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遗传与变异（3学时）
孟德尔遗传方式（3学时）
数量遗传学基本理论（4学时）

基因概念的发展（6学时）
基因的连锁分析（6学时）
基因突变与染色体畸变（6学时）
基因组与基因表达调控（6学时）

疾病的遗传分析（6学时）
基因与发育（5学时）
群体与进化遗传学（6学时）

遗传学的基本概念和发展史 what ?

基因与基因组 who and how ?

个体发育与群体遗传 why ?

课
程
安
排



第一章
绪论

遗传与变异



第一节 遗传学的基本概念与发展历史

第二节 遗传的分子机制（概论）

第三节 遗传学的研究内容与方法

第四节 遗传学研究对其他学科的影响



第一节 遗传学的基本概念和发展历史

遗传学遗传学(genetics) (genetics) 是研究生物遗传与变异规律的科学，它是是研究生物遗传与变异规律的科学，它是
生物学领域中重要的分支科学。生物学领域中重要的分支科学。
遗传遗传 (heredity) (heredity) 是生物性状或信息世代传递的现象；因为遗是生物性状或信息世代传递的现象；因为遗
传的作用，一物种只能繁育出同种生物。传的作用，一物种只能繁育出同种生物。
遗传遗传 —— ““种瓜得瓜，种豆得豆种瓜得瓜，种豆得豆””
变异变异 (variation) (variation) 是生物性状在世代传递过程中出现的差异是生物性状在世代传递过程中出现的差异
现象；由于存在变异，生物的子代与亲代，子代与子代之现象；由于存在变异，生物的子代与亲代，子代与子代之
间存在一定的差别。间存在一定的差别。
变异变异 —— ““一母生九子，母子十个样一母生九子，母子十个样””



遗传与变异的关系

遗传与变异是生物生存与进化的基本因素。遗传维持了生遗传与变异是生物生存与进化的基本因素。遗传维持了生
命的延续。没有遗传就没有生命的存在，没有遗传就没有命的延续。没有遗传就没有生命的存在，没有遗传就没有
相对稳定的物种。相对稳定的物种。
变异使得生物物种不断推陈出新。没有变异，就没有物种变异使得生物物种不断推陈出新。没有变异，就没有物种
的进化；没有变异，就没有新物种的形成。的进化；没有变异，就没有新物种的形成。
遗传与变异相辅相成，共同作用，使得生命世界生生不遗传与变异相辅相成，共同作用，使得生命世界生生不
息，多彩多样。息，多彩多样。



1694年 Camerarius 植物杂交实验
1798年 Jenner  接种牛痘预防天花
1809年 Lamarck  获得性状遗传
1820年 Nasse 血友病伴性遗传
1822年 Knight 豌豆杂交实验
1839年 Schleiden 细胞结构
1859年 达尔文 物种起源
1865年 孟德尔发现遗传定律

1869年 米歇尔分离出核酸 (核素)

1879年 弗莱明发现染色体

20AD前的经典遗传学



遗传物质“泛生论”与“颗粒论”的争论

1866年达尔文（Darwin）提出了泛生论（hypothesis of 
pangenesis），认为身体各部分里都细胞存在一种胚芽或
“泛子（pangens）”，它决定所在细胞的分化和发育。各种
泛子随着血液循环汇集到生殖细胞中。受精卵发育过程
中，泛子又不断地流到不同的细胞中，控制所在细胞的分
化，产生一定的组织器官。
德国的生物学家魏斯曼（Weismann A）1885年提出遗传和
发育的理论——种质论（germplasm theory），认为仅存于
性细胞的遗传物质－种质，才会传递给后代决定生物的性
状。



1909年加洛德(Archibald Edward 
Garrod, 1857–1936)发表人类先
天代谢疾病的论著，提出了“one 
mutant gene - one metabolic block”
的概念。
人类发现的第一例遗传疾病 —
— 尿黑酸症(alkaptonuria)
1. 该病在家族中的遗传遵循孟德
尔遗传规律，是由遗传因素造成
的代谢疾病。
2. 尿黑酸是酪氨酸的代谢中间产
物，由于生化代谢途径中分解尿
黑酸的酶发生突变，造成尿黑酸
的积累。

20AD-- 现代遗传学开端

酪氨酸 --A-- 4-羟苯丙
酮酸 --B-- 尿黑酸 --C--
延胡索酸，乙酰乙酸 --
D-- 乙酰辅酶A



1911年，美国遗传学家摩尔根
（Thomas Hunt Morgan, 1866-
1945）以果蝇为材料进行遗传
学研究，提出了基因学说，指
出基因是确切存在的物质，呈
直线状排列在染色体上。

