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摘要:该研究以内蒙古阿尔巴斯型白绒山羊为研究对象，选择绒山羊催乳素( PRL) 及其受体( PRLR) 基因部分序
列作为候选基因，采用 PCR-SSCP分子标记技术和 DNA测序技术研究其多态性，然后运用最小二乘方差分析方法，对
各基因型间生产性状指标进行差异显著性检验，分析绒山羊 PRL、PRLR 基因的 SNP 与绒山羊产绒性状的关系，寻找
可用于辅助选择的分子标记。结果表明: PRL基因 P1 和 PRLR基因 P3 引物位点存在 SSCP多态，在 PRL基因 Exon 5
区域存在 X76049: g. 576 bp C-A突变，该突变导致第 176 个密码子 CCC 变成 ACC，从而使脯氨酸变成苏氨酸 ( Pro-
Thr) 。方差分析表明，该位点多态与绒厚度存在极显著相关 ( P ＜ 0. 01 ) ，CA 基因型羊绒厚度比 CC 基因型长 0. 674
cm;在 PRLR基因 Exon 10 区域存在 HQ266606: g. 1076 bp T-C突变，该突变导致第 359 个密码子 CTT变成 CCT，从而
使亮氨酸变成脯氨酸( Lue-Pro) ，该位点多态对绒山羊羊绒细度有显著影响( P ＜ 0. 05) ，AA 基因型羊绒细度比 BB 基
因型细 0. 38 μm。因此，在绒山羊羊绒厚度性状上，P1-CA基因型可以作为标记基因型;在羊绒细度性状上，P3-AA基
因型可以作为标记基因型，作为绒山羊产绒性状的辅助选择分子标记位点。
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Correlations Between SNP of PRL /PRLR Genes and
Production Cashmere Traits on Inner Mongolion White Cashmere Goat
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Abstract: Ardrs white cashmere goats were used as experimental sample，and partial sequence of PRL and
PRLR genes were used as candidate gene to research SNP by PCR-SSCP and DNA sequencing technologies. Results
were analyzed by least square mean ( LSM) between production traits of different genotype. Relationship of SNP of
PRL and PRLR genes and production cashmere traits were studied to find molecular marker of MAS. There were SS-
CP polymorphism at P1 of PRL and P3 of PRLR，and existed in C-A mutation at X76049: g. 576 bp of Exon 5 of
PRL gene，which resulted in CCC-ACC of the 176thcodon from Pro into Thr. The results showed that there was the
most significant correlation with cashmere thickness at polymorphism site( P ＜ 0. 01) ，and cashmere thickness of CA
genotype increased by 0. 674 cm compared with that of CC; there was T-C mutation at HQ266606: g Exon 10 of
PRLR gene，which lead to CTT-CCT of the 359th codon from Lue into Pro，of which polymorphism was significant
difference ( P ＜ 0. 05) to cashmere fineness，and cashmere fineness of AA genotype decrease by 0. 38 μm compared
with that of BB. P1-CA was the favorable marker genotype for cashmere thickness trait，while P3-AA was the marker
genotype of cashmere fineness trait，which acted as molecular marker of MAS for production cashmere traits.
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催乳素 ( prolactin，PRL) 是一种垂体前叶肽类
激素，属于生长激素 /催乳素家族。研究发现催乳素
的作用多达 300 多种，而这些作用是通过与催乳素
受体 ( prolactin receptor，PRLR ) 结合来进行调节
的
［1，2］。由于 PRL生理功能重要，因此，牛、绵羊、山
羊等家畜 PRL、PRLR基因多态及其与生产性状的关
系研究已经成为当前科研的热点之一。研究表明:
动物被毛的生长和毛发替换与日光照射的时间长短

和强度有显著相关，动物体内 PRL 浓度变化与长日
照和短日照也存在显著相关

［3，4］。由于 PRL 具有多
重重要生理功能，为此，有学者研究 PRL 与动物被
毛生长发育等性状的关系，结果发现: PRL可直接或
间接影响毛皮动物毛的生长、脱落以及替换周
期
［5］。此外，PRL还与褪黑激素( MEL) 协同影响毛
发生长发育。因此，推测 PRL 及其受体基因多态性
很有可能与产绒性状相关

