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农业经济动物稀释毛色表型形成研究进展

许继国 1，2，崔芳芳 2，张国生 3，许 桥 1，2

（1. 家禽遗传改良江西省重点实验室，江西 南昌 330032；2. 南昌师范学院生物技术研究院，

江西 南昌 330032；3. 江西省农业技术推广中心，江西 南昌 330299）

摘 要：毛色是家畜驯化过程中最早被选择的性状之一，对该性状的偏好性选择导致家畜毛色丰富多样。家

畜的毛色表型是由黑素细胞中真黑色素（产生黑色 / 棕色）和褐黑色素（产生黄色 / 红色）的相对含量决定，当真

黑色素或褐黑色素的合成被稀释，或者两种色素的合成均被稀释时，就会形成不同的稀释毛色表型。为深入理解家

畜毛色变异的遗传机制，许多学者已经进行了大量的毛色遗传学研究，以确定家畜的毛色相关基因和因果突变。目

前，已鉴定出超过 300 个基因座和 150 个与毛色相关的基因。稀释毛色表型作为动物毛色遗传研究领域的一个重要

研究方向，其遗传学研究已取得了一定进展。已发现多个因果基因可以引起哺乳动物的毛色稀释和禽类的羽色稀释，

这些基因通过影响潜在的色素形成途径来影响黑素细胞的发育和分化、黑色素的合成以及黑素小体的运输。相似的

毛色稀释表型通常在不同物种间被发现，可能由保守的或不同的毛色稀释基因引起。在同一物种中，可能有多个基

因导致相同或相似的稀释毛色表型。该文对农业经济动物（主要是猪、马、牛、羊、鸡）稀释毛色（羽色）表型的

类型及其形成的因果基因和突变，以及遗传机理等研究进展进行综述，以期为动物稀释毛色（羽色）遗传机制的深

入研究提供参考。
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Abstract: Coat color is considered to be one of the earliest selected traits during domestication of domestic animals, and 

the favorable selection for this trait results in the rich diversity of coat color of domestic animals. The coat color phenotype 

of domestic animals is determined by the relative amounts of eumelanins (black/brown) and pheomelanins (yellow/red) in 

melanocytes. When the synthesis of eumelanin or pheomelanins is diluted or when the synthesis of both pigments is diluted, 

a variety of diluted coat color phenotypes will be formed. In order to further understand the genetic mechanism of coat color 

variation in domestic animals, many scholars have conducted a large number of studies on the genetics of coat color to uncover 

genes and causal mutations associated with coat color. Currently, more than 300 gene loci and 150 genes related to coat color 

have been identified. Diluted coat color phenotype is an important research direction in the field of genetic research of animal 

coat color, and some progress has been made in its genetic research. Multiple causal genes have been reported to cause coat 

color dilution in mammals and feather color dilution in birds, and these genes generally affect melanocytes development and 

differentiation, melanin synthesis, and melanosome transport by influencing underlying pigment-forming pathways. Similar 

coat color dilution phenotype can often be found among species, which may be caused by conserved genes or by different genes. 

In the same species, there may be multiple genes that cause the same or similar diluted coat color phenotype. In the study, we 

reviewed the research progress on types of diluted coat color (feather color) phenotype of agricultural economic animals (mainly 

pigs, horses, cattle, sheep and chickens), the causal genes, mutations and genetic mechanisms of their formation, to provide 

references for further researches on the genetic mechanism of diluted coat color (feather color) in animals.

Key words: agricultural animal; coat color variation; coat color dilution; coat color dilution gene; genetic mechanism

毛色作为动物驯化过程中最直观且变化最丰

富的表型性状，是品种特征的重要标志之一。相

较于数量性状，毛色作为质量性状，其遗传模式

相对简单，表型易于观察和区分，因此毛色一直

是基础研究和发育学研究的重要课题。对农业经

济动物而言，毛色性状的多样性可用于改良育种，

丰富家畜毛皮产品的种类，从而产生可观的经济

效益。家畜毛色性状研究对畜牧生产和育种具有

重要的现实意义。

动物的被毛颜色表型大致可分为基础毛色、

白毛色和稀释毛色 3 类。基础毛色（如黑色、棕

色、红色）主要由黑素皮质素 1 受体（Melanocortin 

1 receptor，MC1R） 和 刺 鼠 信 号 蛋 白（Agouti 

signalling protein，ASIP）决定，它们调控真黑色

素和褐黑色素的转换。除酪氨酸酶功能缺陷导致

的白化外，白毛色可分为全身通白和白毛片两

种类型，主要由 v-kit Hardy-Zuckerman 4 猫科肉

瘤病毒致癌基因同源物（v-kit Hardy Zuckerman 

4 feline sarcoma viral oncogene homolog，KIT）

和黑素细胞诱导转录因子（Melanocyte inducing 

transcription factor，MITF） 基 因 决 定。 稀 释 毛

色是一种常见的动物表型性状，有关哺乳动物

（ 鼠［1］、 狗［2-4］、 猫［5］、 兔［6-8］） 稀 释 毛 色

的遗传学研究已取得一定进展。稀释毛色表型

通常是由于黑素小体运输过程受损导致色素不

规则聚集。这种不规则的黑素小体聚集导致纤

维的光吸收减少，使得毛发呈现灰色。嗜黑素

（Melanophilin，MLPH）与肌凝蛋白 Va（Myosin 

Va，MYO5A）和 RAS 癌基因家族成员 27a（Member 

RAS oncogene family，RAB27A）形成一种蛋白质

复合物，将黑素小体运输到黑素细胞的骨架中［9］。

这个蛋白质复合物已被证明是黑素小体运输所必

需的［10］。MLPH、MYO5A 和 RAB27A 的基因缺

陷，均与人类的几种稀释表型和常染色体隐性格

里塞利综合征（Griscelli syndromes）有关［11-12］。

在格利塞利综合征中，Ⅲ型与 MLPH 的突变有关，

并且是 3 种类型中唯一一种在没有神经或免疫异

常的情况下表现出色素稀释（减退）的类型［12］。

目前，仍有大量稀释毛色表型的遗传机理尚未

解析。

本文综述了农业经济动物（主要是猪、马、

牛、羊、鸡）稀释毛色表型的类型、其形成的因

果基因和突变及遗传机理等研究进展，进一步阐

述了毛色稀释因果基因产生的不同遗传突变对农

业经济动物毛色变异的重要影响，以及农业经济

动物类群中毛色稀释基因因果突变与某些重大遗

传疾病的关联性，以期为动物稀释毛色遗传机制

的深入研究提供参考和借鉴。
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1 动物被毛颜色色素沉积遗传机制

