
第5章 核外遗传分析

1. 核外遗传的性质与特点

2. 母体影响

3. 线粒体遗传及其分子基础

4. 叶绿体遗传及其分子基础

5. 线粒体和叶绿体的起源与进化

6. 核外遗传与植物雄性不育

遗 传 学 (第3版)



5.1 核外遗传的性质与特点

核外遗传（ Extranuclear Genetics ）

又称为细胞质遗传（ Cytoplasmic inheritance ）

主要涉及细胞质中的遗传因子：

线粒体DNA （mitochondrial DNA, mtDNA）

叶绿体DNA （chloroplast DNA, ctDNA/cpDNA）

不符合孟德尔定律的遗传现象



非孟德尔式遗传 non-Mendelian inheritance  



细胞质遗传的慨念
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受细胞核内遗传物质控制的遗传现
象，叫做细胞核遗传（核遗传）。
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受细胞质内遗传物质控制的遗传
现象，叫做核外遗传(细胞质遗传)。
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核外遗传的主要特点是：

①遗传物质在细胞器上，细胞器基因组通过细胞质遗传给下一

代；

②杂交后代不表现有比例的分离，即不出现孟德尔式分离比；

③正反交（A ♀ × B♂ B ♀ × A♂ ）的结果不同，杂交

子代某些性状通常只具有母本表型特征；

④核外遗传因子不能对核内的染色体进行遗传重组作图。

5.1 核外遗传及其特征

在真核生物中，核外遗传因子主要存在于线粒体和叶绿体

基因组中，它们能够自主复制，其遗传传递行为不按核基因

的方式进行。



5.1.1 高等植物紫茉莉（Mirabilils jalapa花斑叶的遗传

紫茉莉 正常的绿色（含正常的叶绿体）

斑色 （叶绿体 chloroplasts ＋ 白色体Leukoplasts）
白色 （白色体Leukoplasts）



唯有来自母本为绿白枝条的种子可以产生白色、绿色和绿白斑的幼

苗，它们的比例在每朵花中也不相同 。在正反交中，子代某些性状仅与
母本表现相同，是由于控制这些性状的遗传因子存在于核外的细胞质中
，杂交后所形成的合子其细胞质几乎全部来自于雌性配子，雄性配子的
贡献往往只是提供一个核，所提供的细胞质却微不足道。



