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昆虫基因组大小及其进化* 
丛宇阳 1**  肖花美 1, 2  李  飞 1*** 

（1. 浙江大学昆虫科学研究所，杭州 310058；2. 宜春学院生命科学与资源环境学院， 

江西省作物生长发育调控重点实验室，宜春 336000） 

摘  要  基因组是物种遗传信息的集合，其大小是研究基因组进化、结构及功能的重要参数之一。本文介
绍了测定基因组大小的方法，简述了基因组大小的进化假说及分子机制，综述了近年来昆虫基因组大小的

研究进展，尤其是昆虫基因组大小变化的相关影响因子。总体而言，昆虫基因组大小变化是一个复杂的过

程，与转座子的活性有密切的关系，是基因组序列丢失和获得两种过程平衡的结果。基因组大小的变化仍

在不断地进化中，其对生物造成的影响是剧烈的，因此对昆虫的表型特征产生了重要的影响，但影响的程

度和关系在不同的类群有明显的差异，表现出一定的随机性，目前尚未总结出明显的规律。昆虫是生物多

样性最为丰富的动物类群，是研究基因组大小进化的最佳材料，随着越来越多的昆虫基因组被测序公开，

对昆虫基因组数据进行深入分析，有利于破解基因组大小进化的“C 值之谜”，可为生物基因组大小的研
究提供重要参考。 
关键词  昆虫；基因组大小；C值悖论；基因组的进化；非编码 DNA 

Progress in research on insect genome size and evolution 
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(1. Institute of Insect Sciences, Zhejiang University, Hangzhou 310058, China; 2. College of Life Sciences and Resources Environment/ 

Key Laboratory of Crop Growth and Development Regulation, Jiangxi Province, Yichun University, Yichun 336000, China) 

Abstract  The genome contains the accumulated genetic information of a species, and genome size is an important metric for 

studying genome structure, function and evolution. Here, we briefly introduce the methods for estimating genome size and the 

molecular mechanisms and evolutionary forces underlying changes in animal genome size. We also review current progress in 

studying insect genome size, especially the correlation between genome size and variable phenotypic characteristics in insects. 

In general, evolutionary change in insect genome size is a quite complex process that is closely related to transposon. Genome 

size is the result of the balance between DNA loss and gain. Insect genome size is still evolving, which in turn influences the 

phenotypic characteristics of insects to various degrees, however, the explicit relationship between these two features remains 

obscure. Since they have the highest diversity of all animal taxa, insects are good models for studying genome size evolution. 

Further analysis of insect genome data facilitates uncovering evolutionary changes in insect genome size, which may also shed 

light on the “C-value enigma”. 

Key words  insect; genome size; C-value paradox; genome evolution; non-coding DNA 

基因组大小（Genome size，GS）是指成熟
细胞内单倍体 DNA 含量的总和，常用 C 值
（C-value）表示，单位为 pg（Picogram），1 pg
的基因组约等于 978 Mb（Million base pair）的

DNA序列。目前，动物基因组大小数据库（Animal 
genome size database）提供了超过 8 000种动物
的基因组大小的数值，其中包括 1 300条的昆虫

蛃基因组大小记录，涵盖捻翅目、纺足目、石 目
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等 21 个目。迄今为止，基因组最小的昆虫为双
翅目的海滨摇蚊 Clunio tsushimensis，基因组大
小为 0.07 pg（约 68.5 Mb），基因组最大的为直
翅目的斑腿蝗 Podisma pedestris，基因组大小为
16.93 pg（约 16.6 Gb），两者相差 242倍。 