在被驯化前，动物祖先的被毛颜色可为逃避

潜在的捕食者提供伪装；随着被驯化，动物对不

同栖息地和气候条件的适应以及驯养者的不同偏

好，导致动物存在大量的毛色表型变化［13］。许

多影响色素沉积和被毛颜色相关位点的基因已经

被鉴定。深入了解黑素细胞发育、色素合成和细

胞内色素转运过程（图 1）的色素沉积遗传机制

至关重要［14］。所有动物的色素沉积都是由于毛

发和皮肤中黑色素的存在或缺失造成的。色素沉

积本质上是由真黑色素和褐黑色素的分布决定，

分别产生黑色 / 棕色和黄色 / 红色［15］。导致这

两种黑色素合成的代谢途径目前大多已知，这一

过程的关键酶是酪氨酸酶，它催化酪氨酸羟基化

成二羟基化苯丙氨酸（Dihydroxyphenylalanine，

DOPA），然后将该代谢物氧化成多巴醌。此外，

真黑色素来源于 DOPA 色素代谢物，而褐黑色素

则由 5-s- 半胱氨酰多巴代谢物产生［15］。黑色

素是在黑素小体中合成和积累的。黑素小体为特

殊的细胞器（位于真皮和表皮之间），在其生长

过程中通过胞吐过程被转移到毛发中。在胚胎发

育过程中，黑素细胞起源于神经嵴，再迁移到皮

肤、毛囊、眼睛、内耳及其他器官和组织中，并

在相应区域中产生色素沉积。当迁移过程被打断，

相关区域缺乏黑素细胞，会导致该区域出现白色

斑点，形成某些品种的特征斑点或白色毛色［16］。

色素沉积的变化主要是由黑素细胞的不同大小、

形状及向不同特定皮肤区域转运所造成的；此外，

合成黑色素（即真黑色素或褐黑色素）的数量和

类型差异也是色素沉积变化的影响因素［17］。

这些色素沉积基因的突变使色素在细胞发

育、色素合成和转运过程中产生差异，影响黑

色素的产生或其分布，从而造成丰富的毛色多样

性［18］。被毛颜色的稀释可能发生在毛色形成途

径的早期，导致真黑色素和褐黑色素的着色被稀

释，或者在该途径的分支后只影响一种或另一种

色素类型［19］。这种稀释效应的本质是毛囊内色

素区域和非色素区域混合的结果。

白框内显示色素沉积过程，黑框内为相关的主要基因

The white boxes show the stages of pigmentation process, the black boxes show the active coat color associated genes

图 1 黑素细胞发育、色素合成和细胞内色素转运过程［14］

Fig. 1 Progress of melanocyte development, pigment synthesis and intracellular pigment transport［14］
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2 猪的稀释毛色表型及其形成的遗传机理

在驯化和人工选育过程中，猪产生了不同

的被毛颜色表型，这些毛色是不同品种和种群的

特征，在鉴定品种纯度和亲缘关系等方面具有一

定作用，可作为遗传标记用于辅助育种选择。

猪的基础毛色主要有白色、黑色、棕色和花斑

色［20］，多个基因的变异已被证明影响猪被毛的

色素沉积。例如，白毛色是由 KIT 基因拷贝数

变异、剪切变异等引起的；MC1R 基因的错义突

变、2 bp 插入等导致黑毛色；酪氨酸酶相关蛋白

1（Tyrosinase related protein 1，TYRP1）基因的 6 

bp 缺失形成了棕色毛；内皮素受体 β（Endothelin 

receptor beta，EDNRB）基因的变异被证明与花

斑或条带状毛色表型有关［15］。

猪的稀释毛色表型研究相对较少，主要有淡

化毛色（D）、白化毛色（C）和沙毛色（Roan）（表

1）。淡化毛色由 D 基因座决定，主要控制色素

表现的深浅程度，有 D、D s 和 D p3 个等位基因。

D 等位基因个体表现为正常毛色表型，Ds 等位基

因个体毛色表现为深棕色稀释，D p 等位基因个

体毛色表现为隐性淡化基因稀释表型。白化毛色

由 C 基因座决定，主要控制色素合成的强度，有

Ce 和 Cch 2 个等位基因［21］。研究认为，Cch 等位

基因控制曼格利察猪的暗白毛色稀释，而隐性的

乌贼黑因子基因可能是该稀释位点的成员，Cch

等位基因可能将某些巴克夏猪的黄毛色稀释成奶

油色［22］。上述两种毛色稀释表型的因果基因均

未证实。沙毛色的特征是白色毛与彩色毛混杂一

起，主要在长白猪品种杂交时观察到［18］。该毛

色稀释表型由 IRn（也表示为 ID，D 表示稀释）

等位基因决定，在野生型等位基因（i）中，IRn

占显性地位，并导致沙毛色表型［18］。研究发现，

在意大利本地灰猪群体中，单拷贝 KIT 基因内含

子 18 中的 4 bp 缺失（g.29_32delAGTT）与沙毛

色完全相关［23］。这种缺失可能是与因果变异处

于连锁不平衡的沙毛色表型的 DNA 标记［15, 24］。

在猪 KIT 基因中发现一个新的选择性剪接能导

致 IRn 等位基因外显子 5 的跳跃，该变异只发生

在沙毛色猪中，被认为是沙毛色稀释表型的因果

突变［18, 24］。此外，伊比利亚红猪皮肤白化病 II

（Oculocutaneous albinism II，OCA2）基因的错义突

变可以解释该品种被毛颜色强度变异的多态性［25］，

该基因也是引起粉红色眼睛的稀释主效基因［15］。

表 1 农业经济动物已鉴定的稀释毛色（羽色）性状、因果基因及突变位点

Table1 Identified diluted coat color (feather color) traits, causal genes and mutation sites of agricultural economic animals