伴性遗传 （红白眼）
连锁和交换 （黑灰体，长残翅）



1928年，英国病理学家格里菲斯(Frederick 
Griffith, 1879-1941)利用肺炎链球菌
(Streptococcus pneumoniae)转化实验发现了
可遗传因子。

试验1：粗糙型菌株（R）
试验2：光滑型菌株（S）
试验3：高温处理致死的S
试验4：高温处理致死的S和

正常的R



1944年, 艾弗里(Osward Avery, 1877-1955) 分离
了肺炎链球菌的不同组分，证明遗传物质是
DNA。

1952年，赫希 (Alfed Hershey, 
1908-1997)与蔡斯(Martha Chase, 
1927-2003)利用同位素标记的噬菌
体侵染实验进一步证明了遗传物质
是DNA。



1953年，沃森(James Watson, 1928- )和克里克(Francis Crick, 
1916-2004)发表DNA双螺旋结构。





阿瑟·科恩
伯格——
DNA聚合
酶的发现

杰罗姆·勒琼发现唐氏综
合征是由于人体的第21
对染色体变异造成的

马歇尔•尼伦伯格，
罗伯特•霍利和哈尔•
科拉纳阐明遗传密码

保罗•伯格创

造出第一个重
组DNA分子

美国开始了
人工胰岛素
的生产

玛丽克莱尔•金和艾
伦•威尔逊发现，人

类和猩猩的基因相
似度达到99%

沃尔特•吉尔伯
特，弗雷德里克•
桑格和艾伦•马克
希姆开发出DNA

测序技术

1956   1959 1960      1966   1969   1972   1975   1977 1978 

mRNA的发现；

第一个蛋白质晶体
结构被解析

乔纳森•贝克

韦斯分离出第
一个细菌基因



DNA自动测
序仪的发明

DNA指纹技
术的发现

诺贝尔奖授
予提出癌基
因概念的毕
晓普和瓦默
斯

第一只克隆
动物多利羊
诞生

第一罐转
基因西红
柿出产

p53基因
抑癌机制

果 蝇、河
豚 鱼和拟
南 芥的全
基 因组测
序

人类基因组
序列图绘制
结束

诺贝尔奖授
予 发 现
RNA 干 扰
的安德鲁 •
法尔和克雷
格•梅洛

GeneBank数
据库的建立

PCR技术发明
抑癌基因Rb的
克隆

人类基因组
组织的成立
（HUGO）

第一个显性遗传
病（亨廷顿氏病）
的疾病基因克隆

1. 美国正式启
动基因组计划
2. 第一例基因
治疗进入临床

实验

1982 1985       1988        1990        1993       1996       1999   2001     2005
1984      1986      1989         1991         1994       1997      2000    2003     2006 

1.DNA 芯
片 进入商
业化应用
2. 酵 母 基
因 组测序
完成 完 成人的

22 号染色
体的测序

诺贝尔奖授予发现细胞
周期和调控机制的三位
科学家



现代遗传学的定义和研究内容现代遗传学的定义和研究内容

从分子水平，遗传学是研究基因结构，信息传递，表达和从分子水平，遗传学是研究基因结构，信息传递，表达和
调控的科学，这也是现代遗传学的研究重点。调控的科学，这也是现代遗传学的研究重点。
现代遗传学关注现代遗传学关注基因组序列，基因网络关联以及基因的时
空表达调控。
遗传学课程的内容是一个经典理论中展现现代进展，现代
进展中隐含经典理论的水乳交融的知识体系，不能孤立地、
割裂地学习和认识遗传学知识。



DNA的半保留复制是遗传信息准确

传递的关键机制。

第二节第二节 遗传的分子机制（概论）遗传的分子机制（概论）



DNA的转录和翻译是遗传信息得以表达的关键机制。



传统理论的挑战1
中心法则需要扩充；

DNA的转录产物不仅仅有编码蛋白质的mRNA；一些
RNA转录产物可以以RNA形式发挥功能，如rRNA，
tRNA，snRNA，snoRNA，hnRNA，miRNA等；蛋
白质对DNA复制、转录、RNA复制、反转录、翻译等
环节都具有调控作用；以RNA为遗传物质的生物可以直
接进行RNA复制和转录……



1. 先有鸡还是先有鸡蛋？

2. 先有DNA、RNA还是先有蛋白质？



传统理论的挑战2
孤立的研究单个基因不能满足需求，要从基因组、转录组、
蛋白组水平研究遗传的分子机制；



种类种类 MbMb
大肠杆菌大肠杆菌 4.644.64
啤酒酵母啤酒酵母 12.112.1
线线 虫虫 100100
果果 蝇蝇 140140
蝗蝗 虫虫 50005000
小小 鼠鼠 33003300
豌豌 豆豆 48004800
玉玉 米米 50005000
小小 麦麦 1700017000