［6 － 9］。因此本研究以内蒙
古阿尔巴斯型白绒山羊为研究对象，就 PRL 及其受

体基因多态性与绒山羊体重、绒细度、产绒量和绒厚
度等性状的关系进行研究分析，以期找到与产绒性

状相关联的标记位点，为早期标记辅助选择提供理

论依据。

1 材料和方法
1. 1 材料
1. 1. 1 样本 应用随机抽样法在内蒙古鄂尔多斯
市内蒙古白绒山羊种羊场采集阿尔巴斯型白绒山羊

3 个群成年母羊血样共 209 份。所采血样均为
6mL，加入 ACD 抗凝，于 － 20℃保存。采取血样的
同时记录试验羊体重、产绒量、绒细度和绒厚度等生
产性状指标。
1. 1. 2 SSCP 引物 PRL 基因引物按照蓝贤勇
2007 年的研究报道［10］，PRLR 基因引物按照张珂
2009 年的研究报道［11］，由上海生工生物技术公司
合成，引物序列信息见表 1。

表 1 SSCP引物序列
Tab． 1 Primers sequences of SSCP

基因

Gene
位点

sites
引物名称

Primer name
引物序列( 5' － 3')

Primer Sequences( 5' － 3')
复性温度 /℃

Tm
产物大小 /bp

Sizes of products
PRL Gene Exon 5 引物 1 Primer1 F-ATTCCTGGAGCCAAAGAG- 58． 1 196

R-TGTGGGCTTAGCAGTTGT-
Exon 4 引物 2 Primer2 F-TGTGGTCGTTCAGCATGAAG- 52． 0 461

R-TGTACCCAGGAAGAGGCAAG-
PRLR Gene Exon 10 引物 3 Primer3 F-AAGGGCAAGTCCGAAGAACT- 57． 8 248

R-TGAGGTTCATCACACTTTTC-
Exon 10 引物 4 Primer4 F-AAACCCCGTTGTTCTCTGCTA- 63． 5 315

R-CCCAACGCAAGTGGAGTCTGC-

1. 1. 3 试剂 本研究主要试剂为上海生工产品:基
因组 DNA 提取试剂盒、Taq DNA 聚合酶、DNA
Marker( DL2000) 、dNTP、蛋白酶 K( Proteinase K) 、三
羟甲基氨基甲烷( Tris) 、DNA MarkerⅠ。甲叉双丙
烯酰胺，N，N，N，N-四甲基乙二胺。琼脂糖 ( Agar-
ose) 、丙烯酰胺等均国产分析纯，其他常规试剂均由
内蒙古农牧业科学院生物技术中心实验室提供。
1. 1. 4 主要仪器与设备 PTC-100 型 PCR 仪为美
国 UNITED STATES公司产品，DYY-7C 稳流稳压电
泳仪、DYCZ-28D型垂直电泳槽北京六一仪器厂生
产，Gel-3000 型凝胶成像仪，北京鼎永科技有限公
司，WFH-201 型多功能紫外透光仪，温州市孚华分
析仪器厂。
1. 2 方法
1. 2. 1 基因组 DNA 的提取 本研究绒山羊血液
DNA的提取参照上海生工产品 UNIO-10 血液基因

