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摘要：【目的】FADS2 是多不饱和脂肪酸合成中关键的限速酶之一，可催化食物中亚油酸（LNA, C18:2n6）

合成 γ-亚麻酸(GLA, C18:3n6)、二十碳五烯酸(EPA, C20:5n3)、二十二碳六烯酸(DHA, C22:6n3)等长链脂肪酸。

试验旨在探讨中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′端非编码区 SNP 突变对乳中脂肪酸含量的影响。【方法】随机选择 20 头

无亲缘关系的中国荷斯坦牛样本，用直接测序列法检测 FADS2 基因 3′端非编码区 SNP 突变位点。再以江苏某大型

奶牛场 551 头中国荷斯坦牛为材料，用飞行时间质谱法对前期发现的 2 个 SNP 位点进行检测，同时利用最小二乘

模型分析了 SNP 突变及其单倍型对乳中脂肪酸含量及其不饱和指数的影响。【结果】 中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′

端非编码区存在 3 个 SNP 突变位点：c.1571 A＞G、c.2743 A＞G、c.2776 A＞G。c.1571 A＞G 位点 GG 型为优势

基因型，基因型频率为 0.800，G 为优势等位基因，基因频率为 0.887。c.2776 A＞G 位点 AA 为优势基因型，基因

型频率为 0.673，A 为优势等位基因，基因频率为 0.819。χ2 检验表明：c.2776 A＞G 位点基因型分布均符合

Hardy-Weinberg 平衡(P＞0.05) ，而 c.1571 A＞G 位点基因型分布均偏离 Hardy-Weinberg 平衡(P＜0.05)。FADS2

基因 c.1571 A＞G 位点与 c.2776 A＞G 位点间连锁不平衡系数 r2
为 0.028，未达到显著水平（P＞0.05）。c.1571 

A＞G 位点与 c.2776 A＞G 位点有 3种单倍型，GA、GG 和 AA 频率分别为 0.705、0.181 和 0.114。多因素方差分析

表明：FADS2-1571 对 C14:1 含量、C14 和 C18 不饱和指数的影响达到极显著水平（P＜0.01），对 C18:0、SFA 和

MUFA 含量的影响达到显著水平（P＜0.05）。GG 型个体乳中 C14:1 含量、C14 和 C18 不饱和指数显著高于 AG 型（P

＜0.05）。FADS2-2776 位点对 C16:1 含量、 C16 和 C20 不饱和指数的影响达到极显著水平（P＜0.01），对 C14:1

含量的影响达到显著水平（P＜0.05），GG 型个体乳中 C16:1 含量、C16 和 C20 不饱和指数显著高于 AG 型和 AA 型

（P＜0.05）。同时，FDAS2-1571-2776 单倍型对 C16:1 含量和 C20 不饱和指数的影响达到显著水平（P＜0.05），

单倍型 GG 型个体乳中 C16:1 含量和 C20 不饱和指数显著高于 GA 型和 AA 型（P＜0.05）。【结论】FADS2 基因 3′端

非编码区 SNP 突变对中国荷斯坦牛乳中脂肪酸组成有重要影响。在进一步验证其功能情况下，可作为影响中国荷

斯坦奶牛乳脂肪酸组成的主效基因加以利用。 

关键词：中国荷斯坦牛；FADS2；SNPs；脂肪酸组成 

 

Effects of SNPs in the 3’ Untranslated Regions of FADS2 on the 
Composition of Fatty Acids in Milk of Chinese Holstein 

XU Chen-xi, WANG Meng-qi, ZHU Xiao-rui, ZHANG Yu-feng, XIA Hai-lei, LIU Xian-hui, WANG Xiao-long, 
ZHANG Hui-min, YANG Zhang-ping, MAO Yong-jiang 

（College of Animal Science and Technology, Yangzhou University, Yangzhou 225009, Jiangsu） 