物种

Breed

稀释毛色表型

Dilution phenotype

因果基因

Causal gene

突变位点

Mutation site

特定个体

Specific individual

参考文献

Reference

猪 Pig 淡化毛色（D） 未证实 未知 ［21］

白化毛色（C） 未证实 未知 ［21-22］

沙毛色（Roan） KIT 内含子 18 中的 4 bp 缺失

（g.29_32delAGTT）

［23］

选择性剪接能引起外显子 5 的跳跃 ［18,24］

马 Horse 奶油毛色（Cr） SLC45A2 c.457G>A，p.Asp329Asn ［26-27］

珍珠毛色（Prl） c.985G>A，p.Ala329Thr ［27］

阳光毛色（Sun） c.586G>A，p.Gly190Arg ［27］

香槟毛色（CH） SLC36A1 c.188C>G，p.Thr63Arg ［28］

银斑毛色（Z） PMEL17 c.1457C>T，p.Arg618Cys ［29］

g.697A>T ［30］

深褐毛色（Dun） TBX3 转录因子下游的 1 617 bp 缺失 非 Dun 表型 ［31］

蘑菇毛色（Mu） MFSD12 c.600dupC，p.Asp201fs 昔德兰矮种马 ［32］

毛色稀释致命（CCDL） MYO5A 外显子 30 中的单碱基缺失

（g.138235715del）

［33］
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（续表）

物种

Breed

稀释毛色表型

Dilution phenotype

因果基因

Causal gene

突变位点

Mutation site

特定个体

Specific individual

参考文献

Reference

牛 Cattle 白毛色（Dc） PMEL c.64A>G，p.Gly>Arg 夏洛莱牛 ［34-35］

c.50_52delTTC，p.Leu18del 高原牛、加洛韦牛 ［36］

鼠灰毛 c.50_52delTTC，p.Leu18del; 

p.Ala612Glu

［37-38］

深棕（褐）毛色（Dun） TYRP1 c.1300C>T，p.His434Tyr 德克斯特牛 ［19］

沙毛色（Roan） KITLG c.654C> A，p.Ala227Asp 比利时蓝牛、短角牛 ［39］

冷灰毛色（Cool gray） MLPH c.87_97del，p.Glu32Aspfs 比利时蓝牛 ［40］

白化病（Albino） TYR c.926insC 瑞士褐牛 ［41］

奶油毛色（milca） FZD7 g.90572569G>C，p.Gly414Ala 红斑蒙贝利亚牛 ［42］

羊 Sheep 丁香毛色（Lilac） MLPH g.3451931C>A；p.Glu14* ［43］

棕色毛色（Brown） TYRP1 c.248G>T，p.Cys290Phe；

c.820C>T，p.Arg350*

［44］

红头毛色（Red Hair Color） 80 648 483C>T 突尼斯、加利福尼亚红羊 ［44］

鸡 Chicken 横斑羽色（B） CDKN2A c.-411A>G；c.179+385C>A B0：强稀释横斑表型 ［45-46］

c.26T>A，p.Val9Asp； 

c.28C>T，Arg10Cys

B1：典型的横斑羽毛；

B2：性连锁轻微稀释的横斑表型

［45-46］

斑点羽色（MO） EDNRB2 c.1008G>T，p.Cys244Phe 不依赖酪氨酸酶的隐形白羽 MOW ［47］

c.1272G>A，p.Arg332His 斑点羽 MO MO ［47］

深棕（褐）色羽（DB） SOX10 转录起始位点上游 14 kb 处

8.3 kb 缺失

［48］

显性白羽（I） PMEL17 外显子 10 上插入 9 bp 显性白羽 I I ［49］

外显子 10 上不仅插入 9 bp

基，还缺失 15 bp

烟灰色羽 I S ［49］

外显子 10 上插入 9 bp 和

外显子 6 上缺失 12 bp

暗褐色羽 I D ［49］

隐性白羽（C） TYR 内含子 4 上插入 7.7 kb 片段 隐性白羽 C C ［50］

c.817_822delGACTGC 常染色体白化 C A ［51］

淡紫色羽（LAV） MLPH c.103C>T，p.Arg35Trp 性连锁白化变异 ［52］

银色羽（S） SLC45A2 c.106delT ［53］

c.830A>G，p. Tyr277Cys 白来航鸡银色羽 ［53］

c.1039C>A，p. Tyr277Cys 多数银羽色鸡 ［53］

巧克力羽（choc） TYRP1 c.640C>T，p.His214Asn ［54］

3 马的稀释毛色表型及其形成的遗传机理

3.1 基础毛色表型的遗传机理

人类通过选择性繁殖培育出各种色素沉着表

型的马。基础毛色是马的普遍特征毛色，包括黑

色、骝色和栗色［26］。马的基础毛色主要由 2 个

基因（MC1R 和 ASIP）控制，在缺乏其他修饰

因子的情况下，ASIP 基因外显子 2 上 11 bp 缺失

（c.191_201del）引起的隐性（a）等位基因不限

制真黑色素合成，使马呈现全黑表型（黑色体和

黑色点）［55］。马的骝毛色是由 ASIP 和 MC1R
基因共同决定的显性遗传表型。通过 MC1R 的信

号传导进行色素转换，ASIP 显性等位基因（A）

使真黑色素局限于特定区域（如耳尖、鬃、尾

部和腿下半部）合成；当与 MCIR 显性等位基因

（E）结合时，在体内产生褐黑色素，从而导致

骝色表型（红色体黑色点）。而 MC1R 功能等位

基因（e）缺失（c.248C>T，p.Ser83Phe）的纯合
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马只能产生褐黑色素，从而呈现栗色表型（红色

