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摘要: 为了探究海湾扇贝南部亚种(Argopecten irradians concentricus)的遗传多样性特征, 通过全基因组重测序分

析, 系统解析了其群体遗传结构以及其与海湾扇贝北部亚种(Argopecten irradians irradians)间的遗传差异, 共筛查

出 15059961 个高质量单核苷酸多态性(single nucleotide polymorphisms, SNPs)位点。基于全基因组 SNP 的群体祖

先成分推断、主成分分析和系统发生重构皆表明, 南北亚种之间存在较为显著的遗传分化。其中, 海湾扇贝南部

亚种的近交水平和连锁不平衡程度更高。通过选择性清除分析, 在海湾扇贝南部亚种中共鉴定出 349 个正选择

基因, 其中 GHSR、HSF1、HABP2 和 DnaJ 等基因可能与其生长速度较快、耐热性较强以及免疫功能较强等环境

适应性特征相关。该研究揭示了海湾扇贝亚种间遗传分化和选择特征, 为扇贝的基因组研究和分子育种提供了数

据支持。 
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海产品富含蛋白质和微量营养素, 是全世界

食品消费的重要组成部分[1]。全球水产养殖产量

在水产品总产量中的占比不断增加, 从 2000 年的

25.7%上升到 2018 年的 46.0%, 已逐步成为食品

行业中增长最快的产业[2]。扇贝属于软体动物门

(Mollusca), 双 壳 纲 (Bivalvia), 翼 形 亚 纲

(Pteriomorphia), 为滤食性贝类，广泛分布于世界

各海域,。作为重要的水产养殖物种, 扇贝闭壳肌

味道鲜美且富含类胡萝卜素、不饱和脂肪酸等营

养成分, 被誉为海产“八珍”之一, 是全球消费量

最大的双壳类动物之一[3]。此外, 扇贝壳主要成分

为碳酸钙, 可作为优质钙源用作饲料添加, 研磨

成粉后具有良好的吸附性, 可用于污水处理等工

业, 具有较高的经济价值[4-5]。 

得益于人工繁育和养殖技术的逐步完善, 我

国扇贝养殖产业近年来发展迅速。目前, 国内水产养

殖产业中主要的扇贝物种包括海湾扇贝(Argopecten 

irradians)、虾夷扇贝(Mizuhopecten yessoensis)、

栉孔扇贝(Azumapecten farreri)等[4,6-7]。其中, 海湾

扇贝北部亚种和南部亚种分别于 1982 年和 1991

年由美国大西洋沿岸引入我国[8-9]。由于海湾扇贝

具有生长快、养殖 1 年就可以达到商品规格, 并

且耐温范围广等特点, 引进后迅速在黄渤海区形

成了国际上新兴的海湾扇贝养殖产业, 引领了海

洋水产养殖业发展的第三次“浪潮”[10]。海湾扇贝

南北亚种在贝壳颜色、形态等外观特征上存在明

显差异, 北部亚种除左壳(常为上壳)颜色与南部

亚种相同都呈多态性外, 其右壳(常为下壳)颜色

也呈多态性, 可能为白、黄或橙色, 而南部亚种右

壳由于缺乏色素而呈白色[11]。南北亚种对温度的
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适应性也不同, 北部亚种扇贝对寒冷的北方水域

更耐受, 但不能在温暖的南方水域生存; 南部亚

种扇贝更适应温暖的南方水域, 但在 12 ℃或更

低的温度下会停止生长[12]。因此, 对南北亚种生

长和适应性性状遗传差异的解析, 对海湾扇贝种

质资源的遗传改良具有潜在的重要意义。   

本研究对海湾扇贝南北亚种进行了全基因组

重测序分析, 利用全基因组范围的单核苷酸多态

性(single nucleotide polymorphism, SNP)数据揭示

其群体结构和选择特征。研究结果扩充了扇贝基

因组研究的数据资源, 为扇贝种质资源调查和分

子育种工作提供了重要参考。 

1  材料与方法 

1.1  样品采集及全基因组测序 

本研究共采集 30 只海湾扇贝用于全基因组

测序和遗传分析 , 包括 6 只海湾扇贝南部亚种

(Argopecten irradians concentricus)(取自广东湛江)

