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第一节

遗传的物质基础



什么是遗传学（genetics）

➢ 遗传学是研究生物体的遗传和变异规律的科学。繁殖与自

身相似（不同程度的差异）的同类（一个物种只能繁衍同

种生物）。



遗传、变异和选择

➢ 遗传和变异是生物界最普遍和最基本的特性。

➢ 遗传：使生物体的特征得以延续，保持物种的相对稳定性。

➢ 变异：产生形形色色的生物体，是生物进化的源泉。

➢ 生物与环境的统一，是生命科学中公认的原则之一。

➢ 遗传、变异和选择（自然选择与人工选择）是生物进化和

新品种选育的三大要素。



1、遗传学的诞生
➢ 拉马克认为环境条件的改变是生物变异的根本原因，提出器
官的用进废退和获得性遗传等学说；

➢ 达尔文提出了基于自然选择和人工选择的进化学说；提出泛
生学说：每个器官都有微小的泛生粒，在体内流动，聚集到
生殖器官，形成生殖细胞；

➢ 魏斯曼提出了种质学说：在世代繁衍过程中，种质自身永世
长存，在世代之间连续相传。

➢ 孟德尔提出性状分离和自由组合定律：遗传是受细胞内的遗
传因子所控制，遗传因子互不相容、互不干扰、具有颗粒性。

➢ 35年后，3位科学家在月见草、玉米和豌豆中重新发现和证实
孟德尔遗传定律。

➢ 遗传学诞生。

遗传学的发展



2、细胞遗传学时期
➢ 细胞遗传学是通过细胞学手段对遗传物质的结构、功能和行
为进行研究的遗传学分支学科（光学显微镜）。

➢ 20世纪初，利用光学显微镜研究受精和减数分裂时，发现孟
德尔的遗传因子行为同染色体的行为间的平行现象，提出了
染色体是遗传因子的载体的假说。

➢ 约翰逊首创“基因（gene）”这个术语来表述孟德尔的遗传因
子，指出基因型和表型的区别、遗传因子和环境因子对性状
的表现都有作用、在不同环境下，相同的基因型可以表现出
不同的性状、表型是基因型和环境相互作用的结果。

➢ 摩尔根证明了基因位于染色体上，染色体是基因的载体，基
因是物质的。发现了遗传学第三定律----连锁遗传法则。染色
体遗传学的提出。

遗传学的发展



3、生化和微生物遗传时期：研究基因的化学结构和调控因子的
结构与合成机制等的遗传学分支。一基因一酶；肺炎链球菌转
化实验、T2噬菌体感染、烟草花叶病毒实验等证实遗传物质是
核酸；转座子的发现。

4、分子遗传学时期：研究遗传信息大分子结构与功能的遗传学
分支学科。DNA双螺旋模型结构的提出；三联体密码的确立；
中心法则的提出；可移动的遗传因子的证实、断裂基因的发现、
基因表达调节等；基因工程技术的发展（多种工具酶的发现）；
人类基因组计划（HGP）。

遗传学的发展



基因的概念及其发展

早
期
基
因
概
念

孟德尔“遗传因子”

