遗传学教案

第一章  绪论    
遗传学（genetics）是一门新兴的、发展非常迅速的学科，它已成为生物科学领域中一门十分重要的基础学科。

1  概念、研究对象、研究内容

1.1  概念 

早在中国古代，人们就发现了子代和亲代相似的遗传现象。俗话说的“种瓜得瓜，种豆得豆。”就是对遗传现象的简单说明。任何生物都能通过各种生殖方式产生与自己相似的个体，保持世代间的连续，以绵延其种族。这种子代和亲代、子代和子代个体之间的相似性叫做“遗传”（heredity）。无论哪种生物，动物还是植物，高等还是低等，复杂还是简单，都表现出子代与亲代之间的相似性或类同。同时，子代与亲代之间，及子代个体之间总能觉察出不同程度的差异。后代只能和亲代相似，决不会完全和亲代相同，“一母生九子，子子各不同”这是普通的常识。这种子代和亲代、子代和子代个体之间的差异叫做变异（variation）。遗传与变异现象在生物界普遍存在，是生命活动的基本特征之一。
           狭义定义  遗传：子代和亲代、子代和子代个体之间的相似性。

          变异：子代和亲代、子代和子代个体之间的差异。

广义定义  遗传：同种个体之间的相似性。

          变异：同种个体之间的差异。

遗传比较保守，变异要求变革、发展，矛盾的两方面是相互制约相互发展的。没有变异，生物界就失去进化的素材，遗传只能是简单的重复；没有遗传，变异不能累积，变异就失去意义，生物也不能进化。变异是在遗传的范围内进行变异，遗传也受变异的制约；只能使后代和上代之间相似而不相同。遗传是相对的，变异是绝对的，在遗传的过程中始终存在着变异，遗传和变异是伴随着生物的生殖而发生的（遗传学上的生殖多指有性生殖）。遗传变异对立统一的矛盾运动，共同推动生物向前发展进行。

遗传和变异的关系：

(1)遗传是相对的，变异是绝对的。(2)遗传是保守的，变异是变革的，发展的。(3)遗传和变异是相互制约又相互依存的。(4)遗传变异伴随着生物的生殖而发生。
1.2  研究对象 

一切生物都是遗传学研究的对象。

1.3  研究内容：生物的遗传变异 

(1)生物为什么会产生遗传和变异。(2)有没有控制遗传变异的物质，是否存在遗传物质，如果有是什么，在生物的什么部位，如何控制遗传变异。(3)遗传和变异有哪些规律。(4)如何利用遗传规律为人类服务。

2 遗传学的产生和发展

2.1遗传学的产生

很早以前，我国人民在从事农业生产和饲养家畜中便注意到了遗传和变异的现象。春秋时代有“桂实生桂，桐实生桐”，战国末期又有“种麦得麦，种稷得稷”的记载。东汉王充曾写道“万物生于土，各似本种”，并进一步指出“嘉禾异种……常无本根”，认识到了变异的现象。此后古书中还有“桔逾淮而北为枳”、“牡丹岁取其变者以为新”等，这说明古代人民对遗传和变异有了粗浅的认识，但由于种种原因没能形成一套遗传学理论。

    但直到19世纪才有人尝试把积累的材料加以归纳、整理和分类，并用理论加以解释，对遗传和变异进行系统研究。代表人：

达尔文（Darwin，1809～1882）：进化论学者，英国的博物学家，为了解释生物的遗传现象，他提出了“泛生论”的假说（hypothesis of pangenesis）。他假设：生物的各种性状，都以微粒——“泛因子”状态通过血液循环或导管运送到生殖系统，从而完成性状的遗传。限于当时的科学水平，对复杂的遗传变异现象，他还不能做出科学的回答。虽然如此，达尔文学说的产生促使人们重视对遗传学和育种学的深入研究，为遗传学的诞生起了积极的推动作用。

魏斯曼（Weismann，1834～1914）：种质学说（germplasm theory）。认为多细胞生物体内由种质和体质两部分组成，体质是由种质产生的，种质在世代中是连绵不断的。环境只能影响体质，而不能影响种质，后天获得性不能遗传。魏斯曼的种质论使人们对遗传和不遗传的变异有了深刻的认识，但是他对种质和体质的划分过于绝对化。

孟德尔（Mendel，1822～1884）：奥地利。根据前人工作和8年豌豆试验，提出了遗传因子分离和重组的假设。认为生物的性状由体内的遗传“因子”（factor）决定，而遗传因子可从上代传给下代。他应用统计方法分析和验证这个假设，对遗传现象的研究从单纯的描述推进到正确的分析，为近代颗粒性遗传理论奠定了科学的基础。文章发表于1866年，但当时未能引起重视。1900年三位科学家（德国的Correns、荷兰的De. Vries和奥地利的Tschermak）分别用不同材料不同地点试验得出跟孟德尔相同的遗传规律，并重新发现了孟德尔被人忽视的重要论文，1906年who首先提出了遗传学。他将三位科学家重新发现孟德尔遗传规律的1900年定为遗传学的诞生年。

    2.2  遗传学的发展 

1866年——孟德尔遗传因子学说，揭示了分离和自由组合定律，后被人总结为孟德尔定律；

1903年——萨顿（Sutton）和博韦里（Boveri）首先发现了染色体的行为与遗传因子的行为很相似，提出了染色体是遗传物质的载体的假设，即染色体学说；

1909年——约翰逊（Johannsen）称遗传因子为基因（gene），此外他还创立了基因型（genotype）和表现型（phenotype）的概念，把遗传基础和表现性状科学地区别开来；

1910年——摩尔根（Morgan）和他的学生用果蝇为材料，研究性状的遗传方式，进一步证实了孟德尔定律，并把孟德尔所假设的遗传因子（后称为基因）具体落实在细胞核内的染色体上，从而建立了著名的基因学说（gene theory）。他们还得出连锁互换定律，确定基因直线排列在染色体上。摩尔根所确立的连锁互换定律与孟德尔的分离和自由组合定律共称为遗传学三大基本定律。此后的遗传学就以基因学说为理论基础，进一步深入到各个领域进行研究，建立了众多的分支和完整的体系，并日趋复杂和精密。

由于原子能的发现和利用发展了辐射遗传学。1927年，缪勒（Muller）在果蝇中，斯塔德勒（Stadler）在玉米中各自用X射线成功地诱导基因突变，使遗传学的研究从研究遗传的规律转到研究变异的起源，开始了人工诱变的工作，进一步丰富了遗传学的内容，为育种实践提供了更多的依据。此外由于统计学的发展，建立了群体遗传学。

20世纪40年代以后，遗传学开始了一个新的转折点，这表现在两方面：一是理化诱变，二是普遍以微生物作为研究对象来代替过去常用的动植物，由细胞遗传学时期进入微生物遗传学时期。

1940年以后，比德尔（Beadler）与其同事在红色面包霉上进行了大量工作，系统地研究了生化合成与基因的关系，提出了“一个基因一个酶”的理论，证明基因通过它所控制的酶决定着生物代谢中的生化反应步骤，进而决定着遗传性状。

1944年——埃弗里（Avery）等人的细菌转化试验有力地证明了遗传物质为去氧核糖核酸（DNA）；

1957年——法国遗传学家本兹尔（Benzer）以T4噬菌体为材料，在DNA分子结构的水平上，分析研究了基因内部的精细结构，提出了顺反子（cistron）学说。顺反子的概念打破了过去经典遗传学关于基因是突变、重组、决定遗传性状差别的“三位一体”的概念，把基因具体化为DNA分子上的一段核苷酸顺序，它负责遗传信息的传递，是决定一条多肽链的完整的功能单位。但它又是可分的，它内部的核苷酸组成或排列，可以独自发生突变或重组，而且基因同基因之间还有相互作用，且排列位置不同，会产生不同的效应。所有这些均是基因概念的重大发展。

1953年——美国分子生物学家沃森（Watson）和英国分子生物学家克里克（Crick）根据X射线衍射分析提出了著名的DNA右手双螺旋结构模型，更清楚地说明了基因组成成分就是DNA分子，它控制着蛋白质的合成过程。基因的化学本质的确定，标志着遗传学又进入了一个新阶段——分子遗传学发展的新时代；

1961年——法国分子遗传学家雅各布（Jacob）和莫诺（Monod）在研究大肠杆菌乳糖代谢的调节机制中还发现有结构基因和调节基因的差别，发现原核生物“开”和“关”的机制，提出了操纵子（operon）学说从而更深刻地揭露了基因的活动，生物就是通过一整套相互制约的基因，使生物在不同的环境下，表现出不同的遗传特性，适应各种复杂的环境条件；
1961年开始美国生化学家尼伦伯格（Nirenberg）和印度血统的美国生化学家科拉纳（Khorana）等人逐步搞清了基因以核苷酸三联体为一组编码氨基酸，并于1967年完成了全部64个遗传密码的破译工作。遗传密码的发现，把生物界统一起来，遗传信息的概念把基因的核酸密码和蛋白质的合成联系起来。从而提出了遗传信息传递的中心法则（central dogma），揭示了生命活动的基本特征。

1968年——史密斯（）、阿伯（）和内森（）等人发现并提出能切割DNA分子的限制性内切酶（restriction enzyme），为基因拼接工作铺平了道路。

1970年——美国病毒学家特明在劳斯肉瘤病毒体内发现一种能以RNA为模板合成DNA的酶叫“反转录酶”（reverse transcriptase），这一发现不仅对研究人类癌症具有重要意义，而且进一步发展和完善了“中心法则”。

1973年——美国遗传学家伯格（Berg）第一次把两种不同生物的DNA（SV40和λ噬菌体的DNA）人工地重组在一起，首次获得了杂种分子，建立了DNA重组技术。 以后，美国的科恩（）又把大肠杆菌的两种不同质粒重组在一起，并把杂种质粒引入到大肠杆菌中去，结果发现在那里能复制出双亲质粒的遗传信息。从此，基因工程的研究便蓬勃发展起来。

在理论方面，由于DNA重组、基因克隆、碱基序列的分析以及分子杂交等技术的建立和应用，为研究基因的结构和功能、表达和调控等方面提供了有力的手段，导致了70年代以来分子遗传学获得的一系列重大发现。总之，三联体密码的确定、中心法则的建立以及蛋白质和核酸的人工合成，基因内部精细结构的揭示，基因活动的调节和控制原理的发现，突变分子基础的阐明等，使遗传学的发展走在了生物科学的前列。同时，它的影响也渗透到生物学的每一学科中，成为生物科学和分子生物学的中心学科。

    2.3  遗传学的发展趋势

宏观→微观：继续以原核生物为材料向纵深发展的同时，又重点向真核生物的分子遗传学、发育遗传学和遗传工程学三个方向发展。并在此基础上，又形成了体细胞遗传学、发育遗传学、行为遗传学和免疫遗传学等新的分支学科。从70年代开始，由于限制性内切酶的应用、核苷酸序列分析、DNA重组等新技术的应用，分子遗传学已进入人工合成基因和改造基因的新时期，朝着定向改造生物的遗传结构的新水平迈进。

个体→群体：在群体遗传学的基础上，又诞生了生态遗传学、数理遗传学和进化遗传学等分支学科。

    2.4  我国遗传学的发展

解放前比较薄弱，没有明确的发展方向。仅在水稻、棉花、粟类、金鱼中做过少数性状的遗传分析。在我国，第一个把早期细胞遗传学介绍给中国的学者是著名遗传学家李汝祺教授。他是发育遗传学的开拓者之一，为我国细胞遗传学的发展奠定了基础。此外，我国著名遗传学家谈家桢教授曾长期从事亚洲瓢虫遗传基因的多型性与地理分布的关系。1945年他提出的色斑镶嵌显性理论，迄今仍被誉为遗传学上一个经典性的工作。他在果蝇种内和种间染色体内部结构演变方面的研究也具有独创性的贡献，其研究成果在国际上至今仍享有盛誉。

解放后，我国遗传学有了很大发展。应用理论研究的某些问题上和育种新方法、新技术方面，取得了不少成就。杂种优势利用：袁隆平杂交水稻育成与大面积推广，鲍文奎育成八倍体小黑麦；花粉单倍体育种、辐射育种以及远源杂交育种都已达到国际先进水平。

分子遗传学方面，也开始了基因的结构与功能、DNA重组与克隆技术、人工合成DNA与RNA的工作，并取得了突破性的进展。如1981年我国科学工作者完成了酵母丙氨酸tRNA的全合成工作，这是世界上首次人工合成的具有生物活性的RNA分子。

基因工程方面，虽然起步较晚，但也取得了很大进展。我国在乙型肝炎病毒、胰岛素和干扰素的基因工程上均达到或接近国外同类工作的先进水平。我国还开展了微生物遗传转化、植物的体细胞杂交、雄性不育的分子机理以及单克隆抗体等基础理论的研究工作。

医学遗传学方面，开始了许多遗传疾病的广泛调查研究，并进行了一些有效的诊断、预防和医治。同时，正在积极开展癌细胞遗传机理的研究工作。

但是，我们更应该看到，我国遗传学的研究与国际先进水平相比，还有一定差距。这就需要在座各位有志从事遗传学方向研究的同学多加努力。

3  遗传学与其它学科的关系    

    要深入研究的问题往往不是单一学科所能解决的，因此各门学科之间有着密切联系。

一方面冲破本学科的界限，综合运用了当代自然科学的广泛成果，特别是近代数学、物理和化学的新成就，新技术和新仪器设备，使遗传学从早年的“描述科学”上升为“精密科学”，并取得了卓越成就。

另一方面，它与许多学科相互结合，交叉渗透，促进了一些边缘学科的形成，建立了许多新分支。如细胞遗传学、生化遗传学、辐射遗传学等。

四 遗传学在国民经济中的意义

科学的发展必将影响社会经济的深刻变革。

遗传学与农牧业的关系：杂种优势育种，有益性状的分子标记，定向控制农作物和家畜品种的遗传性状（提高蛋白质产量、抗病基因、矮化基因）及生物反应器（丝蛋白基因转到大肠杆菌内、牛乳中含干扰素）等。

遗传学与工业的关系：医药工业不断培育高产菌种生产抗生素，冶炼回收贵重金属培育有特殊亲和力的菌类，环境保护微生物处理“三废”。

遗传学与医学的关系：基因诊断和基因治疗。前面我们讲过遗传学是研究生物遗传与变异的科学。生物的遗传与变异作为一种生命活动现象必然有其物质基础，不可能凭空发生。那么，遗传与变异发生的物质基础是什么，存在于生物的什么部位？它又是如何控制遗传与变异？带着这个问题我们来学习第一章。

大家都知道，地球上的动植物和微生物中，除去病毒（包括噬菌体）等具有拟细胞结构的生命类型外，所有生物都是由细胞组成的。细胞是生物体形态结构的基本单位。繁殖是生物的基本特征之一，通过繁殖生物体才得以世代延续，从而表现遗传、变异和进化等现象。繁殖也是以细胞为基础进行的。因此为了研究生物的遗传和变异，必须了解细胞的结构、功能和增殖方式。

细胞是生命活动基本结构单位，生物界除病毒外都是由细胞构成的，即使病毒也离不开细胞而独立生存，因此一切生命活动都是以细胞为基础的。

第二章  遗传的细胞学基础

1  细胞的结构 

一般的细胞包括细胞膜、细胞质和细胞核三部分，三者在形态发生上密切相关，在生理上相互协调，从而完成细胞的生命活动。

1.1  细胞膜

细胞最外面一层膜状结构，也叫质膜。厚度75～100埃，是由类脂分子和蛋白质组成。主要功能有：

⑴使细胞和外界分开，具保护细胞的功能。

    ⑵使细胞保持一定的形态功能。

    ⑶和细胞的吸收、分泌、内外物质的交流、细胞的识别等有密切关系。

植物细胞在膜的外面还有一层细胞壁。

1.2  细胞质

细胞质是细胞膜内包含的胶体状物质，在真核生物细胞内有细胞核与细胞质的分化，而细胞质中又包含一些功能不同、形态各异、具有各自独特的化学组分，有的还能进行自我复制的结构，即细胞器。主要有：

1.2.1  线粒体

除细菌和蓝绿藻外，普遍存在于动植物细胞中，呈球型或杆状。由外膜（无基粒）、内膜（基粒）和基质组成。含有丰富的氧化酶系，在细胞呼吸和能量转化上有非常重要的作用。

线粒体含有自身的DNA，在GC含量上与核DNA成分不同，而且不与组蛋白结合，呈环状DNA。不同生物线粒体DNA长度不同，动物细胞中约5μm，原生动物或植物细胞中较长。线粒体内还有核糖体，能合成蛋白质，并有自身复制的能力。因此，线粒体在遗传上有一定的自主性。

1.2.2  叶绿体

植物细胞内特有的细胞器，为双层膜结构。由内囊体，基粒，基粒片层，基质片层构成，含有色素、水溶性酶类，无机离子，淀粉粒，核糖体等，是光合作用的场所。

叶绿体也有自身的DNA，能进行分裂增殖，在遗传上也具有一定的自主性。

    1.2.3  内质网

除原核细胞如细菌等及人体成熟红细胞外，内质网广泛分布在各种细胞中。为双层膜结构，有的平行排列成片层状，有的部分具分支连通成网状、细管等，接近细胞核处可以和核膜通连，靠近细胞外膜部分可以和细胞膜相接。可分为平滑内质网和颗粒内质网。

在核糖体上合成蛋白质所需的原料和产物，都由内质网来输送。

1.2.4  高尔基体

单层膜包被的扁平囊泡或小盘，有分泌，聚集，贮存和转运细胞内物质的作用。

 1.2.5  核糖体

普遍存在于活细胞内，由大小不等的两个亚基组成，在细胞中数量很大。真核生物中为80S（S为沉降单位，S值可反映出颗粒的大小、形状和质量等），原核细胞和线粒体、质体中则为70S。核糖体可以游离在细胞质或核内，也可以附在内质网上，或者有规律地沿mRNA排列成一串念珠状的多聚核糖体。核糖体是细胞内合成蛋白质的场所。

1.2.6  中心粒

动物及低等植物细胞内，位于核的附近，它包括一对互相垂直的短筒状中心粒及其外围一个称为中心质的明亮区域所组成。

中心粒与细胞分裂时纺锤体的排列方向和染色体的去向有关。

1.3  细胞核

不是所有细胞都有细胞核。含有细胞核的细胞称为真核细胞，没有细胞核的细胞称为原核细胞。原核细胞虽然没有细胞核结构，但一般含有和真核细胞细胞核一样的物质，所以叫拟核。植物筛管和动物红细胞成熟后核消失。

真核细胞一般只有一个核，但某生物的某些细胞或某时期含有两个或两个以上的细胞核。如草履虫有3个核（1大，负责营养；2小，负责生殖），在进行有性生殖时，分裂产生8个核。小麦花粉的雄配子体有3个核，8核的胚囊叫雌配子体。

细胞核一般为圆形或椭圆形，大小一般占细胞的10～20%。细胞核由核膜、核仁、核液和染色质组成。

1.3.1  核膜

核膜为双层膜，包在核的外面，是核与细胞质间的界面。两层膜之间有间隔，叫核周隙，核膜上有许多核膜孔。核膜使细胞核具有一定的形态，是核与细胞质之间物质交流的通道。

1.3.2  核仁

光镜下可见到核内有一个或几个折光性较强的小球体。由DNA、蛋白质、RNA组成。核仁是合成核糖体RNA的场所，因此与蛋白质的合成有关。

1.3.2  核液 

核内除染色质外剩余的基质。包含很多分子，如多种蛋白质（DNA聚合酶合成DNA，RNA聚合酶合成RNA，各种NTP、dNTP为细胞核的功能提供一个内环境。

1.3.3  染色质：

间期（两次细胞分裂之间的时期）细胞核里能被碱性染料染色的网状结构（分裂期为染色体）。组分：DNA、RNA、组蛋白和非组蛋白，比例为1：0.05：1：0.5～1.5。显微镜下观察染色不均匀，这种染色质着色深浅不同的现象叫异固缩。着色浅部位的染色质叫常染色质，着色深的叫异染色质。