体和红色点），这与 ASIP 基因型无关；另一种

与基础栗毛色有关的 MC1R 功能缺失被命名为 ea

（p.Asp84Asn）［55］。目前，这种等位基因只在

黑森林马、匈牙利冷血马和哈福林格马品种中被

检测到［55］。

3.2 稀释毛色表型的遗传机理

随着马业的发展，各种稀释毛色表型的马

（黑色素数量和类型的变化）被饲养者所选择。

马的稀释毛色包括奶油色（Cream，Cr）、珍珠

色（Pearl，Prl）、 阳 光 色（Sunshine，Sun）、

香槟色（Champagne，CH）、银斑色（Silver，Z）、

深褐色（Dun，D）和蘑菇色（Mushroom，Mu）

等［26-27,32］。这 7 个等位基因通过稀释真黑色素、

褐黑色素或两者兼有，进而影响马的稀释毛色表

型。其中，Cr （c.457G>A，p.Asp329Asn），Prl
（c.985G>A，p.Ala329Thr） 和 Sun（c.586G>A，

p.Gly190Arg）3 个等位基因均由溶质载体 45 家

族 A2（Solute carrier 45 family A2，SLC45A2）变

异引起。这些变异被认为破坏了蛋白质功能及随

后黑素体上的分子运输，导致色素产生减少，从

而造成马毛色稀释［32］。

奶油色由 Cr 基因座决定，遗传模式为不完

全显性，在杂合状态下影响褐黑色素的合成，使

毛色由褐红色变为黄色，常见于在帕洛米诺马（浅

栗色被毛伴有淡黄色或奶油色的长毛）［26］；而

在纯合状态下，它极端稀释真黑色素和褐黑色素，

从而使马的皮肤呈粉红色，毛发灰白，眼睛呈蓝色，

被称为双稀释毛色［27］。Cr 等位基因纯合子的黑

毛色马稀释现象不明显，被称为烟熏奶油毛色［27］。

珍珠色由 Prl 基因座决定，与奶油毛色位点

不同，珍珠毛色是一种隐性稀释遗传，只影响纯

合子马的眼睛、毛发和皮肤中真黑色素和褐黑色

素的合成。杂合子珍珠毛色马有正常的眼睛和毛

色，但皮肤可能有轻微的稀释和斑纹［27］。纯合

子珍珠毛色与显性香槟毛色稀释非常相似，褐黑

色素被稀释成金色，真黑色素被稀释成浅棕色或

棕褐色［27］。同时带有单个 Cr 和 Prl 等位基因的

马在表型上与纯合子的奶油毛色马相似，被称为

假双重稀释［27］。

阳光色由等位基因 Sun 基因座决定，与珍珠

毛色一样，同为隐性遗传模式，并稀释真黑色素

和褐黑色素的合成［32］。阳光毛色表型是在一个

标准马种与田纳西走马杂交中被鉴定出来，而这

两个品种之前都没有不明原因的稀释报告［27］。

香槟色由 CH 基因座决定，遗传模式为完全

显性，即不论是纯合或杂合个体，都能同时影响

真黑色素和褐黑色素的合成。因此，纯合子马与

杂合子马在表型上难以区分，细微差异在于纯合

子马毛色比杂合子少一些斑纹，或者稍微浅色一

些。研究表明，马的香槟色稀释表型是由溶质载

体 36A 家族成员 1（Solute carrier 36 family A1，

SLC36A1）外显子 2 中的 1 个单核苷酸位点突变

（c.188C>G，p.Thr63Arg）引起的，该错义突变

通过改变 pH 值从而影响早期黑素小体的发育，

进而调节黑素小体发育的途径［28］。

银 斑 色 由 Z 基 因 座 决 定， 其 遗 传 方 式 为

显性遗传，且仅影响真黑色素的合成。这导致

黑毛色和骝毛色马的鬃毛和尾巴带有淡黄色

的毛色稀释，而栗毛色马的被毛不受影响。研

究 证 明， 银 斑 毛 色 稀 释 表 型 是 由 前 黑 素 体 蛋

白（Premelanosome protein，PMEL17， 或 称 为

PMEL、SILV）11 外显子的错义突变（c.1457C>T）

引起，该突变将细胞质区域的第 2 个氨基酸从精

氨酸变为半胱氨酸（p.Arg618Cys），从而影响成

熟黑素体中真黑素的正常沉积，造成稀释表型。

这种突变在多个马品种中与银色表型完全相关，

而在非银色马中没有发现，唯一的例外是 1 个栗

毛色的个体与不同的非银色种马交配后产生了

几个银色后代，这些后代也携带了该突变［29］。

此 外，PMEL17 内 含 子 9 上 的 1 个 单 碱 基 突 变

（g.697A>T）也与非栗毛色马的银斑毛色表型完

全相关［30］。该突变单倍型仅在冰岛马和昔德兰

矮种马中发现，等位基因频率分别为 10.7% 和

23.0%，推测该突变可能是引起 PME17 mRNA

前体的选择性剪接产生另一种转录脚本造成的

银斑毛色稀释表型［30］。值得注意的是，银斑毛

色稀释表型（Z 等位基因）也与多效性疾病、

多发性先天性眼异常（Multiple congenital ocular 

anomalies，MCOA）有关。MCOA 是一种遗传性

眼部异常，杂合子马通常表现为颞虹膜、睫状体

或视网膜囊肿；纯合子马表现出包括角膜球形、
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葡萄膜囊肿、虹膜间质发育不全、持续瞳孔缩小