人人 30003000

科学悖论:生物的基因组在进化

过程中越来越复杂，但是人的
基因组却比有些低等生物的基
因组还简单 —— C值悖论

在人类基因组中，全部基因序
列只占基因组的2％左右。基因

组内的非基因序列曾一度被研
究者称为“垃圾DNA”（junk 
DNA）。



基因与性状的复杂关系

凡是遗传的性状都与基因有关。凡是遗传的性状都与基因有关。
与基因有关的性状并非都是可遗传的。与基因有关的性状并非都是可遗传的。
性状的改变不一定都与基因有关。性状的改变不一定都与基因有关。
基因组序列不改变也会形成性状的改变。基因组序列不改变也会形成性状的改变。
基因组序列不改变形成的性状的改变可以是遗传基因组序列不改变形成的性状的改变可以是遗传
的，也可以是不遗传的。的，也可以是不遗传的。



遗传学关注所有生命的遗传变异规律。遗传学关注所有生命的遗传变异规律。

从遗传学的研究从遗传学的研究对象对象划分划分

人类遗传学；植物遗传学；动物遗传学；微生物遗传学。人类遗传学；植物遗传学；动物遗传学；微生物遗传学。

从遗传学的从遗传学的 研究研究层次层次划分划分

群体遗传学；细胞遗传学；分子遗传学。群体遗传学；细胞遗传学；分子遗传学。

从遗传学的研究从遗传学的研究具体内容具体内容划分划分

进化遗传学；免疫遗传学；肿瘤遗传学。进化遗传学；免疫遗传学；肿瘤遗传学。

第三节 遗传学的研究内容与方法



基 因 组

编码序列 非编码序列

孟德尔式遗传分析 基因互作

连锁交换
数量遗传分析

基因组
结构与功能

群体遗传分析

染色体遗传分析

基因与发育 DNA与进化

系统整合的研究方法







紫薇花色不同、萝卜的表皮颜色不同，你能从中提出什么

样的遗传学问题？

你会如何设计课题来解决提出的问题？



遗传学研究的基本策略 1

正向遗传学（forward genetics）
通过生物个体或细胞的基因组的自发突变或人工诱变，

寻找相关的表型或性状改变，然后从这些特定性状变化的
个体或细胞中找到对应的突变基因，并揭示其功能。

随机诱变 – 表型筛选 – 基因定位

从表型变异到基因型变异的研究



功能克隆

镰刀形细胞贫血症，血
红蛋白突 变后形成棒状

结构，失去携氧能力；

首先分离得到病变蛋白

，测出肽链的氨基酸序
列，反推DNA序列，制

备探针从cDNA文库中筛

选得到相应的编码基因

，完成染色体定位得到

全基因序列。

性状
（疾病） 蛋白质产物

（生物学功能）

从氨基酸序列出
发设计

DNA引物，从文
库钓取基因

得到基因
序列

染色体定位

功能

基因

疾病



正向遗传学研究方法的缺点

遗传突变通常是不可逆的，尤其是多细胞生物的基因突变。

绝大部分突变是不可控的，它们的活性无法按照研究者的愿望进行转

换；即使有一些条件型突变，如温度敏感型突变，对温度的改变不仅

仅影响突变，而且会影响到有机体的整体变化。

遗传突变的生物学效应比较缓慢，对于细胞内一些快速化学反应如信

号传递，很难及时检测。遗传突变通常是质的改变——蛋白质活性的

增加或丧失，难以研究其动态变化或动力学过程。

由于哺乳动物具有繁殖缓慢、个体大、巨大的双倍体基因组等特性，

遗传突变手段不现实。



遗传学研究的基本策略 2

反向遗传学”（reverse genetics）
改变某个特定的基因或蛋白质，然后再去寻找有关的表

型变化。例如基因剔除技术或转基因研究。

挑选基因 – 转基因/基因剔除 – 表型研究

从基因型变异到表型变异的研究方法



疾病

遗传标记，
染色体定位

基因
序列

mRNA
cDNA 蛋白质产物

生物学功能

疾病

基因

功能

通过遗传连锁或细胞学
定位技术分析找出与目
的基因紧密连锁的遗传
标记。再从候选的染色
体区段内分离克隆所要
的基因，并进一步研究
其功能。

Huntington舞蹈症是第
一个通过连锁分析定位
的遗传病。

随着基因组序列的测序
完成，全基因组扫描已
经成为流行的定位克隆
方法。

定位克隆



基因组学

转录组学

代谢组学

蛋白组学

系
统
生
物
学

干实验 湿实验

信息整合与加工

网络建模

提出假设