组提取试剂盒提供的方法，并稍加改进。用分光光
度计按 IOD260 = 50 μg测量基因组 DNA的含量，并
通过 0. 7%琼脂糖电泳凝胶检测 DNA 的完整性。
合格 DNA 样品用 TE 稀释至终浓度 50 ng /μL，
－ 20℃保存备用。
1. 2. 2 PCR 扩增 反应体系 25 μL，其中模板 2
μL，10 × buffer ( 100 mmol /L Tris-HCl ( pH8. 0 ) 2. 5
μL，Taq 酶 0. 5 μL ( 2 U) ，dNTP ( 200 μmol /L) 1. 0
μL，引物( 5 pmol /μL) 2. 0 μL，其余的用双蒸水补
齐。反应条件: 95℃预变性 5 min，94℃变性 40 s，复
性 30 s( 因引物而异，见表 1 ) ，72℃延伸 45 s，35 个
循环。最后 72℃延伸 10 min，4℃保存。
1. 2. 3 电泳及结果记录 8% ～ 12% ( 10 V /cm) 的
非变性聚丙烯酰胺凝胶 200V 电泳过夜，用银染法
显色。使用 Canon( 佳能) 550D数码相机照像，并分
析、判定各种基因型。
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1. 2. 4 测序 对 PCR-SSCP 的 PCR 产物进行直接
测序。
1. 2. 5 数据统计及相关分析 本研究所有的数据
在 SAS( 9. 0) 统计分析软件中完成。

① 等位基因频率是指一个群体中某一基因对
其等位基因的相对比率

Pi =［2( ii) + ( ij1) + ( ij2) +…… + ( ijn) ］/2N
Pi:第 i个等位基因的频率
i:纯合复等位基因
j1、j2、……jn: 与 i 共有的第 1 到第 n 个等位基

因。
② 基因型频率指一个群体中某一性状的各种

基因型之间的相对比率。由于本研究中的检测结果
为共显性等位基因，因此表型频率即为基因型频率。
基因型频率 =基因型个体数 /测定群体总数

③ 根据各基因座的等位基因频率 ( Allele fre-
quency) ，用下列公式计算多态信息含量 ( Polymor-
phism information content，PIC ) 、遗传杂合度 ( Het-
erozygosity，He) 和有效等位基因数( Effective number
of allele，Ne) 。

PIC = 1 －∑
n

i = 1
( Pi )

2 －∑
n － 1

i = 1
∑
n

j = i + 1
2( Pi )

2 ( Pj )
2

He = 1 －∑
n

i = 1
( Pi )

2 Ne = 1 /∑
n

i = 1
( Pi )

2

其中: Pi为第 i 个等位基因的频率，n 为某一位
点上的等位基因数。

④ 运用 SAS( 9. 0) GLM( General Linear Modle)

进行最小二乘方差分析，对各基因型间体重和产绒

性状指标进行差异显著性检验。

2 结果与分析
2. 1 PCR和 PCR-SSCP分析

PRL基因 P1、P2 引物的 PCR 扩增结果与理论
大小一致 ( 图 1-a，1-b) ，PCR-SSCP 分析结果显示，
P1 引物位点存在 SSCP 多态性，基因型为 CC、CA
( 图 2-a) ，未检测到 AA 型，P2 引物位点未见 SSCP
多态类型; PRLR基因 P3、P4 引物的 PCR 扩增结果
与理论大小一致( 图 1-c，1-d) ，PCR-SSCP 分析结果
显示，P3 引物位点存在 SSCP多态性，基因型为 AA、
BB，未检测到 AB型( 图 2-b) ，P4 引物位点未见 SS-
CP多态类型。
2. 2 DNA测序结果和序列分析
为了确定突变位点在序列中的位置，将各引物

扩增片段的不同基因型个体的 PCR 产物进行克隆
测序。以序列 X76049、HQ266606 为参照，利用 Bi-
oEdit软件分析结果表明，在 PRL 基因 Exon 5 区域
存在 X76049: g. 576 bp 处 C-A 突变，该突变导致第
176 个密码子 CCC变成 ACC，从而使脯氨酸变成苏
氨酸( Pro-Thr) ( 图 3-a) ;在 PRLR基因 Exon 10 区域
存在 HQ266606: g. 1 076 bp 处 T-C 突变，该突变导
致第 359 个密码子 CTT 变成 CCT，从而使亮氨酸变
成脯氨酸( Lue-Pro) ( 图 3-b) 。