和 24 只海湾扇贝北部亚种(Argopecten irradians 

irradians)(取自山东青岛胶南和山东烟台莱州)。

通过活体解剖收集其横纹肌组织, 并用常规苯酚-

氯仿萃取法提取了全基因组 DNA[13]。使用 DNA

文库试剂盒(诺唯赞, ND617-02), 利用酶切打断、

磁珠分选的方法构建了插入片段大小为 250~350 

bp 的 DNA 双端测序文库, 并于 Illumina NovaSeq

平台完成 DNA 测序。之后利用 Trimmomatic 软件

对原始下机数据进行质量控制, 过滤低质量的 reads, 

参数为 LEADING:3 TRAILING:3 SLIDINGWINDOW: 

4:15 MINLEN:36[14]。 

1.2  SNP 标记开发和功能注释 

本研究使用 Bowtie2 (版本 2.3.4.1)默认参数

将高质量 reads 比对到海湾扇贝的参考基因组序

列[12,15]。利用 Samtools (版本 1.6)软件计算每个样

本的基因组覆盖深度, 并构建参考索引、格式转

换和按基因组坐标排序得到储存测序数据比对的

BAM 文件[16]。使用 Picard (http://broadinstitute.github. 

io/picard/version1.92)软件去除 BAM 文件中 PCR

重复数据。利用 Genome Analysis Toolkit (GATK)中

的 HaplotypeCaller 模块获取每个样本的全基因组

SNP 信息[17]。利用 GATK 中的 GenotypeGVCFs

模块对每个样本的 gVCF 文件进行联合基因分

型 。 随 后 使 用 GATK 的 VariantFiltration 和

SelectVariants 模块来获取高质量的双等位基因

SNPs。为了确保变异的位点和个体均一性, 所有

的 SNP 都经 Vcftools (版本 0.1.16)筛选, 筛选标准

为: 次等位基因频率(MAF)<0.05, 位点的个体缺

失比例(max-missing)>0.8, 最小测序深度(minDP)< 

4[18]。利用 SnpEff 软件注释了每个 SNP 所在的基

因组元件, 确定了发生突变的类型和突变的影响[19]。 

1.3  遗传多态性和连锁规律解析 

本研究基于全基因组 SNPs, 利用 CMplot 绘

制 SNP分布密度图; 采用 ADMIXTURE软件进行

群体结构分析[20]; 借助 IQ-TREE 软件构建了最大

似然法(maximum likelihood, ML)系统发生树[21]; 

采用 PLINK 软件对所有测序样本进行主成分分

析(principal component analysis, PCA)[22]; 采用

Vcftools 计算两个亚种的核苷酸多态性(θπ)、群体

遗传分化指数(FST)[18]; 采用 Stacks 对两个亚种的

杂合度进行统计分析[23]; 利用 PopLDdecay 对两

个亚种进行了连锁不平衡(linkage disequilibrium, 

LD)衰减分析[24]; 借助 PLINK 软件鉴定了每个亚

种 的 连 续 性 纯 合 片 段 (Runs of homozygosity, 

ROHs)的总数(ROHs 最小长度设定为 100 kb)[22]。 

1.4  选择性清除分析 

基因组中的正选择区域具有较高遗传分化和

低核苷酸多态性的特征, 本研究采用全基因组中

前 5%极值的 θπ比值和前 1%极值的 FST 作为显著

受选择区域[25-27]。将正选择区域内的基因定义为

受选择的候选基因。利用 TBtools 进行 Gene 

Ontology (GO)富集分析[28]。利用费舍尔精确检验

确定候选基因所富集的 GO 条目 , 显著性水平

α=0.05。 

2  结果与分析 

2.1  海湾扇贝 SNP 标记开发和功能注释 

将本研究来自 2 个亚种的 30 只海湾扇贝的全

基因组重测序文库比对到参考基因组, 每个文库

基因组的平均覆盖深度为 21×, 其中大约 90%读

长为唯一比对。经过 SNP 质量控制后, 在两个亚

种中共鉴定出 15059961 个高质量 SNP, 其中
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1616072 个 SNP 为南部亚种特有, 3319537 个 SNP