2  染色体的形态结构

1848年由哈佛迈特观察紫鸭跖草花粉母细胞时发现，1888年被命名为染色体。

2.1  染色体的数目

各种生物染色体的数目是相对恒定的。不同种生物的染色体数目有的相同，有的不同。真蕨纲瓶尔小草属的某些种染色体数可高达800～1200条，一种马蛔虫只有2条，一般生物10～60条，人46条。

高等动植物的体细胞中染色体大多成对存在。体细胞中的染色体数目用2n表示，性细胞染色体数为n。其成对的双方形态、大小、所含基因的排列顺序都一样，一个来自母方，一个来自父方，称为同源染色体。
染色体组：含有某种生物全部遗传信息最少的染色体数，用X表示。含有一个染色体组的生物叫一倍体。含有两个的叫二倍体，依次类推。大部分植物，几乎全部动物为2X。香蕉、水仙（3X），梅花（4X），小麦（6X），小黑麦（8X）。含有该物种配子染色体数的生物叫单倍体，用n表示。二倍体生物2n=2X，四倍体生物n=2X。三倍体以上的生物叫多倍体，与单倍体相对应的生物叫双倍体。

2.2  染色体大小
绝对长度：一般为1～25μm。

相对长度：某一染色体绝对长度占该染色体组绝对长度的百分数。
2.3  染色体的形态特征（显微镜下）

为一棒状小体，其上一着色较浅且狭窄的部位叫着丝粒，或初缢痕。将染色体分两部分，叫染色体的臂。等臂染色体：着丝粒在中央或近中央，两臂长度相等。非等臂染色体：着丝粒偏离中央。臂比：长臂与短臂之比。据臂比的不同把染色体分为中央着丝粒染色体（M, m）：臂比1.0～1.7；近中央着丝粒染色体（sm）：臂比1.7～3.0；近端着丝粒染色体（st）：   臂比3.0～7.0；顶端着丝粒染色体（t,T）：臂比﹥7.0（人类没有）。

有的染色体在一个臂上还有一个次缢痕，某些特定染色体的次缢痕处与核仁的形成有关，又称为核仁组织区。还有的染色体在次缢痕的外端连有一小段染色体叫随体。

不同生物细胞内染色体的形态、大小、着丝粒和次缢痕的位置以及随体的有无，都是相对恒定的。这些特征也是识别染色体的主要标志。 

2.4  染色体的化学组成 

蛋白质：（组蛋白：非组蛋白）：DNA：RNA

  1        1      0.5～1.5     1    0.05

2.5  染色体的超微结构

在真核细胞间期核内，染色质以细丝状态构成网状，到细胞分裂时高度盘曲成染色体，当分裂完成再转入间期时又解旋松散成染色质，二者是同类物质在细胞周期中不同阶段的两种运动形态。那么，松散细长的染色质是如何变为致密短小的染色体呢？

从50年代末到70年代初期，许多学者提出过种种模型，但都缺少充分的依据。1973年Olins发现钮体开始，这方面的研究取得了一个新的突破。

据此，Baldwin（1975）和Bak（1977）提出了从DNA染色质到染色体的四级结构模型。

“核粒模型”假说：染色体由DNA、Pr、RNA组成。Pr分组蛋白和非组蛋白。组蛋白有5种：H1、H2a、H2b、H3、H4，其中H2a、H2b、H3、H4各两个分子，共8个分子构成一个球形的结构，叫核心。DNA就缠绕在这个核心上，13/4圈，构成核粒（核心加上外圈的DNA）；核粒之间有连接DNA连接，叫连接线。每个核粒长度140～168bp，连接线50～60bp。在连接线部位结合有一个组蛋白分子H1。

间期染色质的网状结构即为此，又称念珠结构（如图），即一级结构。以念珠结构为基础发生螺旋，外径300埃，内径100埃，线的粗度100埃，每一圈有6个核粒。这种结构叫螺线体结构，即染色体的二级结构。以二级结构为基础再螺旋，叫超螺线体结构，即染色体的三级结构，直径4000埃，长度11～60 (m。以三级结构为基础再螺旋，即成为染色体，叫四级结构，长度2～10 (m。

4000×π
300

通过模型看出：每条染色体中就一条DNA，它与蛋白质相互缠绕、折叠，由很细很长的染色质，变成很短很粗的染色体。这种变化在生物学的意义？没有这种变化生物会怎样？

在间期里染色质要复制，基因要表达，螺旋化程度高时，不利于其复制，转录和表达。因此，是染色质状态有利于复制、转录和表达；在分裂期时，高度螺旋化的染色体则比较容易有利于分开，如仍呈染色质，则细胞分裂无法进行。因此，细胞在分裂间期呈染色质，分裂期呈染色体状态。

在观察染色体时，染色体的形态多为X型，而不是棒状小体。这是因为一般染色体都呈棒状，但通过KCl低渗处理后，则细胞膨胀，细胞膜破裂，致使染色单体分开，呈X状。 

2.6  特殊染色体中的多线染色体

多线染色体是意大利贝尔比尼1881年观察双翅目昆虫摇蚊幼虫唾腺细胞时发现，1933年美国在果蝇中发现。

双翅目昆虫的幼虫唾腺细胞增大而不分裂，染色质复制而不分开，多个染色质（500～1000条）重叠成类似染色体状结构。每一根叫染色线，这种染色体为多线染色体。比一般染色体长100～200倍，粗1000～2000倍。而且在其上边有很多横纹，这是染色质上面的异固缩颗粒重复而形成的。

着丝粒和着丝点过去常被当做同义词使用，目前根据电镜观察有人指出，它们是在空间位置上相关，而构造上有别的两种结构。着丝粒是细胞分裂中期时两条染色单体相互联结的部位，而着丝点是指主缢痕处和纺锤丝接触的结构。

2.7  人类染色体

人类有2n=46，（XX or XY）条染色体。将一个体细胞中全套染色体按同源染色体大小和着丝粒的位置，依次排列，分组编号构成一个图像，称之为核型。根据1960年美国丹佛第一届国际细胞遗传学会议上确立的Denver体制，将人类的22对常染色体按其长度和着丝粒位置顺次编为1～22号，并划分为A、B、C、D、E、F、G七个组，另一对性染色体X和Y染色体，分别归入C和G组。

  2.7.1  X染色质 
1949年加拿大神经病理学医生Barr等在雌猫的神经细胞核中发现紧贴核内缘有一半圆或矩形的浓染小体，直径约1μm，称其为巴氏小体或X染色质。后来发现X染色质存在于所有雌性哺乳动物的间期细胞核中。

解释（莱昂假说）：

①雌性哺乳动物体细胞中2条X染色体，在细胞处于间期时，只有1条有转录活性，另1条则无转录活性，呈异固缩状态，形成了X染色质，因而此时男女细胞中有活性的X染色体都只有1条，那么X连锁基因产物在数量上也就基本相等了，这个现象在遗传学上称剂量补偿。凡是具有X染色质的现象称为X染色质阳性，一个体细胞中所含有的X染色质数目等于X染色体数目减去1。②X染色体的失活是随机的，可以是来自父亲的，也可以是来自母亲的。③X染色体的失活发生在胚胎发育的早期。如果某一细胞中失活的那条X染色体是父源的，则由它分裂形成的子细胞中，失活的X染色体也都是父源的。

失活的X染色体上并非所有基因都失去活性。

2.7.2  Y染色质

如果用荧光染料染色后，可在荧光显微镜下看到男性体细胞核中有一直径约0.3μm的强荧光小体，称为Y染色质，女性体细胞中无此结构。  
3  细胞分裂

3.1  细胞周期

通常把细胞生长发育的过程叫间期（interphase），分裂的过程叫分裂期。从一次分裂结束到下一次分裂结束叫一个细胞周期。
3.2  细胞间期 

细胞间期包括G1期、S期和G2期。

G1期（gap1phase，DNA合成准备期）：细胞体积明显增大，蛋白质合成旺盛，储备能量为DNA合成做出准备，合成脱氧核糖及脱氧核糖核苷酸（dNTP）。

S期（synthesis phase，DNA合成期）：DNA复制，由1个变为2个，着丝粒没有复制，组蛋白大量合成，DNA绕缠在组蛋白核心上。

G2期（gap2phase，细胞分裂准备期或DNA合成后期）：储备能量，合成蛋白质（微管蛋白）为纺锤丝的合成做准备。细胞分裂结束 标志着G1期开始；DNA合成开始标志着G1期结束，S期开始；DNA复制结束标志着S期结束，G2期开始；细胞分裂开始标志着G2期开始。

3.3  分裂期

3.3.1  有丝分裂（mitosis）

有丝分裂是体细胞分裂方式，在光学显微镜下根据核分裂变化特征，可分为连续的五个时期：间期（interphase）、前期（prophase）、中期（ metaphase）、后期（anaphase）和末期（telophase）。

间期：指两次分裂期的中间时期，这时一般看不到染色体的结构。细胞核生长增大，代谢旺盛，储备了细胞分裂时所需的物质。DNA在间期进行复制合成。间期结束后，进入分裂期的前期。

前期：可看到染色体呈丝状，染色质向染色体转变的始点 标志着 前期的开始，也是分裂期的开始。

中期：核仁、核膜消失标志着 前期的结束，中期的开始。

后期：染色体向两极移动标志着中期的结束，后期的开始。

末期：染色体到达两极，不再移动标志着后期的结束，末期的开始。核仁、核膜重新出现，染色体变到染色质标志着末期结束，G1的开始。

染色单体：间期中DNA复制后的一条染色体上，同一着丝点连着的两条叫染色单体，这两条染色单体为姊妹染色单体。

纺锤丝：连续丝：后期连接两极的纺锤丝。

        牵引丝：一端是一极，另一端为着丝粒。

中间丝：从着丝粒到着丝粒，起固定作用。

由纺锤丝构成的固定结构叫纺锤体。

有丝分裂的意义：有丝分裂是体细胞数量增长时进行的一种分裂方式，染色体复制一次，细胞分裂一次。分裂产生的两个子细胞之间以及子细胞和母细胞之间在染色体数量和质量即遗传组成上是相同的，这就保证了细胞上下代之间遗传物质的稳定性和连续性。

实际上有丝分裂是母细胞产生和自己相同的子细胞的分裂方式。

                             分裂       数量

 个体发育        细胞 

                             分化       种类

    3.3.2  减数分裂（meiosis）

减数分裂I

前期I

细线期：核内出现了染色体，染色体细、长，呈丝状，在核内缠绕在一起，镜检呈看不出染色体的个体形态。

偶线期：染色体变短变粗，同源染色体相互吸引，相互靠拢，这个过程叫配对，也叫联会（先从两端开始，很快配对完成）。镜检仍呈丝状结构，看不出染色体的个体形态。互相配对的同源染色体叫二价体。二价体中有四条染色单体，又称四分体。同源染色体中不同着丝点连的染色单体之间互称非姊妹染色单体。

粗线期：陪对的染色体进一步变短变粗，非姊妹染色单体之间相应的部位发生断裂，错接，这个过程叫交换或互换或重组。发生染色体片段的交换和互换，必然导致基因的互换和交换，只是个别细胞的个别染色体发生这样的变化。 
双线期：染色体继续变短变粗，同源染色体之间相互排斥，使同源染色体分开，但因有的同源染色体发生交叉，则出现交叉缠绕，向两极移动，称为交叉端化。可看到四个染色单体。

终变期：染色体最短最粗，均匀地分布在细胞核里面。有的呈圆圈，有的呈8字型。
中期I： 标志为核仁解体，核膜消失。变化为染色体移动到赤道面上，实际上是着丝粒排列在赤道面的两侧。同源染色体之间在赤道面的上下排列是随机的。

后期I： 染色体在纺锤丝的牵引下，同源染色体分开，以着丝点为先导，分别移向两极（此时有丝分裂的着丝粒分裂，原来的染色单体变为染色体。而减数分裂着丝   粒不分裂，使到达两极的染色体数目减半。没有着丝粒的复制，同源染色体分开，分别进入不同的极，非同源染色体在两极自由组合，实际到达两极的组合就非常多）。

末期I：  染色体到达两极后，核膜出现，出现两个子细胞（称为二分孢子）。

间 期：  没有DNA的复制，时间长短不同。

减数II分裂就是一种有丝分裂，分前期II、中期II，后期II，末期II四个时期。

减数分裂的特点和意义：减数分裂是形成性细胞时所进行的一种细胞分裂，染色体经过一次复制，细胞连续两次分裂，结果形成的子细胞的染色体数为母细胞的一半，由2n变为n。通过配子结合，染色体又恢复到2n。这样保证了有性生殖时染色体的恒定性，从而保证了生物上下代之间遗传物质的稳定性和连续性，也保证了物种的稳定性和连续性。另一方面，由于同源染色体分开，移向两极是随机的，加上同源染色体的交换，大大增加了配子的种类，从而增加了生物的变异性，提高了生物的适应性，为生物的发展进化提供了物质基础。

4  生物的生殖                                            

4.1  动物

生殖系统生殖腺中有许多性原细胞（精原细胞、卵原细胞）

                                成体性原细胞（2n）


               （2n）精原细胞                       卵原细胞（2n）

大量有丝分裂后体积膨大                                     大量有丝分裂后体积膨大

             （2n）初级精母细胞                   初级卵母细胞（2n）

                   减I                                     减I

              （n）次级精母细胞                   次级卵母细胞（n）＋第一极体（退化消失）

                   减II                                    减II

                 （n）精细胞        合子 （2n）          卵细胞（n）＋第二极体（退化消失）

              一系列变化                                        

                           精子                   卵子

                           （n）                  （n）

4.2  植物（以玉米为例）雌雄同株异花植物

花药表皮下边有孢原细胞，经数次有丝分裂成为小孢子母细胞，经减数分裂，产生四个小孢子（花粉），花粉核经一次有丝分裂，产生两个核（营养核和精核）。精核再进行一次有丝分裂，变成两个核。这种花粉为成熟的花粉，又叫雄配子体。

子房中有孢原细胞，经有丝分裂发育成大孢子母细胞，经减数分裂，产生含有四个单倍体核的细胞，其中三个（随机的）消失，剩下的核有丝分裂三次，产生含8个核的胚囊，叫雌配子体。8核包括3个反足细胞，1个卵细胞，2个助细胞，2个极核。

                                          成体（2n）


（2n）孢原细胞              孢原细胞（2n）

                          有丝分裂                          有丝分裂

                        （2n）大孢子母细胞          小孢子母细胞（2n）

                          减数分裂                          减数分裂

（n）四核细胞              小孢子（n）


（雌配子体）八核胚囊              成熟花粉（雄配子体）

                         2个极核   卵细胞


     （3n）受精胚乳   受精胚（2n）

4.3  链孢霉的生殖

无性生殖（主要生殖方式）：在菌丝顶端有丝分裂产生分生孢子。在合适的环境条件下繁殖特别快，在有空气的地方无处不有孢子。有时孢子为粉红色的，为红色链孢霉。

有性生殖：菌丝有不同的接合型（或交配型）＋、－或A、a之分，相当于高等植物的雌和雄。形态上都是菌丝，生理上有区别。

首先在菌丝基部出现一个象石榴样的特化菌丝——原子囊果，在原子囊果中有一特殊菌丝——受精丝（菌丝特化）。当分生孢子落到的受精丝上时即进行有性生殖。进行细胞融合形成异核体，但核不融合，而分裂成多核体。然后，不同接合型的核融合，则在细胞中形成多个含细胞质的二倍核——合子或子囊（时间很短，但进行DNA复制）。合子进行减数分裂形成四个细胞，为孢子，再进行一次有丝分裂形成8个孢子——子囊孢子。子囊果在这个过程中也发育。由于子囊比较狭窄且非常坚硬，所以减数分裂只能沿着子囊的方向进行分裂，因此8个子囊孢子只能排成一行。

第三章  分离规律

1  基本概念

性    状：遗传学中把生物体所表现的形态特征和生理特性统称为性状。

单位性状：能被区分开的每一个具体性状。每个单位性状在不同个体间有各种不同的表现。
相对性状：同一类单位性状在不同个体间所表现出来的相对差异。
2  分离规律

2.1  实验

P    ♀红花  ×  ♂白花


F1          红花 ×


F2     红花      白花

      705株     224株

F1只表现一个亲本的性状，另一个亲本的性状被掩盖，这种现象叫显性现象，表现出来的性状叫显性性状，没有表现出来的性状叫隐性性状。F2代又出现了隐性性状的现象叫分离。

2.2  假设（解释）——孟德尔遗传因子假说的核心内容

 ⑴ 每对相对性状都由一对遗传因子控制，控制显性性状的叫显性遗传因子，控制隐性性状的叫隐性因子。

  ⑵ 遗传因子在体细胞中是成对存在的，但各自独立，互不混杂，在性细胞中是成单存在的。

  ⑶ 成对的遗传因子，一个来自父方，一个来自母方。

 ⑷ 成对的遗传因子在形成配子时，彼此分开，分别进入不同的配子。这样导致F1形成两种数目相等的配子。

  ⑸ 配子的结合是随机的。

  ⑹ 控制红花的遗传因子和控制白花的遗传因子是同一遗传因子的两种存在形式。控制红花的遗传因子对控制白花的遗传因子为显性，即红花因子和白花因子同时存在时，只表现红花因子的性状。

1909年将孟德尔的遗传因子改名为基因（G）。显性基因用大写字母，隐性基因用小写字母。控制某一性状的遗传组成或基因组成叫基因型，表现出来的具体性状叫表现型（或表型）。表型相同的个体，基因不同的叫杂合体；基因相同的叫纯合体。在成对的基因中，如果双方相同的个体为纯合体，不同为杂合体。       

  2.3  验证：回交或测交

红花  F1  Cc    C    c

白花     c     Cc   cc

85 ：81 =1：1

回交：用F1与亲本之一进行杂交。

测交：用F1与隐性纯合亲本进行回交。后代的表现型就代表配子的基因型，测交的后代就代表F1配子的种类和数量。

2.4  孟德尔第一定律（后人总结）

在一对相对性状的杂交中，杂种一代在形成配子时，成对的基因彼此分开，分别到不同的配子中去，形成数目相等的两种配子，配子随机结合产生的F2代基因型比为1：2：1，表型比为3：1。
2.5  分离规律的实质

