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摘要：一般认为鱼类线粒体基因组在结构上具有高度的保守性，但是通过分析 NCBI 数据库中的 1 255 种鱼类线粒体基因组

全序列（截至 2013 年 11 月 3 日），发现～52 种鱼线粒体基因组发生了重排。进一步的分析发现这些重排具有 3 种类型：滑

移（shuffling）、移位（translocation）和倒置（inversion），并多发生于 WANCY 基因簇、IQM 基因簇、ND6 基因、控制区（D-loop）
及其邻接基因等区域。该文根据已报道的 4 种常见的解释重排的模型：复制−随机丢失（duplication-random loss）、复制−非
随机丢失（duplication-nonrandom loss）、线粒体内的重组（intramitochondrial recombination）以及由 tRNA 基因错误起始引

起的复制（tRNA miss-priming model）解释了鱼类重排产生的可能机制，并探讨了重排现象在鱼类系统发生研究中的应用，

以期为鱼类线粒体的进化研究提供科学依据。 
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Abstract: Generally, the mitochondrial genome is characterized by the property of highly conserved organization. After comparing 
the 1,255 fish complete mitogenome sequences deposited in GenBank (as of Nov. 3, 2013), approximately 52 complete mitogenomes 
are found to have been rearranged. Of these species, three types of rearrangement—shuffling, translocation, and inversion—have 
been found. Further analysis shows that the sites of the rearrangements occur frequently in WANCY cluster, IQM cluster, ND6 gene, 
control region (D-loop) and its adjacent genes. Based on the four models that explain the gene rearrangements commonly adopted by 
scientists, we attempted to infer the possible mechanisms for the three types of gene rearrangement as well as the application of gene 
rearrangement in phylogenetic studies. 
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鱼类线粒体基因组（mtDNA）通常为结构高度

紧凑的双链闭合环状分子，长 15～20 kb。一般包

括 13 个蛋白质编码基因、2 个 rRNA 基因及 22 个

tRNA 编码基因，两个主要的非编码区：一个是和

线粒体复制和转录起始相关的控制区（D-loop）,
另一个是轻链复制起始区（OL）。mtDNA 的两条链

分别为重链 H 和轻链 L，其中 L 链仅编码 ND6 和 8
个 tRNA，其余基因皆由 H 链编码（Boore，1999）。 

近年来，随着分子生物学技术不断向经典分类

学领域渗透，以及鱼类 mtDNA 研究技术不断成熟，

mtDNA 作为分子标记在鱼类系统学研究领域被广

泛应用，例如在种群识别、谱系生物地理、进化与

系统发育等研究领域（Bartlett & Davidson，1991；
Dunz & Schliewen，2013；Mabuchi et al，2004；
Miya et al，2003）。一般来说，鱼类线粒体基因组

结构，尤其是在基因排列顺序上具有高度的保守
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性，但是，随着鱼类 mtDNA 全序列数据的逐渐增

加，不断有关于线粒体发生重排的报道（Gong et al，
2013；Inoue et al，2003；Ishikawa et al，2000；Ki et 
al，2008；Kong et al，2009；Mabuchi et al，2004；
Miya，1999；Sammler et al，2011），不过这些报道

大都很分散，迄今对鱼类 mtDNA 重排现象还没有

比较系统的研究。本文就已报道的鱼类线粒体基因

组中发生的基因重排现象进行了系统的分类整理，

并对 mtDNA 重排模型、可能的发生机制、常见的

重排类型及重排现象在系统发生上的应用进行了

探讨。 

1  mtDNA 重排模型 

基因重排现象在多数植物、真菌和原生生物中

极为普遍（Baileyserres et al，1986；Guerineau et al，
1975；Isaac et al，1985；Temple et al，1992），但是

在以鱼类、两栖类和大多数哺乳动物为代表的脊椎

动物中发现较晚（Hoarau et al，2002；Macey et al，
1997；Thyagarajan et al，1996；Tsaousis et al，
2005）。基因重排有多种形式，根据 mtDNA 可能的