1940年后期，Boris Ephrussi 等人在固体培养基上

研究酵母的生长情况: 有氧呼吸、发酵

野生型菌落：grande colony
偶尔

小 菌 落：petite colony

小菌落不是因为细胞小，而是因为其生长率比野生型慢，

生化分析表明：小菌落基本上不能进行有氧呼吸，它们主要是从
发酵中获得能量。

酵母中自发产生小菌落的频率：0.1%～1％，在存在嵌入剂
的情况下（例如 Ethidium   bromicle）100%的酵母细胞都变成
小菌落。

5.1.2 酵母小菌落的遗传



1、核 小 菌 落（Nuclear petites）

2、中性小菌落（Neutral petites）

3、抑制小菌落（Suppressive petites）

小
菌
落

酵母小菌落系统在研究核外遗传中特别有用：

①小菌落突变型丰富

②缺乏线粒体功能的酵母细胞

仍能成活和生长



Pet－ 突变子与野生型Pet＋杂交

Pet－×Pet＋

Pet+/ Pet－ 二倍体，生成大菌落（grande）

减数分裂

四分子：2：2分离

2 Pet＋：2 Pet－ 典型的孟德尔分离比

这种核小菌落的遗传方式不属于核外遗传

（1）核小菌落（nuclear petites）/ (segregatoinal petites)
这些小菌落的突变基础在核基因组中，线粒体蛋白一些亚基是

由核基因编码的，这些核小菌落突变型称为Pet－



（2） 中性小菌落

中性小菌落的遗传如图20.18
neutral petites rho-N
wild – type rho+N
rho-N × rho+N

rho+N/rho-N 二倍体 grande colonies

减数分裂 图20.18
4分子中 核外分离： 0 neutral petite mutants:4 wild type

核基因分离：2 neutral petite mutants: 2 wild type
（取名为中性是因为这种类型的小菌落并不影响野生型）



核外性状的这种结果是典型单亲遗传的例子

在单亲遗传中所有的子代

都只表现出一个亲本的表型

这并不是母体遗传（maternal inheritance）
因为两个单倍体细胞融合产生二倍体对细胞质是

大小相同贡献相等的。

中性小菌落的本质是什么？

检查中性小菌落线粒体遗传物质揭示了

一个非常显著的特点：



在 中性小菌落×野生型 杂交中

野生型酵母带有正常的线粒体，完整的mtDNA，所

以在所有的子代中都恢复正常的线粒体的功能，因此一代

以后，小菌落的性状消失。

基本上99%－100%的mtDNA被

丢失了，中性小菌落不能执行线

粒体的功能，但是它们能够成活

在，因为发酵过程在细胞质中进

行



3、抑制小菌落（suppressive petites）
抑制小菌落对野生型产生影响

多数小菌落突变具有抑制作用

rho+ ×rho-S抑制小菌落

（10－4）
rho+/rho-S 二倍体

它的呼吸特性位于正常的和小菌落品系之间

有丝分裂

99%的小菌落

（取名为suppressive，基于这种实事：即这种类型的小

菌落克服了野生型而产生respiratory-deficient表型）



在这种群体中任何小菌落的孢子形成，

产生的四分子：

核外分离：4 petites:0 wild type
核基因分离：2 mutant:2 wild type

Suppressive petite 的本质：

从mtDNA的部分缺失开始→一些校正机制，那些没有缺失的

序列被复制，直到正常含量的mtDNA被恢复。

在校正事情中有时出现mtDNA的重排，因为在线粒体基因

组中编码蛋白质的基因是广泛散布的，这些缺失和重排导致有氧

呼吸中酶的缺陷，而产生小菌落。



人们提出抑制小菌落对正常的线粒体有抑制效应可能是：

(1) 抑制型线粒体mtDNA可能比正常的线粒体复制得更快

，在细胞中简单地蔓延，所观察在品种间的抑制性的变异，可

能反映复制中抑制型线粒体的相对竞争性。

(2) 在抑制mtDNA和正常mtDNA重排之间，抑制型线粒体和

正常的线粒体能融合并且重组，可能严重地改变正常的线粒体

的基因组构，产生小菌落。



5.1.3衣藻抗生素抗性的遗传

衣藻通常行无性生殖，有时通过两种形态相同但交配型

不同的配子进行融合，行有性生殖。同型配子间不能融合，

仅相反交配型的配子能够融合产生二倍体的合子。衣藻的交

配型是由细胞核内一对等位基因mt +和mt -所决定的。配子

融合给合子提供了相等的细胞内含物，合子萌发时，通常立

即发生减数分裂，四个减数分裂的产物作为非顺序四分子在

一个子囊中，其中有两个mt +细胞和两个mt -细胞，即核基

因是按2∶2分离。但是，有一些基因如影响光合作用能力的

基因、某些抗性基因都表现为母性遗传。



衣藻有一个由核外遗传物质决定对链霉素的抗性（