杂合体形成配子时等位基因分离，产生相同数目的两种配子。不是在任何时候，任何情况下分离比都是这个比例。

2.6  分离比实现的条件

⑴ 子一代形成的配子数目要相等，生活力要一样，生活力指受精能力。

⑵ 配子的结合是随机的。

⑶ F2代中三种基因型的个体生活力要相同，至少要存活到观察统计之后。

⑷ 显性完全。

⑸ 基因型在理论上所决定的表型和实际表现出来的表型要一致（基因型和表型要一致）。

2.7  显性的分类

完全显性：

F1的表型或杂合体的表型和显性纯合体的表型完全一样。

不完全显性：

F1的表型为双亲的中间型或F1介于双亲之间。  紫茉莉：红×白    粉红

共显性：

双亲的性状同时在后代中表现。   人类：MN型LMLM为M型，LNLN为N型，LMLN为MN型

镶嵌显性：

双亲的特征在后代同一器官不同的部位同时独立表现，属于共显性的一种。  奶牛：黑×白     黑白镶嵌牛；瓢虫色斑镶嵌

显性是相对的，在一定条件下与隐性可相互转变。

  如红玉米：太阳红（叶杆为红色）

               太阳红 × 正常型（绿）

                 BB       bb

                      Bb

太阳             遮光

                红            绿

  人类秃顶      秃顶            正常

                AA      ×        aa

                         

                         Aa

                 男性           女性

                   秃顶       正常

                              

表现型＋环境=表型，或 基因型           表型

具体了某种基因型，只能说这个个体具备了表现该表型的可能性，还要通过环境表现，而且在一定条件下相互转变。

高株AA在瘠薄地表现为矮株，矮株基因型aa在肥沃地表现为高株。 

3  染色体学说  1903年Satton

基因在染色体上，染色体是基因的载体，基因跟随着染色体的传递而传递。

摩尔根通过果蝇实验首次证明基因在染色体上，且成直线排列。因此控制同一单位性状的成对基因位于同一对同源染色体上相应的位点。

把同源染色体上位点相同，控制同一相对性状的基因叫等位基因；控制不同相对性状的基因叫非等位基因。图例C红花，c白花和Bb。

等位基因相当于孟德尔实验中的成对基因。

为什么等位基因中有C和c之分？突变的结果。实际C是编码控制红色素合成酶的基因，其结构发生突变失去了基因的原有功能，则出现白花（无红色）。突变使C变为c，或c变为C。

复等位基因：在群体中，某一基因的许多不同的等位基因叫复等位基因。在二倍体中，只能含有其中的任意两个。如人的ABO血型是复等位基因控制的。根据红细胞表面抗原不同分为A、B、AB和O四种表型。

	表型   抗原    抗体        基因型

	A      A       β          IAIA或IAi  

B      B       α          IBIB或IBi

AB     A、B     无          IAIB 

O      无       αβ        ii  


    人体有IA、IB、I三种复等位基因，但对某一个体来说，只含有其中两种。

4  分离规律的普遍性

4.1  动物  果蝇的长翅、残翅

    4.2  人类的分离规律

在研究人类的分离规律时，常采用家庭系谱。家庭系谱指标有某一家庭全部成员以及各成员之间关系的图。

4.2.1  多指并指遗传病（常染色体显性遗传病）

特点：①双亲之一必患病；

②正常个体和患者的比例各占1/2；

③连续几代患病；

④与性别无关，男女均可患病；

⑤患者正常后代的后代正常。

4.2.2  白化病（不能正常合成黑色素，常染色体隐性遗传病）

特点：①患者双亲往往正常，但都是致病基因的携带者；

②男女患病机率相等；

③患者约占同胞兄弟的1/4；

④呈不连续遗传——隔代遗传；

⑤近亲婚配的后代发病率显著提高。

4.2.3  Rh血型

人类不同于ABO、MN等其它26种血型的一种独立血型系统。有两种表型：Rh阳性和Rh阴性。区别为某一个体红细胞表面是否有Rh抗原，有则为阳性，无则为阴性。该抗原为？多糖。在正常情况下，都没有天然的抗Rh抗原的抗体。Rh阳性由R控制，r不能控制而呈阴性。有一种情况，阴性的个体可产生抗Rh抗原的抗体（在大量输血时，将阳性个体的血输入阴性个体）。Rh阴性的女性个体怀了阳性的孩子时，在分娩时，阴性母亲也产生抗体。群体中r基因非常少，因此rr基因型即Rh阴性个体非常少。在48小时内注射抗Rh抗原的球蛋白，可杀灭阳性的红细胞，不刺激阴性个体产生抗体。

5 小结 

5.1  基因和染色体的关系：

染色体学说——基因在染色体上，等位基因占据同源染色体上相对应的位点，且控制同一相对性状。染色体和减数分裂的关系；减数分裂和配子形成的关系；配子和有性生殖的关系；有性生殖和遗传变异的关系：

5.2  基因和性状的关系（基因型和表现型的关系）：

基因型控制表型，特定的表型是特定基因型控制的结果。但这种控制是有条件的，是受环境影响的。基因型＋环境=表型

1． 基因分离和表型分离的关系：

通常所谓分离指表型分离，基因分离导致了表型分离。

2． 分离比和显隐性的关系：

①只有有了显性基因和隐性基因的区别才会有分离，只有有了分离才会有分离比；

②显性和隐性之间的关系不同（显性完全与不完全），导致了分离比的不同。

3． 分离规律和基因之间的关系：

分离规律是等位基因之间在遗传传递过程中表现出的规律。

4． 分离规律和性状之间的关系：

分离规律是某一对相对性状相对的双方在传递过程中表现出来的规律（或某一相对性状在传递过程中遵循分离规律）。

第四章  自由组合规律

1 孟德尔的实验

豌豆两对性状：种子的形状圆型与皱型，子叶的颜色黄色与绿色。

       P              黄圆 × 绿皱


       F1                 黄圆


       F2      黄圆    黄皱    绿圆    绿皱 

               315     101     108     32

9       3       3       1

亲组合：亲代就有的组合。黄圆和绿皱

重组合：亲代没有的组合。黄皱和绿圆

2  解释（假设）

（1）子叶黄色和绿色是一对相对性状，是由位于一对同源染色体上的一对等位基因来控制，黄对绿显性。种子的圆皱是另一对相对性状，是由另一对同源染色体上的另一对等位基因控制的，圆对皱显性。控制子叶颜色的基因和控制种子形状的基因互不影响，各自独立。

(2)  在形成配子时，等位基因分开，分别进入不同的配子。非等位基因在配子中自由组合，致使F1代形成四种数目相等的配子。

(3)  配子的结合是随机的。

图解杂交过程
P         Y    Y      y   y


              R    R      r    r



   配子        Y              y

               R              r



   F1               Y    y

                    R    r


                          形成四种数目相等的配子

       YR       Yr       yR       yr          黄圆9    黄皱3   绿圆3     绿皱1

YR   YYRR    YYRr    YyRR    YyRr        YYRR 1   YYrr 1   yyRR 1    yyrr 1

Yr    YYRr     YYrr    YyRr     Yyrr         YYRr 2   Yyrr 2    yyRr 2  

yR    YyRR    YyRr     yyRR    yyRr         YyRr 4    

yr    YyRr      Yyrr     yyRr     yyrr         YyRR 2

      Y_R_     Y_rr    yyR_     yyrr

              9        3       3        1

3  验证
F1与隐性亲本测交

黄圆     ×     绿皱

YyRr            yyrr

                YR  Yr  yR  yr          yr


                     YyRr   Yyrr   yyRr   yyrr

                      31      27    26     26

 1      1      1     1

4  孟德尔第二定律（自由组合规律）（后人总结）

    两对相对性状的亲本杂交，其F1个体在形成配子时，等位基因之间彼此分开，非等位基因之间彼此独立地在配子中组合，形成数量相等的四种配子，雌雄配子自由组合，显性完全时，F2代的表型比为9：3：3：1。

4.1  自由组合的实质：
F1在形成配子时等位基因分开，非等位基因独立分配和随机组合，从而出现新的性状组合和一定的分离比。
4.2  分离比实现的条件：
与分离规律所需条件一样；自由组合的基因必须位于非同源染色体上。

两对以上相对性状杂交同样符合分离规律 
n对相对性状，显性完全时F2表型2n，基因型3n，分离比(3：1)n。
5  统计学在遗传学中的应用
5.1随机现象、随机试验、事件
把具有各种结果可能出现，但对究竟出现哪一种结果事先不能肯定的现象叫随机现象。对随机现象进行的试验和观察叫随机试验。在随机试验中观察到的每一种可能结果叫随机事件，或基本事件，简称事件。常用大写字母A、B、C……表示。基本事件的全体叫基本事件组，用U表示。包含2个或2个以上事件的事件叫复合事件。

概率（probablity）：

反复试验中，预期某一事件出现次数的比例。样品量越大，概率越趋向于一个数值。用P（A）表示事件A发生的概率。
加法定律：

两个互斥事件（非此即彼，不能同时发生）之和的概率等于这两个事件各自概率之和。

P（A+B）=P（A）+P（B）

乘法定律：
两个独立事件（事件A的发生并不影响事件B的发生）同时或相继发生的概率等于这两个事件各自 概率的乘积。 P（AB）=P（A）×P（B）

5.2  应用

5.2.1  一对基因杂种的遗传分析

5.2.2  两对基因杂种的遗传分析

棋盘式

基因型比   YyRr × YyRr                        表型比


              1/4YY       2/4Yy       1/4yy                      3/4Y    1/4y

   1/4RR    1/16YYRR   2/16YyRR    1/16yyRR            3/4R   9/16YR  3/16yR

   2/4Rr     2/16YYRr    4/16YyRr     2/16yyRr            3/4r    3/16Yr  1/16yr

   1/4rr      1/16YYrr     2/16Yyrr      1/16yyrr

分枝式

  基因型比                                 表型比

YyRr ×YyRr


1RR    1YYRR                           3R       9YR

       1YY    2Rr     2YYRr                     3Y

1rr      1YYrr                            1r       3Yr

1RR    2YyRR                           3R       3yR

       2Yy     2Rr     4YyRr                     1y

1rr      2Yyrr                            1r        1yr

1RR    1 yy RR

       1yy     2Rr     2 yy Rr

1rr      1YYrr

  5.2.3  人类遗传分析中的概率

例1． 棕眼右癖男人（BbRr）与一蓝眼右癖女人（bbRr）结婚，问其后代各类型出现的概率。

♀  ♂   1/4BR    1/4Br    1/4bR    1/4br

    1/2bR  1/8BbRR  1/8BbRr  1/8bbRR  1/8bbRr

    1/2br   1/8BbRr  1/8Bbrr   1/8bbRr   1/8bbrr

例2． 有这样一个家庭，父亲并指并且是聋哑基因携带者（SsDd），母亲正常也是聋哑基因携带者（ssDd），计算其后代中可能出现各种表现型的概率。（并指显性，聋哑隐性）

正常：1/2×3/4=3/8；

只有并指的患儿：1/2×3/4=3/8；

只有聋哑的患儿：1/2×1/4=1/8；

既有并指又有聋哑的患儿：1/2×1/4=1/8；

    5.3  二项式

掷两次硬币，出现的情况：

两次均为字面=1/2×1/2=1/4；

一次为字面，一次为画面=1/2×1/2+1/2×1/2=2/4；

两次均为画面=1/2×1/2=1/4；

比值为1：2：1，组合系数符合二项式展开的系数(p+q)2=p2+2pq+q2。

假设p为某一基因型或表型出现的概率，而q或1-p是另一基因型或表型出现的概率，则p+q=1。这样，这一事件的每一组合的概率，就可用二项式展开来说明。如果不考虑出现的顺序，基因型或表现型的每一特定组合的概率，可从以下通式计算出来：C prqn-r=〔n！/r！（n-r）！〕psqn-r
其中n为后代总数，r代表某一基因型或表型的后代数目，n-r代表另一基因型或表型的后代数目, 如：Aa×aa的杂交中，产生5个后代，计算其中3个是Aa，2个aa是的概率。

   P=〔5！/3！·(5-3)！〕(1/2)3(1/2)2=5/16=0.3125

生10个孩子，5男5女的概率为〔10！/5！·5！〕(1/2)5(1/2)5=252/1024

孟德尔比率的解释

其中n为基因对数，r为项次，系数的具体求法可利用以下通式，即

将3代替a，1代替b，则得到孟德尔分离比。

5.4 符合度测验（好适度测验）
符合度测验有多种：F测验，t测验，Χ2测验

Χ2测验：测定假设的数值是否符合理论数值

Χ2=Σ(O-e)2/e    O为实际观察到的数值，e为理论预期值。

如   小麦有芒×无芒


无芒

自交         
有芒    无芒

实际    8      32

理论   10      30
        Χ2=(8-10)2/10+(32-30)2/30=0.13+0.4=0.53，

查Χ2表（刘祖洞39页），自由度等于n-1=1时，0.15﹤Χ2﹤2.71，所以事实符合理论的概率0.1﹤P﹤0. 5，观察与理论符合（规定当P﹤0.05时为显著性标准，差异显著即不符合；P<0.01时差异极显著，不符合）。
  自由度：（可自由变化的数）各项预期决定后，实得数中有几项能自由变动。（如：100人坐100只椅子，前99人可自由选择椅子） n=子代种类数－1

6多因一效和一因多效

6.1性状的多基因决定

正常的叶绿素形成就有50多个显性基因控制，其中一个基因发生问题（异常），就会导致叶绿素合成受阻。果蝇的复眼颜色由40多个基因决定，任何一个基因异常，就会导致色素基因合成受阻，形成白眼，性状的发育受多基因控制，这叫多因一效。

玉米子粒糊粉层颜色A1、A2——花青素的有无，C——糊粉层颜色的有无，R——植株颜色的有无，只有当这四个显性基因都存在时，Pr决定胚乳呈现紫色，pr决定胚乳红色。

当其它基因都相同时，两个个体之间某一性状的差异由一对基因的差异决定，无必要将所有基因写出。

通常表示红花CC和白花cc的基因是指仅表示差异的基因：

   AA—BB—CC—DD……     红花

AA—BB—cc—DD……      白花

因此现在仍沿用CC—红花，cc—白花，实际红花的表现包括多种基因。

6.2  基因的多效性

一个性状受若干基因控制，一个基因也可影响若干性状的发育，这叫一因多效。

开红花的豌豆结绿色的种子，页腋上有黑色斑点，这三种性状同时出现；开百花的豌豆结黑色的种子，页腋上无黑色斑点，这三种性状也同时出现，这叫一因多效。（刘祖洞81页）卷毛鸡的卷毛是由一对基因控制的，但这种控制涉及多种性状的变化，也是一因多效。

生物是一个有机的整体，每一个基因的作用都不可能脱离这个整体而单独控制性状，而是控制这一性状的所有基因相互协调，相互控制……共同作用来控制性状。

7  孟德尔比率的变化

7.1致死基因

1907年，法国学者库恩奥发现小鼠中的黄色毛皮性状，特点是黄色毛皮小鼠永远不会是纯种。

黄×黑      黄2378 黑2398 ≈1：1

黄×黄      黄2396 黑1235 ≈2：1

他还发现黄×黄每窝小鼠比黄×黑每窝约少1/4，纯合黄鼠胚胎期死亡。隐性致死基因。象植物中的白化基因、镰刀型贫血症都属此类。

7.2  非等位基因之间的相互作用

 7.2.1  基因互作

非同源染色体上基因在控制某一性状表现上的各种形式的相互作用。

豌豆冠RRpp×玫瑰冠rrPP


胡桃冠RrPp


胡桃冠  豌豆冠  玫瑰冠  单冠

    R_P_    R_pp    rrP_    rrpp

      9       3       3      1

7.2.2  互补作用
几个非等位显性基因共同决定一种性状的发育，任何一个基因发生突变都会改变原来的性状而表现出同一的表型效应。

如：香豌豆花色                       白花CCpp × 白花ccPP

紫色素的形成

         C      P                           紫花CcPp

    前体     ○     ●

                                             C_P_  ：  ccpp  C_pp  ccP_

                                             紫花      ：     白花

9       ：      7
7.2.3  累加作用

几个非等位基因共同决定着某一性状的表现，而且每一个基因都只有部分的作用。

  如：南瓜瓜形         圆球形×圆球形


                           扁盘形


                 扁盘形    圆球形    长形

7.2.4  重叠作用

每一个基因对于表型效应都具有一定的作用，相同而不累加。

  如：荠菜蒴果         三角形×卵圆形


                            三角形


                       三角形  卵圆形

                         15       1

7.2.5  上位作用：

控制同一性状的两对基因，其中一对基因掩盖了另一对基因，这种不同位基因之间的掩盖作用称为上位作用。其中起掩盖作用的基因叫上位基因，被掩盖的叫下位基因。若起上位作用的基因是显性（隐性）基因，称显性上位（隐性上位）。

7.2.5.1  显性上位  

  如：燕麦的颖壳颜色                            黑颖Bbyy × 黄颖bbYY

    B控制黑色素形成，

    Y控制黄色素形成，                                黑颖BbYy

    B对Y起掩盖的上位作用，显性上位，                      自交

    B对Y不起掩盖的上位作用。                  黑颖     ： 黄颖  ：  白颖

                                            B_Y_，B_yy  ：  bbY_ ：  bbyy

                                                 12      ：   3    ：   1

7.2.5.2 隐性上位

  如：兔子毛皮颜色                                 灰兔CCGG × 白兔ccgg

    C控制黑色素形成的基因，C能合成，

    G负责色素分布，G负责将C合成的色素                 灰兔CcGg

分布在毛内部多一些；g负责将C合成                        自交

的色素分布在毛外部多一些，                  灰兔  ：    白兔   ：   黑兔

    Cc对G或g有掩盖作用，称为隐性上位。        C_G_  ：  ccgg，ccG_：  C_gg
                                                  9   ：     4      ：    3

7.2.6  抑制作用

一对显性基因抑制了非等位的另一对显性基因的作用。起抑制作用的基因叫抑制基因，抑制基因一般不产生表型效应（不控制具体性状），只是抑制其它基因。
例：白羽菜航鸡×白羽温德鸡

         IICC        iicc

         白羽杂种鸡IiCc

自交

             白羽    ：   有色羽
        I_C，I_cc，iicc  ：   iiC_

          13      ：    3

上位基因控制性状，抑制基因不控制性状。

8  孟德尔成功的原因
8.1  取材合理。

豌豆作为遗传学研究有三大优点：①严格的自花授粉（开花之前就已授粉，因此一般从市场上购来的为纯合体）；②可以非常方便地进行人工杂交（雄性的花药非常发达）；③豌豆的性状之间的差异非常明显。七对性状：高矮、子叶颜色等，因此容易识别后代。孟德尔所选的七对相对性状都是独立性状，没有连锁现象。

8.2  设计合理

一次混合（杂交），连续几次分开（自交）的方法，观察分开的过程中基因的传递规律。

8.3  态度严谨

孟德尔将自交后代单株保存，六七代的材料，九十万株都严格分开保存，对每一株的姐妹株数等都很清楚。

8.4  方法正确

用了统计学的方法，孟德尔发现两大规律，主要是内因，我们可学到经验，指导今后的研究。

第五章  性别决定与伴性遗传

1  性别决定
    性别决定方式有四种：性染色体决定型，单基因决定型，环境决定型和单倍体决定型。

  1.1  性染色体决定型：

性别由性染色体决定的。在二倍体生物的体细胞中，染色体是成对存在的，绝大部分同源染色体的形态结构是同型的，称为常染色体。其中也有一对形态结构和功能不同的染色体，这对与性别有明显直接关系的染色体叫性染色体。一个常染色体组用A表示。

1.1.1  XY型（最常见的性别决定方式）

人 2n=46=44＋（XX or XY）=46，（XX or XY）

	男      女        
	  22＋X

	 22＋X

 22＋Y
	  44＋XX

  44＋XY


有性生殖时形成的配子的染色体组成：
理论上比例为1：1，这是长期自然选择的结果。？

所有哺乳动物和双翅目昆虫、两栖类都属于XY型性别决定：♀产生一种配子，♂产生两种配子。将产生一种配子的性别叫同配性别，产生两种不同配子的性别叫异配性别。在性染色体决定类型中，凡是雄性为异配性别，雌性为同配性别的性别决定类型叫XY型。