重排模型，迄今重排可分为滑移（shuffling）、移位

（translocation）、倒置（inversion）三种类型。滑移

是指基因在同一条链上从一个位置滑移到相邻位

置（滑移的距离都很短,一般不跨越蛋白基因）；移

位是指基因从原始位置跨过几个基因（通常包括蛋

白编码基因）转座到不同的位置；倒置是指基因从

一条链编码转换到另外一条链编码（通常都是由轻

链编码转变为重链编码），发生倒置的基因在基因

组上的排列位置变化不大。从最早提出复制−随机

丢失模型（duplication-random loss）至今，不同的

研究者针对不同的重排现象，先后提出了新的重排

模型。有关线粒体重排模型主要有 4 种假说：复制

−随机丢失（duplication-random loss）（Moritz & 
Brown，1987）、复制−非随机丢失（duplication- 
nonrandom loss）（Lavrov et al，2002）、线粒体内的

重组（intramitochondrial recombination）（Poulton et 
al，1993）以及由 tRNA 基因错误起始引起的复制

（ tRNA miss-priming model）（Cantatore et al，
1987；Jacobs et al，1989）。 
1.1  复制−随机丢失模型（duplication-random loss） 

Moritz & Brown（1987）针对蜥蜴的基因排序，

首次提出该模型，随后 Macey et al（1997）和 Boore 
& Brown（1998）又分别对该机制做了一定修改和

补充。该模型假设，由于 mtDNA 复制错误，通过

滑链错配（slipped-strandmispairing）或者非精确终

止（imprecise termination）产生多基因的重复。随

后，由于自然选择的作用，随机丢失重复基因中的

某个基因，从而形成基因的重排（图 1）。该模型可

解释基因片段的插入和缺失、长度异质性和 tRNA
串联重复拷贝等现象，但是该模型只是在 tRNA 中

找到了串联重复的例证（Boore，2000；Dowton et 
al，2003；Liu et al，2005；Mabuchi et al，2004），
对于较大的蛋白编码基因和一些发生倒置的基因

重排则难以进行合理的解释。 

 
图 1  复制-随机丢失模型（改自 Boore et al，1998） 

Figure 1  Duplication-random loss model(Revised from Boore 
et al, 1998) 

 
1.2  复制−非随机丢失（duplication-nonrandom loss） 

Lavrov et al（2002）在研究两种千足虫的基因

排列时提出该重排模型。首先整个基因组发生串联

重复，形成由两个同向排列的单体首尾相接的环状

二聚体，随后其中一套转录启动子失去功能，导致

一种转录极性的基因从一个拷贝中丢失，而另一种

转录极性的基因则从另一个拷贝中丢失，这样重复

的基因就发生丢失。但这种丢失是非随机的，它取

决于基因的转录极性和位置（图 2）。该模型能够很

好地解释在多足类、双翅目及青缨鲆（Crossorh-
ombus azureus）等物种中相同极性的基因聚在一起

的特殊现象（Beckenbach，2012；Podsiadlowski et al，
2007；Shi et al，2013）。 
1.3  线粒体内的重组（intramitochondrial recom-

bination） 
Poulton et al（1993）在研究病人线粒体时首次

提出了线粒体内重组模型；Lunt & Hyman（1997）
首次报道了一种线虫线粒体 DNA 发生重组的实验

证据。该模型假设，当一个完整的线粒体基因组 3
个（或以上）位点同时断裂，断裂形成的片段在重

新接回原基因组时若顺序发生变化即可导致基因

重排。重组的关键是双链的断裂和重新连接，重 
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图 2  复制-非随机丢失（改自 Lavrov et al，2002） 

Figure 2  Duplication-nonrandom loss model (Revised from Lavrov et al, 2002) 
 

组产物有 3 种可能（图 3）：（a）大环和小环；（b）未

变化的基因组；（c）含有一个短的倒转片段的基因组。

传统的复制−随机丢失模型不涉及链的断裂，但基因

倒置和大片段基因与其邻接基因间的位置互换等现

象若不联系重组就很难进行解释。该模型很好地解释

了在半滑舌鳎线粒体基因组中 tRNAGln 基因倒置及控

制区发生远距离移位现象（Kong et al，2009）。 

 
图 3  鱼类 mtDNA 重组模型（改自 Poulton et al，1993） 

Figure 3  Intramitochondrial recombination model  
(Revised from Poulton et al, 1993) 