摩尔根的染色体
基因学说

一基因一酶

顺
反
子
与
操
纵
子

顺反子（以病毒的视角）：
基因是DNA分子上的一个特定的片段。

操纵子（以原核生物的视角）：
在一个操纵子中，可分为调节基因、
操纵基因和结构基因。

断
裂
基
因
与
重
叠
基
因

断裂基因：
基因的不连续性，
内含子和外显子

重叠基因：
几个基因共用一段DNA。

转座子：基因不仅是可分的，也是可以移动
的DNA序列

基因的现代概念：基因是合成一条有功能的
多肽或RNA分子所必须的完整的DNA序列。



遗传的物质基础

➢ 遗传物质的本质：核酸；

➢ 遗传物质的载体：染色体（真

核线状，原核环状）、线粒体

和叶绿体（环状）等

➢ 遗传物质的载体：伴随染色体

进行规律的、动态的变化。

细胞核

细胞
染色质

染色体

核小体

组蛋白

端粒

着丝粒

端粒

碱基对

DNA双螺旋



被着丝粒（点）分开的两条臂：
短臂（p）和长臂（q）；
着丝粒（主缢痕）：染色体发生
缢缩的部分；
次缢痕：在染色体臂的一端缢缩
的部分，着色较浅（常在短臂），
与核仁形成有关（rRNA合成）；
随体：次缢痕外端连接的端的染
色体片段；
端粒：真核生物染色体臂末端的
特化部分，保护染色体；其复制
依靠端粒反转录酶。

染色体的各级结构



果蝇的多线染色体

特殊形态的染色体

不同的染色区域意味着什么？

M1双线期的卵母细胞
灯刷染色体

它是一个二价体，含4条染色单
体，由轴和侧丝组成，形似灯刷

灯刷染色体的数量代表着什么？



高致密度的螺线管染色质结

构中的核小体排列的模型。

从核小体亚基上深处的组蛋

白尾部能够连接化学基团。

染色质结构

传统遗传学家将基因比作“串上的珠子”；

分子遗传学家将基因看成是“珠子上的串绳”，将核小体形象的比作珠子。

异染色质（heterochromatin）：致密包装的染色质区域；

常染色质（euchromatin）：松散包装的染色质区域。



如何证明染色体是遗传物质？

Theodor Boveri（特奥尔多·博韦里的实验证据）

礁海胆

黑海胆

海胆可以被人工诱导孤雌发育，即单套染色体可支持其发育。
以两种有明显差异的海胆分别作为父本和母本。

正常卵子和精子受精
后，产生的后代很多
后代是正常混合态

去核的卵子和精子受
精后，产生的后代表
现出父本的特征



卵母细胞

精原核

精子中心粒

卵原核

原核融合

第一次卵裂

中心体

解体的细胞，胚
胎死亡

去除受
精膜

分离成
4个细
胞

正常的海胆幼体 发育自4细胞胚胎中单个细胞的海胆幼体

➢ 自4细胞胚胎中单个细胞都能发
育为一个海胆幼体

➢ 利用多精入卵受精实验，获得
具有不同染色体的受精卵；解
离为单细胞

➢ 仅含有正常染色体数目的胚胎
细胞可以发育为正常个体



细胞周期和染色质行为

有丝分裂：子代和亲代的DNA组成一样

细胞核

染色体

细线期 偶线期 粗线期 双线期

纺锤体

终变期

第一次减数分裂，第二次减数分裂类似
有丝分裂（染色体行为）

姐妹染色单体配对为四分体



第二节

遗传物质的传递规律



➢ 遗传学研究通常是从生物的某个性状入手，探索其表现型

受哪种遗传因子（基因型）控制。

➢ 表现型：生物表现出现的性状；

➢ 基因型：决定性状的基因组合。

➢ 质量性状：性状之间差别很大、易于区分、不连续、可以

明确分组、不易受环境条件影响的性状。

➢ 数量性状：连续变化、没有明显界限，且容易受环境影响

较大的性状。

遗传学研究和性状



质量性状与数量性状

牵牛花的花色

果蝇的眼色

小麦的株高、穗长；
籽粒形状和色泽



孟德尔遗传定律及其扩展

➢ “遗传学之父”的格雷戈尔·约翰·孟德尔（Gregor Johann Mendel）

在1857-1864年间，成功地用豌豆进行了举世闻名的杂交实验。

➢ 1900年，在论文发表35年之后，孟德尔法则由其他植物学家

重新发现，标志着遗传学现代纪元的开端。

➢ 我国遗传学家谈家桢：“如果将遗传学比喻为一颗根深叶茂的

大树，孟德尔定律便是具有顽强生命的种子，由摩尔根等人

建立起来的细胞遗传学法则是这颗巨树的主干。”





