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畜禽性别决定相关基因的研究进展
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!" #$ 在畜牧业生产中，很多经济性状都与性别有直接关系。因此，深入了解畜禽的性别决

定和性别分化机制，进而对其进行鉴定和控制，不仅在科学研究方面具有重要意义，在生产中也具有

重要的实用价值。本文对畜禽性别决定相关基因的研究进展进行了综述。
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在畜牧业生产中，很多经济性状都与性别有直

接关系，例如在蛋鸡的集约化生产中，人们希望得到

尽量多的母鸡；在肉鸡生产中，由于公鸡的生长速

度、饲料利用率都明显高于母鸡，则又希望得到尽量

多的公鸡。因此，深入了解畜禽的性别决定和性别分

化机制，进而对其进行鉴定和控制，不仅在科学研究

方面具有重要意义，在生产中也具有重要的实用价

值。
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哺乳动物的性别是由性染色体决定的，但决定

性别的是整条染色体还是其中某一部分，很长一段

时间人们尚不得而知。在此作一综述。
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哺乳动物不同物种+01基因片断的23.碱基序

列和同源程度是有差别的。’&&*年，45675等对+01
基因的结构·转录及启动子进行初步鉴定〔’〕，发现人

类+01基因有一个长约,#"89的外显子，两个转录起

始位点，其间有一个较长的编码约’!"个氨基酸的开

读框架:0;（<9=> ?=6@A>B C?6D=）。该开读框架中有

一段编码(&个氨基酸能与23.结合的保守区，称为

4EF（GABG D<8AHAIJ B?<59）8<K，人的4EF 8<K与鼠

的4EF 8<K相比有(’L的同源性。研究发现，在性反

转 病 例 中 ，+01的 突 变 几 乎 都 与4EF 8<K有 关 ，而

4EF 8<K在+01中是高度保守的。这充分表明+01
基因产物$+01蛋白具有与23.结合并调控基因表

达的作用。+01作用于23.小沟%个特定的碱基序列

..M..F，使23.发生弯曲，将远距离的调节位点或

启动子拉近，以便于调节基因的表达〔*〕。

’/! +:N23
在目前已发现的+:N基因中，+:N*是唯一一个

位于N染色体上的基因，同时也是与+01（+?J）同源

性最高的基因，在两性的性腺及神经组织的早期发

育阶段表达〔!〕。+:N*基因序列在人·鼠·袋鼠这*种

生物中完全相同，表现为’""L的同源性。+:N*与

+01在功能及表达上并不是完全一致的，+01仅在

胚胎生殖嵴及成体睾丸中表达，直接参与睾丸发育，

而+:N*在两种性别中都能广泛表达，如+:N*在人

胚胎精索·脑及其它几种成体组织中表达，在鼠的中

枢神经系统及未分化的性腺中也均有表达。另外，

+:N*基因在进化过程中是高度保守的，而+01（+?J）

即使在亲缘关系很近的物种间也有较大的差异〔*〕。

尽管如此，由于在+:N基因家族中+:N*与+01的同

源性最高，因而可以说明它们可能有一个共同的祖

先基因，只不过在进化过程中，功能上发生了分化。

+:N&基因是+:N家族中另一个非常受重视的

基因。与其它+:N基因不同的是，+:N&含有两个内

含子，是第一个被报道含有内含子的基因。另外，

+:N&还含有一个开读框架，具有4EF 8<K和-个潜

在的起始密码子，编码#"&个氨基酸，其中在’"-O
’,-位的(&个氨基酸构成了4EF 8<K，与+01基因的

4EF 8<K的编码序列的同源性达(’L。鼠的+:N&定

位于’’号染色体上，该染色体与人的’(P是同源的，

表达时间也与人的相似。+:N&的基因结构及编码的

产物与+01基因很相似，目前认为它可能调控下游

基因的表达。其基因突变可导致骨骼形成异常综合
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症!"（!#$%#$&’() "*+%’,+(,），该病症的明显特点是

