要遗传 “突破”可以区分不同区域的种群， 

而且各种间 mtDNA 演化的 “突破”地理区域 

具有很强的一致性。并根据这些结果划出了这 

些鱼类的三个主要边缴带 ，其范围与前人通过 

野外普查和其它资料分析所提出的看法相当一 

致 。 

(四)研究单性脊椎动物的起 源 在 脊椎 

动物中，有近 50种单性脊推动物 ’。 研究表 

明，单性脊椎动物为杂种起源，即是两性《勤种通 

过种闻杂交而形成的杂种 。例如，孤雌生殖 

的方格鞭尾蜥具有异源二培体和异源三倍体两 

个全雌性种群，经形态学比较、核型分析和同功 

酶分析都表明，二培体全雌性种群可能是由两 

性种虎蜥和七色彩条鞭尾蜥 (c．septemvi##a— 

tus) 杂交演化而成，三倍体全雌性种群可能是 

由方格鞭尾蜥的二涪体卵子与六线鞭尾蜥的精 

于受精结合而成。Brc~wn和 Wright通过分析 

这些物种 mtDNA 的内切酶图谱 ，进一步指出 

虎蜥就是单性方格鞭尾蜥的母本种 。 

Good和 Wright将 mtDNA 的 内切酶 分 

析与同功酶分析结台在一起，研究了三倍体单 

性蜥蜴外蛇鞭尾蜥 (c m 0 0r ，exsaguis) 

及其 7个假定两性亲率种。结果表明，外蛇鞭 

尾蜥不但含有有胁鞭尾蜥 (c．~ostazu s)、无饰 

鞭尾蜥 (c．inornatus)、和七色彩条鞭尾蜥的 

基因组，而且 mtDNA 与有肋鞭尾蜥的相同， 

充分说明外蛇鞭尾蜥不仅是有肋鞭尾蜥、无饰 

鞭尾蜥和七色彩条鞭尾蜥通过杂交产生的异源 

三倍体杂种，而且有肋鞭尾蜥就是其杂交起始 

的母性亲本种 。 
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(五)检测自然界的杂交渐渗现象 用 

mtDNA来检测天然物种间的杂交渐渗，与根 

形态、核型或蛋白质的比较来检测相比，具有 

两个明显的有利条件，一是由于 mtDNA 为母 

性遗传，故可决定杂交发生的方向；二是由于 

mtDNA 标记的连锁性 ，因而提高了区分杂交 

渐渗与共形性或特征趋同性的能力 。 

利用 mtDNA 的这些有利因素，Arise等 

研究了 9种北美太阳鱼 mtDNA 的 内切 酶 图 

谱，结果表明，同种配假缺乏和稀有物种雌性的 

交配刺激可能是增加种间杂交可能 性的重要因 

素 ；Gyllensten等将 mtDNA 的内切酶和核 

基因编码的同功酶分析结合在一起，研究了美 

国蒙大拿州一个湖中两个刺喉鳟亚种 (Salmo 

clorki lewisi和 Salmo r bouvieri)的 

杂种群体 ，结果表明，这一杂种群体是一个随机 

交配的群体，两个亚种的雌鱼和雄鱼为此作出 

了同等的贡献 。 

(六)追踪特 异 物 种 的生 活 史 美 洲鳗 

(Anguilla rostrata) 和欧 洲 鳗 (Anguilla 

anguilla) 以其特异的生活史吸引着众多 的进 

化学者。它们的幼鱼时期分别在各 自大陆的淡 

水溪流中度过 ，成熟后便开始了长途迁徙，来到 

大西洋 中部的热带地区，几乎在一起产卵繁殖。 

半个世纪以来，人们一直在争论着一个问题：它 

们既然在同一水域繁殖，其交配是随机的吗?最 

近 Avise等分析了这两种鱼 mtDNA 的内切 

酶图谱，发现两种鳗鱼间 mtDNA 的差异非常 

显著，具有 3．7徭的顺序差异，而美洲鳗种群内 

的 mtDNA 高度一致。 因而 Avisf等认 为， 

尽管两种鳗鱼在一起产卵 ，但它们几乎没有发 

生 混台；而美洲鳗 mtDNA没有地理差异可能 

是其特异的生活史引起的 ，研究的这些鱼类也 

许是一次产卵繁殖的幼鱼经大西洋海流而扩散 

到各地所致 51。 

大西洋鲑 (Salmo saint) 也是一种特异 

的鱼类，具有两个种群，一个为洄游人河产卵种 

群，另一个为非人诃产卵种群。Birt等比较了 

这两个种群 mtDNA 的内切酶图谱，发现它们 

间的亲缘关系较近，分歧的时间可能仅在 1万 
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年左右 。 
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啮齿类杀婴行为研究的几个问题 

JAY B．LAB0V et tt1 

(Depa rtment 0 Biology．Colby College．USA) 

啮齿类杀婴行为的研究 ，从最近十年来，在 

实验室和野外的观察 ，认为杀婴行为是由f 多 

因素促或的，杀婴能增加雌雄个体 的适合 度 

但阀题还很多。文章的最后部分，提出了将来 
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