为北部亚种特有。经过注释分析, 15 M 的 SNP 位

点中有 23364701 个位点在功能基因区产生影响。

仅有 2.82% (656477 个)的位点分布于外显子区, 

而位于基因间区和内含子区的 SNPs 超过 36.0% 

(8384921 个)和 32.3% (7522832 个)(表 1)。位于外

显子内的 SNPs 中, 沉默突变占 55.1% (358166 个), 

错义突变占 43.7% (284415 个), 由于产生终止密

码子而引起的无义突变占 1.20% (7777 个)。所有

SNP 中包含了 97243196 个转换和 82018037 个颠

换, 转换/颠换比为 1.19 (表 2)。 
 

表 1  SNP 分布区域、影响程度和功能类别 

Tab. 1  SNP annotation by genomic region,  
impact and function class 

类别 

category 

类型(按字母顺序排列) 

type (alphabetical order) 

数量 

count 

占比/%

percentage

基因下游 downstream 3142002 13.5 

外显子 exon 656477 2.82 

基因 gene 10 0 

基因间区 intergenic 8384921 36.0 

内含子 intron 7522832 32.3 

剪接位点受体 splice site acceptor 1374 0.006

剪接位点供体 splice site donor 1346 0.006

剪接位点区域 splice site region 67256 0.289

转录本 transcript 280 0.001

基因上游 upstream 2968984 12.7 

3′端非翻译区 3′ UTR prime 465302 1.99 

分布 

区域 

region 

5′端非翻译区 5′ UTR prime 76660 0.329

高 high 23166 0.100

低 low 427974 1.84 

中等 moderate 284767 1.22 

影响 

程度 

impact 

几乎无影响 modifier 22551537 96.8 

错义突变 missense 284415 43.7 

无义突变 nonsense 7777 1.20 

功能 

类别 

function 
class 沉默突变 silent 358166 55.1 

 
2.2  遗传多态性和连锁规律解析 

如图 1所示, SNP在基因组中呈现不均匀分布, 

红色部分为 SNP 热点区域(图 1a)。图 1b 分别展

示了 K=2, 3, 4 时的群体遗传结构, 其中南部亚种

所有个体具有相同的遗传组分, 而北部亚种存在 

表 2  核苷酸替换类型统计 

Tab. 2  Summary of nucleotide substitutions 

 A C G T 

A – 725199 1859355 1459506

C 947290 – 344207 2190268

G 2193514 344160 – 945916

T 1468676 1855446 726424 – 

 
一定的杂交特征。基于最大似然法的系统发生分

析发现 , 30 个样本明显分成了两簇 (支持度为

100)(图 1c), 与其样本来源相对应。主成分分析

(PCA)结果与系统发生分析相一致, 在 PC1 方向

上显著分离(PC1 解释的变异度为 14.7%, PC2 解

释的变异度为 4.30%)(图 1d)。可见海湾扇贝南北

亚种基因组存在显著的遗传差异。 

利用相邻 SNPs 的基因型频率相关性系数 r2, 

本研究进一步分析了两个亚种的连锁不平衡(LD)