 
Abstract: 【Objective】D-6-fatty acid desaturase 2 (FADS2) is one of the key limiting enzymes in the conversion of dietary 
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essential 18 carbon PUFAs (18C-PUFAs) such as linoleic acid (LNA,C18:2n-6) to γ-linolenic acid (GLA, 18:3n6), eicosapentaenoic 
acid (EPA, C20:5n3) and docosahexaenoic acid (DHA, C22:6n3). The objective of this study was to investigate the effects of SNPs 
in the 3’ untranslated regions of FADS2 gene on the compositions of fatty acids in milk of Chinese Holstein.【Method】In this study, 
20 Chinese Holstein cows were selected randomly for PCR amplification and sequencing of the 3’ untranslated regions of FADS2 
gene used for SNP discovery. Then the Chinese Holstein cows (n =551) were genotyped using Sequenom MassARRAY (Sequenom 
Inc., San Diego, CA) based on the previous SNP information in this study, and the associations between SNPs or haplotypes and 
compositions of fatty acids, unsaturated indexes of fatty acids in milk were analyzed by the least squares method in the GLM 
procedure of SPSS.【Result】Three SNPs (c.1571 A＞G, c.2743 A＞G and c.2776 A＞G) were identified in the 3’ untranslated 
regions of FADS2 gene. The genotype GG was the dominant genotype, which the frequencies were 0.800 for c.1571 A＞G, allele 
G was dominant allele with the frequency of 0.887. The genotype AA was the dominant genotype, which the frequencies were 
0.673 for c. 2776 A＞G. The allele A was dominant allele with the frequency of 0.819. The coefficient of disequilibrium was 
0.028 between c.1571 A＞G and c.2776 A＞G, which was not significant at P＜0.05. There were 3 haplotypes for FADS2 c.1571 
A＞G and c.2776 A＞G, which the frequencies were 0.705, 0.181 and 0.114 for GA, GG and AA, respectively. χ2 test indicated 
that the c.2776 A＞G fitted with Hardy-Weinberg equilibrium in the population (P＞0.05), and the c.1571 A＞G deviated from 
Hardy-Weinberg equilibrium (P＜0.05). The SNP c.1571 A＞G showed a very significant association with C14:1, unsaturated 
indexes of C14 and C18 (P＜0.01), and significant association with C18:0, SFA and MUFA (P＜0.05). The individuals with 
genotype GG had higher C14:1, unsaturated indexes of C14 and C18 than genotypes AG (P＜0.05). The SNP c.2776 A＞G 
showed a very significant association with C16:1, unsaturated indexes of C16 and C20 (P＜0.01), and significant association with 
C14:1 (P＜0.05). The individuals with genotype GG had higher C16:1, unsaturated indexes of C16 and C20 than genotypes AG 
and AA (P＜0.05). In the meantime, the haplotype of FADS2 1571-2776 showed a significant association with C16:1, unsaturated 
indexes of C20 (P＜0.05). The individuals with genotype GG had higher C16:1, unsaturated indexes of C20 than genotypes GA 
and AA (P＜0.05). 【Conclusion】The SNPs in the 3’ untranslated regions of FADS2 gene have significant genetic effects on 
composition of fatty acids in milk, but further investigation will be required to elucidate the biological and practical relevance of 
these SNPs.  

Key words: Chinese Holstein; FADS2; SNPs; composition of fatty acids 
 

0  引言 

【研究意义】乳脂是牛奶重要的组成部分，乳脂

的营养价值主要决定于乳中脂肪酸（fatty acid，FA)
的构成。脂肪酸按其饱和程度可分为饱和脂肪酸

（saturated fatty acid, SFA）、单不饱和脂肪酸（mono 
unsaturated fatty acid，MUFA）和多不饱和脂肪酸（poly 
unsaturated fatty acid，PUFA），按其链长度可分为长

链脂肪酸（ long chain fatty acids, LCFA, 13 碳以

上）、中链脂肪酸（middle chain fatty acids, MCFA,
含 6-12 碳）和短链脂肪酸（short chain fatty acids, 
SCFA, 5 碳以下） [1]。研究发现普通牛奶中 SFA、