 
1.4  tRNA 基因错误起始引发的复制（ tRNA 

miss-priming model） 
Cantatore et al（1987）在研究海胆时首次提出

由 tRNA 错误起始引发的 mtDNA 复制模型。该模

型假设，tRNA 可以作为复制起点引发 mtDNA 复

制，但是在新生的 DNA 链上不能被删除。这样，

到下一个复制周期，这个 tRNA 就有可能作为模板

而被复制（由 RNA 依赖的 DNA 聚合酶完成），其

结果是该 tRNA 基因就有可能被组并到线粒体基因

组的复制起点，从而导致线粒体复制错误产生的重

排现象。目前，在鱼类线粒体基因组里暂时没有发

现较好的证据来支持该模型。 

2  鱼类 mtDNA 重排类型及特点 

自从 Miya & Nishida（1999）发现第一例鱼类

tRNA 基因重排以来，有关鱼类线粒体重排的报道

甚少（Inoue et al，2003；Ishikawa et al，2000；
Zhuang & Cheng，2010）。鉴于目前鲽形目研究中

发现的倒置重排现象（Gong et al，2013；Kong et 
al，2009），我们想进一步了解整个鱼类线粒体重

排现象的状况，因此，通过对 NCBI 数据库中 1 255
种鱼类线粒体基因组全序列（截至 2013 年 11 月

3 日，其中硬骨鱼类 1 219 种，软骨鱼类 36 种）

的比较，发现大约 52 种硬骨鱼类线粒体基因组发

生了重排，软骨鱼类未见重排（表 1）。本研究通

过分析这些重排现象，对其重排类型和可能的发

生机制进行了研究，以期为鱼类线粒体的进化研

究提供科学依据。 
2.1  移位（translocation） 

在发现的 52 种具有重排的鱼类中，发生移位

现象的种类有 36 种（～69%）。分析发现移位的基

因既可以只发生在控制区、tRNA 基因和蛋白编码

基因，也可以同时发生在两个（或以上）的区域。

例如控制区发生移位的有宽头深海鼠鳕（Bathyg-
adus antrodes）、密刺角鮟鱇（Cryptopsaras couesii）
和毛杜父鱼（Clinocottus analis），其部分控制区移

位至 16S RNA 和 ND1 基因之间（Miya et al，2010；
Satoh et al，2006）；tRNA 基因发生移位的有纤钻光

鱼（Gonostoma gracile）的 tRNAThr和 tRNAPro 基因

位置发生互换，同时 tRNAGlu 也移位至 CytB 的 3′
端，这是鱼类首例 tRNA 基因重排现象（Miya & 
Nishida,1999）；此外，长尾鲟（Coelorinchus 
kishinouyei）的 tRNAGlu 移位到控制区的 5′端，月尾

鳗（Cyema atrum）的 tRNAIle移位到 tRNAPhe和 12S 
RNA 之间等（Inoue et al，2010；Miya & Nishida，
1999；Miya et al，2003）；蛋白编码基因发生移位

的有光蟾鱼（Porichthys myriaster）的 ND2 和 COI 
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基因都移至 ND4 和 ND6 基因之间。研究发现单个

基因发生移位的现象比较少见，大部分移位现象同

时发生在两个（或以上）基因，例如芒光灯笼鱼

（Myctophum affinec）、星康吉鳗（Conger myria-
ster）、南极鱼（Antarctic notothenioids）等 13 种鱼

的 ND6 和 tRNAGlu 一起移至控制区内（Inoue et al，
2001；Miya et al，2003；Zhuang & Cheng，2010）；
隆背躄鱼（Tetrabrachium ocellatum）的控制区、

ANCY 基因簇（tRNAAla-tRNAAsn-tRNACys -tRNATyr）

以及其下游的 COI 基因和 tRNASer 基因一起移至

tRNAGly的 3′端（Miya et al，2010）。 
2.2  滑移（shuffling） 

在这些发生重排的鱼类中，有 18 种鱼发生了

滑移现象（大概 35%）。发生滑移的基因主要位于

IQM（tRNAIle-tRNAGln-tRNAMet）、WANCY（tRNATrp- 
tRNAAla-tRNAAsn-tRNACys-tRNATyr）以及HSL（tRNAHis- 
tRNASer-tRNALeu）三个基因簇间。例如在 IQM 基因