长骨弯曲不能形成软骨，同时伴有性反转。
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在性别决定过程中，除了012·034家族外，还

有其它基因也对性别决定起作用，与4染色体连锁

的基因"546-·常染色体上的基因076-·89-等。

-./.- 076-（+:&;#(<#=&>() ?,):#; -） 在性别决定和

性腺·肾上腺的发育中具有一定的作用。研究发现

076-具有"@5结合区和配体结合区，属于核激素受

体家族。076-的作用：一是调节性腺和肾上腺中的

基 因 表 达 ， 二 是 调 节 AB0 （AC’’&;(,+ (>D(E(:(>*
+CE+:,>)&）基因的表达〔F〕。AB0是睾丸的一种产物，它

能抑制雌性生殖管的发生。AB0上有076-的结合位

点，076-与AB0结合后，激活AB0基因使其发挥作用。

对鼠的076-研究发现，在小鼠受精GHG.I<后，即中胚

层形成尿殖嵴时，076-就能在胚胎中表达〔I〕。当睾丸

开始分化时，076-的表达量有所增加，而在性别分

化时，076-在卵巢中的表达量却降低，这充分说明

076-能促进雄性性别的表现，而抑制雌性性别的分

化。076-除了在胚胎早期作用于性腺外，它还能促

进睾丸的发育和雄性激素的合成。敲除076-基因的

小鼠不仅缺少性腺和肾上腺，并且小鼠会发生由雄

性向雌性转化的性反转现象。

-./.J "546-基 因 "546-（"#+,=& +&>+(:(K& +&L
;&K&;+,’，5<;&>,’ D*%#%’,+(,，46’(>M&< =&>&）是通

过 定 位 克 隆5N! （,<;&>,’ D*%#%’,+(, )#>=&>(:(,，

5N!）基因而得到的，它具有介导卵巢发育的功能，

其表达时间与012基因相同，小鼠大约在受精后--
天 表 达 。 在 雌 性 性 别 的 胚 胎 尿 殖 嵴 中 均 发 现 有

"546-的表达，当卵巢发育时，"546-的表达量不

变，当睾丸发育时，"546-的表达量则显著下降，这

说明"546-可能参与性别决定，并控制雌性的发

育。"546-蛋白也属于核激素受体蛋白，但由于它

缺少典型的锌指结构，因而它不能直接与"@5结合，

只能通过蛋白6蛋白之间的相互作用来调控基因的

表达。敲除"546-的小鼠其性状表现与敲除076-的

小鼠很相似，这提示我们"546-与076-可能在同一

途径中发挥作用。

-././ 89-基因 89-是一种调控尿殖嵴发育的基

因，在胚胎发育早期尿殖管道的发育中起重要作用。

在睾丸中，89-只在足细胞中表达，在卵巢中，89-
只在颗粒细胞中表达，而这两种细胞均能促进生殖细

胞的成熟。小鼠敲除89-，则小鼠因缺少性腺而出现

雄性发育反常，这说明89-在调节雄性性腺发育过

程中起一定作用。
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性别决定（0&L "&:&;$(>,:(#>）是指雌雄异体生