衰减规律(图 2a)。在距离小于 300 kb 时, 南部亚

种的连锁不平衡程度明显高于北部亚种。南部亚

种的 r2 在 300 kb 衰减至 0.197, 北部亚种的 r2 衰

减至 0.055。全基因组连续纯合片段(ROH)分析表

明南部亚种比北部亚种保留更多ROH片段, 近交

水平更高(图 2b)。 

本研究对两个亚种的杂合度统计分析结果显

示(表 3), 南部亚种的亚种内F统计值(Fis)为 0.037, 

北部亚种为 0.085。南部亚种平均杂合度为 0.230, 

北部亚种为 0.256。 

2.3  海湾扇贝亚种间遗传分化和选择特征 

海湾扇贝基因组上的大部分区域没有表现

出亚种间差异 , 但在特定区域呈现出显著的遗

传分化和多态性差异(图 3a)。通过选择清除分析, 

本研究从南部亚种基因组的 79003个区域中共鉴

定到 349 个选择候选基因。筛选出了在生长、抗

逆性和免疫中起重要作用的基因 , 包括与生长

相关的 GHSR、与耐热性相关的 HSF1 以及与免

疫相关的 HABP2 和 DnaJ 等。功能富集分析显示, 

这些位于强选择清除区域内的基因主要与细胞

信号传导、维持细胞形态以及调节代谢过程等有

关(图 3b)。 
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图 1  海湾扇贝群体结构和遗传分化分析 

a. 基因组内 SNP 分布; b. 基于祖先成分的遗传结构推断; c. 基于全基因组 SNPs 的 

最大似然系统发育树; d. 基于全基因组 SNPs 的主成分分析. 

Fig. 1  Population structure and genetic differentiation analysis of Argopecten irradians 
a. Genome-wide SNP distribution; b. Genetic structure inferred by ancestral components; c. Maximum likelihood  
phylogenetic tree based on whole genomic SNPs. d. Principal component analysis based on genome-wide SNPs. 

 

 
 

图 2  连锁不平衡衰减程度和近交水平 

a. 0–300 kb 长度内的连锁不平衡衰减; b. 在每个亚种中检测到的连续性纯合片段总和的箱式图. 

Fig. 2  Selection signatures of southern subspecies of Argopecten irradians. 
a. Linkage disequilibrium decay at distance of 0–300 kb. b. Boxplot of sum of runs of homozygosity detected in each population. 
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表 3  两个海湾扇贝亚种的杂合度统计 

Tab. 3  Heterozygosity statistics for two Argopecten irradians subspecies 

亚种 subspecies 样本数 sample size 平均杂合度 expected heterozygosity 亚种内 F 统计值 Fis

南部亚种 Argopecten irradians concentricus 6 0.230 0.037 

北部亚种 Argopecten irradians irradians 24 0.256 0.085 
 

 
 

图 3  海湾扇贝南部亚种的选择性清除和正选择基因的功能富集分析 

a. θπ 比值(北部亚种/南部亚种)和 FST 值的分布; 红色区域(对应于 θπ 比值经验分布的 5%右尾部和 FST 经验分布 

的 1%右尾部)为海湾扇贝南部亚种的选择性清除区域; b. 南部亚种中正选择基因的功能富集. 

Fig. 3  Selective sweep and GO enrichment analysis of Argopecten irradians concentricus 
a. Distribution of θπ ratios (Argopecten irradians irradians/Argopecten irradians concentricus) and FST values. Data points  

in red (corresponding to the 5% right tails of the empirical θπ distribution, and the 1% right tail of the empirical FST  
distribution) represented regions under selective sweep in Argopecten irradians concentricus. b. Functional enrichment  

of genes under positive selection in Argopecten irradians concentricus. 