簇发生滑移有灯笼鱼（Diaphus splendidus）和鹦嘴

鱼（Chlorurus sordidus）的Q和M位置互换（Mabuchi 
et al，2004；Miya et al，2003;）；蝰鱼（Chauliodus 
sloani）和芒光灯笼鱼（Myctophum affine）等的 C
和 Y 位置发生互换，而条纹粗眼鮗（Trachinops 
taeniatus）则是 N 和 A 位置互换，即经典的 WANCY
基因簇变成 WANYC 或者 WNACY 排序（Miya et 
al，2001）；平头沙塘鳢（Odontobutis platycephala）
的 tRNAHis滑移至 tRNALeu的 3′端，经典的 HSL 排序

变成 SLH 排序（Ki et al，2008）等。 
2.3  基因倒置（inversion） 

根据 GenBank 数据的结果，可以发现许多公

布的 mtDNA 全序列中存在 tRNA 倒置现象，但是

分析发现绝大多的数倒置现象都是因为注释错误

引起的（Kong et al，2009）。目前为止，仅发现 4
例倒置现象（大概 8%）。已报道发生基因倒置现

象的鱼类有半滑舌鳎（Cynoglossus semilaevis）和

日本须鳎（Paraplagusia japonica）两种，其 tRNAGln

基因由轻链编码转变为重链编码，这也是鱼类线

粒体基因组中首例倒置现象（Gong et al，2013；
Kong et al，2009）；此外，分析 GenBank 数据发

现短吻三线舌鳎（ Cynoglossus abbreviatus ，
GenBank 号：NC_014881）的基因也发生了和以

上两种鱼类一样的倒置现象，而杰氏单颌鳗

（ Monognathus jesperseni ， GenBank 号 ：

NC_013612）的 tRNAAla 和 tRNACys 基因均由轻链

编码转变为重链编码。 
2.4  多类型重排 

基因在发生重排过程中，很少只涉及单类型重

排，一般都是几种重排类型同时发生。移位通常伴

随着滑移或者倒置，如在以半滑舌鳎（Cynoglossus 
semilaevis）为代表的舌鳎亚科中，大部分控制区移

位至 ND1 的 3′端的，且 Q 基因由正常的轻链编码

转变为重链编码，同时伴随着 I 基因滑链现象，导

致基因重排（Kong et al，2009）；蝰鱼（Chauliodus 
sloani）的部分控制区移位至 C 基因的 5'端，同时

伴随着 C 和 Y 基因滑链，正常的 WANCY 基因簇

变成 WANYC 排序（Miya et al，2003）；此外，杰

氏单颌鳗（Monognathus jesperseni）、囊鳃鳗（Sacco-
pharynx lavenbergi）、宽咽鱼（Eurypharynx peleca-
noides）等深海底栖鱼类可能由于自然选择的作用，

发生多处移位、滑移或者倒置等基因组水平上的重

排现象（Inoue et al，2003，2010）。 
总结以上基因重排现象，不难发现 WANCY 基

因簇、IQM 基因簇、ND6 基因、控制区（D-loop）
及其邻接基因等是基因重排的主要发生区域，且这

些区域也将成为以后 mtDNA 研究的热点。 

3  鱼类 mtDNA 重排可能的机制 

随着 mtDNA 重排现象不断被发现，不同的重

排模型先后提出来解释重排的产生。为了更好地理

解以上鱼类重排的模型以及各模型之间的异同，我

们对其发生的机制进行了推测。这些鱼类的滑移现

象用复制随机丢失模型可以得到很好的解释。复制

随机丢失过程中一般存在不完全删除，所以重排后

会出现由重复基因退化后而产生的假基因或者非

编码序列，如鹦嘴鱼 IQM 重排成 IMQ 后，tRNAGln

（Q）基因后面出现了一段类似于 tRNAMet（M）基

因的非编码区，即 tRNAMet 假基因（ψM）；蝰鱼的

WANCY 基因簇变成 WANYC 排序之后，tRNATyr

（Y）基因和 tRNACys（C）基因之间出现了一段 94bp
的非编码序列。倒置和长距离的移位可以用重组模

型来解释。重组模型不涉及复制和删除，因而不会

出现假基因或者长的非编码序列，如半滑舌鳎的控

制区从原始位置移位到 ND1 和 tRNAGln 基因之间，

却没有留下任何重排基因的残迹；细棘海猪鱼

（Halichoeres tenuispinis）的 tRNATrp 和 tRNAAla 基

因之间插入了移位而来的 tRNAGly 基因，中间仅有

1 bp 基因间隔（GenBank 号：NC_011191）。复制非
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随机丢失取决于基因的转录极性和位置，重排过程