MUFA 和 PUFA 的比值通常在 70:25:5[2] 。牛奶中不

饱和脂肪酸以十八碳系列为主，主要有油酸（C18: 
1），亚油酸（C18:2），亚麻酸（C18:3）。当然，

多不饱和脂肪酸中还含有对人体很有益的花生四

烯酸（C20:4）和二十二碳六烯酸（C22:6，简称

DHA）[2]。随着对乳脂的深入研究 , 乳中 PUFA 的

营养保健作用及其对乳制品组织结构和风味的影

响作用开始受到人们普遍关注。【前人研究进展】

最近的研究表明：PUFA 具有促进动物生长发育、

调控编码脂类代谢相关基因的表达、抑制炎症反

应及促进免疫机能、提高动物繁殖性能等功能 [3]。

牛奶中 FA 的组成不仅受到环境因素的影响，更多

的受内在因素影响，如物种、品种、基因、泌乳阶段、

胎次、挤奶频率等[4-7]。脂肪酸脱氢酶（ fatty acid 
desaturases， FADS）是一类能催化脂肪酸生成

PUFAs 的关键酶。其中 FADS2 是 FADS 基因家族

中最重要的成员之一，是多不饱和脂肪酸合成代

谢途径中关键的限速酶，可催化 2 种必需脂肪酸

亚油酸（（LA, C18:2）和 α-亚麻酸（ALA, C18:3）
转化为 γ-亚麻酸（GLA, C18:3）和十八碳四烯酸

（18:4），并进一步脱氢形成长链多不饱和脂肪酸

（ long chain- poly unsaturated fatty acids, LC- 
PUFAS），包括花生四烯酸（ARA,20:4n-6）、二

十碳五烯酸（EPA, 20:5n-3）  和二十二碳六烯酸

（DHA, 22:6n-3）等 [8-11]。NWANKWO 等 [12]、

NAKAYAMA 等  [13]的研究表明：人 FADS2 基因
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SNP 突变影响人体脂肪组织及血浆中 PUFA 的含

量，从而影响人类健康。最近人类全基因组关联

分析（genome-wide association studies，GWAS）也证

实了 FADS2 基因对脂类代谢疾病的作用[14-16]。另外，

FADS2 基因启动子区的甲基化对人类肝脏 FADS2 基

因的表达活性也有较大影响[17]。在家畜方面也有部分

有关 FADS2 基因与生产性能，特别是脂肪产量和脂

肪酸组成有关的报道。RENAVILLE 等[18]研究表明：

FADS2 基因多态性显著影响意大利猪肉中花生四烯

酸和亚油酸含量及 γ-亚麻酸与亚油酸的比值；

BOSCHETTI 等[19]发现慢速和中等速度生长的肉鸡

胸肌中 FADS2 基因表达量较高，也具有较高含量的

长链多不饱和脂肪酸（LCPUFA），同时 FADS2 基因

SNP 突变对胸肌中 FADS2 基因表达量和 LCPUFA 也

有显著影响；da COSTA 等[20]发现肉牛 FADS2 基因表

达量对其肝脏中脂肪酸组成有显著影响。奶牛

FADS2 基因研究方面，IBEAGHA-AWEMU 等 [21]