昆虫基因组具高杂合、高重复的特点，重复

序列是导致不同昆虫基因组产生巨大差异的主

要原因之一。近年来，随着基因组数据不断积累，

许多研究者从不同角度对昆虫基因组大小与一

些表型特征进行了关联分析，同时也给基因组大

小进化的不同假说提供了证据。为此，本文对基

因组大小的测定、昆虫基因组大小的影响因子、

进化动力以及昆虫基因组大小进化的分子机制

等多个领域进行了综述。 

1  昆虫基因组大小与影响因子分析 

1.1  基因组大小的测定及分析方法 

评估基因组大小（Genome size estimation, 
GSE）是研究特定物种基因组的重要前提，是基
因组测序和组装的重要参考指标。目前常用的评

估昆虫基因组大小的方法主要有两种，一种是通

过流式细胞仪（Flow cytometry）分析得到细胞
染色体组型的信息并推断其基因组大小，另一种

是进行低深度基因组测序，然后采用 K-mer 法
（He et al.，2016）来预测基因组大小、杂合度
及重复序列等信息。近年来，为提高数据分析质

量和效率，开发了对两种方法获得的数据进行基

因组大小分析的方法和软件，如基于流式细胞仪

输出数据进行相关分析的 flowPloidy（R 包）
（Smith et al.，2018），基于 K-mer频次数据进
行分析的 findGSE（R包）（Sun et al.，2018）、
GenomeScope（Vurture et al.，2017）、gce等。
利用流式细胞仪的方法需要基因组大小已知的

物种作为标准对照，如预测昆虫基因组大小时，

通常采用黑腹果蝇 Drosophila melanogaster作为
参考。研究发现，不同实验室环境下饲养的黑腹

果蝇，其基因组大小存在高达 0.05 pg（约
48.9 Mb）的差异（Palmer et al.，2003）。因此，
除实验误差影响外，评估基因组大小也会受“标

准参照”的差异而产生较大偏差。 

1.2  昆虫基因组大小的影响因子 

早在 1971 年，Thomas 等（1971）即提出
了著名的“C值悖论（C-value paradox）”：真核
生物的基因组大小变化范围巨大，而基因组大小

的变化与生命体自身的复杂性并无关联。昆虫种

类繁盛，不同的昆虫类群有着变化多样的表型特

性和生活史特征，但很多特性与昆虫基因组大小

并无明显的关联。例如，对捻翅目（Johnston 
et al.，2004）、膜翅目（Ardila-Garcia et al.，2010）
和蜚蠊目（Koshikawa et al.，2008）中一些具有
寄生性或社会性的昆虫种类的研究发现，其基因

组大小在系统发育上与这些昆虫固有的这些特

性并不相关；与寡食性昆虫相比，杂食性昆虫对

复杂植物种类的次生代谢产物有着更强的分解

能力（Baroncelli et al.，2016），但通过对几种食
性明确已知的近缘棉铃虫的基因组大小与其食

性在系统发育进化上的相关性分析，发现昆虫的

食性与基因组大小并无显著的关系（Zhang 
et al.，2019）。 

另一方面，由于基因组大小与细胞核大小和

细胞大小等细胞水平的特征紧密相关，生物细胞

数量和大小的变化可能导致体型大小的变化，昆

虫基因组大小与昆虫的体型大小存在潜在的相

关性。将基因组大小与体型大小进行关联分析，

发现体虱（Johnston et al.，2007）、蚜虫（Finston 
et al.，1995）、伊蚊（Ferrari and Rai，1989）和
蚂蚁（Tsutsui et al.，2008）的基因组大小与体型
大小的相关性并不显著，而拟步甲属（Palmer and 
Petitpierre，1996；Palmer et al.，2003）几种昆
虫的体型大小与其基因组大小呈较强的负相关

性。环境温度的变化对生物体体型大小有显著影

响（The temperature-size rule），尤其是在变温动
物发育后期，环境温度的增加将导致其最终体型

的减小（Hessen et al.，2013）。生物的发育和生
存环境的变化密切相关，直接通过基因组大小

“预测”体型大小，不具有合理性。此外，也有

研究发现基因组大小与雄性昆虫的精子发育、受

精成功率、雌性昆虫的生殖力呈正相关（Tsutsui 
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et al.，2008；Arnqvist et al.，2015），但与昆虫变
态发育特征的相关性并不明显（Gregory，2002）。 

继 2000 年黑腹果蝇基因组计划的完成，近
年来基因组测序成本大幅度降低，越来越多的昆

虫基因组被揭开神秘的面纱，研究人员将基因组

进行注释分析，发现不同昆虫种类之间的基因组

结构特征相似性与差异性并存。例如，基因组大

小超过 6 Gb 的蝗虫 Locusta migratoria（Wang 
et al.，2014），其基因组中可编码蛋白的基因总
数为 17 000多个，而基因组大小不过 100 Mb的
海滨摇蚊，其编码基因数量却超过 20 000 个
（Kaiser et al.，2016），这表明编码基因数量与
两物种间的基因组大小并不相关。随着一个个物