	♂     ♀
	     X

	   X

   O
	XX

XO


特殊类型：XO型。蚱蜢、蟋蟀和蝗虫等直翅目昆虫。该生物没有Y染色体，只有X染色体（不是有Y的生物去掉了Y染色体）。在形成配子时，XO为♂，XX为♀。形成配子时，
蝗虫  ♀：22＋XX或24，XX，♂：22＋XO或23，XX，亦为雌性为同配性别，雄性为异配性别，故属于XY型。

1.1.2  ZW型：

雌性为异配性别，雄性为同配性别。某些鱼类两栖类、鳞翅目昆虫、鸟类为ZW型。鸡雌性为ZW型，雄性为ZZ型。特殊类型为ZO型。

1.2  单基因决定型 

性别由单基因来决定的。如玉米，正常玉米雌雄同株异花，个别的有雌株和雄株。研究发现：决定雌、雄各有一对等位基因。Ba控制雌花序，只有BaBa，Baba时，在雌穗位置才能形成正常的雌花序。当baba时，则没有雌花序。Ts控制雄花序，TsTs和Tsts时，才形成正常雄花序，tsts时，则雄花序变成了雌花序（在雄穗上结玉米粒）。

Ba与Ts为非等位基因（非同源染色体），属于自由组合。基因型有9种，显性完全时，表现型有4种。 BaBaTsTs 

 BabaTsTs     雌雄同株    BaBatsts   雌株     babaTsTs   雄株       babatsts    雌株               

 BaBaTsts                 Babatsts             babaTsts         

 BabaTsts

1.3  环境决定型 

生物的性别完全由环境决定。海生动物后螠。雌虫6cm左右，雄性构造简单，为雌体的1/500，生活在雌体的子宫中。受精卵孵化成幼虫时，无雌雄之分。如果落在海底就发育成雌虫，如果由于机会，或某种吸力，幼虫落在雌虫口吻上，它就发育成为一个雄虫。幼虫已经落在雌虫的口吻上，把它取下让它在离开雌虫的情况下继续发育，它就发育成为中间类型，且偏雌雄的程度与它在吻上发育的时间长短有关。

1.4  单倍体决定型

由染色体的倍性决定。蜜蜂、蚂蚁和黄蜂等膜翅目昆虫等为此类型，自然状态下，以蜂王为单位组成一个家族，一个蜂箱为一个单位。蜂王一个蜂巢有一个。一次交配得到足够一生需要的精子。职蜂负责除交配生殖外的所有职能：采蜜，养育，巡警，降温，清洁，通讯等。雄峰只负责交配。蜂王的卵经过储精囊时，精子与之结合，则形成2n的雌体。将成为职蜂的幼虫，只喂两三天的蜂王浆，且质差量少。将成为蜂王的幼虫被喂5天质好而量多的蜂王浆。另外，在蜂王产下的每一窝卵中，有少数是不受精的，这些卵发育成雄峰。它们的染色体数为n=16。

2  性别与基因平衡

美国遗传学家Bridges根据实验结果，提出利用X性染色体（X）与常染色体组数（A）的比例性指数来判断雌雄性别。X/A=0.5，正常雄性；X/A=1，正常雌性。

性别决定：

在遗传学上把遗传因素使受精卵向雌性或雄性发育的规定性叫性别决定。

性别分化：

受精卵在性别决定的基础上进行雌雄性发育的过程叫性别分化。

雄鸡去掉产生雄性激素的部位，则变为雌性。
青蛙：蝌蚪在20℃时，XX为雌性，XY为雄性，比例为1：1；30时，都发育成雄性，因此夏季不产卵。
大麻（小麻）：雌雄异株。夏季播种，雌雄发育正常；秋季播种，50～90%雌株转化为雄株。
黄瓜：雌雄同株异花。早期大量施氮，雌花形成较多，日照时间短形成雌花（夏季要遮光）。

性反转：

2  人类性别异常

    在性别决定的层次上出问题就会导致性别异常（卵巢发育不全症、睾丸发育不全症、XXX综合症和XYY综合症），在性别分化层次上出现问题就会导致真假两性畸形。

2.1  Turner氏综合症

原发性卵巢发育不全症（范围小时叫“症”，范围大时叫“征”），外表为女性，身体矮小（＜140cm；，颈短有蹼，发际低，耳低位，小下颌，眼距宽，肘外翻，原发性闭经，无生育能力等。发病率在女性中为1/5000——1/10000。性染色体组成为XO。

2.2  Klinefelter综合症

原发性睾丸发育不全症（XXY or XXXY or XY/XXY），外表为男性，四肢细长，乳胸发育，须毛、体毛少。发病率1/1000。

2.3  XXX综合症：

外表正常女性，精神痴缓，有的不育，有的可育。

2.4  XYY综合症：

身体高大（＞180cm），四肢都成比例，智力正常，性格暴烈），在减数分裂中，同源染色体不分开，导致异常

在减数II时，y染色体不分开形成XYY型（几率高）

形成Y+Y+X，XY+Y+0（几率低） 

♂   ♀    O       X       XX

X      XO     XX      XXX

Y      OY     XY      XXY

O      OO     XO      XX

XY     XY    XXY     XXXY

2.5  真假两性畸形（两性人）

体内生殖腺有两种为真两性人，只是外表是两性，则为假两性人。据性染色体组成又分为两类：

男真两性人（XY）：第二性征（外表）倾向于男性。

女真两性人（XX）：第二性征（外表）倾向于女性。

在身体两侧，一侧为卵巢一侧为睾丸或卵巢睾丸分布于身体同侧。

外生殖器：混合型、男性型、女性型。

3  伴性遗传

学习性染色体决定型应注意：性染色体和常染色体在结构上是相同的，不是特殊染色体；性染色体和常染色体具有相同的传递规律。

性染色体和常染色体的相同点：①结构和化学组成相同（都是DNA）；②都载有基因；③传递规律相同。

性染色体和常染色体的不同点：①不同的性别性染色体种类不同（不同性染色体在不同性别中种类不同。②不同性染色体含的基因种类、数量不同。X或Z上的基因远远多于Y或W。但也有等位基因造成许多单倍体基因。③性染色体的传递是定向的。男性XY，X只传给女儿，Y只传给儿子。女性随机传递。导致位于XY染色体上的基因在后代上的表现型不同。

位于性染色体上的基因在其传递的过程中与性别相关的现象叫伴性遗传。根据基因的性质及其所在性染色体的不同，可以把性连锁遗传分为X连锁显性遗传，X连锁隐性遗传，Y连锁遗传。

3.1  X连锁遗传

    3.1.1  X—隐性遗传

负责识别三原色的视蛋白（视色素）有三种：红、绿、蓝。缺少某一种叫某色盲，全缺少的则为全色盲（看来均为灰色）。控制红、绿色盲的基因处于紧密连锁，位于X染色体上，因此红色盲同时表现绿色盲，绿色盲同时也表现红色盲。红绿色盲属于X隐性遗传。

XB：正常基因

Xb：表示隐性b基因位于X染色体上。                           

特点：①患者多为男性，我国男性患者的发病率

约为7%，.女性为0.5%；

      ②呈不连续遗传（隔代遗传）；                

      ③呈交叉遗传：父传女，女传子（外祖父

的性状在外孙身上表现）。                                       

    血管瘤病、夜盲、鱼鳞鲜、进行性肌营养不良症。

3.1.2  X—显性遗传

抗维生素D佝偻病，表现：肾小管机能异常，导致P和Ca的吸收发生障碍，尿P增加，血P下降，影响着钙化，呈O型腿，站立困难。除此之外，遗传性肾炎、Xg血型、脂肪瘤等症。

□      ●


○    ■            ○     □               □      ●


●   □    □    ●      ○    □    ○       □    ○    ●     ■

特点：①呈连续遗传，每代都有患者，但患者的正常后代的后代全部正常；

        患者的双亲之一必患病；

      ②男性患者的后代中女儿都是患者，儿子全部正常；

      ③女性患者的后代中，男女患病的机会相等；

      ④在人群中，女性患者多于男性，约2倍，但女性患者多数病情较轻，男性患者病情较重。

3.1.3  Y—连锁

 长毛耳：耳朵上缘有坚硬挺拔的毛。

位于Y染色体上的基因无显隐性之分，仅在男性表现。目前已知的位于Y染色体上的结构基因不多，有外耳道多毛症基因、H-Y抗原基因、睾丸决定因子、箭猪病和蹼指等基因。

3.2  Z—连锁（鸟类）

 芦花鸡：芦花是位于Z上显性基因控制的。

               芦花雌鸡ZBW   ×    非芦花雄鸡ZbZb

芦花雄鸡ZBZb     非芦花雌鸡ZbW

油蚕的连锁也属此类。

 4． 限性遗传：

只能在某一性别表现的性状叫限性性状，限性性状的遗传方式叫限性遗传。仅能在雌性个体表现的性状叫限雌性状，这种遗传方式叫限雌遗传；仅能在雄性个体表现的性状叫限雄性状，这种遗传方式叫限雄遗传。

  限性遗传的基因不是伴性遗传，也可位于常染色体上。如限雄遗传长毛耳，子宫阴道积水症（位于常染色体上的基因控制）限雌遗传。

5  从性遗传：

位于常染色体上基因控制的性状在传递的过程中与性别相关的现象叫从性遗传。

绵羊有角和无角为一对等位基因（H，h）控制。HH无论雌雄都有角；hh无论雌雄都无角；Hh雄有角，雌无角。其表型与性别有关，且该基因位于常染色体上。

人的秃顶也为从性遗传。

第六章 连锁与互换

分离规律是等位基因，任何一种生物都有固定的染色体数目和基因数目，人有23对染色体和十万个基因。

连锁：同一染色体上非等位基因之间存在相关性的现象。

互换：连锁性状和基因之间发生重组的现象。
1  连锁与交换规律

1.1  连锁与交换现象的发现

1906年英国学者贝特森（Bateson）和潘耐特（Pannett）研究香豌豆两对性状遗传时，首先发现的。

P  紫花长花粉×红花圆花粉            紫花圆花粉×红花长花粉 

       PPLL      ppll                    PPll        ppLL

F1      紫花长花粉                         紫花长花粉


F2  紫长  紫圆  红长  红圆            紫长  紫圆  红长  红圆

 4831   390  393  1338             226    95    97    1

花颜色紫色P对红色p显性，花粉粒形状长形L对圆形l显性。F2分离比不符合9：3：3：1，，亲组合较多，重组合偏少。

原来为同一亲本的两个性状，在F2中常常有联系在一起的倾向，这说明来自同一亲本的基因，有较多的在一起传递的可能。但贝特森和潘耐特未能提出科学的解释。

1.2  摩尔根的实验  

果蝇翅的长短，复眼的颜色

                 长翅Vg，残翅vg，红色复眼Pr，紫色复眼pr

                      长红 × 残紫


残紫♂ × ♀长红♂ × 残紫♀


长红 残紫 长紫 残红      长红：残紫

1339 1195  151  154         1 ：1

                      残红 × 长紫


残紫♂ × ♀长红♂ × 残紫♀


长红 残紫 长紫 残红      残红：长紫

151  146  1067  965         1 ：1

相引相：两个显性在一起，两个隐性在一起配成的杂交组合。

相斥相：一个显性一个隐性和一个隐性一个显性在一起配成的杂交组合。

1.3   解释

（1） 果蝇翅的长短和眼的颜色是两对相对性状，这两对相对性状在杂交后代中具有某种程度的相关性或相连性，把这种现象叫连锁。把这两对相对性状叫连锁性状。控制连锁性状的基因叫连锁基因。连锁基因位于同一对同源染色体上。连锁基因之间能够发生交换的连锁叫不完全连锁，不能发生交换的连锁叫完全连锁。

（2）同源染色体在减数分裂配对时，偶尔在相应的位置发生断裂，然后错接，造成同源染色体中的非姐妹染色单体之间染色体片段的互换，这个过程叫交换或重组。交换的染色体叫重组染色体。染色体片段的交换导致连锁基因之间的交换。

（3）连锁基因之间的交换发生在减数分裂的前期，主要是粗线期（分子遗传学上认为在间期？）。

（4）每发生一次有效交换，将产生两条重组染色体，两条非重组染色体（亲染色体），含有重组染色体的配子叫重组合配子，含有非重组染色体的配子叫亲组合配子。（图例）

（5）交换的多少用交换值来表示：

                     重组合配子

                            配子总数（亲组合配子+重组合配子）

目前人们经过研究发现仅有两种动物雄果蝇和雌蚕属于完全连锁，不发生交换。

有效交换（发生在连锁基因间的奇数次交换，反之偶数次交换和基因外交换都是无效交换）后产生四种配子：两种亲组合配子，两种重组合配子

发生交换的性母细胞的百分率是重组合配子百分率的2倍。因此如果交换值为4%，则表明有8%的性母细胞发生了交换。

1.4  验证

克赖顿和麦克林托克实验。玉米种子颜色有色C，无色c，种质非糯性Wx，糯性wx，位于第九染色体上特殊品系，一端带有一个染色结，一端附加了由第八染色体易位而带来的片段。

2  基因定位和遗传学图

所谓的连锁是指位于同一对同源染色体上非等位基因的连锁，表现出一定的相关性。连锁的基因在一定时间会发生分开。群体中交换值为0～50%。
在一般情况下，一对连锁基因间重组合频率的大小是固定的，即对于一对特定基因，其交换值是一定的。但在不同连锁基因间的重组频率则是不同的。这反映了连锁基因在染色体上的遗传距离。

2.1  交换值的测定

测交  果蝇粗腿t，正常腿T；残翅v，长翅V；弯翅c，直翅C。

相引相   正常腿长翅TV/TV × 粗腿残翅tv/tv


                         TV/tv × tv/tv     TV之间交换值=

                                           (65+68)÷(510+508+65+68)×100%

                    T  V  t  v   T  v   t  V           =11%

                     510   508    65     68

划一杠时，既代表基因型（下边可补上隐性基因型），也可代表表型。
相斥相   正常腿残翅Tv/Tv × 粗腿长翅tV/tV


                         TV/tv × tv/tv      Tv之间交换值=

                                            (51+48)÷(401+398+51+48)×100%

                    T  v   t  V  T  V   t  v           =11%

                     401    398    51     48

相引相   长翅直翅VC/VC × 残翅弯翅vc/vc


                         VC/vc× vc/vc    VC之间交换值=

                                           (25+31)÷(318+296+25+31)×100%

                    V  C  v  c   V  c   v  C           =8%

                     318   296     25     31

相斥相   长翅弯翅Vc/Vc × 残翅直翅vC/vC


                       Vc/vC× vc/vc        Vc之间交换值=

                                            (20+18)÷(218+209+20+18)×100%

                 V  c   v  C    V  C   v  c           =8%

                 218     209      20     18
假设染色体质地均匀，染色体上任何部位都有交换的可能，单位长度内含的交换的部位相同，则基因之间距离越长（所含碱基对越多，交换位置越多），交换值越大；距离越近，交换值越小。反之，交换值越大，则表明基因之间距离越远，交换值越小基因越近。

交换位置为两个相邻核苷酸之间的3’，5’—磷酸二酯键。

2.2  基因定位 

测定基因在染色体上位置的过程。方法很多，这里只介绍根据交换值进行基因定位。交换值为1%为1个单位，1cM（分摩）。

2.2.1  两点测交
一次测定两个基因的位点，TV之间交换值为11%，则TV基因距离为11；VC之间交换值为8%，则TV基因距离为8；TC之间交换值为18.4%，则TV基因距离约为19，因此排列顺序为T—V—C，而不是T—C—V。

两点测交虽是最基本的方法，但它的手续烦琐，而且在连锁基因相距较远的情况下，对可能发生的双交换，用两点测交无法测出，所以数据不够准确，为此通常采用三点测交。

2.2.2  三点测交

果蝇    直翅 +         无纹胸 +        灰身 +

        弯翅 cu—c     条纹胸 sr－s     黑檀体 e

+++/+++ × cse/cse（随机的排列顺序）


      +++/cse × cse/cse


                                +++ 786             +se 107

基因型              cse  753    79.9%   c++ 95     10.6%

测交后代各种     配子种类    比例     ++e  86             +s+ 1

             表型               cs+  94     9.3%    c+e 2     0.2%

  +se                             ++e

  c++      是在c和s之间的交换， cs+     是在s和e之间的交换，

  +s+

  c+e     是在c和s之间与s和e之间同时发生一次交换，也称双交换。

  计算交换值： c-s之间交换值=10.6%+0.2%=10.8%

s-e之间交换值=9.3%+0.2%=9.5%

c-e之间交换值=10.6%+9.3%=19.9%

因此可确定基因排列顺序为    c        s        e

                               10.8     9.5

c+e

+s+    中c、e之间确实发生了交换，但c、e之间没有产生重组类型的配子，因此可按未交换处理，为无效交换。

 cs之间发生三次交换（奇数次交换），产生了重组配子，为有效交换；

cs之间发生四次交换（偶数次交换），没产生重组配子，为无效交换。

为什么10.8+9.5≠19.9？

因为c-e之间两次交换值0.2×2未被加进去。10.8+9.5表示c-e之间的距离，而10.8+9.5-0.4=19.9表示c-e之间的交换值。

如果c-s之间还有连锁基因存在，那么c-s之间的交换值10.8还能表示c-s之间的距离吗？

      c++                ++e                             +s+

单交换+se    10.6和单交换cs+    9.3的交换值乘积等于双交换c+e   0.2，计算理论上  (10.6+0.2)% × (9.3+0.2)%=双交换值0.2%，但二者之间并不等，这是因为干涉的结果。

    2.2.3  交换与干涉

染色体上某一位置发生交换将影响相邻部位发生交换，这种现象叫干涉。

干涉的大小用并发系数表示。干涉=1－并发系数

并发系数=实际交换值÷理论交换值（两个单交换的乘积）

该例中并发系数=0.2%÷1%=0.2，干涉=1-0.2=0.8

正干涉：一处发生交换将促进多次交换

负干涉：一处发生交换将抑制多次交换

3  遗传学图

连锁图：标有基因座位的图，也叫遗传学图、基因位置图、染色体图。

绘制连锁图的规则：

⑴把染色体的某一端作为原点，一般是短臂端，标为O。其它的基因所在的位置距O点的单位标出来。

⑵用突变基因或相对性状的符号来代表基因位点。标出小写字母代表突变基因，而不表示基因的显隐性（大小写）。

连锁图反映了一对同源染色体上的基因排列情况，并不反映某一位点的基因为A或a。

    a    b    c    d      e         ABO     表明控制血型的位点，而不是ABO基因 

    0   10   15   20     30         200

连锁群：位于同一染色体图上的全部基因构成的群体。连锁群、同源染色体和基因之间的关系：连锁群反映了一对同源染色体上的基因排列。如人类有46条染色体，经测定有23个连锁群。

4  人类基因的定位  

人类基因定位的方法很多，这里只介绍一种细胞融合，把同种或异种细胞通过特殊处理，使它们融合在一起，形成杂种细胞的过程。

特殊处理的方法：PEG（聚乙二醇），仙台病毒，电融合。

融合过程（了解）：

                  处理

细胞A+细胞B        相互靠近（膜溶解）      异核体（一个细胞两个核）     杂种细胞 

将人细胞与小鼠细胞进行细胞融合，得到人鼠杂种细胞，进行有丝分裂时人的染色体被排斥，被丢失。丢失的染色体是随机的，这样就可以得到一系列稳定的细胞株。每个细胞株中含有人的不同的染色体，因此可利用群体细胞株来进行基因定位。