对加拿大荷斯坦牛 FADS2 基因 SNP 多态性及其与乳

中 FA 含量进行了关联分析。结果发现 FADS2 基因共

24 个 SNP 突变，位于内含子、编码区和 3′非编码区

（3′un-transcript region, 3′UTR）的 SNP 数量分别为

16、1 和 7 个。其中 FADS2 基因 3’UTR 1571 A/G 和

2776 A/G 突变对乳中 PUFA 有显著影响。生物信息学

分析表明，FADS2 基因 1571 A/G 为 miRNA-744 结合

位点。故推测 miRNA-744 可通过与 FADS2 基因结合，

从而调控 FADS2 基因的表达，进而调节乳中 PUFA
含量。【本研究切入点】在国内，梅秀丽[22]比较了不

同饲养方式下优质鸡 FADS2 基因的表达及其对脂肪

酸组成的影响，朱世康等[23-26]对鸡 FADS2 基因 5′端和

3′端 SNP 多态及其与部分经济性状的相关性进行了研

究，但未见其他畜种（包括奶牛）FADS2 基因突变及

其乳中 FA 组成方面的研究。【拟解决的关键问题】

检测中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′UTR SNP 突变，同

时分析 SNP 突变对乳中脂肪酸组成的影响，以期为中

国荷斯坦牛乳中脂肪酸含量的分子育种提供理论依据。 

1  材料与方法  

1.1  试验材料 

2011 年 3—4 月于江苏省扬州市某大型奶牛场采

集中国荷斯坦牛血样共 551 头。采用尾静脉采血 10 
mL/头，ACD 抗凝剂，-20℃冷冻保存备用。采样时，

同时选择体况相近（BCS=3.0±0.5）、无临床乳房炎、

胎次在 2—3 胎、处于泌乳中后期（产奶 100—300 d）
的中国荷斯坦牛共 300 头，在进行 DHI 测定时，取全

天混合奶样（早﹕中﹕晚=4﹕3﹕3）100 mL，其中

50 mL 送上海光明 DHI 中心进行乳中体细胞数测

定，另外 50 mL 用于实验室脂肪酸测定。牧场基本

情况如下：全场共有奶牛 1 000 余头，其中成年泌

乳奶牛近 500 头，散栏饲养，鱼骨式挤奶大厅进行

挤奶，日挤奶 3 次，采用全混合日粮（total mixed 
ration, TMR）饲喂。 
1.2  DNA 提取及 FADS2 基因 3′端 SNP 突变检测 

奶牛血液基因组 DNA 采用常规酚氯仿提取法，

TE 溶解，取部分 DNA 样品稀释至 100 ng·µL-1，-20℃
保存备用。 

根据GenBank公布的牛的 FADS2基因DNA序列

（BC123735.1）, 参考 IBEAGHA-AWEMU 等[21]对加

拿大荷斯坦牛 FADS2 基因 3′检测到的 SNP 位点信息

（c.1571 A＞G、c.2743 A＞G 和 c.2776 A＞G），用

Primer5.0 软件设计 2 对引物，用于扩增 3′端包括上述

3 个突变位点在内的 DNA 片段。PCR 引物信息及扩

增条件见表 1。 
 

表 1  FADS2 基因 3’端 PCR 引物序列及扩增条件 

Table 1  The primers and PCR condition for amplification of 3’ UTR of FADS2 gene  

引物 Primer 引物序列 Primers sequence (5′-3′) 扩增区域 Amplified regions 退火温度 Annealing temperature (℃) 长度 Length (bp)

F：CGCCTACCTCCACAAATGAA P1 

R：ACCCAGGGAATCCAGCAC 

1393-1833 59 471 

F：GGAGACAGAGGGAAAGAGTC P2 

R：CAGTTCTCAGTGGGAGGG 

2572-2888 56 317 

     
 
从所采 551 个样本中随机选择 20 个 DNA 样品，

经 PCR 扩增、测序，所得序列用 DNAMAN（Ver 5.2）
与 GenBank 中 FADS2 参考序列（BC123735.1）进行

比对，确认中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′端 SNP 突变

位点。经对 20 个样本的初步分析，c.2743 A＞G 和

c.2776 A＞G 由于距离较近，连锁程度较高，连锁不
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平衡系数 r2达 0.7 以上。故在接下来的 SNP 分型过程