M． DL1000; a: P1 引物的 PCR结果，1，2． 196 bp; b: P2 引物的 PCR结果，1，2． 461 bp; c: P3 引物的 PCR结果，1，2． 248 bp;
d: P4 引物的 PCR结果，1，2． 315 bp。

M． DL1000; a: PCR products of P1 primer，1，2． 196 bp; b: PCR products of P2 primer，1，2． 461 bp; c: PCR products of P3 primer，
1，2． 248 bp; d: PCR products of P4 primer，1，2． 315 bp．
图 1 绒山羊 PRL及 PRLR基因 4 个引物的 PCR结果

Fig． 1 The PCR products of 4 primers of PRL and PRLR gene in cashmere goat

a: P1 引物的 SSCP结果( 1，4，7，9，10． CC型; 2，3，5，6，8． CA型) ; b: P3 引物的 SSCP结果( 1，2，3，4，6，8，9，10． AA型; 5，7． BB型) 。
a: PCR-SSCP electrophoresis P1 primer( 1，4，7，9，10． CC type; 2，3，5，6，8． CA type) ; b: PCR － SSCP electrophoresis

P3 primer( 1，2，3，4，6，8，9，10． AAtype; 5，7． BB type) ．

图 2 绒山羊 PRL基因 P1 引物，PRLR基因 P3 引物的 PCR-SSCP电泳结果
Fig． 2 PCR-SSCP electrophoresis of P1 primer of PRL and P3 primer of PRLR genes in cashmere goat
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a:绒山羊 PRL基因 CC和 CA基因型序列比较( CC．序列 ACTGAGC-
CC; CA．序列 ACTGAGACC) ; b:绒山羊 PRLR 基因 AA和 BB 基因型
序列比较( AA．序列 ACAGCCCTTCAC; BB．序列 ACAGCCCCTCAC) 。
a: Sequence comparison of CC and CA genotypes of PRL gene ( CC． ACT-
GAGCCC; CA． ACTGAGACC) ; b: Sequence comparison of CC and CA geno-
types of PRLR gene( AA． ACAGCCCTTCAC; BB． ACAGCCCCTC AC) ．
图 3 绒山羊 PRL基因 P1 位点和 PRLR基因

P3 位点不同基因型比较
Fig． 3 Sequence comparison of different genotypes

of PRL and PRLR gene in cashmere goat

2. 3 各个位点的基因频率和基因型频率以及群体
遗传学分析

分析表明，绒山羊 PRL 基因 P1 位点的优势基
因型及等位基因为 CC 型和 C，C 等位基因频率为
0. 928，该位点的 PIC 为 0. 125，处于低度多态 ( ＜
0. 25) 。χ2适合性检验结果表明，内蒙古白绒山羊的
P1 位点处于 Hardy-Weinberg 平衡状态 ( P ＞ 0. 05 )
( 表 2) ; PRLR基因 P3 位点的优势基因型及等位基
因为 AA型和 A，A 等位基因频率为 0. 823，该位点
的 PIC为 0. 249，处于低度多态 ( ＜ 0. 25 ) 。χ2适合
性检验结果表明，内蒙古白绒山羊的 PRLR 基因 P3
位点均处于 Hardy-Weinberg不平衡状态( P ＜ 0. 01)
( 表 3) ，说明这两个位点的遗传变异程度较低，选择
潜力不大，应加强白绒山羊群体 PRL 及 PRLR 基因
多态性的保护。

表 2 内蒙古白绒山羊 PRL基因 P1 多态位点基因型和等位基因频率以及群体遗传学分析
Tab. 2 Analysis on population genetics and genotype and allelic gene frequencies
of P1 polymorphism locus of PRL gene in Inner Mongolia white cashmere goat