各细胞株中染色体的分布情况

	细胞株       A     B     C     D     E

	染色体1     －     ＋    －     ＋    －

染色体2     ＋     －    －     ＋    －

染色体3     －     －    －     ＋    ＋


检测各细胞株中要定位的基因是否存在

	细胞株       A     B     C     D     E

	基因1       ＋     －    －     ＋    －

基因2       －     ＋    －     ＋    －

基因3       ＋     －    －     ＋    －


可断定基因1位于2号染色体上，基因2位于1号染色体上，基因3位于2号染色体上。

5  链孢霉的连锁、互换和基因定位

    链孢霉是一种丝状的真菌，是一类菌的名称，属于子囊菌纲麦孢霉属？。遗传学上常用的叫粗糙链孢霉。菌丝是单倍体，有7条染色体。

5.1  四分子分析

减数分裂产生4个孢子，按一定顺序排列在子囊内，叫顺序四分孢子或顺序四分子，对其进行分析叫顺序四分子分析。

特点：①一个顺序四分子是一个合子一次减数分裂的产物，它不和其它合子的减数分裂产物相混合，因此能够对合子进行单个的分析。②顺序四分子中的四分孢子来源清楚。③链孢霉是单倍体，无显隐性之分，不管显性还是隐性都能表现，表现型就代表基因型。

5.2  着丝粒作图

性状：赖氨酸缺陷型：在培养基中必须加lys才能生长，表示为lys－，

赖氨酸野生型：在培养基中不加lys也能生长，加lys后生长快，表示为lys＋。

孢子在子囊中发育的过程由无色到灰色到黑色，由于lys＋生长快，因此存在一个时期lys－子囊孢子灰色，lys＋子囊孢子黑色。

lys＋与lys－杂交后子囊孢子的排列顺序有（＋代表黑色，－代表灰色）：

 1    ＋  ＋  －  －

3 －  －  ＋  ＋

4 ＋  －  ＋  －

5 －  ＋  －  ＋      交换型子囊（普通遗传学中将基因看作一个单位，是一个交换的

6 ＋  －  －  ＋      单位，一个重组的单位，不涉及基因内部的变化。）  

7 －  ＋  ＋  －

一个交换型子囊中有一半子囊孢子是交换后产生的。

基因和着丝点之间的交换值=交换型子囊/总子囊数×0.5×100%

=交换型子囊孢子/总子囊孢子数×100%

着丝点作图：测出某染色体上的每个基因和着丝点的距离，据此距离可以绘制染色体图，这种绘图方法叫着丝点作图。（首先能够观察到基因和着丝点之间是否发生了交换，而在高等植物中是观察不到的。）

第7章 细菌和噬菌体的遗传重组

遗传重组是把不同基因组中所含的遗传组分汇集到一个基因组中，从而产生亲代所没有的基因组合的过程。真核生物中的遗传重组，主要是通过染色体上的基因自由组合或交换实现的，它是生物有性生殖过程的一部分，形成的二倍性合子的遗传组分，一半来自父体，一半来自母体，基因的自由结合和交换是在两个交配亲体的整套染色体基因组间进行的。但原核生物（如细菌）的遗传重组就不象真核生物那样的完善和有规律性，因此有必要来学习一下原核生物的遗传重组，特别是经典的实验材料细菌和噬菌体。

1  细菌突变型及其识别方法

原核生物包括细菌、真菌、病毒。一个正常的（野生型的）基因突变为一个新的等位基因，如果蝇的红眼基因突变为白眼基因，叫做基因突变。带有突变基因并在表现型上显示出相对差异的个体叫突变型。人们通过大量突变型之间的杂交实验，经过多代的观察和分析，才认识了基因的功能。这种基因的遗传分析方法不仅常用来研究动、植物的遗传，也适用于研究细菌和病毒的遗传。

1.1  细菌的突变型

1907年，Massim首先分离出了6个大肠杆菌的突变品系，它们由于代谢上的缺陷而不能发酵乳糖。这种代谢上的缺陷只要利用特定的培养基就很容易被发现。能发酵乳糖的正常菌落在含伊红和甲基蓝的培养基（EMB）上长成的菌落是红色的，不能发酵乳糖的细菌则长成白色菌落。这种能把野生型和突变型明显地区分开来，便于人们进行选择的培养基叫做选择培养基。
利用EMB培养基还分离出了不能利用阿拉伯糖、甘露糖、木糖、麦芽糖作碳源的一批大肠杆菌突变型。由于它们在营养代谢上是有缺陷的，所以统称为营养缺陷型（anxotroph），而把正常的野生型叫做原养型（prototroph）。
原养型大肠杆菌对培养基中营养成分的要求是很简单的，只要有葡萄糖和一些无机盐就能生活了。这种能保持野生型生活的最低限度的培养基叫做基本培养基（minimal medium）。而营养缺陷型由于基因突变失去了自己制造某种物质（氨基酸、维生素、嘌呤或嘧啶等）的能力，所以在营养上产生了特殊的要求，只有在基本培养基中补加它们所不能合成的某些物质才能生长、繁殖。这种补加一些营养物质的基本培养基叫做补充培养基（additive medium）。

因此，把营养缺陷型细菌接种在一系列分别附加有各种氨基酸、维生素、嘌呤或嘧啶的基本培养基上，就可以判断出每种营养缺陷型生长所需要的物质，从而进一步探知是控制哪一种物质合成的基因发生了突变。为简明起见，这些突变型的基因型可用它不能合成的物质名称来表示，取前三个字母并在右上角加一负号“－”或正号“＋”。“－”代表不能合成该物质的缺陷型，“＋”表示能合成该物质的野生型。
如：thr－,pro－,ade－,trp－分别代表苏氨酸、脯氨酸、腺嘌呤和色氨酸的缺陷型。

细菌的另一类突变型叫做抗药型。野生型细菌通常会被一定剂量的某种药物杀死，所以叫做药物敏感型，本世纪初在利用药物治疗细菌性疾病之后不久，就发现把一种细菌培养物用致死剂量的药物处理后，往往还有一些细菌不受药物的影响而存活下来，这是由于在原来的药物敏感型中，有一些细菌已转变为抗药型。20世纪40年代，随着各种抗菌素（青霉素、链霉素等）的广泛应用，细菌对药物发生抗性的现象越来越普遍。以后用青霉素，特别是链霉素做选择因素，在大肠杆菌中选出了一批抗青霉素和链霉素的抗药性突变型。它们的基因符号可用该药物名称的前三个字母并在右上角附加“r”来表示：Penr, Strr。与之相应的药物敏感型可写成Pens和Strs。

此外，在大肠杆菌中还发现有抗噬菌体突变型，它的细胞壁上由于没有T1噬菌体赖以附着的接受点，所以能抗T1噬菌体而不会被它杀死。它的基因型符号是Tonr。而野生型的大肠杆菌由于细胞壁上具有T1噬菌体的接受点，使噬菌体颗粒得以附着在它的壁上，因而能被侵入细胞内的噬菌体杀死，所以叫做T1噬菌体敏感型。

1.2  细菌的遗传重组

原核生物的遗传重组实质上是指受体中插入来自供体的遗传性不同的DNA片段，并把这种DNA片段或它的复本整合为受体基因组的一部分。受体的遗传重组可以通过三种途径来实现：

转化（transformation）：游离的细菌DNA片段被吸收到不同的细菌细胞内（受体）

接合（conju gation）：通过供体与受体细胞之间的接触而传递DNA

转导（transduction）：一种细菌的DNA片段经过温和的或有缺陷的噬菌体传递给另一种细菌

1.2.1 转化

已经发现不少属的细菌可以转化，如链球菌属，嗜血杆菌属，芽孢杆菌属，奈瑟氏球菌属，假单孢杆菌属以及大肠杆菌属。在细菌中转化很可能是十分普遍的现象。

能吸取DNA分子而被转化的细菌细胞叫做感受态细胞（competent recipient cell），在某一细菌群体中，只有极少数细胞是感受态的，它们具有感受因子，可能是细胞表面的一种蛋白质或是一种转化酶，它参与了DNA的吸收。

转化过程可分为几个步骤：

（1）双链DNA分子和细胞表面感受位点可逆性的结合；

（2）供体DNA片段被吸入受体细胞；

（3）侵入受体细胞的供体双链DNA转变成单链形式，其中的一条链被降解；

（4）未被降解的一条链部分地或整个地插入受体细胞的DNA链中，形成杂合的DNA分子；

（5）这种杂合的DNA复制后，形成一个亲代类型（受体）的DNA和一个重组类型（供体和受体）的DNA并导致转化细胞的形成与表达。

1.2.2  接合

A菌株中的质粒→F质粒（F因子）（独立染色体外可复制的因子为质粒），为一环状DNA，这种F因子有一个配对区，可和大肠杆菌染色体的某些区域配对（即与之同源），配对后即可交换，便整合到大肠杆菌染色体上。这种既可以整合又可以游离的质粒叫附加体。

F因子上大部分区域叫育性区或育性基因，负责大肠杆菌的育性。含有育性区的大肠杆菌在细胞表面有很多毛状的性纤毛（或性伞毛）。

原点：有育性区和配对区之间有原点。
含有游离状态的F因子叫F+，没有的叫F-，含有整合状态的叫Hfr（高频重组）。大量混合后，只有F+×F-，Hfr×F-能杂交，而F+×F+，F-×F-，Hfr×Hfr，Hfr×F+都不能杂交。因此大肠杆菌的和相当于高等植物的雌雄配子。

1.2.2.1  F+×F-
接合管的形成：菌株靠近→细胞膜融合→两细胞间形成接合管
F因子转移：F因子从原点断裂，以原点为先导，边复制边转移（因此叫滚环复制），复制后的F因子转移到另一个细胞中。细胞分开，使F-变成F+。
    1.2.2.2  Hfr×F-

F因子可整合在大肠杆菌不同的部位，由于整合的部位不同，方向不同，则形成了不同的Hfr。

杂交过程也是先形成接合管，然后Hfr边复制边转移，转移的顺序：原点—配对区—大肠杆菌基因—配对区—育性基因。但在转移过程中，结合管很易破裂，这样转移到受体的部分只是靠近原点的一部分（全部转移需温和条件120分钟），形成部分二倍体。部分二倍体：一个完整的基因组和一个不完整的基因组所构成的二倍体。其中受体的基因组叫内基因子，供体的基因组叫外基因子。外基因子转移到受体以后：游离。随着细胞分裂代数的增加被稀释，消失；与内基因子发生交换、重组。奇数交换，形成一个线状分子，在大肠杆菌中不能复制，导致细胞死亡；偶数交换，形成线状分子（不能复制，消失）和环状分子。大肠杆菌复制时，DNA复制酶只能识别环状分子。其中原点有273bp，富含AT，首先解旋成“眼”状结构，然后双向复制。

1.2.3  大肠杆菌的重组与真核生物的不同
（1）基因重组发生在部分二倍体中（自然状态下很难把供体基因全部转移过来）

（2）奇数交换无效，偶数交换有效。

（3）只出现一种重组子（杂交后代），真核生物出现四种杂交后代。

（4）在F+×F-中，结果使F-变为F+，很少发生基因重组（供体与受体之间）

因为F+大部分是游离的，不转移，只有个别的细胞是整合状态。只有整合的才能转移，进行基因重组。

（5）在Hfr×F-中，F-很少变成F+，基因重组频率比较高。杂交后，育性基因没有转移。
2  大肠杆菌的基因定位——中断杂交法
人为的中断大肠杆菌杂交而进行的基因定位叫中断杂交法。

    原理：

Hfr和F-一混合，马上形成接合管，然后进行转移，越接近原点的基因，进入受体就越快。用振荡器振荡使之中断，检测受体细胞中的供体基因。1分钟内出现了受体A基因，则说明A基因很近原点；2分钟内出现了受体AB基因，则说明B在A之后，也近原点；3分钟内出现了受体ABC基因，则说明C在AB之后，也近原点；则按时间来定位，标出不同基因位于原点的先后位置，单位：时间单位。据基因进入受体的时间来定位基因（假定转移是匀速的）。

  方法：
	苏氨酸  亮氨酸  叠氮化钠  噬菌体  乳糖  半乳糖  链霉素

	Hfr：   thr+     leu+     azir       tonr    lac+    gal+     strs
F-：　  thr-      leu-     azis       tons    lac-    gal-     strr


将 Hfr与F-同时加入装有完全培养基的大试管中，一定时间取样振荡，洗涤完全培养基，加至添加str的基本培养基（葡萄糖和无机盐）上，只能使杂交后代生长，再把菌落分别转移到只添加azi、T1、gal或str的选择性培养基上。    
	        azi   T1    gal    str   

	8min    －    －    －    －
9min    ＋    －    －    － 

11min   ＋    ＋    －    －
18min   ＋    ＋    ＋    －
25min   ＋    ＋    ＋    ＋


箭头表示基因位点位置先后

大肠杆菌只要有葡萄糖（G）则不利用其它糖类，因此基本培养基中lac+ 、lac-都能生长。选择培养基中gal或lac只用其做碳源，没有其它糖（碳源）。

	Hfr菌株的名称            测定基因的顺序

	A            1    11    10     9     8     7

B            3     4     5     6     7     8

C            4     3     2     1    11    10

D            7     8     9    10    11     1

E            9     8     7     6     5     4


一个菌株只能测少数（如6个）基因，接合管便断裂。
3  转导

以噬菌体作为媒介，把某一细菌的DNA转移到另一细菌，进行基因重组的过程叫转导。与杂交的区别：媒介不同（杂交是F因子，转导是噬菌体）。转导分为局限性转导和普遍性转导两类。局限性（特异性）转导(温和性噬菌体介导)；温和噬菌体：λ、MU、MB噬菌体。

3.1  局限性转导

λ噬菌体吸附在大肠杆菌表面，头部线状DNA被注入寄主后，DNA首先环化。  游离状态的环化DNA复制（滚环型复制）形成许多线状DNA，然后包装，最后释放出新的噬菌体，大肠杆菌被裂解——裂解生长。环化DNA整合在大肠杆菌染色体的两个基因（bio+和gal）之间，整合状态的噬菌体叫原噬菌体（或前噬菌体），或叫没有侵染能力的噬菌体。含有原噬菌体的菌叫溶原化菌。在某些因素作用下原噬菌体还可从大肠杆菌染色体上剔除下来。

λ噬菌体浸染含有bio+和gal+的大肠杆菌，整合，剔除时偏向一端（不正常的剔除），裂解生长包装，释放出多个转导噬菌体（携带大肠杆菌基因），再浸染gal-的受体，转导噬菌体进入寄主后环化，（此时称为部分二倍体，表型gal+，可发酵半乳糖。λ噬菌体DNA游离不整合，噬菌体不能复制，最后消失，但大肠杆菌表型由gal+变为gal-；λ噬菌体DNA整合到大肠杆菌染色体中，表型为gal+，整合的λ噬菌体还可游离出来。 λ噬菌体与大肠杆菌染色体上的gal-基因交换（基因两端双交换），新的含gal-基因的λ噬菌体不能复制最后消失，大肠杆菌表型为gal+。

提供基因的叫供体，接受基因的叫受体。提供基因的噬菌体为转导噬菌体，接受了基因的受体叫转导子。

仅能转移供体的个别的特定的少数的基因（只能转移整合部位两侧的基因）为局限性，仅能转移少数特定基因的转导叫局限性转导。
3.2  普遍性转导（由烈性噬菌体介导）

烈性噬菌体浸染含基因的大肠杆菌，噬菌体DNA进入寄主后环化，水解寄主的染色体，合成的蛋白质外壳误包装了寄主的一段DNA，形成含基因转导噬菌体。当它再浸染含基因的寄主时，在基因的两端双交换，使寄主变为。这种转导供体的任何一个基因都可能被转移，且几率相等，因此称普遍性转导。

定义：没有特异性的转导叫普遍性转导。

3.3  转导的特点

（1）转导是以噬菌体为介导的；

 （2）重组发生在部分二倍体中；

 （3）只出现一种重组子，不出现相反的重组子（如gal-消失，只剩下gal+）。

4  噬菌体遗传分析

噬菌体是指浸染细菌、放线菌以及真菌的病毒。包括温和、烈性两种，都没有细胞结构，由一个蛋白质外壳包围一段DNA或RNA（烟草花叶病毒为RNA病毒）。

4.1  性状（突变型）

快速溶菌突变型（噬菌体裂解寄主的过程叫溶菌）：少量T系列噬菌体（如T2）和大量大肠杆菌混合，涂于固体平板，噬菌体裂解速度越快，出现的噬菌斑越大。野生型r+噬菌斑小，快速生长突变型r-噬菌斑大。

寄主范围突变型：野生型T2只能浸染B菌株，不能感染B2菌株（用h+表示）；T2突变为T2-，产生抗性突变？，既能浸染B菌株，也能浸染B2菌株（用h-表示）。当在含有B/B2的固体培养基上接种h+后，出现半透明的噬菌斑；而接种h-后，出现透明的噬菌斑。

30’溶菌         20’溶菌

基因型        r+              r-

表现型     噬菌斑小        噬菌斑大

T1r表示对T1噬菌体产生抗性的大肠杆菌。

    4.2  噬菌体的基因重组 h+r- × h-r+

将大量噬菌体h+r-和大量噬菌体h-r+加入含有大肠杆菌B的完全培养基。两种噬菌体混合造成复感染（一个大肠杆菌中同时进入两种噬菌体）。将大肠杆菌滤下来，收集噬菌体（加氯仿振荡），将少量噬菌体再涂于含有大肠杆菌B和B2菌株的固体培养基中，出现噬菌斑，除预期的半透明大噬菌斑（h+r-浸染造成）和透明小噬菌斑（h-r+浸染造成）外，还出现了半透明小噬菌斑和透明大噬菌斑两种表型。
这是因为T2噬菌体为烈性噬菌体，当两种T2噬菌体复感染大肠杆菌B时，不和大肠杆菌染色体整合，而在两种噬菌体h、r基因之间和一个基因外侧发生了双交换（单交换后形成一个环，不能复制而死掉），结果形成四种噬菌体h+r-、h-r+、h+ r+和h- r-（后两种为重组类型）。

B菌株B2菌株培养基是鉴别噬菌体性状的工具（如同解剖镜是观察果蝇的工具）。
第8章 数量性状的遗传分析

以前所学性状如水稻的梗与糯，豌豆种子的圆与皱等。相对性状差异明显，一般没有过渡类型，这种变异为不连续变异，呈不连续变异的性状叫质量性状。

通常把差异不明显的变异叫连续变异，呈连续变异的性状叫数量性状。如作物的产量、成熟期，棉花的纤维长度等。

数量性状的遗传要比质量性状复杂得多，它是由多对基因控制的，而且它们的表现容易受环境的影响（则受遗传因素的影响较小），同一品种在不同环境条件下，数量性状的表现会有很大的差别。因此，研究数量性状的遗传时，往往要分析多对基因的遗传表现，并要特别注意环境条件的影响。
1  数量性状的遗传机制