中，只对 c.1571 A＞G 和 c.2776 A＞G 进行分析。对

大样本 FADS2 SNP 突变检测采用飞行时间质谱法

（MassARRAY® MALDI-TOF System，Sequenom， 
Inc.，USA）。同时，为保证 SNP 分析结果可靠性，

其中 40 个样本重复测定 2 次（测试员并不知道这个

40 个是重复样本）。结果表明该方法 SNP 分型结果

准确性为 100%。 
1.3  脂肪酸测定 

脂肪酸测定在采样后 3 个月内完成。根据食品安

全国家标准-婴幼儿食品和乳品中脂肪酸的测定（GB 
5413.27-2010）并加以改进（食品安全国家标准）[27]，

用气相色谱仪进行测定（美国 Agilent7890A，色谱柱

为 DB-23, 30 m×0.25 mm×0.25 μm），气相色谱仪使

用程序升温进行检测[28]。使用 Sigma 公司的 37 种脂

肪酸甲酯的混标作为标准品，用气相色谱仪对样品中

所有脂肪酸进行测定。详细方法介绍见文献[29]。 

1.4  统计分析 

1.4.1  遗传学分析  用遗传学软件 Shesis 进行常规

群体遗传学统计分析（包括基因频率、基因型频率、

Hardy-Weinberg 平衡检测等），同时进行连锁不平衡

和单倍型分析[30]。 
1.4.2  关联分析  利用多因素方差分析法分析

FADS2 基因多态性及其单倍型对乳中脂肪酸组成的

影响，模型如下： 
Yijk=μ+Mi +Pj + Gk +eijk   

式中：Yijk为原料乳脂肪酸的测定值；μ为总体均值；

Mi 为泌乳阶段的固定效应（i =1，2），泌乳阶段按

100 d 间隔划为一个阶段，即泌乳后 101—200 d 为泌

乳中期，201—300 d 为泌乳后期；Pj为胎次固定效应

（j=1,2）；Gk为 FADS2 基因 SNP 位点基因型或单倍

型的固定效应，eijk为随机残差。不同基因型或单倍型

间的多重比较用 Duncan 法。分析单倍型对乳中 FA 组

成的影响时，只选择在 2 个位点均是纯合子的个体进

行分析。另外，由于部分牛只乳中体细胞数大于

5.0×105·mL-1，初步认定患有隐性乳房炎，在最后进

行关联分析时删除了这部分样品的数据。最后用于

FADS2 基因 SNP 多态与脂肪酸含量分析的样品量为

275 头。 
以上统计分析由 SPSS 软件（Ver 16.0）GLM

（General Linear Model）过程完成。 

2  结果 

2.1  FADS2 基因多态性检测 

对 FADS2 基因 3′端 2 对引物扩增的 PCR 产物进

行测序和比对分析，发现中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′
端 SNP 存在 3 个 SNP 突变位点：c.1571 A＞G、c.2743 
A＞G、c.2776 A＞G。结果与 IBEAGHA-AWEMU 等[21]

对加拿大荷斯坦牛 FADS2 基因 3′检测到的 SNP 位点

信息完全一致，没有发现新的突变位点。另外，由于

c.2743 A＞G 和 c.2776 A＞G 由于距离较近，连锁程度

较高，连锁不平衡系数 r2达 0.7 以上， 因此在随后的

飞行时间质谱法中，只选择 c.2776 A＞G 进行检测。 

2.2  等位基因、基因型频率分布及连锁不平衡分析 

如表 2 表示，c.1571 A＞G 位点 GG 型为优势基

因型，基因型频率为 0.800，G 为优势等位基因，基因

 
表 2  FADS2 基因 3′UTR 等位基因、基因型频率、单倍型频率及 H-W 平衡检验 

Table 2  The frequencies of genotypic, allelic and haplotypes, value of X2 test significance for 3′UTR of FADS2 gene 

位点或单倍型 
Locus or haplotypes 

基因型/单倍型 
Genotypes/ haplotypes 

基因型/单倍型频率 
Genotypes/ haplotypes frequencies

样本数

Number
等位基因

Allele 
基因频率 

Allelic frequency 
平衡检验 X2 值 

X2 value of HWE test
FADS2-1571 AA 0.027 15 A 0.113 11.23** 

 AG 0.172 95 G 0.887  

 GG 0.800 441    

FADS2-2776 AA 0.673 370 A 0.819 0.083 

 AG 0.293 161 G 0.181  

 GG 0.035 19    

GA 0.705 776    FADS2-1571-2776 单倍型 
FADS2-1571-2776 haplotypes 

GG 0.181 199    

 AA 0.114 125    

**表示极显著偏离 HW 平衡（P＜0.01）  ** denotes that the genotypes of the SNP deviated from HWE (P＜0.01) 
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频率为 0.887。c.2776 A＞G 位点 AA 为优势基因型，