（一）孟德尔式遗传分析

1. 分离定律：孟德尔的单基因（因子）杂交实验

及其遗传分析。

2. 自由组合定律：孟德尔的双因子杂交实验及其

遗传分析。



1. 孟德尔指出 “任何实验的价值和用处取决于所用材料是否符

合其目的，所以选什么植物和怎么做实验并非不重要…必须

特别小心地选择植物，从开始就避免获得有疑问的结果。”

2. 所选亲本必须是稳定遗传的、后代不出现性状分离的纯系；

母本在实验前未经受精或者授粉；后代生殖能力不变。

3. 研究对象--豌豆：豌豆是闭花授粉的双子叶植物，且便于异

花授粉（杂交）。豌豆子代性状与亲代的遗传一致性极高，

这种品系称为纯种或真实遗传。

孟德尔的研究对象



1. 孟德尔选择成对的性状，研究他们在代间的传递规律。这

些性状可以在代间稳定遗传，且易于识别和区分。子代性

状一定相同于父本或母本的性状，而不是介于父母之间、

或其他变异；一对性状的两种在后代不会变化，也不会永

远消失。

2. 7 对单个性状：种子形状（平滑或皱褶）、种子颜色（黄

或绿）、花的颜色（紫或白）、豆荚形状（鼓或狭）、豆

荚颜色（紫或白）、花的位置（顶或侧）、茎的高度（长

或短）

孟德尔的研究性状



孟德尔7对单基因（因子）杂交实验

在统计学纠正偏离的情况下，孟德尔研究的豌豆

的7对相对性状的分离结果在理论上符合3:1。

1、分离定律



3:1究竟意味着什么？

将F2群体继续进行自花授粉（自交）到F3以及F4……….. F6：

以种子的圆/皱为例，发现F2圆形种子表型虽然相同，但是其中

1/3长成的植株只产生圆形种子，其他2/3长成的植株又产生3:1

的圆形和皱形种子；余下1/3皱形种子的植株只产生皱形种子。

F2 ，F3 ，F4······中所产生的3:1的比率，实际是1:2:1的比例，即

1/4是纯圆形，2/4是杂圆形，1/4是纯皱缩。

表型比率3:1
3/4圆形

1/4皱缩 1/4真实遗传的皱缩

1/4真实遗传的圆形

2/4不纯的圆形 1:2:1基因型的比率



孟德尔对其实验结果的解释（颗粒遗传思想）

① 性状由颗粒性的因子决定的。1909年，Johannsen将特殊的
“因子”改称为基因（gene）。

② 每一个植株有一对等位基因控制着他所研究过的每一对相
对性状。

③ 每一对基因的成员均等地分离到生殖细胞（卵细胞或花粉
粒）中去。

④ 每一个生殖细胞或配子只含有每对基因中的一个。
⑤ 每一对基因中，一个来自父本（雄性生殖细胞），一个来

自母本（雌性生殖细胞）。在形成下一代新的个体（或合
子）时，配子的结合是随机的。

后人将该思想称为孟德尔分离定律



一对等位基因在杂合子中，各自保持其独立性，在配子形成时，

彼此分开，随机地进入不同的配子，在一般情况下：F1中杂合

子的配子分离比为1:1，F2中表型分离比为3:1， F2中基因型分离

比为1:2:1。这三种特定的分离比率被称为孟德尔比率（Mendel

ratio）。

孟德尔分离定律



1. 基因座位：基因在染色体上的位置。

2. 等位基因：控制生物同一性状的基因位于同源染色体的同

一位置上的基因。两个等位基因完全相同称为纯合 ，不同

则称杂合。

3. 一对等位基因之间常见的一种关系是显隐关系：在杂种F1中，

一个基因可以掩盖另一个基因的表现，仅显示一个基因控

制的性状称为显性性状，相应的控制基因称显性基因；F1中

未表现，到F2时重现的性状称隐性性状。

4. 在F2群体中双亲性状同时出现的现象称为分离。（即显性杂

合F1亲本产生含有部分隐性性状的 F2群体）

重要概念



➢ 支配两对不同性状的等位基因，在杂合状态保持其独立

性，即独立的双因子在配子细胞中服从分离定律，并且

自由、随机组合，即自由组合定律（独立分配定律）。

➢ 从现代分子遗传学的角度看独立的因子：两对等位基因

位于不同的染色体；位于同一染色体上，但是彼此间距

不足以影响减数分裂时染色体的交叉互换。

2、自由组合定律



在一般情况下，F1配子分离比为1:1:1:1；
F2基因型分离比率为（1:2:1）2，即（1/4+2/4+1/4）2三项式展
开式的各项系数；
F2表型比率为（3/4+1/4）2二项式展开式的各项系数。