种基因组测序计划的完成，以转座子为代表的非

编码 DNA在基因组中的重要地位慢慢被挖掘。
在生物入侵新地区并长期定殖下来的过程中，与

环境压力相关的转座子转座活性将增强，对基因

组大小的变化易产生潜在影响（Capy et al.，
2000；Kim et al.，2014；Piacentini et al.，2014）。
对分布在不同地理区域的黑腹果蝇的研究发现，

长期定殖于发源地以外的地理种群，其基因组大

小显著大于发源地种群，发源地以外的地理种群

之间的基因组大小差异并不显著（Vieira et al.，
2002；Nardon et al.，2005），这说明昆虫的入侵
性和定殖能力与基因组大小也密切相关。 

2  基因组大小的进化假说：选择性

假说和遗传漂变 

基因组大小在生命体的长期进化过程中受

自然选择的压力或遗传漂变过程的影响而被固

定下来（Petrov，2001）。 
基因组大小进化的“选择性假说”强调自然

选择在基因组的进化中起主导作用，该理论认为

生物在环境压力的选择下，其基因组大小会被调

试到一个合适的最优值，在此过程中，基因组的

配置元件不断更新，细胞水平的表型特征（如细

胞大小、细胞代谢速率等）发生改变，生物个体

因此从中“受益”（Gregory，2001）。这一选择
压力表现为生存栖境的变化，例如在平均温度

低、降水量强的地区中生存的几种盘腹蚁属

Aphaenogaster 的昆虫倾向于有较大的基因组
（Lau et al.，2019）；也体现在雌雄虫交配时的
偏好反应，例如雄性蝗虫通过“歌唱”的方式求

偶，“歌声”具有吸引力的雄虫，其基因组显著

小于“资质平平”的雄虫，而更受雌虫青睐，这

说明性选择在基因组大小进化中也具有重要的

作用（Schielzeth et al.，2014）。选择压力可以作
用于基因组的分子元件，也可作用于细胞，共同

推动基因组大小的进化。在基因组进化的分子水

平上，转座子的迅速累积导致的基因组“肥胖”

对宿主基因组本身既可以产生中性或有害的影

响，也可以产生有益的影响（Chuong et al.，
2017）。在多细胞生物中，较小的基因组细胞代
谢能力强，例如具有飞行能力的鸟类与其他哺乳

动物相比，其基因组偏小（Wright et al.，2014），
而鳞翅目昆虫中，具有较强迁飞能力的帝王蝶为

了适应飞行，在长期的选择压力下，基因组更为

紧缩（Gregory and Hebert，2003）。另外，核内
遗传物质含量少的生物其细胞增殖发育的周期

循环会更迅速，较小的代谢速率可以使生物消耗

很少的能量就能在生态环境中占据一个合适的

生态位（Vinogradov，2004）。除此之外，精细
胞也通过减小核基因组的内容量以增加精子的

数量，从而促进生物体内的“生殖竞争”，筛选

最优的精子（Gage and Morrow，2003）。 
然而，基因组大小进化的“遗传漂变”假说

则指出基因组大小最初在谱系中便被固定下来，

与选择压力无关。基因组复杂性的增加是由于在

长期进化的过程中，生命个体的体型不断增大，

所在种群其有效种群大小（Ne）不断减小，在起

主导作用的非适应性随机遗传漂变过程中，基因

组发生变化，从而引起基因组大小的变化（Lynch 
and Conery，2003）。这一理论强调有效种群大小
的重要性，但对鞘翅目几种豆象的基因组大小与

有效种群大小的研究中，未发现两者存在直接的

关联性（Arnqvist et al.，2015）。 

3  基因组大小进化的分子机制 

在生物进化的过程中，一些基因组的组成元
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件容易发生活跃的变化。这些变化作用于基因组

的局部或整体，对后续基因组的转录调控至关重

要。由于基因组元件发生变化而累积的分子突变

导致 DNA 的丢失（DNA loss）和获得（DNA 
gain），是个体水平基因组大小进化的原动力，
主要包括碱基的插入和缺失变异、转座子转座导

致基因组的结构变异、卫星序列的扩张与收缩以

及染色体变异等。 

3.1  碱基的随机插入和缺失变异（Insertion and 
deletion-Indel） 

将不同生命个体的基因组水平内的相似序

列进行比较，发现某些碱基出现空位或冗余，序

列的插入和缺失（DNA loss and gain）是解释这
一现象的主要成因。仅次于单碱基替换，碱基的

随机插入或缺失在基因组的进化过程中的发生

频率很高，是形成基因组复杂而多样化的主要动

力（Fan et al.，2007）。不同物种基因组的插入
和缺失的速率不同。夏威夷竹节虫 Laupala 
molokoiensis 基因组的 DNA 缺失速率比黑腹果
蝇低 40倍，是导致其基因组大小远超果蝇 11倍
的主要原因（Petrov et al.，2000）。由于碱基的
局部或全基因组范围内插入缺失变异对真核生