诠释生命现象



遗传学研究方法

家系分析— 性状变异，传递途径

生物信息— 寻找基因，基因定位

分子实验— 基因结构，表达调控

模型分析— 信号传导，功能预测



第四节 遗传学的研究价值及其影响

遗传学对人类学、历史学的影响；遗传学对人类学、历史学的影响；

遗传学对农林牧副渔业的影响；遗传学对农林牧副渔业的影响；

遗传学对医学的影响；遗传学对医学的影响；

遗传学对社会的影响；遗传学对社会的影响；



人属于脊椎动物亚门哺乳纲灵长目人猿超科人科人属智人种，
与类人猿科亲缘性最高。

案例1：人类起源





人类与类人猿不仅在血型、骨骼、内脏等生理特征上和人类很相似，在染色
体和基因水平也和人的亲缘度很高。



1. 人的二号染色体与黑猩猩，

大猩猩，猩猩的染色体的对

比：人二号染色体在类人猿

中一分为二，但大量的同源

序列规则顺序地排列在染色

体上。

2.  人类与黑猩猩基因组的差别

为1.5%，基因编码顺序的差

别低于0.5%。人类23对染色

体中有18对染色体与黑猩猩

中相应的染色体带型非常相
似，仅4条染色体在两者之间

有可见的带型差异。



2005年，Science
杂志评选的我们
还不知道的125个
重要问题。



案例：寻找我们的祖先案例：寻找我们的祖先
南方古猿阿尔法种（Australopithecus afarensis）

（400－100万年前， 450cc）

现代人（Homo sapiens sapiens）
（1万年前，1400cc）

智人（Homo sapiens）
（25万年前，1500cc）

直立人（Homo erectus）
（160-20万年前，1000cc）

能人（Homo  babilis)
(200-175万年前，750cc）

从南方古猿、能人、直立人、早期
智人到晚期智人，在过去的数百万
年里, 人类的脑量增大，身高增
加，下颌骨缩小，面部趋向扁平，
牙齿趋向减小，两性差异缩小，上
肢相对于身体的比例下降，骨骼的
粗壮度减弱。



现代人的现代人的““多地区起源多地区起源””和和““非洲起源非洲起源””？？



传统的进化研究方法：

化石证据+比较形态学和比较生理学研究

支持多地区起源学说
Wolpoff, Milford H., Wu Xin Zhi, and Alan G. Thorne. 1984  
Modern Homo Sapiens Origins: A General Theory of. 
Hominid Evolution Involving the Fossil Evidence From East 
Asia. In the Origins of Modern Humans: A World Survey of 
the Fossil Evidence. 



遗传学新方法：DNA证据+分子系统学

理论依据：分子进化速率恒定

操作方法：考查不同族群间DNA突变的差异，分析DNA上
累积的突变痕迹，推导进化过程，并能够根据中性突变频
率和核苷酸差别数计算出基因突变的时间距离，绘制进化
树。

Rebecca L. Cann, Mark Stoneking & Allan C. Wilson. 
Mitochondrial DNA and Human Evolution. Nature, 325 
(1987), 31-6.   "Mitochondrial Eve" hypothesis

Yuehai Ke, Bing Su, Li Jin et al. African Origin of Modern 
Humans in East Asia: A Tale of 12,000 Y Chromosomes. 
Science, 292 (2001), 1151-3. 



mtDNA mtDNA

mtDNA mtDNA

mtDNA

mtDNA mtDNA

mtDNA mtDNA

mtDNA mtDNA

mtDNA

夏娃标记追踪
对全世界100多位妇女身上提取的线粒体DNA进行研究后发现
今天所有人的线粒体都是从大约20万年前非洲的同一位妇女传
下来的，她的后代在约13万年前走出非洲，来到了欧亚大陆。