➢ 证明F1杂种产生两种不同的，但数目相等的配子时，孟德尔

首创的方法—测交（test cross）：将F1杂种与隐性的亲本进

行授粉，其后代果然产生50%圆形种子和50%皱缩种子。

➢ 原理：隐性性状不能遮盖显性，但能显现纯合隐性性状，测

交结果才能直接反应F1杂种所产生的配子的类型和数目，所

以从测交子代的表型可以直接判断杂合体的基因组成。

孟德尔定律的测交证明



➢ 个体的发育是基因按照特定的时间、空间表达的过程，

是生物体的基因型与内外环境因子相互作用，并逐步转

化为表型的过程。

➢ 由于多变的环境因子或者其他基因的影响，相同基因型

会呈现出不同的外显率和表现度。

基因的作用与环境因素的相互关系
（延伸内容，了解）



➢ 外显率：在特定环境中某显性基因在杂合状态下，或某隐

性基因在纯合状态下，显示预期表型的个体比率（%）。

外显率低于100%时为不完全外显。

➢ 由于不完全外显，人类一些显性遗传病的系谱中，可以出

现隔代遗传的现象。

外显率

颅骨发育不全症的系统（不完全外显）。
该病是显性基因Cd决定的，所以II2个体
一定带有Cd基因，但他的表型正常，出
现了隔代遗传现象。

I

II

III

1                    2

1                    2              3

1         2         3         4        5          6

Cdcd

Cdcd

Cdcd Cdcd



➢ 表现度：具有相同基因型的个体之间基因表达的变化程度。

➢ 不完全的外显率和可变的表现度在人类的一个显性基因决

定的特殊表型---海勃氏堡下颌（Hapsburg Jaw）的遗传变

现极为典型。突出的下颌，上下齿不能正常咬合。

表现度





➢ 除显隐性关系外，等位基因与非等位基因间还存在其他

复杂关系，使得F2的表型的分离比偏离9:3:3:1的比率，

究其本质：偏离的比率实际是9:3:3:1比率的修饰。譬如

以下情况：

等位基因的相互作用：不完全显性、复等位基因等

非等位基因的相互作用：上位效应和互补效应等。

（二）孟德尔定律的扩展



➢ 一对等位基因控制的性状，杂

合子表现出两亲的中间性状。

➢ 不违背孟德尔颗粒遗传原理：

白花基因c在杂合体Cc中保持其

纯洁性，在F2又原样分离出来。

➢ F1 的中间类型是C基因对c基因

不完全显性导致；F2的表型比

率3:1被修饰为1:2:1，与其基因

型比率相同。

1、不完全显性

CC cc

Cc Cc

Cc ccCC

等位基因的相互作用



➢ 共显性：一对等位基因的两个成员

在杂合体中都表达的遗传现象。人

类MN血型。

➢ 镶嵌显性：由于等位基因的相互作

用，双亲的性状在子代同一个体的

不同部位表现的镶嵌图式。

➢ 致死基因：使生物体或细胞不能存

活的基因。

2、共显性、镶嵌显性和致死基因（了解）
等位基因的相互作用



➢ 复等位基因：一个基因座位上有2个以上的、决定同一

性状的等位基因。但对一个二倍体的细胞而言，最多只

能具有其中的任意两个基因，分离的规则与一对等位基

因相同。

➢ 人类的ABO血型由IA，IB和i 3个复等位基因决定红细胞

表面抗原特异性，任何一个细胞的同一基因座上只有其

中的任意两个基因，表现出特定的血型。

3、复等位基因
等位基因的相互作用



➢ 上位效应：控制同一个性状的两对非等位基因，一对基
因掩盖另一对基因的作用的现象。包括显性上位和隐性
上位效应。

4、上位效应

P           AAbb  aaBB

红色 白色

F1 AaBb

紫色

F2 A_B_   ： A_bb ：aaB_     aabb



9紫色 ：3红色 ： 4白色

纯合隐性上位：aa掩盖了显
性的B基因的作用

P           PPrr  ppRR

紫色 红色

F1 PpRr

紫色

F2 （ P_R_、P_rr ）：ppR_：pprr



12紫色 ：3红色 ： 1白色

显性上位：显性基因P对另一对
非等位的显性基因R为上位性

非等位基因的相互作用



➢ 互补效应：一对性状由两对非等位基因控制，该性状的形
成必须两个显性基因同时参与，缺其中的任何一个则表现
另一性状。孟德尔9:3:3:1的4种表型比率被修饰为9:7