物的进化具有普适性和重要性，Petrov（2002） 提
出了基因组大小进化的“突变平衡”模型：由于

随机插入和缺失事件的存在，DNA 缺失和获得
速率不同，产生突变偏差，这种偏差在选择压力

下被负选择作用所消除或被正选择作用所放大，

进而导致亲缘关系较近的物种（Hjelmen et al.，
2017）或同一物种的雌雄个体（Hjelmen et al.，
2019）间基因组大小存在较大差异。基于这一假
说，有研究指出，在果蝇基因组大小的进化过程

中，DNA 缺失事件是导致果蝇基因组大小变化
的决定因素（Assis and Kondrashov，2012；Ellis 
et al.，2014）。 

3.2  转座子（Transposable elements, TE）的插

入（增殖）或剪切（抑制）事件 

转座子是一种广泛存在于真核生物体内，可

以在基因组中自由跳跃的 DNA序列。通过“剪
切-粘贴”（DNA转座子）或“复制-粘贴”（反转

录转座子）的方式随机地在基因组的基因区和基

因间区跳跃（Boeke et al.，1985）。这种可移动
的基因组元件通过改变基因组的结构对基因进

行遗传调控，进而可能对生物体的形态特征和生

长发育产生重大影响（Doolittle，2013）。在已测
序和注释的昆虫基因组中，转座子是含量最丰富

的 DNA组分，尤其体现在基因组较大的物种中。
有着 6.3 Gb DNA含量的东亚飞蝗，其基因组中
转座子的含量高达 60%（Wang et al.，2014），德
国小蠊 Blattella germanica（基因组大小 2 Gb）
和堆沙白蚁 Cryptotermes secundus（基因组大小
1 Gb）中所含转座子也均占基因组大小的一半以
上（Harrison et al.，2018）。 
目前，关于转座子与基因组大小进化之间的

关联存在不同的假说争议。“自私的基因”假说

认为：在进化过程中，核 DNA面临最直接的选
择压力是可以在细胞中生存并繁衍复制，大量存

在的转座子的“自私”表现为：必定存在一些种

类的转座子“无表型相关性（No phenotypic）”。
此类转座子不与任何表型和进化相关的功能相

联系，其存在仅是为了繁衍而复制自身的 DNA
序列，以此提高基因在遗传上的多样性（Genetic 
variability）和在细胞中的存活率，进而加速基因
组变异和多元化的进程（Orgel and Crick，1980）。
经典的自然选择假说则认为：自然选择的压力影

响与物种适合度相关的转座子，转座子的活性随

着生物对环境的适应而不断变化，这类被环境压

力调动起来的分子元件在基因组中或跳跃或粘

贴，从而导致在进化过程中物种基因组大小发生

改变（Gregory and Hebert，1999；Smit，1999；
Kidwell and Lisch，2001；Biemont and Vieira，
2006）。2000年以来，随着转座子研究热度的不
断升温，研究人员以果蝇属昆虫为研究对象，对

转座子与基因组大小的关系进行了大量研究

（Vieira et al.，2002；Boulesteix et al.，2006；
Sessegolo et al.，2016），这些研究从不同角度为
基因组大小进化的自然选择假说提供了证据。 

3.3  微卫星序列（Microsatellite）的扩张和   
收缩 

微卫星序列是一段包含 1-6个碱基的简单重
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复片段（Simple sequence repeats，SSR），广泛存
在于真核生物的基因组中，其不同重复拷贝类别