    1908年尼尔森（Nilsson）实验：小麦子粒颜色硬质多为红粒，粉质多为白粒。

红粒×白粒     红粒      红粒（浅红，最浅红）：白=3：1

红粒×白粒     红粒      红粒（深红，中红，浅红，最浅红）：白=15：1   

红粒×白粒     红粒      红粒（最深红，暗红，深红，中红，浅红，最浅红）：白=63：1

多基因假说：

（1） 数量性状是由多对基因控制的，每个基因对表型的影响或作用微小，把这些控制数量性状作用微小的基因叫微效基因。把控制质量性状的基因相对应地叫做主基因。

（2） 控制同一数量性状的非等位基因之间的效应相等，而等位基因之间的效应不同，因此把作用大的叫有效基因，把作用小的基因或无作用的叫无效基因。

（3） 等位基因之间一般为不完全显性或无显隐性。

（4） 各基因的作用是累加的，呈剂量效应。

    解释：用R1r1，R2r2，R3r3表示小麦红粒白粒。假设R为控制红色素形成的基因，r为不能控制红色素形成的基因。R1R2R3为非等位基因，其对红色素的合成效应相同，且为累加效应。

红粒R1 R1R2 R2R3 R3  × 白粒r1 r1 r2 r2 r3 r3

红粒R1r1R2r2R3r3

6R   5R1r   4R2r   3R3r   2R4r  1R5r   6r

最深红  暗红  深红   中红   浅红  最浅红  白


[image: image1]
红粒r1 r1R2 R2 R3 R3 × 白粒r1 r1r2 r2 r3 r3
红粒r1 r1R2r2R3r3
4R   3R1r  2R2r   1R3r   4r

深红  中红  浅红  最浅红  白


[image: image2]
红粒r1 r1r2 r2R3R3 × 白粒r1 r1 r2 r2r3 r3
红粒r1 r1r2 r2R3r3
2R   1R1r   2r

浅红 最浅红  白

小麦株高假定有10对基因控制，用Tt表示，每个T的贡献为（100－70）÷20=1.5（cm）
T与t无显隐性关系，全部t的作用为70cm，每个T在t的基础上增加一个效应。

2  二 数量性状和质量性状的异同点

2.1  相同点

①数量性状和质量性状都是生物体表现出来的生理特性和形态特征，都属性状范畴，都受基因控制。

②控制数量性状和质量性状的基因都位于染色体上。它们的传递方式都遵循孟德尔式遗传，即符合分离规律，自由组合规律和连锁互换规律。

2.2  不同点
①质量性状差异明显，呈不连续变异，表型呈现一定的比例关系，一般受环境的影响较小。而数量性状差异不明显，呈连续变异，表型一般不呈现一定的比例关系，一般受环境的影响较大。

②质量性状受单基因控制，数量性状受多基因控制。

前边讲任何一个性状都有多基因的基础（多因一效），而此处却说单基因控制。这里的单不是单个基因，而是不同基因作用方式不同（实际还是多基因控制）。

A—B—C—D……     红花

A—B—c—D……     白花

2.3  联系：

① 有些性状因区分的标准不同而不同，可以是质量性状又可以是数量性状。如小麦粒色，非此即彼即质量性状，若测其含红色素多少则为数量性状。

② 有些性状因杂交亲本相差基因对数的不同而不同（相差越多则连续性越强）。

③ 有些基因既控制数量性状又控制质量性状。

例白三叶草中，两种独立的显性基因相互作用引起叶片上斑点的形成，这是质上的差别，但这两种显性基因的不同剂量又影响叶片的数目，这是量上的差别。

④ 控制数量性状的基因和控制数量性状的基因可以连锁、互换、自由组合。

菜豆种皮有紫、白，紫对白显性。紫（PP）与白（pp）杂交，F2紫白比例为3：1，属质量性状；

但称不同颜色种子质量时，PP30.7厘克，Pp28.3厘克，pp26.4厘克，属数量性状。紫白基因与种子质量基因紧密连锁。

3  数量性状的研究方法

要求群体数量要大，“称、量、数”（刘祖洞255页玉米穗长分布）

3.1  平均数mean
         x=Σxi/n=(Σfx)/n
只反映某一群体的平均表现，并不反映该群体的离散程度。

3.2  方差

方差V= s2=〔Σ(x-x)2〕/n，x-x称离均差。 

n只限于平均数是由理论假定的时候，如果平均数是从实际观察数计算出来的，则分母就必须用n-1。

F2比F1的方差大，表明F2的离散程度变异程度大。这是因为：F1个体基因型一样，其方差是环境造成的，称为环境方差；F2基因型有分离，方差=遗传方差+环境方差。

3.3  标准差

标准差s=  V，可以反映群体内部的离散程度，衡量x的代表性。V越小，则代表性越大，反之则代表性越小。

4  数量性状的表型在统计学上的特征

（1）两个纯合亲本杂交，F1往往表现为中间类型；

（2）F1和F2的平均表现接近，但F2的变异程度大于F1；

（3）数量性状的表型特征体现在群体而不是个体；

（4）表型变化服从于正态分布。

解释：  AA×aa→Aa  从基因型（遗传学角度上），亲本为2A，F1为1A，介于两亲本之间F1为Aa，每个个体平均含有有效基因的数量；F2平均下来也为Aa（1/4AA+1/2Aa+1/4aa）=Aa，但方差不同。                              

5  遗传力的估算（遗传度）

表型值P：数量性状任何一个个体的数值。

决定P的因素有遗传和环境，由遗传因素决定的部分叫基因型值（G），由环境因素决定的部分叫环境因子（E）。  P=G+E

E是G偏离P的部分。G是上代对下代的期望值，反映了上代对下代要求的具体的基础。

G/P表示遗传力。

推论到群体中，P=G+E，P=G+E，P－P=（G+E）—（G+E）=（G—G）+（E—E）

（P—P）2=（G—G）2+（E—E）2+2（G—G）（E—E）

表型方差VP=〔Σ(P—P)2〕/n = 〔Σ(G—G)2〕/n+〔Σ(E—E)2〕/n+2〔Σ(G—G) (E—E)〕/n =VG+VE+2COVEG
其中VG为遗传方差，VE为环境方差，VEG为协方差（为环境与遗传的相互作用，当环境与遗传独立时，其值为0）。

5.1  广义遗传力 

遗传方差与总方差（表型方差）的比值。H2=VG/VP×100%=(VP-VE) /VP×100%

5.2  狭义遗传力
遗传方差中可固定遗传的加性方差与总方差的比值，比广义遗传力更为精确一些。

① 显性方差VD：由等位基因之间的显隐性造成的方差（不完全显性也有部分显性）。

AA、Aa和aa在表型上有区别，虽然都含有A基因，但因基因的显隐性不同造成。

    ② 加性方差VA：群体里不同个体所含有有效基因多少不同而造成的方差。

如：小麦籽粒颜色6R、5R、4R……中含R数不同造成。

③ 互作方差VI：非等位基因之间的相互作用不同造成的不同个体表现不同，这样造成的方差。

  如：A1B1的作用值=1；A1B2在一起时的作用值为1.1；A2B1在一起时作用值为1.2；A2B2在一起时的作用值为1.3。

         VG=VD+VA+VI
         VP=VD+VA+VI+E

   随着杂交代数的增加，杂合体的频率变小，VD值变小；VA比较固定，目前已知道；VI目前尚不清楚。定义狭义遗传力h2=VA/P×100%

5.3  遗传力的估算

 一般为F2群体的表型方差。所以H2=（VF2—VE）/VF2×100%

 种于同一地点保持环境一致，则VEP1=VEP2=VEF1=VEF2，

 F1的表型方差VF1=VGF1+VEF1，因为VGF1=0（F1基因型相同），所以VF1=VEF1=VE，

所以H2=（VF2—VF1）/VF2
   亲本的表型方差VP1=VEP+VGP=VEP（纯合亲本的基因型相同，VGP=0）

   所以H2=（VF2—VF1）/VF2×100%=〔VF2—1/2（VP1+VP2）〕/VF2
=〔VF2—1/3（VP1+VP2+VF1）〕/VF2
   因为VP1、VP2和VF1理论上相同，但也有差异，故用平均数计算

   狭义遗传力  VA=2VF2—（VB1+VB2），（B1、B2分别为F1与P1、P2回交一代）

          h2=VA/VF2=〔2VF2—（VB1+VB2）〕/VF2
5.4  遗传力的应用   

指导育种工作，如何指导育种工作？选择

△G=sh2

G：遗传获得量（或遗传进展），s：选择差

一个群体中，上代x上=6，当代选x=10，则遗传进展表现为x=8，△G=8-6=2，选择差为s=10-6=4，x-μ=s

若h2=50%，s=4，则△G =4×50%=2，因此预测后代平均数x=x上+2=8

6  近亲繁殖与杂种优势

6.1  近亲繁殖

血缘关系比较近的个体之间进行交配。包括：自交、回交、全同胞、半同胞、表兄妹

  ⑴自交：（植物或特别低等动物之间发生）

	世代  自交代数           基因型及比例             杂合体比例  纯合体比例

	F1       0                   1Aa                       1          0

F2       1          1/4AA，2/4Aa，1/4aa                1/2         1/2

F3       2    1/4AA，2/16AA，4/16Aa，2/16aa，1/4aa     1/4         3/4

F4       3   6/16AA，4/64AA，8/64Aa，4/64aa，6/16aa    1/8         7/8

..        ..                    ..                         ..          ..  

Fr       r-1                                           (1/2)r-1     1-(1/2)r-1
Fr+1      r                                            (1/2)r       1-(1/2)r


一对等位基因随着自交代数的增加，纯合体的比例越来越多，杂合子的比例越来越小；

n对等位基因随着自交代数r的增加，纯合体的比例〔1-(1/2)r〕n，杂合体的比例1-〔1-(1/2)r〕n，纯合速度减慢。

自交的遗传学效应：① 导致基因纯合；② 形成多种基因型的纯合体（或纯系）；③ 导致生活力下降（自然状态下，杂交繁殖的个体人为自交则生活力下降）。

 ⑵回交

	回交代数       基因型及比例       杂合体比例  纯合体比例

	B0                Aa                1          1-1

B1          1/2Aa，1/2aa            1/2         1-1/2

B2        1/4Aa，1/4aa，1/2aa        1/4         1-1/4

B3        1/8Aa，1/8aa，3/4aa        1/8         1-1/8

  ..                  ..                 ..           ..

Br                 ..               (1/2)r       1-(1/2)r


一对等位基因回交后代纯合体的速率同自交一样。

回交的遗传学效应：

① 导致基因纯合，纯合的速度同样是1-(1/2)r，但自交是所有纯合体加起来的速度，回交只一种纯合体。对于某一纯合体来说，回交纯合速度是更快的。

AaBb自交，产生AABB、Aabb、aaBB、aabb，共占4/16，其中aabb仅1/16；

AaBb与aabb回交，产生aabb的比例为4/16。

② 后代纯合体的基因型只有一种，即轮回亲本的基因型（aa）。

③ 同样导致生活力下降。

6.2  近交系数：

一个个体从某一祖先得到一对纯合的、而且遗传上等同的基因的概率。常记作F。

同一座位的两个基因如果分别来自无亲缘关系的两个祖先，尽管这两个基因的结构相同，不是遗传上等同的，只有同一祖先的特定基因的两个拷贝，才可称为遗传上等同的。
6.3 杂种优势

亲缘关系比较远的两个亲本杂交一代在产量、株高、抗性、生活能力等方面优于双亲的现象。

优于双亲的平均数＞(P1+P2)/2；

  优于双亲中最好的＞Pm；

  优于当地推广的最优良品种。

  现在有多种作物里面使用杂交种：水稻、玉米、小麦……
  如何制备杂交种？（不同生物采取方法不同，以玉米为例）

  选择亲本的原则：① 亲本一般为自交系；

② 双亲血缘关系一般较远；

③ 双亲血缘地理位置尽可能远，最好属于不同的生态类型；

④ 双亲的性状要整齐一致（双亲纯合度尽量高）；

⑤ 双亲的生育期尽可能的接近；

⑥ 尽可能选产量高的做母本，雄性发达的做父本（产量性状偏母）；

⑦ 两个亲本杂交要有较强的杂种优势。

制种：设隔离区——空间隔离（玉米500米之外）；时间隔离（开花期错开）；自然屏障（山岭、树木、村庄）

种植：两父两母、四母两父、一般8：2（父：母）

    散粉之前母本彻底去雄。

思考：为什么杂种有优势？为什么自交不利？
第9章 遗传物质的改变

以前的研究是研究遗传传递规律，但遗传是通过变异来进行的。如红花经过变异变为白花，这变异是怎么来的？

环境因素导致环境变异（如小麦遮盖塑料薄膜高温杀雄）,不遗传

变异                                  基因（遗传）重组（自由组合及连锁互换），遗传物质无新变化

遗传因素导致遗传变异       染色体的变化

                                          基因的改变

1  染色体畸变                           

1.1  染色体数量变异

1.1.1  染色体组和组型分析

⑴ 染色体组型（核型）：将一个物种体细胞内所有中期染色体按照一定顺序排列起来的图形。表明一个物种细胞内染色体数目、大小和形态等特征。

⑵ 辨别不同染色体的方法：

染色体大小、着丝粒位置、有无随体和次缢痕

分带技术：染色体标本经过特殊处理，使之显示出深浅不同的带纹。

    G带

C带

R带

N带
    1.1.2  染色体数目变异类别
⑴ 整倍体euploid：增多或减少的数目是染色体基数的倍数，或以染色体组为单位增减的变异方式。2n=2X，二倍体diploid，X为一个染色体组。2n=3X，三倍体；2n=4X，四倍体；2n=X， 单倍体（一倍体）.在自然界中，许多植物的染色体组成中包含若干个祖先种的染色体组，称为基本染色体组。每个基本染色体组包含的染色体数目称为基数。这些包含若干祖先种染色体组的物种称为复合种，或称为多倍体物种。称为基本种。

    ① 单倍体：体细胞内具有本物种配子染色体数目的个体。

    一般动、植物体多数是二倍体，性细胞是单倍性的。但在自然界和人为条件下也有一些生物体细胞中的染色体数是单倍的，叫单倍体？。藻菌植物的菌丝体时期？
单倍体（或一倍体）形成：

孤雌生殖：；通常精核进入卵细胞后，则n+n=2n；往往精核没进入卵细胞，精子刺激了卵细胞后进行发育为n。

孤雄生殖：通常精子进入卵细胞后，尚未与卵细胞结合，而卵细胞发生退体？，而使精核和卵细胞质发育成个体。

单倍体的遗传效应（表型特征）：单倍体植物体型弱小，全株包括根、茎、叶、花等器官都较小，有时出现白化苗。高度不育。减数分裂时，染色体成单价体存在，没有相互联会的同源染色体，最后将无规律地分离到配子中去。玉米单倍体有10条染色体，10条染色体都分向a极（或b极）的几率为1/1024，可孕雌配子1/1024，可孕雄配子1/512，获得正常植株可能性1/512×1/1024=1/524，288

    ② 多倍体：

同源多倍体：加倍的染色体组来源相同，由二倍体本身的染色体加倍而成。现已成功诱变出水稻、大麦、黑麦、桑、茶、葡萄、西瓜、板栗等多种四倍体植物。

异源多倍体：加倍的染色体组来源于不同的物种。被子植物中约有30～35%是异源多倍体物种。小麦、燕麦、棉花、烟草、苹果、梨、樱桃以及菊、大丽菊、水仙、郁金香等。

                  秋水仙素处理

                      未经减数的配子结合

    多倍体polyploid形成   体细胞加倍：多数不能传给后代，只有位于生长点的体细胞才有可能。

                          有些植物如番茄机械损伤部位

                          不同种、属间个体的杂种后代经过自然或人为地使体细胞染色体加倍

多倍体的遗传效应（表型特征）：

低育性：

绝大多数多倍体（人为创造的）多为不育的（天然的多倍体可育）。如三倍体西瓜减数分裂时，有三价体、二价体和单价体。单价体到哪一极是随机的。香蕉水仙三倍体
形态的巨大性，发育的延迟性，代谢的旺盛性：

因为多倍体基因总量多，则生长旺盛，故生长迟缓。多倍体育种往往在于茎杆、叶子为收获的。

⑵ 非整倍体aneuploid：增减的染色体不是染色体基数，或不是以染色体组为单位增减的变异方式。

2n—1，2n—1—1，2n—2，2n—2—2，2n+1，2n+1+1，2n+2  

单体， 双单体，  缺体， 双缺体，  三体，双三体， 四体

① 单体和缺体

产生：由于减数分裂时个别染色体发生异常活动的结果。比如某一对染色体不联会、，或联会后不分离或分离迟缓等，结果便可能产生含有n，n-1，n+1的配子。当具有n-1的配子和具有n或n-1的配子配合时，后代中就将会出现单体或缺体。在染色体倍数不同的种间杂交后代中，也可能出现单体或缺体，如普通小麦和二粒小麦的杂种（AABBD）再和普通小麦回交时。
单体和缺体对生物体的影响较大，在二倍体植物中几乎不存在单体和缺体，而在异源多倍体中则较为常见。因为多倍体植物的一个染色体组内缺少了个别染色体引起的基因不平衡，可以由于其它染色体组的完整而起到补偿作用。在表现型上，比如单体小麦与正常小麦差异不大，但缺体小麦之间以及正常小麦之间则有明显的差异，缺体一般生长势较弱，经常约半数不育。

单体小麦减数分裂时，特别是无同源染色体联会而游离的单价体，由于失去纺锤丝的牵引平衡，行动往往不规则，在后期I时可随机地衣向一极或中途丢失不能进入子核，也可能通过染色体复制而分到两极，最后形成具有n和n-1的两种配子，而含有n的配子比较少。含有n-1的花粉生活力远远低于卵细胞，结果单体的自交后代群体中便会出现比率不同的正常二倍体、单体和缺体三种类型。

单体和缺体应用于遗传分析上可用来测定基因属于哪一个常染色体隐性突变纯合体，测定某个隐性基因位于哪条染色体上，使它和某一染色体的野生型单体品系杂交，假若这个隐性基因就在这条（单体的）染色体上，那么，在这组杂交的下一代中将出现半数的突变型个体而不全部是野生类型。

② 三体

三体的来源，可以先用同源四倍体与二倍体杂交，得到三倍体再与二倍体回交，由于三倍体产生的配子中，应有n+1型的和二倍体的正常配子n结合，便生成三体类型，这是以同种染色添加的方式出现的。另外自由状态下的减数分裂异常也可产生三体类型。

在三体类型减数分裂时，理论上应该产生含有n和n+1两种染色体数的配子，而事实上因为多出来的一条染色体在后期I常有落后现象，致使n+1型配子大都是通过卵细胞遗传的。

由于三体的联会、分离的情况特殊，三体的遗传表现和一般二倍体有所不同，也可以用来测定突变发生在哪一条染色体上。首先让常染色体隐性突变纯合体和某一染色体的野生型三体品系杂交，选F1中的三体个体再和隐性亲本回交，在它们的子代中野生型和突变型之比是5：1而不是1：1时，即可测定这一突变基因即在和该三体对应的染色体上。

人类21三体：眼眶宽，低耳位，小下颌，先天性痴呆

1.2  结构变异（染色体畸变）

由于某些因素使染色体发生断裂、错接，造成一系列的变异类型。

1.2.1  缺失deficiency
指染色体上某一区段及其带有的基因一起丢失而造成的变异。发生在染色体两臂的内部叫中间缺失，发生在染色体某一端叫顶端缺失。若一对同源染色体中两条染色体在相同的区段同时缺失叫缺失纯合体，如果一条染色体发生缺失的个体叫缺失杂合体。