5、互补效应

P           AAbb  aaBB

白色 白色

F1 AaBb

紫色

F2 （ A_B_）：（aaB_，A_bb，aabb）



9紫色 ：7白色

花朵的紫色由两对基因A与B控
制，缺少任一个则为白色。

非等位基因的相互作用



➢ 抑制效应：某些基因（如I基因）不能独立地表现出任何可
见的表型效应，但可以完全抑制其他非等位基因的作用。

6、抑制效应

P           IIyy  iiYY

白茧 黄茧

F1 IiYy

白茧

F2 9  I_Y_：3 I_yy：3 iiY_：1 iiyy



白茧 白茧 黄茧 白茧

将黄茧的家蚕与白茧的家蚕杂交，F1全为白茧，将F1

白茧自交，F2白茧与黄茧的表型比率改为13:3

非等位基因的相互作用



在自然界中，经常发生成对性状同时出现，甚至和性别

有一定的关联。它们的表型和推测的基因型似乎都不符合孟

德尔定律。比如果蝇眼的颜色、翅的长短和性别有关联。

（三）连锁遗传

连锁遗传：当控制两对相对性状的非等位基因在一条染

色体上，且间距很小，染色体交换起来比较困难，从表

型看，两对相对性状由联系在一起传给后代的倾向。



1、连锁遗传的形式

在极端情形下，染色体间不

发生交换，同一染色体的等

位基因完全连锁。

在测交（1）中，按照自由组合定律来

预测，应该出现灰体长翅、灰体残翅、

黑体长翅和黑体残翅4种表型的后代，

比例为1:1:1:1，但是只有两种数量相

等的灰体长翅和黑体残翅

完全连锁





连锁图谱

重组型数目

重组率（RF）=
亲本型数目+重组型数目

0≤RF≤50%，RF=50%，则不存在连锁

➢ RF与两个基因在染色体上的距离成正比，且相对稳定。

➢ 经典遗传学从“基因在染色体上呈线性排列”，利用多基因

之间的交换值，来确定不同基因在染色体上的相对位置。



2、摩尔根及遗传学第三定律

➢ 处在同一染色体上的两对或两对以上的基因遗传时，联合

在一起共同出现在后代中的频率大于重新组合的频率

➢ 重组类型的产生时由于配子形成过程中，同源染色体的非

姐妹染色单体间发生局部交换的结果

➢ 重组频率的大小与连锁基因在染色体上的位置有关

连锁交换定律



3、伴性遗传（性连锁遗传）

➢ 伴性遗传：性染色体上的基因伴随性别一同遗传（性染色

体上还有调控其他生理过程的基因）

➢ 最早发现的伴性遗传—----果蝇的红白眼。

正交：红眼（♀）和白眼（♂）
F1都是红眼，F2白眼局限于雄性

反交：白眼（♀）和红眼（♂），F1都是
雄性白眼，雌性为红眼，F2进一步分离



伴性遗传的特点

① 正反交结果不一样，母本是纯合隐性的反交， F1出现两种

性状的分离。思考一下如果全部F1都是隐性呢？

② 母亲X染色体连同其上基因传给儿子（也能传给女儿，不

过儿子的由母亲决定），父亲的X则传给女儿，X染色体表