物决定性别的方式，是遗传、环境和生理因素相互作

用的结果。性别分化（0&L "(??&;&>:(,:(#>）是指个体

性腺性别和表型性别的发育过程，也就是遗传性别

发育成表型性别的过程〔O〕。与哺乳动物一样，家禽的

性别由三个连续的步骤共同决定。第一个决定步骤

称为染色体性别决定，发生在受精的时候，受精完

成，就决定了个体的性染色体的组成，性染色体的差

异是决定遗传性别的根本。第二个决定性别的步骤

称为性腺性别决定，是在胚胎早期发育阶段，这一阶

段决定了生殖原基分化成为睾丸还是卵巢，当然，这

主要还是由性染色体的组成信息所控制。第三个步

骤是次级性征的决定，主要是由性腺分泌的激素的

情况来决定个体表现雄性还是雌性的外部特征。后

两个决定步骤都是发生在染色体性别决定之后，因

此，狭义的来说，性别就是由染色体组成所决定的

（性染色体决定学说）。然而，染色体的异常（如染色

体上某些区域发生缺失或错配）会导致性腺性别的

改变，这样，次级性征也会发生变化，从而个体表现

出与性染色体组合不吻合的性别特征。

自0:&K&>+首次指出雌雄个体中不同性染色体与

性别的关系以来，大量的研究表明：绝大多数的动物

性别是由一对性染色体决定的。根据这一理论，一个

个体的性别，取决于受精时雌雄配子所携带的性染

色体的类型。早在/P年代就有人报道：公鸡具有两条

Q染色体，母鸡只有一条。后来又证实，在正常情况

下，雌禽性染色体组成是Q8（即雌性异配型），雄性

为QQ（雄性同配型），这与哺乳动物雄性异配型恰恰

相反。虽然公母禽正常性染色体均遵从QQ、Q8这一

规律，但在禽类群体中发现的一些畸型性别使人们

怀疑Q和8染色体未必就是决定禽类性别的全部。

一般说来，当携带Q染色体的卵子与携带Q染色

体的精子受精时，生殖原基就分化成为睾丸。而当携

带8染色体的卵子与携带Q染色体的精子受精时，生

殖原基就分化成为卵巢。然而，A)!,;;*和5EE#::在
调查家鸡中整倍体和非整倍体与性别的关系中发

现 ： 染 色 体 的 组 成 为55QQ（5为 常 染 色 体 组 ）或

555QQQ的个体是雄性，而555QQ8个 体 为 间 性 ，
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!!""#的个体亦为间性。这似乎说明禽类的性别只

和!与"的比例有关，而与#染色体无关。如果#染色

体果真与性别决定无关，那么在禽类中"这样的非

整倍体就应该为雌性，但所有试验研究中，还没有

"$型单倍体的报道，表明性染色体配对对个体的生

存来说是至关重要的。%&’()*等研究发现，""# 型三

倍体表现为间性，这种个体在孵化时表现为雌性，而

在性成熟时就表现为雄性化。与之相对，"""型三倍

体则完全表现为雄性。这种结果表明，#染色体在性

别分化过程中可能发挥着一种雌性化的作用。大量

研究结果表明：常染色体数的增加使性染色体 + 常染

色体的平衡趋于雄性，在禽类的常染色体上可能载

有某些与性别有关的基因。

在哺乳动物中已经证实，,染色体上存在特异

的-.,基因（睾丸决定基因），该基因表达使生殖原

基向睾丸方向发育，而该基因不存在时则向卵巢方

向发育。推测禽类的#染色体上也可能存在类似的

卵巢决定基因，但目前尚无卵巢决定基因存在的证

据，也未在禽类性染色体上发现-.,的同源基因。然

而，%’)*等对家禽的/0!用1&’2酶切获得了#染色

体上称之为1&’2家族的$3456和73756特异片段，其中

$3456序列拷贝数多达78$$$个，为家鸡所特有。进一

步研究证实，这一重复序列是一段以大约976:为单

位的;8个重复，总长度为<7<6:的重复序列，该特异

性的发现已使它实际用于鸡胚的性别鉴定成为可

能。
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人类和其他哺乳动物的性别决定机制是以-.,
为主导，其它多个基因参与调控的机制，目前我们对

-.,及其它相关基因有了初步的认识，但仍由许多

问题有待于我们进一步探讨和研究？家禽的性别决

定尚未显示出象哺 乳 动 物 发 现-.,基 因 那 样 的 前

景。不过也有人认为，-.,可能是一个转录辅助因

子，具有选择性地改变通过这些因子接近染色质内

靶位点的能力，这与性别分化更直接的物质可能是

支配性激素合成酶有相似之处。在家禽，通过诱导性

反转控制性别的可能性比哺乳动物大，对禽类性别

决定和性别分化的深入研究是进行家禽性别控制的

基本前提。
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