mtDNA



X Y X X

X Y

X Y

X Y

X Y

X Y

X X

X X

X X

X X

X Y
X Y X X

亚当标记追踪
对一万两千个中国男性的Y染色体进行检测，发现了一致的突变位点

M168G，这个突变位点在7.9万年前产生于非洲，是部分非洲人特有的遗传

标记，这些祖先约在六万年前从非洲到达东南亚一带，然后向北迁移至中国。







根据已有报道，人类的第一个女性祖先（夏娃）于14.3万年前出现在

非洲，而第一位男性祖先（亚当）于5.9万年前出现，比女性晚了8万

年。我们只有一对共同祖先，到底是几万年前？

澳大利亚的科学家在澳大利亚发现了迄今最早的现代人化石，生活在

大约6万年前，比“走出非洲”理论推断出的现代人移居澳大利亚的

时间要早得多，但是DNA分析显示这具遗骸的特征与现代人类没有分

别。

我国的古人类化石不仅在时间上的延续性很好，中国的直立人与智人

的旧石器文化，存在着明显的前后连续性，根本没有出现过由于人类

灭绝而导致的文化中断，也不存在外来文化大规模取代原有文化的迹

象。02年中国科学家对具有解剖学上现代人特征的柳江人进行重新测

定，发现柳江人生活在距今约七万年至十三万年之间的华南地区，根

本不可能是从非洲迁徙过来的。同时中国各个时期的古人类化石在

DNA水平上存在蒙古人种特征的明显延续，却看不到“夏娃”的痕迹。

争论还在继续 ……



真假曹操墓真假曹操墓

20102010年年11月河南安阳出土月河南安阳出土““曹操曹操

墓墓””。。
20102010年年88月复旦大学现代人类月复旦大学现代人类

学实验室向全社会征集曹姓学实验室向全社会征集曹姓

和夏侯姓男子志愿者进行和夏侯姓男子志愿者进行““曹曹
操墓操墓””的身份验证。的身份验证。



中东之乱中东之乱 –– 本是同根生，相煎何太急本是同根生，相煎何太急

20002000年，美国美国亚利桑那大学的年，美国美国亚利桑那大学的HammerHammer等人利用等人利用YY染色体遗传分子标染色体遗传分子标
记证明以色列人和中东地区的阿拉伯人本是记证明以色列人和中东地区的阿拉伯人本是““亲兄弟亲兄弟””。。
Jewish and Middle Eastern nonJewish and Middle Eastern non--Jewish populations share a common pool of YJewish populations share a common pool of Y--
chromosome chromosome biallelicbiallelic haplotypeshaplotypes.  PNAS, 2000, 97: 6769.  PNAS, 2000, 97: 6769--6774. 6774. 

▲ Jewish populations
■Middle Eastern populations, 
including Palestinian and Syrian 
populations, etc



插曲：插曲：
巴勒斯坦古称迦南，居住在这块土地上的人称迦南人，他们原巴勒斯坦古称迦南，居住在这块土地上的人称迦南人，他们原
是阿拉伯半岛闪族的一支。约公元前是阿拉伯半岛闪族的一支。约公元前19001900年，闪族的另一支在年，闪族的另一支在
族长亚伯拉罕率领下，由族长亚伯拉罕率领下，由 两河流域的乌尔迁徙到迦南。两河流域的乌尔迁徙到迦南。《《圣经圣经》》
里说，亚伯拉罕与其妻撒拉生子叫以撒，他们便是犹太人的祖里说，亚伯拉罕与其妻撒拉生子叫以撒，他们便是犹太人的祖
先。后来，犹太人逃亡埃及，摩西率众出埃及返迦南，一直到先。后来，犹太人逃亡埃及，摩西率众出埃及返迦南，一直到
二战后建立以色列国，都是源于这一支系。亚伯拉罕与其妾埃二战后建立以色列国，都是源于这一支系。亚伯拉罕与其妾埃
及人夏甲生子叫易司马仪，但为撒拉所不容，被赶至半岛，繁及人夏甲生子叫易司马仪，但为撒拉所不容，被赶至半岛，繁
衍生息，他们便是阿拉伯人的祖先，伊斯兰衍生息，他们便是阿拉伯人的祖先，伊斯兰 教的先知穆罕默德教的先知穆罕默德
即为其后裔。即为其后裔。



案例：中性突变和遗传漂变案例：中性突变和遗传漂变

遗传性失明在人群中发病率很低。但在东卡罗林群岛
的Pringelap人群，先天性失明占10％。
大连旅顺的蛇岛上只有蝮蛇，周围其他地区都有多种
蛇类。

自然选择学说无法给出合理的解释。
中性学说(1968年，木村资生)：突变产生的等位基因对
于物种生存既无利也无害，这些突变在自然选择上是
中性的，因此，在分子水平进化中自然选择几乎不起
作用。 随机漂变才是新基因固定和分子进化的动力。