基因型频率为 0.673，A 为优势等位基因，基因频率为

0.819。经 X2检验，c.2776 A＞G 位点基因型分布符合

Hardy-Weinberg 平衡，而 c.1571 A＞G 位点基因型分

布偏离 Hardy-Weinberg 平衡。 
连锁不平衡分析表明：c.1571 A＞G 位点与 c.2776 

A＞G 位点间连锁不平衡系数 r2为 0.028。经检验，该

连锁不平衡系数未达到显著水平（P＞0.05），说明两

位点间不连锁。单倍型分析表明：c.1571 A＞G 位点

与 c.2776 A＞G 位点有 3 种单倍型，GA、GG 和 AA
频率分别为 0.705、0.181 和 0.114，AG 型在群体中未

出现。 

2.3  脂肪酸测定 

在本研究中，用气相色谱仪在原料乳中共检出

23 种脂肪酸（表 3）。其中棕榈酸（C16:0）所占比

例最大（29.56%），油酸（C18:1）次之（24.32%），

豆蔻酸（C14:0）、硬脂酸（C18:0）和亚油酸（C18:2）
都占有较高比例，而长链多不饱和脂肪酸（C20:3、
C20:4 和 C22:6 等）含量相对较少。就不饱和指数而

言，C20 的不饱和指数最高（88.18±1.06），其次为

C18（70.13±0.41），最低为 C16（4.66±0.21）；SFA、

MUFA 和 PUFA 的比例分别为 66.68﹕27.43﹕5.89，
SCFA﹕MCFA﹕LCFA 的比例分别为 3.30﹕17.12﹕
79.58。 

 
表 3  原料乳脂肪酸所占比例 

Table 3  The proportion of each milk fatty acids in raw milk (M±SD) 
FA 种类 Types of FA 比例 Proportion (%) FA 种类 Types of FA 比例 Proportion (%) 

C4:0 3.30±0.04 C18:2n6c 5.00±0.25 

C6:0 2.03±0.03 C18:3 0.39±0.01 

C8:0 1.21±0.02 C20:0 0.10±0.01 

C10:0 2.72±0.05 C20:3 0.12±0.01 

C11:0 0.08±0.00 C20:4 0.08±0.00 

C12:0 3.14±0.06 C22:6 0.02±0.00 

C13:0 0.10±0.00 C14 index 8.22±0.20 

C14:0 9.92±0.13 C16 index 4.66±0.21 

C14:1 0.88±0.03 C18 index 70.13±0.41 

C15:0 1.09±0.02 C20 index 88.18±1.06 

C16:0 29.56±0.22 SFA 66.68±0.38 

C16:1 1.47±0.08 MUFA 27.43±0.29 

C17:0 0.66±0.03 PUFA 5.89±0.24 

C17:1 0.21±0.01 SCFA 3.30±0.04 

C18:0 12.68±0.21 MCFA  17.12±0.38 

C18:1n9c 24.32±0.29 LCFA  79.58±0.38 

C18:2t 0.35±0.05   

 
2.4  FADS2 基因对乳中脂肪酸类型及脂肪酸饱和指

数的影响 

FADS2 基因 1571 位点不同基因型乳中不同类型

脂肪酸含量及方差分析见表 4。由表 4 可知：FADS2 
1571 位点对 C14:1 含量、C14 和 C18 不饱和指数的影

响达到极显著水平（P＜0.01），对 C18:0、SFA 和

MUFA 含量的影响达到显著水平（P＜0.05），对 C4:0
含量和短链 FA 的影响接近显著水平（0.1＞P＞0.05），
对其它不同类型脂肪酸含量及 FA 不饱和指数无显著

影响（P＞0.05）。多重比较表明：GG 型个体乳中 C14:1
含量、C14 和 C18 不饱和指数显著高于 AG 型（P＜
0.05），C18:0 和 SFA 含量显著低于 AG 型（P＜0.05）；
AA 型个体乳中 MUFA 含量显著高于 AG 型（P＜
0.05）。 

FADS2 基因 2776 位点不同基因型乳中不同类型

脂肪酸含量及方差分析见表 5。由表 5 可知：FADS2 
2776 位点对 C16:1 含量、 C16 和 C20 不饱和指数的

影响达到极显著水平（P＜0.01），对 C14:1 含量的影
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响达到显著水平（P＜0.05），对 C14:0 和 C20:0 含量