现为交叉遗传。父亲的Y只能传给儿子。



正/反交

➢ 正反交（reciprocal crosses）又称互交，指两个杂交亲本相

互作为母本和父本。例如以A（♀）×B（♂）为正交，则B

（♀）×A（♂）为反交，正交与反交是相对。

➢ 正反交的意义：

① 判断是细胞核遗传还是细胞质（母系）遗传；

② 判断是细胞核遗传中的染色体还是伴性遗传。



4、细胞质遗传

➢ 细胞质遗传：存在于细胞质中、染色体以外的遗传因子

（主要存在于线粒体和叶绿体基因组）所控制的遗传现象。

因其遗传传递行为不按核基因方式进行，不出现相应的分

离比，又称为非孟德尔式遗传。

➢ 主要特点：①细胞器基因组通过细胞质遗传给下一代；

②不出现孟德尔式分离；

③正反交结果不同，杂交子代某些性状通常只

表现母本表型特征；

④核外遗传因子不能进行遗传重组作图。



紫茉莉花斑叶的遗传

母本枝条表型 父本枝条表型 子代表型

白色
白色 白色

绿色 白色

绿白斑 白色

绿色
白色 绿色

绿色 绿色

绿白斑 绿色

绿白斑
白色 绿白斑、绿色、白色

绿色 绿白斑、绿色、白色

绿白斑 绿白斑、绿色、白色

陈阅增 P271

在正反交中，子代茎叶的颜色完全依母本花所在的枝条而
定，与花粉来自哪一枝无关。唯有来自母本的绿白斑枝条
的种子可以产生白色、绿色和绿白斑的幼苗。



第三节

遗传的分子生物学



（一）遗传物质是DNA（RNA）的证明

遗传物质位于染色体上，而染色体由蛋白质和DNA组成。
究竟是DNA还是蛋白质？

S型致死菌 R型非致死菌

灭活的S型致死菌

灭活的S型和少量
R型细菌混合

R型细菌转化为S
型而致死

格里菲斯肺炎链球菌转化实验

1. 光滑（S）型肺炎链球菌的致病性
源自细胞表面的多糖类物质；

2. 灭活的S型链球菌，究竟是何种物
质保留而发生R型链球菌的转化？
DNA、蛋白质还是多糖类物质？

证实：抽提S型细菌的DNA、蛋白质
和多糖类物质，分别与R型细菌混
合。只有DNA组分能够将R型细菌
转化为S型细菌。如果用DNA酶而
非蛋白酶处理，才回破坏这种转化
能力。



赫尔希-蔡斯关于T2噬菌体的感染实验

➢ T2噬菌体只有蛋白组分含硫，而DNA组分中所含的磷至少占
T2磷含量的99%。

➢ 用32P标记的噬菌体实验中，几乎全部的32P都和细菌在一起。
➢ 用35S标记的噬菌体实验中，几乎全部的35S都在上清液中。
➢ 一些子噬菌体有32P标记的DNA，且其蛋白质外壳与留在细
菌外面的外壳一模一样

决定T2噬菌体的蛋
白质外壳的特性的
物质是DNA。



（二）DNA的分子结构及其复制

DNA双螺旋结构，由A/T/C/G四种脱氧核糖核苷酸组成，其
中A-T，C-G分别配对。
DNA一级结构：核苷酸在DNA分子中的排列；
DNA二级结构：DNA双链形成双螺旋结构；
DNA高级结构：DNA超螺旋结构和染色体DNA所具有的的
复杂折叠状态。