在种属及个体间存在特异性，是基因组序列的重

要组成部分（Ellegren，2004）。微卫星序列广泛
分布于染色体的异染色质区（如端粒和着丝粒）。

Bosco等（2007）对果蝇染色体异染色质区的微
卫星序列的研究表明，微卫星序列的扩张和收缩

可能是导致其种间和种内的基因组大小呈多样

性的主要原因。此外也有研究发现，在黑腹果蝇

和冈比亚按蚊 Anopheles gambiae这两种 XY性
别决定型的昆虫中，Y染色体的大部分区域都是
低转录的异染色质区，具有大量的重复序列，因

此由 Y 染色体进化导致的基因组重复序列的扩
张与收缩，可能与物种基因组大小的进化相关

（Bonaccorsi et al.，1980），同种生物雌雄两性
基因组的大小之间的差异可能也与此相关。 

3.4  染色体的变异 

多倍体化是染色体数量变异的一种，由于多

倍体化而导致的全基因组加倍是基因组大小倍

数级差异的主要原因，在植物中较为常见（Blanc 
and Wolfe，2004）。自然界中，多倍体动物较为
少见，大部分昆虫均为二倍体，单倍体或三倍体

只 在 某 些 特 殊 物 种 （ 如 鞘 翅 目 象 甲 科

Curculionidae的某些象甲、双翅目毛蠓科的毛蠓
Psychoda parthenogenetica）中出现（Lachowska 
et al.，2008）。然而，昆虫不同组织细胞中存在
的染色体核内多倍性（Endopolyploidy）却非常
常见，某些组织可能由于行使特殊功能的需要，

染色体发生了数量级的加倍。比如家蚕丝腺中的

核 DNA经过 30次左右的复制形成了“100万倍
体”（Perdixgillot，1979），这是在长期的选择压
力下单个细胞基因组大小特化的体现。此外，在

某些直翅目蝗虫中也发现存在正常核型范围内

的超数染色体（B chromosome）（Jones and Rees，
1982），B染色体中含有大量的重复序列（Trivers 
et al.，2004），其数量变化与某些物种基因组大
小存在关联（Schielzeth et al.，2014）。 
上述分子突变在进化的选择压力下不断累

积，导致基因组的结构发生变化，主要体现在基

因组整体的 GC含量（Bohlin et al.，2014；Li and 
Du，2014；Almpanis et al.，2018）、基因编码区
某些基因家族的扩增与收缩（Gardiner et al.，
2008； Hessen et al.， 2013）、内含子长度
（Moriyama et al.，1998）等，这些基因组的结
构特征也直接或间接地与基因组大小存在相关

性。另一方面，细胞和染色体作为基因组的载体，

核 DNA量的变化也会影响细胞核型、染色体数
目、细胞大小以及细胞代谢速率等细胞特征。有

研究指出蜻蜓目（Ardila-Garcia and Gregory，
2009）、缨尾目（Jacobson et al.，2013 蛃）、石 目

（Gassner et al.，2014）、鞘翅目（Petitpierre et al.，
1993）和膜翅目（Gokhman et al.，2017）中的
某些昆虫，其染色体数目或平均长度均与其基因

组大小相关，而双翅目果蝇（Gregory and 
Johnston，2008）和半翅目蚜虫（Finston et al.，
1995）的基因组大小与染色体数目却无明显的相
关性。基因组大小与细胞水平的表型存在着较强

的相关性。基因组的扩张可能导致细胞转录产物

的增加，细胞通过调节自身的大小（比表面积）

以维持代谢过程中氧气和废物运输的平衡，细胞

在一定范围内变大，分裂速度变慢，细胞周期可

能更长（Bennett，1971）。 

4  展望 

昆虫作为物种丰富度最为繁盛的动物类群，

其分布范围广，对环境适应性强，是基因组大小

进化问题的最佳研究对象。综上所述，昆虫基因

组大小的变化是一个复杂的过程，是基因组序列

丢失和获得的平衡，与转座子和微卫星序列的扩

增和收缩有密切的关系。基因组大小的变化是一

个剧烈的过程，因此对昆虫的表型特征产生了重

要的影响，但影响的程度和关系在不同的类群有

明显的差异，目前尚未总结出明显的规律特征，

表现出一定的随机性。 
随着多种昆虫基因组测序的完成，越来越多

的昆虫基因组数据公开发表，我们将可以对各类

基因组的组成元件的变化进行更为细致的研究，

探明昆虫基因组中各组成元件的结构和功能，系
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统地阐释这些组成元件的进化影响昆虫基因组

大小变化的作用，有利于破解基因组大小进化的

“C 值之谜”。其中，基因组中非蛋白编码区域
的进化包括重复序列、非编码 RNA等是未来研
究的重点。 
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