基因型频率

Genotype Frequencies
总数 /只
Total

等位基因频率

Allelic Gene Requencies

基因纯

合度

Ho

基因杂

合度

He

有效等位

基因数

Ne

多态

信息含量

PIC

χ2 值
χ2 value

CC CA C A
0． 856 /179 0． 144 /30 209 0． 928 0． 072 0． 866 0． 134 1． 154 0． 125 1． 249
注: * ．表示差异显著，0. 01 ＜ P ＜ 0. 05; ＊＊ ．表示差异极显著， P ＜ 0. 01。d: df = 2，χ2( 0． 05) = 5． 99，χ2( 0． 01) = 9． 21。表 3，4 同。
Note: * ． Means significant difference( 0. 01 ＜ P ＜ 0. 05) ; ＊＊ ． Means most significant difference( P ＜ 0. 01) . The same as Tab3，4．

表 3 内蒙古白绒山羊 PRLR基因 P3 多态位点基因型和等位基因频率以及群体遗传学分析
Tab. 3 Analysis on population genetics and gene and genotype frequencies

of P3 polymorphism locus of PRLR gene in cashmere goat

基因型频率

Genotype Frequencies
总数 /只
Total

等位基因频率

Allelic Gene Requencies

基因纯

合度

Ho

基因杂

合度

He

有效等位

基因数

Ne

多态

信息含量

PIC

χ2 值
χ2 value

BB AA A B
0． 177 /37 0． 823 /172 209 0． 823 0． 177 0． 709 0． 291 1． 411 0． 249 209＊＊

2. 4 各个位点 SNP与绒山羊产绒性状之间的关联
性分析

本试验采集的是内蒙古白绒山羊种羊场阿尔巴

斯型白绒山羊 3 个群的成年母羊血样，由于数据的
初步分析表明场效应对成年母羊产绒性状和体重影

响不大( P ＞ 0. 05 ) ，所以只考虑基因型效应。利用
最小二乘方差分析这两个位点与生产性状的关系，

结果表明( 表 4) ，PRL基因 P1 位点多态对绒山羊羊
绒厚度有极显著影响 ( P ＜ 0. 01 ) ，该位点 CA 基因
型羊绒厚度比 CC基因型长 0. 674 cm( 表 5) 。PRLR
基因 P3 位点多态对绒山羊羊绒细度有显著影响
( P ＜ 0. 05) ，该位点 AA基因型羊绒细度比 BB 基因
型细 0. 38 μm ( 表 6) 。

3 讨论
3. 1 PRL及其受体基因的多态性
催乳素及其受体基因的多态性研究是目前家畜

分子标记的热点之一，很多学者在猪、鸡、牛、绵羊和
人等动物中发现了催乳素及其受体基因的多态性。
Kato等［12］运用扩增的方法得到猪 PRL 基因的 cD-
NA并与已公布的 cDNA比较，结果发现 1 处碱基突
变。Vincent等［13］利用酶切的方法发现了绵羊的
PRL基因的多态性。代鸥等［14］研究发现 PRL 基因
外显子 2 存在单核苷酸多态性，小尾寒羊 PRL 基因
外显子 2 的 CC 型平均产羔数分别比 CD 型和 DD
型多 0. 39 和 0． 98 只 ( P ＜ 0. 05 ) ，这 3 种基因型对
小尾寒羊产羔数是典型的加性效应。Drogemuller
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等
［15］
以多个品系的猪为研究对象，发现基因 PRLR

存在多态性。Putuova、Rothschild 和 Terman 等研究
均发现 PRLR 基因与猪的产仔数可能存在关

系
［16 － 18］。因此，催乳素及其受体基因多态性主要与
家畜繁殖性状存在关联。

表 4 PRL基因 P1 和 PRLR基因 P3 多态位点与产绒性状之间的方差分析
Tab. 4 ANOVA analysis between polymorphism locus of PRl /PRLR gene and production cashmere traits

性状

Traits
均方 MS F值 F value P值 P value

P1 位点 P3 位点 P1 位点 P3 位点 P1 位点 P3 位点
体重 Weight 40． 154018 8． 112332 2． 38 0． 48 0． 124 6 0． 491 0