和白内障等更为严重的眼部异常［56］。

深褐色由 D 基因座所决定，其遗传模式为

完全显性，是一种已知既影响褐黑色素也影响真

黑色素合成的被毛颜色稀释表型，其特征是伴

有原始斑纹的毛色稀释（背部黑色条纹、腿部条

纹、肩部条纹和前额的黑色斑纹，称为蛛网纹），

被认为是一种野生型毛色表型（祖先表型），

与 CH 基因座类似，在表型上难以区分纯合子与

杂合子。研究发现，该稀释表型是由于 T-box 3

（TBX3）转录因子在马背中线毛囊中的局部高

表达，而 TBX3 转录因子又决定了毛囊黑素细胞

的分布，从而导致毛囊中色素颗粒的不对称沉

积，造成背中线毛色深于身体两侧引起深褐毛色

表型［31］。TBX3 转录因子下游 1 617 bp 的缺失

损伤了 TBX3 在毛囊中的表达，从而改变了背中

线毛囊的色素沉积［31］。

蘑菇色由 Mu 基因座所决定，其遗传模式为

隐性，是昔德兰矮种马中一种独特的毛色表型，

其特征是栗毛色被稀释为棕褐色。与银斑毛色不

同的是，蘑菇毛色稀释只影响褐黑色素的合成。

研究发现，主要促进因子超家族结构域包含 12

（Major facilitator superfamily domain containing 12，

MFSD12）中的移码突变（c.600dupC，p.Asp201fs）

翻译时截断了 277 个氨基酸，破坏该蛋白的功能，

从而减少褐黑色素的合成，产生了棕褐色稀释，

最终导致昔德兰矮种马的蘑菇毛色表型［32］。目

前尚不清楚蘑菇毛色稀释是否会引起类似银斑毛

色的眼部异常。

3.3 稀释毛色疾病的遗传机理

薰衣草马驹综合征（Lavender foal syndrome，

LFS）又称毛色稀释致命（Coat color dilution lethal，

CCDL），是除了上述几种常见的稀释毛色外的

一种特殊毛色稀释类型，是马的一种致死性遗传

病，疑似常染色体隐性遗传。该病症特征是多发

的神经系统异常和毛色稀释。受该疾病影响的马

驹可表现出一系列神经症状，包括强直性癫痫、

角弓反张、躯干僵直和眼球震颤。有时可观察到

轻度白细胞减少。这些神经损伤使马驹无法正常

站立和哺乳，通常会被安乐死。此外，受影响的

马驹还具有典型的稀释“薰衣草”毛色，表现为

浅灰色、青灰色、浅栗色和薰衣草色。研究发现，

肌球蛋白 VA（Myosin VA，MYO5A）外显子 30

中的单碱基缺失（g.138235715del）是该疾病的

因果突变［33］。所有患有此疾病的马均为该突变

的纯合子，而在该性状分离的家系中，杂合子频

率较高。在无亲缘关系的埃及阿拉伯马中，该突

变的频率为 10.3%。这种突变改变了阅读框，并

提前终止密码子，导致该蛋白 C 端缺失 379 个氨

基酸。这种缺失损害了球状尾部分泌囊泡特异结

合域，破坏了肌球蛋白 Va 与具有相应受体转运

细胞器的结合，从而导致囊泡运输功能丧失，干

扰了黑素细胞和神经元的正常功能［33］。LFS 主

要在埃及阿拉伯马中被诊断出来，目前尚无治疗

该疾病的方法。

4 牛的稀释毛色表型及其形成的遗传机理

4.1 基础毛色表型的遗传机理

毛色和图案一直是许多牛品种的标志性特

征。毛色作为牛最直观的体貌特征之一，常用于

识别和描述牛品种特征，并判断其品种纯度。牛

的毛色大致可分为两类：一类是有图案的（如黑

白花、斑点、条纹等），例如带有黑白花图案的

荷斯坦牛、黄白花图案的西门塔尔牛、躯干上带

有 1 条白色背带的苏格兰加洛韦牛；另一类是无

图案的（或深或浅的纯色），通常分为黑色、红色、

黄色、白色、灰色和褐色，例如黑色的安格斯牛、

红色的中国草原红牛、黄色的入鲁西黄牛等。牛

的毛色遗传由几个不同基因座决定，例如：E 基

因座（Extension）、A 基因座（Agouti）、B 基因

座（Brown，也称为 dun） ［19］、D 基因座（Dilution），

R 基因座（Roan）和白化病（Albino）［34,57］。黑

色和红色是牛的基础毛色，主要受 E 和 A 基因

座的控制。E 基因座，即 MC1R 基因，包含 3 个

等位基因 ED（显性黑）、E+（野生型）、Ee（隐

性红）。ED 等位基因在编码区存在 1 个碱基突

变（c.296T>C），使 α 促黑素细胞激素（α-MSH）

与 MC1R 专一结合，只合成真黑色素，主要表现

出黑毛色表型（如黑色安格斯牛）。E+ 等位基因，

使 MC1R 可以结合 α-MSH 或者 Agouti 信号蛋白，

在不同时期或不同部位产生真黑色素或褐黑色

素，造成特殊的毛色表型（如条纹毛色牛）。Ee
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等位基因，在编码区 310 处缺失 1 个碱基 G 引起