Journal of Biological Chemistry 2021



DNA复制的规则

Watson和Crick提出DNA半保留复制的10条基本规则：
1. 一般按照半保留、半不连续方式进行
2. 复制起始在原点的特定序列
3. 在复制的起点处控制复制
4. 复制叉的移动有单向或双向
5. 链的延伸只能是5’-3’方向
6. 在存在模板的条件下，DNA聚合酶以短的RNA片段作为引

物开始合成DNA的短片段
7. 存在各种DNA链的合成起始机制，除了RNA引发，还有

DNA链与末端蛋白共价结合，缺口的共价延伸等
8. 终止也是在复制过程中的某个固定点
9. 复制的机制取决于基因组结构和构象来保持产生完整的

染色体
10. 即使在同一个细胞内也可进行多种复制机制的操作。



DNA半保留半不连续复制

亲代DNA分子的两条链，在半保留复制中，一条链按5’-3’方向
连续合成（以3’-5’模板链）；另一条链按5’-3’方向不连续合成
的方式，合成一系列不连续的冈崎片段。

前导链

后随链



DNA replication



（三）遗传信息的转录与翻译

➢ 在真核生物中，位于细胞核携带遗传信息的DNA如何在细胞

质中编码产生系列不同功能的蛋白质？

➢ DNA到蛋白质的信息传递，依赖于信使RNA（mRNA）

➢ 转录：RNA的转录是以DNA为模板，按照碱基互补的原则合

成，将DNA的遗传信息被拷贝成RNA的遗传信息的过程；

➢ 翻译：mRNA在细胞质合成相应的蛋白质。

➢ 基因表达：经过转录与翻译，遗传信息准确地从DNA传递到

蛋白质，实现从基因型到表型的转变。



密码子

DNA和mRNA链上决定氨基酸序列的三联体碱基顺序。
64个密码子，包含3个终止密码子，对应20种氨基酸。



真核生物结构基因的典型结构

基因包括调控区和编码区。真核基因编码区与多肽产物呈非
共线性，但是其外显子拼接而成的开放阅读框（ORF）与多
肽产物成共线性。

开放阅读框（open 
reading frame）：外
显子拼接成从起始密
码到终止密码连续的
编码序列



RNA的结构与功能

从DNA到蛋白质至少需要几种RNA的作用：

① 信使RNA：携带来自DNA上合成蛋白质的遗传信息，在蛋白

质合成中起模板作用的RNA

② 核糖体RNA（rRNA）：与核糖体蛋白质构成核糖体的主要结

构部分；

③ 转运RNA（tRNA）：大约含有80个核苷酸的单链分子。



➢ tRNA自身折叠，形成4个双链区域；

➢ 一个单链的环上有特定的3个核苷

酸组成反密码子与mRNA上特定的

密码子配对

➢ tRNA的另一端，3’端的-OH与相应

的氨基酸链接。

tRNA的结构

反密码子

氨基酸
附着处



翻译的过程（了解）

➢翻译的起始：核糖体小亚基在mRNA的“帽子”结构及SD或Kozak
序列的帮助下，找到起始密码，并与mRNA结合。tRNA携带氨
基酸与起始密码结合，占据核糖体大亚基的P位，大小亚基结
合形成有功能的核糖体。