产绒量 Cashmere yield 1 533． 452 11 345． 538 0． 12 0． 86 0． 734 0 0． 354 8

绒细度 Cashmere fineness 1． 2003699 3． 4281033 1． 46 4． 24 0． 228 9 0． 041 1*

绒厚度 Cashmere thickness 11． 8339871 0． 9948093 13． 98 1． 11 0． 000 2＊＊ 0． 294 2

表 5 PRL基因 P1 多态位点各基因型对
绒山羊羊绒厚性状的效应分析

Tab. 5 Effect analysis different genotypes
of PRL gene on cashmere thickness trait

基因型

Genotype
CC CA P value

绒厚

Cashmere thickness
5． 483 ± 0． 99 6． 157 ± 0． 64 ＊＊P ＜ 0． 01

表 6 PRLR基因 P3 多态位点各基因
型对绒山羊羊绒细度性状的效应分析

Tab. 6 Effect analysis different genotypes of PRLR
gene on cashmere fineness trait

基因型

Genotype
AA BB P value

绒细度

Cashmere fineness
15． 63 ± 0． 95 16． 01 ± 0． 64 * P ＜ 0． 05

3. 2 绒山羊 PRL、PRLR 基因多态性及其与生产性
状的关系

在山羊研究中，蓝贤勇首次发现了 PRL 基因的
多态性，在内蒙古白绒山羊 PRL 基因第 4 外显子和
第 5 外显子存在 SSCP类型。其中，Exon 4 突变位点
是 332 bp处 T-A突变，该突变导致绒山羊 PRL 基因
第 111 个 密 码 子 ATG 变 成 AAG，从 而 形 成
Met111Lys，以及 492 bp 处 G-T，该突变导致绒山羊
PRL基因第 164 位密码子 TTG 变成 TTT，从而形成
Leu164Phe; Exon 5 突变位点是 576 bp 处 C-A 突变，
从而形成 Pro176Thr。这 3 个突变位点均导致氨基酸
序列的改变。进一步分析表明 PRL基因 Exon 4 多态
位点对绒山羊羊绒长度有显著影响，Exon5 多态位点
对特定年龄下绒厚性状有显著影响

［10］。张珂对天府
肉羊、波尔山羊和成都麻羊 PRLR 基因多态性分析表
明，突变位点位于 PRLR 基因第 10 外显子 52 bp 和
220 bp处。第一个位点位于 52 bp处是 G-A突变，该
突变没有导致氨基酸的改变; 第二个位点位于 220
bp处是 T-C 突变，该突变导致亮氨酸变为脯氨酸

( Leu-Pro) ［11］。
本研究引用了蓝贤勇和张珂用于研究 PRL 及其

受体基因多态性的引物，研究结果表明，在绒山羊

PRL基因 Exon 4 没有发现多态位点，分析可能是本
研究检测的样本数较少，没有检测到绒山羊 PRL 基
因 Exon 4 的多态性。在 Exon5 的多态位点与蓝贤勇
研究的结果一致，且对绒山羊绒厚性状有极显著影响

( P ＜ 0. 01) ;绒山羊 PRLR 基因 Exon10 发现了 1 076
bp处 T-C 突变，该突变使亮氨酸变成脯氨酸 ( Lue-
Pro) ，通过该位点 SNP 与绒山羊产绒性状相关性分
析表明，P5 位点多态对绒山羊羊绒细度有显著影响
( P ＜ 0. 05) 。由于本研究检测到的 1 076 bpT-C 突变
位于 PRLR基因 Exon10 的 216 bp处，没有发现 52 bp
和 220 bp 处突变，分析可能是由于山羊品种的不同，
在绒山羊 PRLR基因 Exon10 只检测到 216 bp存在突
变，而没有检测到其他位点突变。由此也说明，由于
山羊品种和用途的不同，在绒用山羊和肉用山羊不同

品种的 PRLR基因存在着不同的多态分子机制，进而
发挥特定的生理作用。

4 结 论
在绒山羊羊绒厚度性状上，PRL 基因 P1-CA 基

因型可以作为标记基因型;在羊绒细度性状上，PRLR
基因 P3-AA基因型可以作为标记基因型，作为绒山
羊产绒性状的辅助选择分子标记位点。
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