的影响接近显著水平（0.1＞P＞0.05），对其他不同

类型脂肪酸含量及 FA 不饱和指数无显著影响（P＞
0.05）。多重比较表明：GG 型个体乳中 C16:1 含量、

C16 和 C20 不饱和指数显著高于 AG 型和 AA 型（P
＜0.05），AG 型个体乳中 C14:1 含量显著高于 AA 型

和 GG 型（P＜0.05）。 
FDAS2-1571-2776 不同单倍型对乳中不同类型脂 

肪酸含量及方差分析见表 6。由表 6 可知：FDAS2- 
1571-2776 单倍型对 C16:1 含量和 C20 不饱和指数的

影响达到显著水平（P＜0.05），对 C4:0 含量和 C16
不饱和指数的影响接近显著水平（0.1＞P＞0.05），

对其他不同类型脂肪酸含量及 FA 不饱和指数无显著

影响（P＞0.05）。多重比较表明：单倍型 GG 型个体

乳中 C16:1 含量和 C20 不饱和指数显著高于 GA 型和

AA 型（P＜0.05）。

 
表 4   FADS2 基因 1571 位点对不同类型脂肪酸含量的影响 

Table 4  The effect of FADS2-1571 on the relative content of different kinds of milk fatty acids (%, M±SE) 

FADS2-1571 样本量 Number C4:0 C14:1 C18:0 C14 index C18 index SFA MUFA SCFA 

A A 8 3.79±0.15 0.85±0.05ab 13.46±0.82ab 8±0.52ab 68.49±1.26b 67.35±1.31ab 28.33±1.4a 3.79±0.15 

A G 70 3.22±0.07 0.78±0.03b 14.37±0.37a 7.38±0.21b 65.88±0.57b 68.99±0.62a 26.38±0.53b 3.22±0.07 

G G 197 3.31±0.05 0.91±0.03a 12.04±0.25b 8.53±0.27a 71.71±0.5a 65.84±0.47b 27.76±0.35ab 3.31±0.05 

F  2.69 5.043 3.301 10.607 8.417 4.342 4.328 2.69 

P  0.07 0.007 0.038 0 0 0.014 0.014 0.07 

C14 index = C14:1/(C14:0+ C14:1)×100；C18 index=（C18:1+ C18:2+C18:3）/(C18:0+ C18:1+ C18:2+C18:3)×100；同列不同小写字母表示差异显著（P
＜0.05）。下同  Small letters indicate values in the same column differ significantly at P＜0.05. The same as below 
 

表 5   FADS2 基因 2776 位点对不同类型脂肪酸含量的影响 

Table 5  The effect of FADS2-2776 on the relative content of different kinds of milk fatty acids (%, M±SE) 

FADS2-2776 样本量 Number C14:0 C14:1 C16:1 C20:0 C16 index C20 index 

A A 226 9.74±0.14 0.86±0.02b 1.44±0.08b 0.10±0.01 4.60±0.22b 89.26±1.10b 

A G 44 10.78±0.37 1.01±0.12a 1.38±0.20b 0.11±0.02 4.35±0.54b 80.48±3.30b 

G G 5 10.43±0.89 0.68±0.18b 3.46±1.47a 0.04±0.00 10.06±4.15a 100±0.00a 

F  2.464 4.163 5.294 2.521 5.114 11.287 

P  0.087 0.017 0.006 0.083 0.007 0 

C16 index= C16:1/( C16:0+ C16:1)×100；C20 index= (C20:3+C20:4）/( C20:0+C20:3+C20:4)×100 
 

表 6  FADS2 基因 1571-2776 不同单倍型对脂肪酸含量的影响 

Table 6  The effects of haplotypes of FADS2-1571-2776 on the relative content of different kinds of milk fatty acids (%, M±SE) 

FDAS2-1571-2776 单倍型 样本量 Number C4:0 C16:1 C16 index C20 index SCFA 

AA 8 3.79±0.15 1.10±0.05b 3.69±0.20 91.01±3.56b 3.79±0.15 

GA 149 3.33±0.06 1.57±0.11b 4.99±0.32 87.04±1.57b 3.33±0.06 

GG 5 3.29±0.28 3.46±1.47a 10.06±4.15 100.00±0.00a 3.29±0.28 

F  2.481 2.99 2.733 4.302 2.481 

P  0.087 0.050 0.068 0.015 0.087 

C16 index= C16:1/( C16:0+ C16:1)×100；C20 index= (C20:3+C20:4）/( C20:0+C20:3+C20:4)×100 
 