移码突变，使 MC1R 只与 Agouti 信号蛋白结合，

从而只合成褐黑色素，表现出或强或弱红毛色表

型（如挪威红牛）［35, 57］。A 基因座编码 ASIP 基

因，在小鼠中发现其能调节黑色和黄褐色颗粒产

生，从而产生 Agouti 毛色小鼠［58］。然而，与小

鼠相比，牛的 ASIP 基因在颜色变化中的作用似

乎有限，因为在其编码序列中未发现等位基因突

变［35］。Girardot 等［59］在 4 头有斑纹的诺曼底牛

ASIP 基因的 5'UTR 中发现了一个 LINE 插入拷贝。

研究表明，该插入突变是沼泽水牛白毛色表型的

因果突变［60］。这是迄今为止在牛 AISP 上发现

的一种潜在的功能突变。

4.2 稀释毛色表型的遗传机理

在一些牛的品种中，如夏洛莱、高原、西门

塔尔和德克斯特，观察到由 E 基因座所决定的底

毛色变浅或稀释的现象。这种稀释现象产生了各

种各样的颜色（白色、奶油色、深褐色、金色、

黄色、淡红色、灰色或棕色）［35］。

夏洛莱品种表现出最极端的稀释情况，因为

纯种夏洛莱具有均匀的白色被毛，尽管大多数夏

洛莱个体具有 e/e 扩展基因型。因此，这一品种

特有的被毛颜色是由整个身体的褐黑色素稀释造

成的。夏洛莱被认为是纯合的稀释突变（稀释夏

洛莱牛，Dc/Dc），在杂合子中（Dc/ dc+）产生

中间表型：如果稀释适用于真黑色素（例如在黑

色安格斯 × 夏洛莱杂交中），则呈灰色；如果

背景色素是褐黑色素，则呈淡红色或黄色［61］。

在毛色稀释遗传效应的研究中发现，PMEL 基因

（D 基因座）与夏洛莱毛色稀释现象有关［34-35］。

PMEL 基 因 外 显 子 1 上 存 在 1 个 单 核 苷 酸 变

异（c.64A>G）， 导 致 甘 氨 酸 被 精 氨 酸 取 代

（p.Gly>Arg），是其产生白毛色表型的因果突

变［34-35］。在表现出毛色稀释表型的高原牛中，

观 察 到 PMEL 基 因 外 显 子 1 上 的 3 bp 对 缺 失

导致信号肽中亮氨酸的缺失（c.50_52delTTC，

p.Leu18del），这种突变等位基因以半显性的方

式遗传，并且与 MC1R 的非上位性相互作用，使

得高原牛表现出黑色、深灰（褐）色（dun）、

银灰（褐）色（silver dun）、红色、黄色和白色

6 种毛色表型［36］。在 Dun 加洛韦牛中，发现带

有 1 个缺失的等位基因（c.50_52delTTC）， 而

silver dun 加洛韦牛带有 2 个缺失的等位基因，

这两种牛都表现出与高原牛类似的基于 PMEL：

c.50_52delTTC 等位基因数量的剂量依赖性稀释

效应。而在该两品种牛中均未发现带有 PMEL：

c.64G >A 等位基因［36］。这些突变表明，PMEL
基因对真黑色素和褐黑色素都具有稀释作用。研

究表明 PMEL p.Leu18del 是导致日本熊本亚种棕

色牛个体毛色稀释的因果突变，具有 del/del 型

多态性的个体毛色被稀释，而杂合子毛色在不同

稀释率下处于中间水平［62］。此外，一些被稀释

的黑牛毛发稀疏，缺乏正常的尾毛发育，被称为

“鼠尾”。“鼠尾”是牛的一种遗传性毛少症，

只在稀释后的有色毛中表现出来。研究表明，

PMEL 位点是导致“鼠尾”表型 3 个位点复杂相

互作用的一个组成部分［63-64］，推测可能由 2 个

PMEL 突变的组合引起，即外显子 1 上 3 bp 缺失

（c.50_52delTTC，p.Leu18del） 和 氨 基 酸 612 处

的另一个错译突变（p.Ala612Glu）［37-38］。

在德克斯特牛中，发现存在棕色或深褐毛色

稀释表型，这些牛传统上被称为 dun，其毛色从

金色到深褐色或深棕色不等。研究表明，这种毛

色稀释表型与 B 基因座有关，即 TYRP1 基因［19］。

该蛋白出现在黑色素合成途径中，位于真黑色素

与褐黑色素合成的分支点之后［65］，因此，推测

它只影响与真黑色素相关的毛色。在德克斯特牛

中，发现 TYPR1 外显子 7 中存在 1 个 C → T 的

突变（c.1300C>T），该突变导致氨基酸残基 434

处从组氨酸变为酪氨酸（p.His434Tyr）。无论毛

色是淡金色还是深棕色或深褐色的 25 头 dun 德

克斯特牛都是带有该突变的纯合子，而且这种等

位基因纯合子至少带有 1 个 ED 等位基因，这表

明德克斯特牛 dun 毛色表型是由真黑色素稀释引

起的［19］。dun 也用于描述高原和加洛韦牛的不

同毛色，但这些牛的 dun 毛色稀释不是由 TYRP1
突变引起的。对 19 个其他品种 121 头牛进行研

究，均未发现该突变体，这似乎是德克斯特牛独

有的［19］。因此，推测导致牛毛色稀释的基因可

能因品种而异。

在牛中，沙毛色（Roan，R 基因座）是有色

被毛与无色被毛混杂的一种毛色表型，经常出现
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在短角牛和比利时蓝牛品种中，短角牛有红色沙

毛，比利时蓝牛有蓝色沙毛，这些品种似乎具有

相同的遗传突变，导致沙毛色表型［18, 57］。在共

显性遗传下，两个品种存在几种毛色表型：当 r
等位基因处于纯合状态时，比利时蓝牛表现为黑

斑点毛色和短角牛表现为纯红色；当 R 等位基因

处于纯合状态时，两品种均表现为白色；当等位

基因为杂合子（Rr）时，两品种均表现出沙毛色，

即蓝色、白色混杂的被毛颜色［66］。研究发现，

KIT ligand（KITLG）基因外显子 7 中的 1 个错义

突变（c.654C> A）导致丙氨酸被天冬酰胺取代

（p.Ala227Asp），为比利时蓝牛和短角牛沙毛色

的因果突变［39］。此外，在比利时蓝牛中，发现

了一种新的毛色稀释表型，被命名为“冷灰（Cool 

gray）”。该毛色稀释表型是由 MLPH 基因突变

引起。该突变为 MLPH 编码区第 1 外显子上缺

失 10 个碱基（c.87_97del），过早引入终止密码

子（p.Glu32Aspfs），从而截断了 94% 的氨基酸［40］。

许多品种的牛都患有白化病，包括短角牛、

瑞士褐牛、荷斯坦牛等［57］。酪氨酸酶（TYR）

的突变可以阻止黑色素合成，是导致牛的毛色

稀释并完全白化的主要基因［41］。在白化病的瑞

士褐牛 TYR 编码序列 926 处存在 1 个胞嘧啶（C）

的插入（c.926insC），引起了移码突变，导致

残基 316 处过早终止密码子，而正常序列包含

517 个氨基酸。白化病牛是这种突变的纯合子，

这些牛对阳光敏感，有视觉和听觉缺陷。但在

瑞士褐牛中发现的突变在白化荷斯坦牛中没有

发现［41］。

此外，在红斑蒙贝利亚牛（Montbéliard）

品种中发现一种常染色体隐性毛色表型，其特

征是被毛的红色区域被稀释成奶油色，被命名

为“milca”［42］。经对奶油毛色表型牛的全基因

组重测序数据分析，在 frizzled7（FZD7）基因编

码区发现 1 个强候选变异（g.90572569G>C），

该 突 变 导 致 414 处 甘 氨 酸 被 丙 氨 酸 取 代

（p.Gly414Ala）［42］。该突变等位基因的纯合子

奶牛被毛均表现出奶油色表型，而所有杂合子奶

牛均无毛色缺陷［42］。在牛中，FZD7 的突变仅

引起红色区域奶油毛色稀释表型，而没有任何其

他强烈的不利影响。

5 羊的稀释毛色表型及其形成的遗传机理

一直以来，绵羊毛色的选择为白色，因为白

色羊毛能够染色。尽管白色羊毛仍然是商业羊毛

市场的主导产品，但不断增长的手工纺纱市场更

偏爱各种深浅和颜色的非白色羊毛，在小众市场，

尤其是美国东北部，非白色羊毛的价格比白色羊

毛高得多。这些非白色被毛颜色变化之一是稀释，

通常表现为浅色色素沉着［43］。绵羊具有丰富的

毛色，大致可以分为白色、黑色、棕（褐）色及

稀释毛色［67］。

在 雅 各 布 羊 品 种 中 观 察 到 一 种 被 毛 颜 色

稀释的现象，称为丁香色（Lilac）。这种稀释

导致绵羊在正常情况下呈现黑色的地方变为灰

色，家谱分析显示为常染色体隐性遗传。研究发

现，在 MLPH 外显子 1 上存在 1 个非同义突变

（g.3451931C>A），这与报道的丁香色稀释的常

染色体隐性遗传性质相匹配。该突变导致过早引

入终止密码子［43］。对其他丁香雅各布羊和已知

携带者进行验证测试，显示突变和稀释之间完全

一致。该突变可能是雅各布羊毛色稀释的因果

突变［43-44］。

羊 的 棕 毛 色 被 识 别 与 TYRP1 基 因 有 关，

该基因编码区的 2 个非同义突变（c.248G>T，

p.Cys290Phe 和 c.820C>T，p.Arg350*）可能是绵

羊棕毛色的因果突变［44］。有色细毛羊和芬兰羊

只携带与棕色相关的 c.248G>T SNP，设得兰和

冰岛品种羊只携带与棕色相关的 c.820C>T SNP，

而洛兰考羊和罗姆尼羊携带上述 2 种与棕色有

关的 SNP［44］。尽管在过去一个世纪里对绵羊的

毛色进行了经典的遗传学研究，但这两个突变

是目前绵羊 TYRP1 中唯一与棕色相关的变异。

此外，在 TYRP1 内含子中发现了 1 个 SNP（80 

648 483C>T），该 SNP 在突尼斯和加利福尼亚

红羊中固定，推测可能是绵羊红头毛色的因果

突变［44］。

6 鸡的稀释羽色表型及其形成的遗传机理

羽色是在鸡驯化过程中经自然和人工选择的

可遗传表型，也是鸡的重要品种特征之一，其分

子遗传解析为探究家鸡起源及演化、资源保护和
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产品质量控制等方面奠定基础。家鸡具有丰富的