➢翻译的延伸：第二个tRNA进入A位点，P位点的氨基酸从tRNA
解离，与A位点的氨基酸形成肽键，P位点的tRNA从E位点离开。

➢翻译的终止：当终止
密码出现在A位的时候，
没有与之对应的tRNA
结合，被机体识别，
并激活肽基转移酶，
将P位上的多肽链从
tRNA释放。



从DNA到蛋白质



（四）基因表达的调控（了解）

• 基因表达调控的5个层次

1. 转录水平的调控：控制mRNA的拷贝数

2. 转录后调控：mRNA的化学修饰

3. 翻译水平调控：核糖体与mRNA结合等

4. 翻译后的调控：蛋白质折叠和修饰

5. 蛋白质活性调控：pH等



第四节

遗传物质的改变



遗传物质的改变（基因突变）

广义的基因突变：染色体畸变，包括染色体的结构和数

量的变化。例如：染色体数目的增加或减少，染色体中

部分染色体或一段染色体片段的增加、缺失和重复等。

狭义的基因突变：DNA或者RNA序列中单个或多个碱基

的突变。

突变可以发生在生殖细胞（可遗传），也可以发生在体

细胞（当代生物体的形态或生理变化，但一般不遗传）。



（一）染色体畸变--结构变异

主要包括四种类型：

缺失：染色体断裂丢失了一段

重复：按照正常的直线顺序或颠

倒的顺序增加了一份

倒位：染色体上片段断裂、180°

颠倒、重连，造成基因顺序的重

排。

易位：非同源染色体间相互交换

染色体片段。



染色体数目变异

染色体数目变异包括染色体整倍和非整倍的数目变化。

染色体组：一个正常配子中所包含的整套染色体。

单倍体：细胞核中含有一个完整染色体组的生物体或细胞

二倍体/多倍体：含有两/多个相同染色体组的细胞或个体。

整倍体的改变：增加或减少具有某物种特有的一套或几套染

色体

非整倍体的改变：在2n的基础上增加或减少个别染色体



整倍体及其遗传特征（延伸内容）

➢ 单倍体孤雌生殖：由未受精的卵细胞发育成胚（雄蜂）

➢ 孤雄生殖：精核进入胚囊/卵子后，直接发育成胚

➢ 从育种的角度考虑，单倍体无直接利用价值，但经过染色

体加倍处理可获得双单倍体，为纯合二倍体，表现稳定的

遗传且表型正常。

➢ 多倍体包括同源多倍体和异源多倍体，植物种较为常见，

但是多倍体动物很罕见（通常减数分裂出现障碍，不育）。



植物多倍体的起源

人工八倍体小黑麦的创制：

P           AABBDD       RR

普通小麦 黑麦

F1 ABDR

F2 AABBDDRR

染色体加倍

八倍体小黑麦

高度不育

具有抗逆性强、穗大、蛋白质含
量高和生长优势强等优良特性



正在进行以人工合成六倍体雌鱼为核心的多倍体鲫育种新途径

Eggs

紫外灭活

X
AAABBB

AAABBB

AB

AB

C

Ｍ

Ｓ

AAAABBBB

AAAABBBB

AAABBBC

AAABBBＭ

AAABBBＳ

保持系

各种新
多倍体
群体

人工合成六倍体雌鲫

部分合成六倍体雌鱼具有
非常独特的生殖方式

卵子不减数

两性生殖

Sperms



非整倍体

缺失一条X染色体的
XO果蝇，不育雄性

唐氏综合征特殊
的面部图式、认
知缺陷、鼻骨缺
失等

21三体综合征（增加了21号染色
体的副本），13号染色体正常

非整倍体通常会导致严重的发育障碍甚至致死



基因突变

基因突变包括碱基置换和碱基的插入或者缺失

碱基类型是否变化，
置换分为转换和颠换

调控区或者编

码区的单碱基

突变，有可能

改变基因的功

能或者基因功

能消失



思考题

1. 你认为孟德尔成功的秘诀是什么？
2. 运用现代遗传学的观点，如何解释和诠释“颗粒遗传”理论？
为什么遗传物质是颗粒性的？

3. 染色体和核酸是遗传物质分别是如何被证明的？
4. 大麦的刺芒对无芒为显性，黑稃对白稃为显性。现给你提
供白稃、刺芒及黑稃、无芒的两个品种。用这两个品种，
如何培育白稃、无芒的新品种?请自定基因符号，并设计育
种方案。

5. 从分子水平上，基因是如何控制一个性状的表达？
6. DNA的半保留半不连续复制的实质是什么？