 

3  讨论 

本研究利用全基因组重测序的方法, 获取了

海湾扇贝全基因组尺度的 SNP 标记集合并对其进

行注释, 探究了南北亚种的群体分化和全基因组

尺度的选择特征, 对海湾扇贝种质资源的遗传改

良具有潜在的重要意义[29]。在本研究中, 群体结

构、PCA 以及进化树分析结果都一致证明海湾扇

贝南北亚种已经出现了明显的遗传分化。本研究

对当前中国养殖的海湾扇贝南北亚种进行连锁不

平衡分析, 结果显示, 南部亚种保留了更高水平

的 LD, 与 Yang 等[30]发现南北亚种在耐热性状相

关基因 HSP90 启动子区的连锁不平衡状态存在显

著差异的结果相一致。 

群体遗传多样性分析显示, 在基因组特定区

域, 南北亚种之间存在明显分化, 且南部亚种遗

传多样性有所降低。Wang 等[10]利用微卫星标记

计算杂合度和 Fis指数后发现, 相比于美国大西洋

沿岸自然群体(杂合度: 0.447; Fis 指数: 0.117), 引

种后的中国养殖群体 (杂合度 : 0.364; Fis 指数 : 

0.182)发生等位基因多态性丢失。本研究基于全基

因组 SNP 数据进行基因组杂合度分析后发现, 与

Wang 等[10]2007 年前后收集的美洲自然群体以及

国内南部亚种养殖群体相比, 现有国内南部亚种

养殖群体表现出最低的杂合度 0.230 和 Fis 指数

0.037。同时, 本研究南北亚种遗传分化指数(FST)

为 0.08, 相比于 2007 年前后采集的南北亚种遗传

分化指数(0.06), 发生进一步遗传分化[10]。因此本

研究认为我国南部亚种现有养殖群体遗传多样性

丢失可能与海湾扇贝的耐热性、生长速度等持续

人工选育相关[31-32]。陈静等[33]对海湾扇贝南部亚

种进行连续 5 代闭锁选育后与对照组普通群体的

遗传分化指数为 0.046, 选育群体显示出明显的

生长及高成活率优势的同时, 遗传型也出现了一

定的分化 , 并且选育群体的平均杂合度有所下

降。在动物育种中, 为了子代育种值的提高, 亲缘

关系较近的个体可能会被留种, 从而导致近交的

产生, 进而影响动物的生长、存活和繁殖能力
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等性状。因此 ,  监测和管理种群近交水平在