Population A

Population C

在大量的中性突
变中，哪一种变
异能够流传，哪
一种变异趋于消
失，全靠机遇，
这种基因频率的
随机变动就是遗
传漂变（genetic 
drift）。

Population B



Population A

Population B

Population C民族：是一群具有

共同文化，共同生

活习惯，共同遗传

结构的群体。

民族的形成是人群
的迁移和隔离（是
地理和社会文化的
隔离，不是生殖隔
离）的结果。

案例：民族的形成



摩梭人 —— 最后的“女儿国”

丽江是丽江是茶马古道上的重镇，至今保存
着纳西族和其他各民族多元文化共存
共融的鲜明特征；
云南丽江泸沽湖畔的摩梭人，云南丽江泸沽湖畔的摩梭人，19531953
年民族确定为年民族确定为““纳西族纳西族””，，19861986年年
称为称为““摩梭人摩梭人””，他们的民族来源？，他们的民族来源？



阿夏婚



纳西族核
基因比率 1

0.5

0.25

0.125

藏族扎西

纳西胖金妹



摩梭人的遗传特性

设想，纳西族女性与藏族男性连续走婚约300年后，其
后代的核基因中，藏族的比例将大于99.99％。但是，
摩梭人的线粒体DNA始终与纳西族相同。
自由的婚姻形式也不断改变着摩梭人的遗传结构，在
纳西族的基因库中掺入了其他民族的遗传物质。摩梭
人的基因组中既有来自于母系的纳西族的遗传特征，
也有来自于父系的各民族（尤其是藏族）的遗传特征。
从遗传学角度，他们是纳西族中独特的一支。



遗传学对农林牧副渔业的影响遗传学对农林牧副渔业的影响

案例1：动植物育种

杂交育种: 将遗传背景不同的个体之间进行有性杂交获得
杂种，经后代分离、重组，产生出新的异质型群体，再经
过选择、比较鉴定而育成新品种的方法。
杂种优势杂种优势: : 两个遗传组成不同的亲本杂交产生的杂种第一两个遗传组成不同的亲本杂交产生的杂种第一
代，在生长势、生活力、繁殖力、抗逆性、产量和品质上代，在生长势、生活力、繁殖力、抗逆性、产量和品质上
比其双亲优越的现象。比其双亲优越的现象。

Northern Flint Southern Dent 

Corn Belt Dent 



案例案例33：花卉园艺：花卉园艺



案例案例22：转基因食品：转基因食品

1994年，第一例转基因产品
进入市场：延熟保鲜的转基
因番茄(Flavr Savr tomato) 。
目前已有几千种转基因产物
在市场流通。
转基因技术可以改良作物或
产品抗病、抗虫、抗除草剂、
抗逆等性状；可以改善产品
的营养结构等等，大大提高
了经济收益和营养价值。
转基因产品的安全问题是一
项长期且重要的工作。



20102010年年55月月2020日，日，JC Venter JC Venter 
InstituteInstitute宣布世界首例人造宣布世界首例人造

生命诞生生命诞生：：一种完全由人造一种完全由人造
基因控制的单细胞细菌基因控制的单细胞细菌
SynthiaSynthia。。

40004000万美金，万美金，2020人人1515年年

SynthiaSynthia只具有人工合成的基只具有人工合成的基

因组序列，能够自我复制，因组序列，能够自我复制，
是一个有生命的人工生物体。是一个有生命的人工生物体。

第一例“人造生命体”



遗传对医学的影响遗传对医学的影响

影响最直接、关系最密切、前景最光明
第一例遗传性疾病（1902年Garrod医生发现的尿黑酸症）
医学遗传学的发展日新月益
遗传学知识和技术已经渗透到了疾病的认识、诊断、预
防和治疗各个层面。

MIM是于1960s早期由美国美国Johns HopkinsJohns Hopkins大学医学院大学医学院
Victor A Victor A McKusiekMcKusiek创办的医学遗传学杂志，创办的医学遗传学杂志，19851985年建立年建立
在线版在线版MIMMIM，，19951995年，通过年，通过ncbincbi向全世界开放。向全世界开放。
OMIM (0nline Mendelian Inheritance in Man)
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/


包括简略描述各种疾病的临床特征、诊断、鉴别诊断、治疗与
预防外，还提供已知有关致病基因的连锁关系、染色体定位、
组成结构和功能、动物模型等资料。

OMIM statistics for March 1, 2011



案例案例11：遗传学促进医学的理论研究：遗传学促进医学的理论研究

亨廷顿舞蹈症（Huntington’s disease）
患者神经系统逐渐退化，神经冲动
弥散，动作失调，出现不可控制的
颤搐，并能发展成痴呆，甚至死亡。
HD高发于美洲和欧洲。
HD最早是由美国医师George 
Huntington于1872年报道。
1993年利用连锁分析的方法将致病
基因定位到4p16.3，花费了将近10年
时间，是第一个成功定位的疾病基
因。这种疾病定位方法随后被广泛
应用到了其他单基因疾病的基因定
位中。