羽色表型多样性，目前已鉴定出 12 个家鸡羽色

因果基因，包括扩展（E）、横斑（B）、深棕（褐）

色（DB）、斑点（MO）和稀释（I、LAV、C、S 

和 choc）基因座等（表 1）。

6.1 基础羽色表型的遗传机理

鸡羽色性状的连锁分析揭示，黑羽与麻羽

性状受 MC1R 编码的 E 基因座控制［68］。E 基因

座主要通过调控真黑色素和褐黑色素的相对分泌

量，即影响黑色和红（或黄）色的分布比重。此

基因座具有多个等位基因及其对应的羽色表型，

包括 E（扩展黑色）、ER（桦木色）、ewh( 小麦

色）、e+（野生毛色）、eb（棕色）、es（斑点色）、

ebc（毛茛色） 和 ey（隐性小麦色），使羽毛表

现出从全黑到暗黄等不同羽色。其显隐性关系为

E>ER>eWh>e+>eb>es>ebc>ey。与野生型等位基因 e+

相比，E 等位基因含有 3 个错译突变位点，分别

为 c.274G>A（p.Glu92Lys）、c.212T>C（p.Met71Thr）

和 c637.T>C（p.Cys213Arg）突变，ER 等位基因

含有 p.Glu92Lys 突变或 c.398T>A（p.Leu133Gln）

突 变， 带 有 E 和 ER 的 个 体 羽 色 呈 现 全 身 黑

色；eb 等 位 基 因 存 在 p.Met71Thr、p.Glu92Lys、

p.Cys213Arg 和 c.644A>C（p.His215Pro） 突 变，

带有 eb 的公鸡羽色与野生型一致，只是羽毛底

色略有差异，母鸡的脑部羽色有褐（棕）色的麻

点；ewh 和 ey 等位基因存在 c.427A>G（p.Thr143Ala）

错译突变，带有 ewh 和 ey 的公鸡羽色与野生型一

样，母鸡羽色呈浅棕色［69-70］。

6.2 稀释羽色表型的遗传机理

6.2.1 斑点稀释羽色表型的遗传机理 鸡的

横斑羽具有性连锁横斑羽与常染色体横斑羽两种

遗传模式。性连锁横斑羽表型由单基因 B 控制，

个体表现为黑白相间的横向条纹。常染色体横斑

羽表型由褐色羽基因（Dark brown，DB）、扩展

基因 E 和铅笔线基因（Pencilling，PG）共同调

控，个体表现为不规则且交替出现的深色和浅色

横斑条纹。研究发现，B 基因座编码细胞周期蛋

白依赖性激酶抑制剂 2A 基因（Cyclin dependent 

kinase inhibitor 2A，CDKN2A），该基因存在的 2

个非编码突变（c.-411A>G 和 c.179+385C>A）和

2 个编码突变（c.26T>A，p.Val9Asp 和 c.28C>T，

Arg10Cys） 与 横 斑 羽 表 型 完 全 相 关［45］。2 个

非编码突变会引起 CDKN2A 表达量上调，造成

黑素细胞提前分化，导致毛囊内中缺乏黑素细

胞，从而产生横斑羽基础表型（B0），为强稀

释横斑表型。同时两编码突变在此基础上分别独

立地削弱 CDKN2A 上调的作用，影响黑色素沉

积程度，形成两种更显眼的横斑羽表型 B1（典

型的横斑羽毛）和 B2（性连锁轻微稀释的横斑

表型）［46］。

鸡羽色性状的斑点羽表型特征为羽毛顶部表

现出白色，此表型为常染色体隐性遗传，由 MO
基因座控制，其等位基因为 MON（野生型）、

MOW（不依赖酪氨酸酶的隐形白羽）和 MOMO（斑

点 羽）［47］。 研 究 表 明， 内 皮 素 受 体 B 亚 型 2

（Endothelin receptor B subtype 2，EDNRB2）基因

编 码 MO 基 因 座， 是 决 定 斑 点 羽 色 的 因 果

基 因， 其 外 显 子 5 上 1 008 处 的 错 义 突 变

（c.1008G>T） 导 致 半 胱 氨 酸 变 成 了 苯 丙 氨 酸

（p. Cys244Phe）， 是 MOW 等 位 基 因 的 因 果 突

变，而另一个外显子 7 上 1 272 处的非同义替换

（c.1272G>A，p.Arg332His） 是 MOMO 等 位 基 因

的因果突变［47］。

6.2.2 淡化稀释羽色表型的遗传机理 鸡羽

色性状中的深棕（褐）色羽由 DB 基因座控制，

该基因座抑制真黑色素合成，促进羽毛部分褐

黑色素合成。研究表明，DB 基因座由 SRY-box

转 录 因 子 10（SRY-box transcription factor 10，

SOX10）编码［48］。SOX10 基因转录起始位点上

游 14 kb 处 8.3 kb 的缺失是造成深棕（褐）色羽

的因果突变，此缺失片段含有增强子等调控元

件，导致 SOX10 表达量下降，进而下调酪氨酸

酶等色素合成关键酶（如酪氨酸酶）的表达，从

而促进褐黑色素合成，最终导致羽毛表现为深棕

（褐）色［48］。

鸡的白羽性状主要有显性白羽和隐性白羽两

种羽色表型。显性白羽基因位于 I 基因座上（由

PMEL17 基因编码），该基因座分别有 II（显性

白羽）、ID（暗褐色羽）、IS（烟灰色羽 ) 和 i（野

生型）4 种等位基因［49］。研究发现，显性白羽

表型由 PMEL17 的突变造成，该基因外显子 10

上插入 9 bp，导致此基因跨膜域上增加 3 个氨基
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酸，进而表现为显性白羽；烟灰色羽表型也由