遗传改良中至关重要 ,  在未来的扇贝育种中 , 

应该注重保护种质资源, 避免对扇贝品种的过度

近交, 以维持其遗传多样性[34-35]。此外, 本研究缺

少美洲自然群体基因数据、海湾扇贝引种产生奠

基者效应(founder effect)以及本研究中所包含的

南部亚种有限的样本数量也是连锁不平衡程度较

高和遗传多样性偏低的因素[8-9,36-37]。 

本研究在海湾扇贝南部亚种中鉴定到 349 个

正选择基因, 其中 GHSR、HSF1、HABP2 和 DnaJ

基因与生长、耐热以及免疫相关。有研究表明 GHSR

基因是调节生长激素的重要途径, 可以促进生长发

育, 有利于马氏珠母贝(Pinctada fucata martensii)形

成生长杂种优势[38]。Liu 等[39]研究表明, 在热胁迫

下太平洋牡蛎(Crassostrea gigas)的 HSP70 基因可

能受到 HSF1 的调节。因此可推测, 海湾扇贝南部

亚种的耐热性也与 HSF1 和热休克蛋白之间的调控

有关。Yoshida 等[40]在红鲷(Lutjanus erythopterus)中

确定了 HABP2 的核苷酸序列, 该基因编码循环丝

氨酸蛋白酶, 在调节凝血和纤溶过程中发挥重要作

用。有研究结果表明 DnaJ 可能参与介导菲律宾蛤

蜊(Venerupis philippinarum)的免疫反应和环境胁

迫[41]。基因组选择育种与基于系谱和其他分子标

记辅助选择的方法相比, 在选择准确性方面有实

质提升, 已成为动物育种的热点技术, 但基因组

选择的成本仍然较高, 全基因组遗传标记数据集

的生成可推动全基因组选择的应用[42]。 

4  结论  

本研究对两个海湾扇贝亚种进行了全基因组

重测序, 获得了 15059961 个高质量的单核苷酸多

态性位点。本研究中群体结构分析、主成分分析

以及系统发生分析结果均显示海湾扇贝南北亚种

基因组存在显著的遗传差异。南部亚种的连锁不

平衡和近交程度均高于北部亚种。选择性清除分

析显示, 南部亚种的 349 个基因处于选择清除区

域内, 这些基因可能与生长、耐热及免疫等性状

和环境适应特征相关。本研究获得的高密度单核

苷酸多态性是扇贝基因组资源的重要补充, 将有

助于扇贝育种计划的实际应用。 
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Genomic analysis of the genetic diversity and signatures of selection in 
a bay scallop southern subspecies Argopecten irradians concentricus 

LIN Lu1, WANG Hao2, ZENG Qifan1, 2, BAO Zhenmin1, 2 

1. Key Laboratory of Tropical Aquatic Germplasm of Hainan Province; Sanya Ocean Institute, Ocean University of 
China, Sanya 572000, China; 

2. Key Laboratory of Marine Genetics and Breeding, Ministry of Education; College of Marine Life Sciences, Ocean 
University of China, Qingdao 266003, China 

Abstract: Bay scallop (Argopecten irradians) is an economically important bivalve species in China due to its fast 
growth rates and suitability for artificial breeding. There are five bay scallop subspecies distributed along the 
Atlantic coast of North America and the Gulf of Mexico that exhibit distinct growth and thermal stress tolerance 
characteristics, making them valuable resources for adaptive evolutionary studies. In this study, we used 
whole-genome resequencing analysis to uncover the genetic diversity and selective signatures of the bay scallop 
southern subspecies A. i. concentricus via comparison with the northern subspecies A. i. irradians. We identified a 
total of 15059961 high-quality single nucleotide polymorphisms (SNPs), of which 1616072 were unique to A. i. 
concentricus and 3319537 were unique to A. i. irradians. Following annotation analysis, a total of 23364701 
effects were identified from the 15 million SNP sites. Only 2.819% of the loci were located in the exon regions; 
the majority of these SNPs were instead located in the intergenic (36.0%) and intron (32.3%) regions. Among the 
SNPs located within exons, silent mutations accounted for 55.1% (358166), missense mutations accounted for 
43.7% (284415), and nonsense mutations accounted for 1.2% (7777). The total numbers of transitions and 
transversions across all SNPs were 97243196 and 82018037, respectively, resulting in a transitions/transversions 
ratio of 1.1856. Population structure, principal component analysis (PCA), and phylogenetic analysis based on 
genome-wide SNPs indicated significant genetic differentiation between A. i. concentricus and A. i. irradians. 
Linkage disequilibrium (LD) analysis showed that A. i. concentricus retained a higher level of LD compared to 
that of A. i. irradians, which may have been potentially influenced by domestication selection and inbreeding. 
Runs of homozygosity (ROH) analysis across the whole genome revealed that A. i. concentricus retained more 
ROH, indicating a higher level of inbreeding. Population genetic diversity analysis revealed a decrease in genetic 
diversity in certain regions of the A. i. concentricus genome compared to those of the northern subspecies 
population; this may be the result of continuous artificial selection for heat tolerance and inbreeding. Selective 
sweep analysis of A. i. irradians revealed 349 genes under positive selection, including GHSR, HSF1, HABP2, and 
DnaJ, which may be related to its corresponding rapid growth rate, strong heat tolerance, high immunity, and other 
environmental adaptation characteristics. Functional enrichment analysis revealed that the genes located in the 
selective sweep regions were primarily associated with cell signal transduction, maintenance of cell morphology, 
and regulation of metabolic processes. Overall, this study sheds light on the genetic differentiation and signatures 
of selection in bay scallop subspecies, thereby providing a valuable resource for scallop genomic research and 
molecular breeding. 
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