⑴ 缺失的形成：图解
⑵ 鉴定：细胞中有无断片、微核、及同源染色体配对情况/缺失环。缺失杂合体中间缺失较长时同源染色体配对时出现。配对的同源染色体末端长短不一（端部缺失区段较长）

有时出现“断裂—融合—桥”循环
⑶ 遗传学效应：

①不利性。不利程度取决于缺失片断上基因的数量和重要性。缺失纯合体不利性远大于杂合体。

②假显性（缺失杂合体）。

③植物缺失的染色体多通过卵细胞来传递。因为带有缺失染色体的雄配子常是败育的，即使不败育竞争力也差。而卵细胞在母体内，耐受性比雄配子强。

1.2.2 重复duplication：

除正常的染色体外，又多了一部分与自己相同的染色体，从而引起变异的现象。重复的区段可以在同一染色体相邻的位置，也可在不同位置甚至在不同的染色体上。如果重复的区段是按原来在染色体上时的正常顺序重复的叫顺接重复；若和原来在染色体上的顺序相反叫反接重复。若一对同源染色体上两条在相应的区段同时发生了重复叫重复纯合体；若一条发生重复叫重复杂合体。

⑴ 重复的形成：图解
⑵ 鉴定：重复较少且于两端，不易鉴定。重复较多且于中间，则形成重复环。

⑶ 遗传学效应：不利性。程度比缺失轻，正常的二倍体中的两套基因处于平衡状态。重复影响到基因平衡。

重复对表型影响：

剂量效应：果蝇复眼基因位于X上，重复后使小眼数减少，形成棒眼。正常复眼约有小眼779个，重复杂合体358个，纯合体68个。

位置效应：棒眼纯合雌蝇B/B有小眼数68个，BB/+有小眼数45个

1.2.3 倒位inversion：

染色体上某一区段连同它常有的基因顺序发生了180度的倒转，从而引起变异的现象。若发生在一条染色体臂上，叫臂内倒位；若涉及包括着丝粒在内的两条染色体臂叫臂间倒位。若一对同源染色体中两条染色体在相同的区段同时倒位叫倒位纯合体；若一对同源染色体上一条发生倒位叫倒位杂合体。

⑴ 倒位的形成：图解

⑵ 鉴定：倒位杂合体且较长时减数分裂时出现倒位环。

⑶ 遗传学效应：

①改变了连锁基因之间的重组值，变大或变小。倒位区段内的基因表现出很强的连锁关系。

②减数分裂时可见到桥和断片。

③配子部分不育，使育性降低。

1.2.4易位translocation：

非同源染色体之间某一区段发生了转移引起变异的现象。单方向转移叫单向易位（简单易位或转移）；若是相互交换了某一区段叫相互易位。若一对同源染色体中两条染色体在相同的区段同时易位叫易位纯合体；若一对同源染色体上一条发生易位叫易位杂合体。

⑴ 易位的形成：图解
⑵ 鉴定：相互易位为杂合体，易位较长时，在减数分裂时，形成“十”字形结构。

⑶ 遗传学效应：

① 改变了原来的连锁关系；

② 易位杂合体往往出现半不育。同源染色体分开时，到达两极时形成四种配子，有一半不育。

③ 易位杂合体出现假连锁现象。由于相邻式分离配子，交替式分离配子可育，因而可育配子只能是易位染色体和非易位染色体进入不同配子中，结果使非同源染色体上基因的自由组合受到严重的抑制，出现假连锁，在雄果蝇中表现尤明显。

④ 在邻近易位接合的一些基因之间的重组值有所降低。

2 基因突变
在某些因素作用下，染色体结构上看不到基因（染色体）内部发生变化而引起变异的现象。实际是碱基的变化，包括碱基数目的变化和碱基结构的变化。一般是在染色体上一个位点内遗传物质的化学变化，所以又称为点突变。

自发突变：自然环境条件（外界环境因素的自然作用或生物体内在的生理生化过程的改变）下发生的突变。

  诱发突变：人为环境条件（人们利用各种理化因素或其它条件处理）下发生的突变。

 2.1 表型变化的种类 

 形态突变型（又称为可见突变）：外型改变的突变型如植物株高、子粒大小色泽、果蝇翅形体色等。

 致死突变型：造成个体死亡或生活力明显下降。如白化型等

 条件致死突变型：在一定条件下致死。如T4噬菌体的温度敏感突变型。25℃（基因突变的表现）下能在寄主细胞内存活，42℃死亡

  生化突变型：无形态表现而某种特定生化功能改变的类型。常见某些营养缺陷型

2.2  突变种类

碱基种类改变：碱基替换

 颠换：嘌呤和嘧啶之间的替换。

 转换：嘌呤与嘌呤之间，嘧啶与嘧啶之间的替换。

数目的改变：增加或减少一个或几个碱基造成的突变。 

由于某种原因造成编码框的移动叫移码突变。移码突变多容易造成无义突变。

2.3  基因突变与氨基酸顺序

同义突变：碱基发生变化后，编码的氨基酸没发生变化。 

 错义突变：碱基发生变化后，编码的氨基酸发生了变化。 

无义突变：碱基发生变化后，导致了蛋白质合成的终止（终止密码子的出现）。 

抑制突变：由于tRNA基因突变引起了反密码子的改变，当它参与进行转译某些无义突变或错义突变的改变了的信息时，有时却“以错就错”地转译出某种氨基酸，表现出抑制突变的效应。 

例1．某基因的碱基顺序为ATA，编码的RNA为UAU，决定的氨基酸为酪氨酸， 

GTA    CAU      组氨酸

酪氨酸    UAU    ATA    ATG     UAC      酪氨酸


ATC    UAG      终止子

3 突变的特征和规律

3.1  突变的稀有性：

自然条件下突变的频率低。一般地，细菌和噬菌体等为10-4～10-10，高等生物10-5～10-8，然而，微生物繁殖周期短，实际更易于获得突变体。

  突变还受生物体内在的生理生化状态，以及外界环境条件（包括营养、温度、化学物质和自然界的辐射等）的影响，其中以生物的年龄和温度的影响比较明显。

  比如在诱变条件下，一般在0-25℃的范围内，每增加10℃突变率将提高2倍以上。当温度降到0℃时也有所增加，在老龄种子的细胞内，常产生某种具有诱变作用的代谢产物——自发诱变剂，从而提高了突变频率。

玉米黄色胚乳：黄     白      2/100万

人类白化病：                 28/100万配子，指配子变化，不是发病率。

色盲                         28/100万配子

3.2  突变的多方向性 

突变的多方向性也是相对的，是在一定范围内的多方向性。

3.3  突变的重演性：

同种生物中同一基因突变可在不同个体间重复地出现。也的也称为平行性。

3.4  突变的可逆性：

一个叫正向突变，一个叫回复突变。 

3.5  突变的平行性：

亲源关系相近的物种因遗传基础比较近似，往往发生相似基因突变。

3.6  突变的有利性与有害性：

多数突变改变了原来的功能，功能的改变对生物往往有害。当然少数个别的是有利的（如大肠杆菌的抗性突变等），还有少数既无害又无利——中性突变。突变发生的时期和部位： 

3.7  突变可发生在任何时期，任意部位。

发生在体细胞——当代表现；发生在生殖细胞——传给后代。

控制细胞分裂的基因发生了突变——癌症，造成某些功能的丧失，后期死亡的速度很快，为当代表现，为体细胞的变化。
4  诱变因素及其作用机理
    多种物理和化学因素对活细胞内遗传物质的诱变作用比自发突变频率高出好多，因此将这些能诱发突变的理化条件称为诱变因素或诱变剂。

    1927年以来，Muller和Stadler相继发表X射线和紫外线诱发果蝇、玉米及大麦发生突变的报告，此后又陆续发现多种物理因素如：γ射线、中子、α及β射线以及超声波和激光等对生物都有诱变作用，开拓了物理诱变的研究。1943年Auerbach等发现了N—芥子气对生物的诱变作用，随之对一系列化学试剂进行研究，并建立起化学诱变的新学科。意义：研究突变的过程和性质，为育种工作提供有效的方法和丰富的变异材料，还为环境保护和医疗防护提出安全措施与重要的理论依据。

    4.1  物理诱变因素

⑴ 电离辐射对遗传物质作用的机理

    ① 直接作用：X射线、γ射线或带电粒子作用于生物体时，首先从细胞中各种原子或分子的外层击出电子，在射线径迹中的细胞内产生很多离子对，引起细胞内原子和分子的电离和激发，当细胞内的染色体或DNA分子被射线作用产生电离和激发时，便会引起这些遗传物质的改变。

    ② 对细胞的辐射化学效应：

细胞内各种物质都能吸收辐射的能量，含量最多的物质吸收的能量也最多。

水的射解  H2O         H2O++e-   H2O+e-     H2O-
刚形成的不稳定离子和水分子进一步反应 H2O+           H++ O H°                       H2O-            O H- +H°           H++ O H-        H2O

水的射解本身不具有生物学效应，但是OH°和H°等自由基（含有不成对电子的有一定功能的原子或原子团）能互起反应，并能和其它分子发生反应，这些反应总起来称为辐射的间接作用。

H°+O H°   H2O ， H°+ H°    H2O，O H°+O H°    H2O 2
当过氧化氢，其它有机过氧化物，和这些自由基团（H°和O H°）与细胞中的核酸、蛋白质（酶）等大分子物质发生化学变化时，水的射解就具有生物学效应了。因为2 H2O 2       2H2O+ O2，重要的是：H°和OH°等自由基和细胞中溶解的氧发生反应生成过氧基H°+ O2        HO°2，这是一种寿命相当长的氧化物，当它转移到大分子物质表面时，将会使大分子发生有损于活细胞结构，包括对遗传物质及其功能的化学变化。

辐射诱发的基因突变和染色体断裂的频率在一定范围内与辐射剂量成正比；

辐射效应有累积作用，连续照射或间歇分次照射达到一定的剂量时，产生的突变次数是一样的。

但是，照射强度上不同。照射强度指被照射物质在单位时间内接受射线能量的多少，又称为剂量率。果蝇在总剂量相同的情况下，低剂量率处理的多表现生长正常，而过高的剂量率处理的常引起生长异常或死亡。

⑵ 非电离辐射对遗传物质作用的机理

紫外线也是一种电磁波，带有的能量很小，穿透力弱，不足以引起物质的电离，属于非电离射线。

紫外线的生物学效应主要是通过直接或间接作用引起DNA变化而造成的。

    氢键断裂

DNA链的断裂

    胞嘧啶的水合作用

    嘧啶二聚体    双链间形成，会阻碍双链的分开和下一步的复制，

                  同一链上相邻胸腺嘧啶间形成，会阻碍碱基的正常配对和腺嘌呤的正常掺入，使复制在这个点上停止或错误进行，产生碱基顺序改变了的新链。

   4.2  化学诱变因素

   ⑴ 改变DNA结构的化学试剂

① 亚硝酸：可以氧化脱氨，使A变成HX（次黄嘌呤），可与C或A配对；也可使C变成U，造成转换；还可使G脱氨变成黄嘌呤，不能与任何碱基配对。

② 烷化剂

硫酸二乙酯，可使鸟嘌呤烷基化mG，后者与T配对，造成转换。

   ⑵ 碱基类似物
5—尿嘧啶（BU）是T类似物，酮式结构与A配对，烯醇式结构与G配对，造成转换。

⑶ 结合到DNA分子上的化合物

 丫啶类造成移码突变。插入邻近的碱基对间，使它们分开，造成DNA双链歪斜，导致遗传交换时排列出现参差，结果出现不等交换，产生的两个重组分子，一个碱基对太多，一个碱基对太少。

5.   DNA损伤的修复

5.1  紫外线引起的DNA损伤的修复

5.1.1  光复活——在损伤部位就地修复

  细菌经紫外线照射后，再放在波长310～440nm的可见光下，存活率大大提高，突变频率也降低。

  在暗处，光复活酶能认出紫外线照射所形成的嘧啶二聚体，并和它结合，形成酶和DNA的复活物，但不能解开二聚体。照以可见光时，酶利用可见光提供的能量，使二聚体解开成为单体，然后酶从复合物中释放出来，修复过程完成。

5.1.2  暗复活（切除修复）——取代损伤部位

  不是只在暗处进行，而是说，光不起任何作用。一般认为先补后切比较合理。切除修复不仅能除去嘧啶二聚体，还可以除去DNA上其它的损害。

  特定核酸内切酶识别嘧啶二聚体的部位。

5.2  重组修复——越过损伤部位

  ① 复制：含有嘧啶二聚体或其它结构损伤的DNA仍可进行正常的复制。当复制到损伤的部位时，子代DNA链中与损伤部位相对应的部位出现缺口，新合成的子链比未损伤的DNA链短一些。

② 重组：完整的母链与有缺口的子链重组，缺口由母链来的核苷酸片段弥补。

③ 再合成：重组后，母链中的缺口通过DNA多聚酶的作用，合成核苷酸片段，然后由连接酶使新片段与旧链联结，重组修复完成。

重组修复并没从DNA中除去嘧啶二聚体。

第10章 细胞质遗传

在以前的学习中，我们已经认识到细胞核内染色体天上的基因是重要的遗传物质，由核基因决定的遗传方式称为“细胞核遗传”。随着遗传学研究的不断深入，人们发现“细胞核遗传”不是生物唯一的遗传方式。生物的某些遗传现象并不决定于核基因或不完全决定于核基因，而是决定于或部分决定于细胞核以外的一些遗传物质。这种遗传称为“核外遗传”或“非染色体遗传”，此种遗传不遵循孟德尔的遗传规律，所以又称为“非孟德尔式遗传”。它包括核外或拟核以外任何细胞成分所引起的遗传现象。

1  细胞质遗传的实例和主要特点

1909年，德国植物学家柯伦斯（Correns）首先报导了植物质体的遗传现象，他用紫茉莉的一些品系为材料进行了一系列的杂交试验，发现紫茉莉质体的遗传方式与细胞核遗传方式完全不同，认为这种现象可能是细胞质遗传引起的。同年，Baur报导了天竺葵中的类似现象，并认为这是叶绿体的独立自主性造成的。1927年，美国学者把这种遗传现象正式命名为细胞质遗传。

现在一般认为，从整个生物界来讲，位于核或拟核以外的遗传物质所表现的遗传现象叫细胞质遗传，又称核外遗传、非染色体遗传……

还可以给真核生物和原核生物分别下定义。真核生物的细胞质中的遗传物质所表现的遗传现象叫细胞质遗传。原核生物拟核以外的遗传物质所表现的遗传现象称非染色体遗传、染色体外遗传、核外遗传，不称为细胞质遗传。（细胞中存在一些共生结构，如草履虫的卡巴粒，果蝇对CO2敏感的σ因子等）

1.1  细胞质遗传的实例

1.1.1  紫茉莉的遗传

紫茉莉的叶子是绿的，有些枝条上是白叶，有些是白绿相间（花斑）。这是因为在绿色枝条中质体能产生叶绿素；而在白色枝条中，由于某种因素使叶绿体不能产生正常的叶绿素而呈现白色；花斑枝条中含有两种类型的细胞，间隔存在，呈现白绿相间的花斑状。

	母本叶          父本叶                  后代

	 白色      白色、绿色、花斑             白色

	 绿色      白色、绿色、花斑             绿色

	 花斑      白色、绿色、花斑       白色、绿色、花斑


不论父本的花粉来自哪一种枝条，子一代总是表现出母本的性状，与父本提供的花粉无关。这种只受母本遗传物质控制，子代只表现出母本性状的现象，叫母系遗传，又称为偏母遗传。

1.1.2  链孢霉的线粒体遗传

♀表示提供原子囊果的类型，A+为野生型，A-为生长缓慢突变型。

♀A+×♂A-→A+；♀A-×♂A+→A-
研究证明的线粒体结构和功能都不正常，细胞色素氧化酶的活性发生了变化，氧化作用降低了。

1.1.3  柳叶蕨的遗传     

刚毛柳叶蕨、黄花柳叶蕨

  黄花♀A×B♂刚毛♀×♂ 


[image: image3]AB1×B♂（AB1某些性状与黄花母本相同）

AB2×B♂（相同的性状仍与黄花母本相同）

                 25代

               AB25
反之，刚毛柳叶蕨为母本与黄花柳叶蕨杂交，BA25某些性状总象B。

 ♀B×AB25♂→〔BAB25〕1
（AB25×B）×A与A×B杂交结果表现近似；而（B×AB25）×A与B×A杂交结果表现近似。这是因为上面四个杂交种的细胞核成分基本上是相同的，但它们所含的细胞质却有两种类型：（AB25×B）×A与A×B是A细胞质，而（B×AB25）×A与B×A是B细胞质。细胞质相同的杂种在不育性、杂种优势、花的颜色、植株的细胞结构、对毒物的敏感性及对温度和光线的反应等性状上表现一致，证明柳叶蕨的一些性状遗传是受细胞质控制的。

1.2  细胞质遗传的特性

1.2.1  后代的表型总象他的母亲，所以叫母系遗传；

1.2.2  不遵循孟德尔遗传，后代不出现一定的比例；

1.2.3  正交和反交后代的表型不同。 

1.3  细胞质遗传的机制
精卵结合中形成的合子父母双亲所提供的遗传物质不均等。在杂种受精卵的原生质体中，核来自于父母双方，而细胞质却几乎完全来自其母亲（精子受精时胞质很少甚至不能进入卵细胞中）。

在细胞分裂过程中，细胞质基因呈现不均等分配，因此细胞质遗传不遵循孟德尔定律。

解释“花斑”的遗传

                      白          白

♀ 花斑 ×      绿          绿

                花斑        花斑 

1.4  细胞质遗传的传递特征

⑴ 细胞质基因和核基因所在的位置不同。细胞质基因不能在核染色体上定位。

⑵ 细胞分裂时，细胞质基因和核基因的的传递分配规律不同。核基因是均等分配，而质基因是随机的，不均等的。

⑶ 双亲对后代的贡献不同（或不等）。

除以上之外，与核基因一样，细胞质基因也控制性状发育、具有稳定性、连续性和变异性。

1.5  细胞质遗传的物质基础

细胞质或核外基因组：细胞器基因组（质体、线粒体、叶绿体、动粒）、共生生物、细菌质粒。 

1.5.1  质体DNA

50年代就有人看到叶绿体中有呈孚尔根反应的颗粒存在，推测其中可能有DNA。1962年，Ris和Plant用电镜观察衣藻、玉米等植物的叶绿体超薄切片，发现在基质中电子密度较低的部分有20.5nm左右的细纤维。用DNA酶处理时消失，证明是DNA。

质体DNA多为环状闭合大分子，长约40～45μm，GC含量36～41%，比核DNA低。DNA裸露，不和组蛋白结合成复合体。DNA中无甲基化（核DNA25%左右的C残基是甲基化的）。

1.5.2  线粒体DNA

线粒体DNA由共价闭合环（目前发现只有四膜虫和草履虫似乎是线性的）组成，高等动物中长度为5～6μm。

虽然细胞核遗传和细胞质遗传各自都有相对的独立性，但这并不意味着它们彼此之间丝毫没有关系。因为核、质共处于细胞这个统一体内，它们之间必然是相互依存、相互制约，而不可分割的。它们控制的遗传现象必定也相互影响，我们通过几个例子学习一下细胞质基因和细胞核基因的关系。