患者携带的突变基因内(CAG)
的数目从正常人的11-36增加
到40以上，且重复数越高的
患者发病越早，症状越严重。
疾病发生的主要原因：突变
基因翻译产生的变异
huntingtin蛋白质因不正确折
叠在细胞内堆积形成“包涵
体”，促进神经元细胞的死
亡，加快脑部神经的退化，
进而影响正常脑细胞的活动。
迄今，HD的发病机制、治疗
方法仍在研究中。



案例2：遗传学帮助提高人口质量

• 假设有100万个妊娠
事件，据统计，15%
将发生先天流产；
1.7%会发生出生死
亡；在剩余的83.3%
的新生儿中，约0.6%
的新生儿有染色体疾
病。



2121三体综合征（唐氏综合征，先天愚型）三体综合征（唐氏综合征，先天愚型）

最早被确认的人类染色体疾
病（1866，Langdon 
Down）；1959年证实为21
三体；

患者面容特殊，两外眼角上
翘，鼻梁扁平，巨舌小耳，
肌无力，严重智能障碍并伴
有多种脏器的异常，如先天
性心脏病、白血病、消化道
畸形等。男性患者无生育能
力，女性患者偶有生育能
力，后代50%仍是三体患儿。



？？



案例案例3: 3: 遗传学帮助提供有效的疾病预防措施遗传学帮助提供有效的疾病预防措施

苯丙酮尿症苯丙酮尿症((PhenylketonuriaPhenylketonuria, PKU), PKU)于于19341934年由挪威化学家年由挪威化学家
FollingFolling首先报道的一种氨基酸代谢缺陷疾病，因发现尿液首先报道的一种氨基酸代谢缺陷疾病，因发现尿液
中含苯丙酮酸而命名为苯丙酮尿症。中含苯丙酮酸而命名为苯丙酮尿症。
患者皮肤、毛发色浅，汗和尿有特殊的鼠臭味，智力低患者皮肤、毛发色浅，汗和尿有特殊的鼠臭味，智力低
下，缺乏表情，易激动，有的常发生惊厥，多于下，缺乏表情，易激动，有的常发生惊厥，多于3030岁前死岁前死
亡。亡。
突变基因为编码苯丙氨酸羟化酶的基因，血液中积累代谢突变基因为编码苯丙氨酸羟化酶的基因，血液中积累代谢
中间物苯丙酮酸。中间物苯丙酮酸。
防治方法：使用防治方法：使用低苯丙氨酸饮食饮食控制治疗方法可逆转低苯丙氨酸饮食饮食控制治疗方法可逆转
病症，但智能发育落后难以转变，因此，应力求早期诊断、病症，但智能发育落后难以转变，因此，应力求早期诊断、
严格限制食物中苯丙氨酸的摄入。严格限制食物中苯丙氨酸的摄入。



案例案例44：：
遗传学提供疾遗传学提供疾
病治疗新方案病治疗新方案

血友病最著名的一个例子是英国“皇家病”。维多利亚女王是一个血友
病基因携带者，她的儿子和外孙死于血友病，女儿和孙女是血友病基
因的携带者。俄国的罗曼诺夫家族和西班牙的巴本家族，都因娶了维
多利亚女王的外孙女而造成了血友病的蔓延。因为血友病与英国王室
有这样一段不解之缘，所以又称为“皇家病”。



常见的血友病分为甲型血友
病（hemophilia A）又名第Ⅷ
因子缺乏症，乙型血友病
（hemophilia B）又名第Ⅸ因
子缺乏症，均为X染色体隐性
遗传，分别是凝血途径中的
Ⅷ因子和Ⅸ因子缺陷所造成
的。
治疗方法：及时补充缺陷的治疗方法：及时补充缺陷的
凝血因子即可。编码凝血因凝血因子即可。编码凝血因
子的基因被成功克隆后，利子的基因被成功克隆后，利
用基因工程手段大规模生产用基因工程手段大规模生产
重组人凝血因子，更加经济重组人凝血因子，更加经济
和安全。和安全。



遗传学对社会其他方面的影响

案例1：遗传学与人类行为



动物界中同性恋行为是广泛存在的，灵长类和其他哺乳类
动物的同性恋行为最多，其次是鸟类、爬行类、两栖类、
鱼类、昆虫类和其他无脊椎动物。
在动物世界中的研究发现，同性行为并不影响动物的繁殖
能力，它也是一种适应性的表现，发生性关系的同性个体
之间能够结成同盟，共同维护领地，抚养后代，提高地
位，有利于维持动物种群的稳定。