3  讨论 

3.1  FADS2 基因遗传多态性分析 

本研究首次对中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′UTR
区部分序列进行测定，发现 3 个 SNP 位点，与

IBEAGHA-AWEMU 等 [21]对加拿大荷斯坦牛 FADS2
基因 3′UTR 区检测到的 SNP 位点信息进行对比，没

有发现新的 SNP，随后对其中 2 个 SNP 在大群体中进

行了检测。经比较表明：c.1571 A＞G 位点 A 基因频

率低于加拿大荷斯坦牛相应基因频率， c.-2776 A＞G 
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位点A基因频率与加拿大荷斯坦牛相应基因频率基本

一致，这种差异可能是由于所用种公牛不一致造成，

同时也说明 FADS2 基因 3′UTR 区 c.1571 A＞G 与

c.-2776 A＞G 间连锁程度很低。另外，由于其他牛种

或品种 FADS2 基因序列没有被报道，今后有必要加

强这一领域的研究，特别是乳脂率含量较高的品种（如

娟姗牛、更赛牛、牦牛、水牛等）。 
3.2  FADS2 基因多态与乳脂肪酸组成及不饱和指数

的关系 

FADS2是 PUFA合成代谢途径中关键的限速酶，

其基因序列 SNP 突变对基因表达活性及血液和乳汁

等体液中 PUFA 含量有较大影响，这已得到大量有关

人类相关研究的证实 [12-13,31-32]。本研究结果表明：

FADS2 基因 3′ UTR c.1571 A＞G 对 C14:1 含量、

MUFA 含量、C14 和 C18 不饱和指数的影响均达到显

著水平（P＜0.05），GG 型个体乳中 C14:1 含量、C14
和 C18 不饱和指数显著高于 AG 型（P＜0.05）。

IBEAGHA-AWEMU 等[21]对加拿大荷斯坦牛 FADS2
基因与乳中 FA 含量的研究也得出类似结论。这说明

FADS2 基因 3′UTR 区 c.1571 A＞G 对乳中 UFA 的含

量有显著影响。生物信息学分析表明（Target Scan 7.0，
http://www.targetscan.org/）：该位点是 bta-miR-744 结

合位点，可能是该位点的突变改变了 microRNA 与基

因的结合，从而改变相关基因表达量的变化，最终导

致乳中 UFA 含量的改变，但这一假设需要进一步用试

验来验证。 
在本研究中，FADS2 2776 位点对 C16:1 含量、

C16 和 C20 不饱和指数的影响达到极显著水平（P＜
0.01），对 C14:1 含量的影响达到显著水平（P＜0.05），
GG 型个体乳中 C16:1 含量、C16 和 C20 不饱和指数

显著高于 AG 型和 AA 型（P＜0.05）。而 IBEAGHA- 
AWEMU 等[21]的研究表明：FADS2-2776 G 基因显著

增加在乳中 omega-6 FAs（C20:3n6 和 C20:4n6）含

量，而 A 基因显著降低乳中 omega-6 FAs 含量。本研

究中虽未发现 FADS2 2776 位点对 C20:3n6 和 C20:4n6
含量的影响，但对 C20 不饱和指数有显著影响，且 G
基因对增加乳中C20:3n6和C20:4n6含量也是有利的。 

最后，虽然本研究初步发现 FADS2 基因 3′UTR
区部分 SNP 突变及其单倍型对乳中脂肪酸（特别是

PUFA 含量）和部分不饱和指数有显著影响。也应看

到，由于各方面原因，本研究原料乳中 FA 测定的样

本量相对较少，有必要对大样本奶牛群体进行每月一

次的跟踪测定。如能改进乳中测定方法，在进行奶牛

群生产性能测定（dairy herd improvement, DHI）时同

时分析乳中 FA 含量，这对准确估计原料乳中 FA 含

量的遗传参数和把乳中 FA 含量纳入奶牛的育种目标

将大有帮助。 

4  结论 

在中国荷斯坦牛 FADS2 基因 3′UTR 区检测到 3
个 SNP 突变，该突变对中国荷斯坦牛乳中脂肪酸组成

有重要影响。在进一步验证其功能情况下，可作为影

响中国荷斯坦奶牛乳脂肪酸组成的主效基因加以利

用。 
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