2  细胞质基因和细胞核基因的关系

2.1  叶绿体的核质协同作用

玉米中有一类型为埃型条斑，受核基因ij控制。当植株为ijij时，或不能成活为白化苗，或为有特征性的白色条斑。

P      ♀＋/＋ × ♂ ijij                        ♀ ijij × ♂＋/＋

        正常绿     条斑                         条斑    正常绿

F1           ＋/ ij                                    ＋/ ij

         自交  正常绿                     白色       绿色       条斑

                                                 F1 ♀＋/ ij  × ♂＋/＋

F2   ＋/＋   ＋/ ij   ij / ij                         ＋/＋                  ＋/ ij  

    正常绿     条斑                 （绿色、白色、条斑）  （绿色、白色、条斑）  

可以看出，条斑病未形成之前，属于核基因遗传特点，一旦形成此病ij / ij基因型不再是控制者，而是由独立自主的细胞质即叶绿体DNA控制了，表现了母系遗传特点。核基因和质基因的关系似乎是启动者和被启动者的关系，在核基因的启动下，质体基因发生突变，这个质体突变型不再受核控制而表现出独立的母系遗传。

2.2  草履虫的放毒遗传

草履虫细胞内有1个大核（负责营养）和2个小核（负责生殖），它们的倍性相同，都是2n。

无性生殖（通常的生殖）

有性生殖（接合生殖）分自体结合和异体结合两种。

2.2.1  自体结合

自体结合时，小核进行减数分裂。Kk大核逐渐消失→两个小核（Kk）各进行一次减数分裂，形成8个小核（K or k）→其中7个小核消失（随机）→进行核内有丝分裂，形成2个核（K or k）→进行核融合（KK or kk）→进行两次有丝分裂，形成4个核（KK or kk）→细胞质分裂形成两个细胞，每个细胞中有2个核（KK or kk）→其中一个核变成大核，另一个核进行一次有丝分裂，形成两个小核（KK or kk）

2.2.2  异体结合

KK和kk→每个细胞大核逐渐消失→两个小核（KK and kk）各进行一次减数分裂，形成8个小核（一个细胞K，另一个细胞k）→其中7个小核消失（随机），一个细胞K，另一个细胞k→进行核内有丝分裂，形成2个核（一个细胞K，另一个细胞k）→两个细胞紧靠的细胞膜融合，互相交换1个小核（两个细胞中均为Kk）→细胞分开后进行核融合（两个细胞均为Kk）→进行两次有丝分裂，形成4个核（两个细胞均为Kk）→细胞质分裂形成两个细胞，每个细胞中有2个核（两个细胞均为Kk）→其中一个核变成大核，另一个核进行一次有丝分裂，形成两个小核（两个细胞均为Kk）

2.2.3  杂交导致基因杂合

有一种草履虫能产生毒素，能抑制或杀死其它某些品系。这种品系为放毒品系，对毒素敏感的为敏感品系。细胞质中存在卡巴粒（直径0.2μm，外有双层膜，内含DNA、RNA、蛋白质、脂类），产生草履虫毒素。卡巴粒因子的存活增殖需要核基因K，而隐性基因k不能维持卡巴粒因子的存活增殖。

因此永久地放毒素需两种因子存在。在异体结合时，交换后长时间不让分开（细胞质也进行交换），则最后全部形成放毒型，否则各占一半。

后代象母亲的遗传并不都是细胞质遗传。如：受核基因控制的卵细胞之中的一些物质对后代有一定的影响，使后代有些偏母亲，这种现象叫母性影响。

3  母性影响

    3.1  定义：

指子代的表型受母本核基因型的影响而和母亲表型相似的现象。有的可能影响幼龄阶段，有的可能影响一生。

3.2  短暂的母性影响：

仅影响到后代的幼龄时期，对后代的成体无影响。如：麦粉蛾，正常的野生型体内能合成犬尿素，进一步可形成色素，使幼虫皮肤为有色，成虫复眼为褐色；突变型不能把前体物合成犬尿素，不能形成色素，使幼虫皮肤无色，成虫复眼为红色。这种差异是一对等位基因（核基因）控制的。野生型为A，突变型为a。

         ♀ Aa × ♂ aa

             Aa   aa

 幼虫       有色  有色

 成虫复眼   褐色  红色

按理说，aa个体应为无色，但在这里却为有色。这是因为犬尿素受核基因控制，分布在卵细胞质内。后代可利用来自卵细胞质的犬尿素合成色素，使幼虫体色为有色，但这种犬尿素不能合成，到成体后就已用完，因此后代成虫复眼为红色。这种影响受母亲核基因控制，只影响到幼龄期。

    3.3  持久母性影响

如：椎实螺（雌雄同体？），外壳螺旋方向有左旋（逆时针）和右旋（顺时针）两种。由一对等位基因控制。D（右旋）d（左旋）。

♂DD×dd♀

右   左

          Dd左               受母亲核基因控制。母亲的核基因为d，为左旋

              自交

DD右   Dd右    dd右       受母亲核基因控制。目前表型为左旋，

但核基因为Dd，决定性状为右旋

DD     DD  Dd  dd    dd

右      右   右   右    左

 1           2           1

    右旋3    ：     左旋1  

♀DD×dd♂

右   左

          Dd右

              自交

DD右   Dd右    dd右       受母亲核基因控制。目前表型为左旋，

但核基因为Dd，决定性状为右旋

DD     DD  Dd  dd    dd

右      右   右   右    左

 1           2           1

    右旋3    ：     左旋1  

不管正交还是反交，都推迟一代（F3）进行分离。

解释：研究发现右旋还是左旋，取决于最初的两次卵裂。

○  2               2  ○

     ○           ○ 

○  1              1   ○

  2  ○           ○  

 右旋（D）        左旋（d）

因为卵裂的物质来自母亲，所以受母亲的核基因控制，与其自身的基因无关，但自身的基因又影响下一代。

4  禾谷类作物的雄性不育 

4.1  植物雄性不育

植物的雄蕊发育不正常，不能产生正常的花粉；雌蕊正常，可以接受外来花粉而结实。只可作为母本接受花粉，不可作为父本提供花粉。140种以上植物发现了雄性不育，利用于制备杂交种。植物雄性不育分为：环境引起的雄性不育，染色体畸变造成的雄性不育和基因突变引起的雄性不育。

4.1.1  环境引起的雄性发育

① 物理杀雄：小麦扬花前，罩塑料薄膜，高温杀雄（高温不利于雄性发育）。

② 化学杀雄：杀雄剂SC2053（美国）9407（中国农大）阻断雄性部分的发育。

4.1.2  基因控制的雄性发育

① 核基因控制的雄性不育：由核基因造成的雄性不育。如太谷核不育，是由单基因控制的核不育。

② 细胞质基因控制的雄性不育：比较少。

③ 核质互作控制的雄性不育：RF可育的核基因，rf不育的核基因，N可育的细胞质基因，S不育的细胞质基因。

有6种组合：
	RfRf            Rfrf             rf rf

	N可育      N(RfRf) 可育     N(Rfrf) 可育     N(rfrf) 可育

S不育       S(RfRf) 可育     S(Rfrf) 可育     S(rfrf) 不育 


4.1.3  二区三系育种

⑴ 三系育种：由不育系、保持系、恢复系进行杂交种的生产。 

  雄性不育系：雄蕊败育，雌蕊正常，只能做母本。基因型为S(rfrf)。

雄性不育恢复系：本身可育，作为父本与雄性不育系杂交，雄性不育系上结出的种子为可育。基因型为N(RfRf) 和S(RfRf)。

雄性不育保持系：本身可育，作为父本与雄性不育系杂交，雄性不育系上结出的种子仍为不育。基因型为N(rfrf)。

⑵ 二区

保种区      S(rfrf) × N(rfrf)           制种区      S(rfrf) × N(RfRf)

           不育系   保持系                     不育系   恢复系

                S(rfrf)                              S(Rfrf)
                不育系                              可育 

优点：在杂交育种过程中，母本省去了大量的去雄工作，而且还有利于杂种种子的纯度。 

小麦杂交种的产量优势不明显。玉米增产50—100%，水稻30—60%。    

育种是将某一群体的有利性状集中于某一个体上的过程。            

杂交    选择    预试    区试    审定（命名）    应用农业生产

       F1~F6    1年    2年                                   

细胞质基因和核基因的关系

细胞质基因量少，所控制的性状也很少，多为核、质共同控制。

细胞色素氧化酶（受细胞质基因控制8个亚基，受核基因控制 6个亚基）、光合作用的一些酶
生物的遗传性状都是在个体发育过程中逐渐形成的。例如，人的一个受精卵通过细胞分裂和分化成为约有六万亿个细胞的成年人，这些细胞分化为不同的组织和器官，执行着许多不同的功能，表现出和亲代极其相似的遗传性状。那么，既然有性生殖多细胞生物所有的细胞都是由一个受精卵通过有丝分裂而来的，它们具有相同的基因组，为什么有些细胞分化为皮肤，有些分化为神经或骨骼？是什么机制调节着胚胎发育的严格顺序性呢？不同的细胞和组织是怎样有机地整合为一个完整的有机体呢？这些都是发育遗传学要解决的问题。由于遗传学和胚胎学有机地结合比较晚，对这些问题的研究还不充分。因此，好多问题还没有一个明确的答案。本章介绍一些经典的实验及一些观点，使大家对发育生物学有一个大致的了解。

第十一章  遗传与个体发育
由受精卵开始到个体成熟为止的一系列的发育过程（指多细胞生物）。个体发育包括三个过程，即由单细胞到多细胞：通过细胞分裂完成，增加了细胞的数量；由简单到复杂：通过细胞分化完成，增加了细胞的种类；由基因到性状，完成了整体发育。

1  细胞分化的可逆性

细胞分化是指在个体发育的过程中，细胞之间在形态结构、生理机能和生化特性上产生稳定差异的过程。或由一个细胞分裂产生许多形态、功能不同细胞的过程。关于分化的机制有两种观点，一是基因的丢失：在不同的分化细胞中，保留着不同的基因。二是基因的选择性表达：不同的组织细胞中起作用的基因（有活性的基因）不同。
1.1  体细胞的全能性

    很早人们就注意到高等动物和人能够再生出新器官和新组织，如星鱼再生出臂，壁虎再生掉下的尾，人再生部分切去的肝，这说明有些分化的细胞能够恢复分生能力，但是否所有分化细胞都能恢复分生能力呢？

    全能性：能表现出胚细胞中每个基因的潜在能力，而发育为一个完整的生物体。

1.1.1  植物组织培养

在体外人工培养植物组织和细胞的技术。例：胡萝卜韧皮部的单个细胞置于脱分化培养基上，产生一团没有分化的细胞，这种没有分化的细胞团叫愈伤组织。（词的来源：杨树砍一刀后要修复，在伤口的部位生长的细胞非常多，包裹着伤口，没有分化，包围着伤口的组织叫愈伤组织。）愈伤组织又可以在再分化培养基上重新发育成一个完整的个体。

现在小麦、玉米、水稻等很多植物都可以通过组织培养获得愈伤组织，产生新的个体。因此，分化的细胞，不是细胞的丢失，第一种可能的分化机制被否认。

实践上的意义：有利于突变植株的获得，可缩短育种进程（诱变培养细胞，筛选需要的突变型，分化为成熟植株）；快速无性繁殖（试管苗）；单体培养快速获得纯合个体。

1.1.2  非洲爪蟾的核移植：

戈登将爪蟾的未受精卵细胞照紫外线（对DNA有很强的损伤作用）杀死细胞核，再将蝌蚪的肠细胞的核放进去，进行发育，至少有20%的肠细胞核移植到去核卵后能够长成胚，在胚中可以观察到有功能的肌肉和神经细胞；有的发育成蝌蚪，7%正常发育为成体。

说明植入的核可以去分化，又重新分化。蝌蚪肠细胞核是全能的，遗传物质没有发生不可逆的改变。

    1.1.3  鼠的核移植

     1981年，Illmensee&Hope成功进行了老鼠的核移植，他们把具有遗传或生化标记的核（毛色，染色体重排，磷酸葡萄糖异构酶）移植入除去核的卵细胞中，将处理后的卵移入养母子宫。在16个移植的胚中，有两个雌的和一个雄的正常出生。遗传学分析，这三只老鼠都是从植入核的卵发育来的。

    1.1.4  高等哺乳细胞全能性

以往高等动物的细胞全能性只是一个梦想。多利羊的诞生说明动物细胞也具有全能性，为人们研究高等动物细胞全能性揭开了新的一页。但多利羊表现出的早衰现象使人们意识到还有很多不了解的东西。

实践上意义：克隆器官（无免疫排斥，整形）

反对克隆人

1.1.5  乳酸脱氢酶同工酶

同工酶：催化同一反应，分子结构不同的一类酶。

乳酸脱氢酶同工酶有LDH1、LDH2、LDH3、LDH4、LDH5等，都是将乳酸分解成为丙酮酸，是一个脱氢的过程。

	乳酸脱氢酶同工酶     LDH1    LDH2    LDH3    LDH4    LDH5

	4条肽链          4β     3β1α   2β2α   1β3α    4α 


这些同工酶通过电泳可分解为5条带。不同的组 

织细胞中所含的同工酶带不同。若肝中仅有band5，                 +   肝  肺  心

则说明肝中仅有LDH5，即α蛋白。若编码α蛋白的         LDH1  band1

基因为c，则说明肝脏中只有c基因表达。（表明不同        LDH2  band2

的组织细胞，表达的基因不同）。因此可证明，分化不       LDH3  band3

是基因丢失，而是基因选择性表达。这种选择性表达        LDH4  band4

是通过基因调控进行的。                                LDH5  band5
    2  细胞核和细胞质的相互关系
2.1   细胞质在个体发育过程中的作用

    2.1.1  核移植中的细胞质作用

    把爪蟾囊胚期、原肠期、神经胚期、甚至肠上皮或脑的细胞核分别移入除去核的卵细胞质中，并观察这些移入核的变化情况。发现，移入的细胞核的变化依卵细胞质所处的发育时期的不同而异。如果把脑细胞的核移入发生期的卵母细胞，它会增大并合成RNA；如果移入成熟期的卵细胞中，它不发生变化；如果移入卵裂期的细胞中，那么移入的核会增大并开始合成DNA，说明移入的核是按照细胞质的状态而发生反应的，在卵的细胞质里有一些物质能调节基因的表达。

2.1.2  海胆受精卵发育中的细胞质作用

  海胆受精卵最初两次分裂沿着对称轴进行，形成的4个细胞所含的物质基本上一致。

沿对称轴分开，每个细胞可正常发育并长成小幼虫。水平分开上半部分发育成空心的球形胚，表面长着许多纤毛，但不能再往前发育，许多天后死亡；下半部分发育成一个比较复杂但不完整的胚胎，它没有纤毛，能分化出内胚层，不久也死亡。

2.1.3．角贝的个体发育 


  动物极

  色素区  卵裂之前          卵裂之前恢复          卵裂

  植物极  

                                                 极叶

  二次卵裂时原来长出


极叶的部分又长出极叶

极叶的细胞质在角贝的个体发育中有作用：含有极叶细胞质的细胞才能发育成完整胚体和正常个体。因此最后只有一个能伐育成角贝。除去极叶的卵只能发育成有部分欠缺的胚体。

使用角贝的近缘种，发现除去极叶后产生的畸形胚，与正常胚相比较，发现RNA合成的速率不同，进一步研究发现，是由于mRNA合成的降低。因此，极叶细胞以某种形式影响基因的作用，从而诱导了细胞的分化。

2.1.4．瘿蚊的个体发育

受精卵卵裂时遗弃染色体，并非所有细胞都丢失，有选择性的丢失，哪个细胞放弃是随机的。有的受精卵卵裂最初时核分裂几次成多核卵。核分裂时在细胞的一端出现极细胞质，当核分裂3~4次时，有两个核进入极细胞质中，然后卵裂，极细胞质中的核染色体不丢失；其它核丢失32条，剩8条。将来仅能发育成体细胞，含有40条染色体的细胞才能发育成生殖细胞。


                                          尼龙绳

                                                     将来可育

结扎

                    

                    尼龙绳结扎核不能进入极细胞质

                                将来不育

离心使极细胞质分布均匀，每个细胞都有极细胞质，则染色体不消减，都具有40条染色体。

2.1.5  果蝇极细胞质

果蝇的早期胚胎发育中，最初一些有些分裂并不伴有细胞分割。经过几次核分裂后，细胞核移到胚的表面，形成胚盘。其中少数几个核位于卵后端的极细胞质中，在这些核的周围立即形成细胞膜，成为极细胞。这些极细胞与其它细胞不同，具有极粒。其余的核再经过几次分裂，才由细胞膜分割开来。以后极细胞中的某些细胞移入由体细胞构成的性腺中，成为原初生殖细胞。

Illmensee & Mahowald(1974)极细胞质移植试验。用突变基因标记不同配子核的来源。把一个卵（棒眼）的极细胞质注入其它卵（复翅毛）的前端或侧面，结果使那里的细胞也形成有功能的极细胞。把这些多余的极细胞移植到第三个卵（黄身）的后端，极细胞可聚合在一起。到了原肠形成期，这些注入的极细胞参与成虫性腺中配子的形成，并把所带的遗传标记（复翅毛）传给大约4%的后裔。对照表明，注入后端以外的卵细胞质，不能导致极细胞的形成。

2.2细胞核在个体发育中的作用                                                  

    2.2.1  伞藻的嫁接和再生

伞藻为单细胞藻类。核在假根中，形成子实体                                柄

时进行核分裂，产生孢子，进入子实体褶中。                                核

试验1 将未形成子实体的柄分成3段，进行组培发现：

越近低部的柄发育越不完整。因为：子实体的生成需有物质

从假根中向上运输，其浓度上边的高（物质多），下边浓度低，所以上边发育快。这种物质为mRNA，在柄中的浓度呈梯度的变化，上高下低（DNA     mRNA     蛋白质合成）。此例体现了核的作用。

             1

             2

             3



                                       1        2        3       

试验2 两种伞藻：光滑子实体（A），锯齿状子实体（B）。将B的柄接在A柄上，长出的子实体象B。若将第一次的子实体切掉，再长出的子实体象A。说明：原来接的B柄中的物质起作用，产生象B的子实体。切掉后，A核中的物质渐渐起作用。



A        B                       A       B                     A       B

    2.2.2  鸡血红细胞

    鸡血红细胞成熟的核很小而萎缩，没有什么功能，其DNA不复制，也不转录mRNA。在核消失前将它移至Hela细胞中，随着紧缩的染色体松开，移入的核也增大并恢复了合成DNA和RNA的能力，可以表达产生鸡红细胞的特有表面抗原。

    2.2.3  核变形虫

Balbiani用显微操作技术除去了一个变形虫的核，去核的变形虫5~10分钟就丧失了它的表面张力而变成球形，并长出许多钝的伪足，运动缓慢不能消化食物，只能生存20天左右。

如果去核三天内植入一个同种的核，变形虫会伸展开，开始正常的运动并消化食物，甚至还会分裂并逐渐形成人工培养的群体。

移入另一物种的核，也能激活细胞质，但细胞不会很快发生分裂甚至不分裂，在121个个体中只有1个存活。

3  细胞质和细胞核的相互作用

细胞质为细胞核提供了发挥作用的环境，并对核起调节作用。无核的细胞质也不能长期维持，细胞质中的组分是由核控制的。所以细胞质和细胞核是相互联系、相互制约、相互协调，共同控制着个体发育，但细胞核起重要作用。
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显性的I是抑制基因，


C是色素合成基因。


I抑制C，I不抑制C。
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