同性恋的遗传证据同性恋的遗传证据

在西方,同性恋的发生率可达10%,有些城市甚至还要高得多。
中国的比例大约在9%左右。在同性恋中有20%属精神性同
性恋。
同性恋受到成长环境、家庭影响、长年的性压抑或性诱导
等多种因素的影响。

相关家系分析调查发现，在同性恋的家族成员中，以兄弟
所占的比例最高（占13.5％），大约是人类族群中男同性
恋比例的6.7倍。而母亲姐妹的儿子以及母亲的兄弟之间出
現同性恋兄弟的比例也颇高，分占7.7%及7.3%。可见男同
性恋的成因和遗传有关系，而且是母系遗传。

Hamer, Dean H., Stella Hu, Victoria L. Magnuson, Nan Hu, 
and Angela M.L. Pattatucci (1993). “A Linkage Between 
DNA Markers on the X Chromosome and Male Sexual 
Orientation,” Science, 261:321-327.



Ebru Demir and Barry J. Dickson 
(2005).  “Fruitless Splicing 
Specifies Male Courtship Behavior 
in Drosophila.” Cell, 121: 785-794.  
表达于神经元细胞的Fruitless基因
的独特的剪接方式可以影响果蝇
的性取向。

尽管如此，环境的诱导作用仍
然是同性取向的重要影响因素。
同性恋是基因和环境交互作用的
结果。

http://news.shangdu.com/category/8000007/2007/08/09/images/web_20070809_754.jpg


遗传学与身份识别遗传学与身份识别

DNA 指纹（DNA Finger）：
小卫星DNA标记主要存在
于染色体靠近端粒处，在
不同个体间小卫星DNA的
串联数目存在差异，若在
重复序列两侧有限制性内
切酶酶切位点，则切下来
的片段会呈现出多态性。

DNA指纹常用于亲子鉴定、
刑事侦查和灾害事故中的
身份鉴定等。



问题：群体中存在一个隐性有害基因，基因频率是万分问题：群体中存在一个隐性有害基因，基因频率是万分
之一。如果实行优生政策，不准该个体结婚或生育。基之一。如果实行优生政策，不准该个体结婚或生育。基
因率降低到十万分之一时，需要多少代？因率降低到十万分之一时，需要多少代？

遗传学与婚姻政策遗传学与婚姻政策



小结小结

遗传学是研究生物遗传和变异的一门生物学科，现代遗传遗传学是研究生物遗传和变异的一门生物学科，现代遗传
学是从基因和基因组的水平研究基因（也包括非编码序列）学是从基因和基因组的水平研究基因（也包括非编码序列）
结构，信息传递和表达调控，从而认识个体发育和群体进结构，信息传递和表达调控，从而认识个体发育和群体进
化的一门生物学分支学科。化的一门生物学分支学科。

学习遗传学需要综合和借鉴多门分支学科的知识，反过学习遗传学需要综合和借鉴多门分支学科的知识，反过
来，遗传学的知识可以指导和帮助其他分支学科的发展。来，遗传学的知识可以指导和帮助其他分支学科的发展。

留意身边的遗传学问题，用遗传的思想思考生物学问题。留意身边的遗传学问题，用遗传的思想思考生物学问题。



The Top 25 big questions facing science over the next 
quarter-century.
What Is the Universe Made Of?
What is the Biological Basis of Consciousness?
Why Do Humans Have So Few Genes?
To What Extent Are Genetic Variation and Personal Health 
Linked?
Can the Laws of Physics Be Unified?
How Much Can Human Life Span Be Extended?
What Controls Organ Regeneration?
How Can a Skin Cell Become a Nerve Cell?
How Does a Single Somatic Cell Become a Whole Plant?
How Does Earth's Interior Work?
Are We Alone in the Universe?
How and Where Did Life on Earth Arise?



What Determines Species Diversity?
What Genetic Changes Made Us Uniquely Human?
How Are Memories Stored and Retrieved?
How Did Cooperative Behavior Evolve?
How Will Big Pictures Emerge from a Sea of Biological 
Data?
How Far Can We Push Chemical Self-Assembly?
What Are the Limits of Conventional Computing?
Can We Selectively Shut Off Immune Responses?
Do Deeper Principles Underlie Quantum Uncertainty and 
Nonlocality?
Is an Effective HIV Vaccine Feasible?
How Hot Will the Greenhouse World Be?
What Can Replace Cheap Oil -- and When?
Will Malthus Continue to Be Wrong?
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