中相同极性的基因聚在一起，如青缨鲆中除 tRNAAsn

外，所有的轻链编码基因都聚在了控制区附近并保

持原有的基因排序 (Shi et al，2013）。迄今，在鱼

类线粒体基因组重排现象中暂时还没有发现可以

用由 tRNA 基因不正当起始引发的复制模型来解释

的例子，并且对于基因组水平上发生重排的现象，

目前则还没有一个比较合适的模型，需要结合多种

模型或者提出更合适的模型来解释。 

4  基因重排与系统发生 

近年来，随着线粒体基因组全序列数据不断积

累，越来越多的重排现象被发现。这些重排现象可

能含有对系统发育有用的信息，这一点在绝大多数

脊椎动物得到了大量证据的支持（Haring et al，
2001；Inoue et al，2001，2003；Kong et al，2009；
Kumazawa & Nishida，1995，1999），但是在一些无

脊椎动物及少数脊椎动物里面，基因重排并不能作

为系统进化的依据（Dowton & Austin，1999；Flook 
et al，1995；Mindell et al，1998；Xu et al，2012）。
在鱼类里面，线粒体基因重排为系统发生关系提供

了重要的信息，这也可能将成为以后解决具有争议

的系统发生关系的有力工具。 
Inoue et al（2001）发现在星康吉鳗（Conger 

myriaster）mtDNA 中存在基因重排现象，通过测定、

对比鳗鲡目另外 22 科的代表物种的 ND5 至 Cytb 区

域的基因序列，结果显示有 4 个与星康吉鳗同属一

个亚目的物种 mtDNA 基因排列顺序与星康吉鳗相

同，表明这 5 个科的动物起源于同一个祖先，该结

果在用 12S rRNA 和 Cytb 基因序列进行的系统发生

分析中得到了进一步的证实。 
Mabuchi et al（2004）在研究鹦嘴鱼（Chlorurus 

sordidus）mtDNA 时发现经典的 IQM 顺序变成了

IMQ 顺序，并在此基础上，选择隆头鱼科（Labridae） 

和岩鱼科（Odacidae）作外类群构建进化树，结果

表明在鹦嘴鱼科（Scaridae）的进化过程中都共同

出现了基因滑移现象及 tRNAMet 假基因（ψM）。 
Kong et al（2009）测定了半滑舌鳎（Cynoglossus 

semilaevis）的 mtDNA 全序列，并发现了基因重排

现象，通过比较带纹条鳎、日本须鳎、中华舌鳎和

东方无线鳎 Cytb～12S rRNA 和 ND1～ND2 这两个

在半滑舌鳎 mtDNA 中存在重排现象的片段，结果

是舌鳎亚科的日本须鳎和中华舌鳎出现重排，而带

纹条鳎（鳎科）和东方无线鳎（无线鳎亚科）基因

排序和其他硬骨鱼一样具有经典的基因排序，从而

推测舌鳎亚科很可能是一个单系类群，这与形态学

上的结果保持一致。  
虽然基因重排为鱼类系统进化提供了有用的

信息，但是由于现有的重排现象非常有限及研究的

类群也较少，目前应用基因重排现象研究鱼类的系

统进化还未见报道。并且基因重排不存在分子钟，

即在很长的时期内可能没有任何重排发生，而在某

段时期则快速变化，因此共享的排列可能是由于存

在共同的祖先，也可能是由于发生过量的重排所

致，有必要对这两种情况加以区分（Yi，2007）。 
毋容置疑，mtDNA 重排蕴涵了物种进化过程

中非常重要的遗传信息，基因重排能够非常有效地

反映物种遗传分化、系统发生等信息（Hoarau et al，
2002；Lunt & Hyman， 1997；Meyer， 1994；
Stechmann & Schlegel，1999），但在利用 mtDNA 的

重排信息来重建系统进化关系上仍存在很多的制

约因素，如何利用好隐藏在基因重排现象背后的遗

传信息，这是当前 mtDNA 研究急需解决的问题。

由于目前人们对鱼类系统发生重建的研究还不够

深入，尤其是对鱼类 mtDNA 重排分子过程和机制

缺乏系统的研究以及对倍增序列形成的特殊二级

结构在基因删除中的作用等所知无几，因而在这方

面的科研工作任重道远。 
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