PMEL17 的突变造成，该基因外显子 10 上除了

9 bp 插入外还存在 15 bp 缺失，导致跨膜域减少

了 5 个氨基酸；暗褐色羽表型的成因是 PMEL17
基因在外显子 10 上插入 9 bp 以及在外显子 6 上

缺失 12 bp［49］。隐性白羽基因位于 C 基因座上（由

TYR 基因编码），该基因座具有 CC（隐性白羽）、

CRE（红眼白羽）、CA（常染色体白化）和 CN（野

生型）4 个等位基因。除 CN 外，其他 3 种等位

基因均导致个体羽色呈现白色。研究表明，隐性

白羽表型是由于 TYR 基因内含子 4 上插入了 7.7 

kb 片段，抑制了 TYR 基因表达，影响真黑色素

合成所致［50］。而常染色体白化表型是由 TYR 基

因 817 处缺失 6 bp（c.817_822delGACTGC），导

致丢失了色氨酸和天冬氨酸，进而影响了酪氨酸

酶的生物活性所造成的［51］。

鸡羽色性状中的淡紫色羽属于常染色体隐

性突变，它会使真黑色素和褐黑色素分别被稀

释成浅灰色或淡黄色。LAV 基因座调控淡紫色羽

表型，该基因座有 2 种等位基因，即 LAVN（野

生型）和 LAVL（淡紫色）。Vaez 等［52］研究表

明，MLPH 基因外显子 1 上 103 处的非同义突变

（c.103C>T）与淡紫色羽表型强相关，该突变

导致色氨酸取代了精氨酸（p.Arg35Trp），造成

MLPH 转录本水平降低，从而影响黑色素的转运

沉积，导致鸡羽毛色素稀释呈现淡紫色。

鸡羽色性状中的银色羽和金色羽由 Z 染色

体上的 S 基因座控制，属于性连锁遗传，可用

于雌雄鉴别。S 基因座有 S（银色）、s（金色）

和 Sal（不完全白化），其显隐性关系为 S > s> 

Sal。Gunnarsson 等［53］研究表明，SLC45A2 基因

编码 S 基因座，该基因第 1 外显子上 1 bp 的缺

失（c.106delT）导致移码突变和转录提前终止，

抑制了真黑色素和褐黑色素的合成，从而使个体

呈现性连锁白化变异。 而该基因的 2 个错义突

变（c.830A>G，p. Tyr277Cys 和 c.1039C>A，p. 

Tyr277Cys）可抑制褐黑色素的合成，与银色羽

表型有关，其中 c.1039C>A 突变控制大多数品种

鸡银羽的形成，而白来航鸡银羽与 c.830A>G 突

变有关［53］。

在鸡羽色性状中，巧克力羽色表型受 choc

基 因 座 控 制。 该 表 型 的 产 生 源 于 因 果 基 因

TYRP1 外显子 3 上的 1 个错义突变（c.640C>T，

p.His214Asn）。此突变影响了 TYRP1 蛋白的功能，

导致黑素小体出现异常结构，进而稀释了真黑

色素［54］。

7 结语与展望

动物的毛色（羽色）性状展现出丰富的多

样性，随着研究不断深入，多个稀释毛色（羽

色）表型的因果基因或突变已在不同动物中被陆

续定位。然而，毛色（羽色）稀释的遗传机制

是一个极其复杂的过程。在不同动物中，相同的

毛色（羽色）稀释表型可能受到截然不同的基因

调控。例如，dun 稀释毛色表型，在马中的因果

基因是 TBX3，而在德克斯特牛中则由 TYPR1 的

c.1300C>T 突变引起。相同的基因可能受到基因

间互作效应的影响，在不同动物中表现出完全不

同的毛色（羽色）稀释表型。例如 PMEL 基因外

显子 1 上的 c.64A>G 单核苷酸变异是夏洛莱牛白

毛色稀释表型的因果突变，而其外显子 11 的错

义突变（c.1457C>T）是马银斑毛色稀释表型的

突变。这极大增加了毛色（羽色）稀释表型的研

究难度。

随着科学技术的飞速发展，越来越多的新技

术可用于挖掘动物毛色（羽色）稀释表型的相关

新基因及突变位点，越来越多的稀释毛色表型遗

传机理有望得以阐明。全基因组测序技术的发展

和普及表明，基于 SNP、插入 / 缺失、拷贝数变

异和基因组结构性变异的比较基因组学或群体基

因组学研究仍然是动物稀释毛色表型研究的重要

发展方向。在此基础上，辅助转录组、蛋白组测

序技术的联合解析已逐步成为研究农业经济动物

复杂性状的现实手段。例如，Li 等［71］对不同羽

色（黄色、亚哥伦布色和银色）鸡颈部和翅膀羽

毛毛囊组织进行转录组分析，发现 SLC45A2 和

GPNMB 可以促进鸡羽中黑色素沉积。此外，基

因编辑（如 CRISPR/Cas9）技术已日趋完善和成

熟，有望通过 CRISPR/Cas9 编辑系统从细胞水

平或个体水平对动物毛色稀释表型候选基因进

行研究，而不再局限于分析相关基因在其组织

中的相对表达量差异。例如，Laible 等［72］利用
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CRISPR/Cas9 编辑系统在荷斯坦牛 PMEL 基因中

敲除 3 bp（p.Leu18del PMEL），纯合编辑细胞产

生的小牛显示出强烈的颜色稀释效应，表现出一

种新的灰色和白色的毛色表型。但无论研究何种

动物的稀释毛色（羽色）表型，基本前提是对被

毛（羽毛）颜色或模式的精确区分。

通过深入解析动物稀释毛色表型的遗传机

制，我们可以更好地理解这一表型的发生和演

化过程。对于野外动物，稀释毛色表型可以为动

物提供保护色，使其更好地融入周围环境，提

高生存能力。对于家养动物，稀释毛色表型可以

用于畜禽改良育种，丰富产品类型（如羊毛），

增加产品的市场竞争力。但家养动物稀释毛色表

型，往往伴随着某些生理缺陷或疾病的产生，而

人类也发现了由毛色稀释基因突变引发的类似疾

病。因此，动物毛色稀释表型遗传机制的揭示也

可为人类某些遗传疾病的发病机理和治疗提供新

思路。
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