streptomycin resistance，sm-r）性状。衣藻野生型细胞为

链霉素敏感型（sm-s）。

在1954年，美国遗传学家Sager进行了以下杂交实验：

sm-r mt +  sm-s mt - 全部后代（99%）表现为sm-r
sm-s mt +  sm-r mt - 全部后代（99%）表现为sm-s

以上结果表明正反交结果不同，说明衣藻对链霉素的抗性或

敏感是由非孟德尔遗传因子所控制（图5-3）



图5-3 衣藻中由叶绿体决定的抗生
素抗性的遗传

研究表明：该性状由衣藻中叶绿体基

因组DNA上的基因所控制。交配型mt+

和mt–细胞质中都含有叶绿体基因组

DNA，当发生交配时，两个亲本对合

子贡献的细胞质是相等的，而后代总

是保留mt+亲本与叶绿体基因组上控

制的性状有关的表型。一种分子解释

是在两种不同的交配型发生交配时，

由mt–细胞所提供的叶绿体DNA可能

被一种特异性识别它的核酸酶所降解

，通过mt+细胞的细胞质而带有对链

霉素的抗性或敏感性性状都被遗传下

去了，因而表现出单亲遗传的特征。



（1） 草履虫放毒型的遗传
一个大核－－营养核

两个小核－－生殖核，2n
草履虫的生殖方式：

1）无性生殖：一个个体通过细胞分裂，成为二个个体，

基因型跟原来的个体一样。

2）有性生殖

草履虫

①接合生殖（Conjugation）:两个体接合，交换小核，大核消失。小

核经减数分裂后产生4个单倍体，保留一个，其余退化。留下的这个单倍体

核经一次有丝分裂，产生两个单倍体核。个体接合，各将一个小核转移给对

方，个体放开后，体内的二个小核融合，形成一个二倍体核。经两次有丝分

裂，形成4个2n核，其中二个核合并成一个大核。若接合时间长，则细胞质

也可交换。

5.1.4 草履虫的核外遗传



②自体受精（Autogamy）：

同一个体的两个小核经减数分裂，留下一个小核，

该小核分裂一次又相互合并，随后再分裂发育成小核和大核。

（Fig--45 ）

3).草履虫放毒型和敏感型的接合

若 某些草履虫 草履虫素 杀死其它的草履虫但对自己无害。

能产生草履虫素的个体叫做放毒型（killer ）
而受害的个体就称为敏感型 （sensitive）

根据遗传学实验，草履虫的放毒型必需有两种因子同时存在：

① 细胞质因子，叫做卡巴粒（Kappa particle  ,  κ）
②显性基因核基因K

因此： K/K ＋卡巴粒 是放毒型

k/k                              是敏感型



放毒型（基因型KK＋ κ ）与敏感型（基因型kk 无卡巴粒）交配（接合）

若：

（Fig-47）

短时接合，
交换小核 ，
无胞质交换

子代 基因型 Kk ，含卡巴粒的
为放毒型，不含卡巴粒的为敏
感型

接合时间较长，
交 换 小 核 ，
交换细胞质

基因型都为Kk  含卡

巴粒－－－放毒型

卡巴粒通过细胞质来传递，其保持依赖于核中的显性

基因K的存在。

kk个体细胞质的卡巴粒不能保持和增值 卡巴粒

消失变成敏感型。

基因型为Kk的放毒型并不稳定 分离基因型为

几次无丝分裂

自体受精 KK 
kk



从以上实验可知，有卡巴粒的草履虫是放毒型，没有卡巴粒的草履虫是敏

感型，可见草履虫素 是卡巴粒产生的，但细胞质中卡巴粒的增殖又依赖核基因K

的存在。如果单有核基因K存在，而细胞质中没有卡巴粒，也不能产生卡巴粒，

从而仍然是敏感型。

4). 卡巴粒的本质

亦称k粒。它存在于放毒型草履虫的细胞质中，能进行自体复制，具有与病

毒相似的性质，一般认为是寄生性病毒。卡巴粒的直径约0.2 µm ，长约1～5 
µm ，含有DNA、RNA、蛋白质、糖类等，现已公认是一种内共生体。在具强放

毒作用的草履虫中，一个细胞内有400 ～ 1600个卡巴粒，这种粒子也可向草履

虫的培养液中释放，可杀死摄取这种粒子的敏感型草履虫。

与卡巴粒相类似的粒子有λ、σ、γ、δ等粒子。 它们也表现出与核基因共同作

用的核外遗传性质。



5.2 母体影响

母体影响（maternal influence）:由于母体中核基因的

某些产物积累在卵母细胞的细胞质中，使子代表型不由自身

的基因型所决定而出现与母体表型相同的遗传现象，则称为

母体影响。

母体影响有两种：

一种是短暂的，只影响子代个体的幼龄期；

另一种是持久的，影响子代个体终生。



5.2.1 短暂的母体影响

欧洲麦蛾（ Ephestia kuhuniella）
野生型幼虫的皮肤中含有色素，成虫复眼为深褐色。

这种色素是由犬尿氨酸所形成的，由一对基因（ Aa）
控制。有色个体与无色个体（ aa）杂交，不论父本还是母本

是有色的，其子一代也都是有色的。

AA × aa           aa × AA
 

Aa 有色 Aa 有色



但当用子一代（ Aa）与aa个体测交，其后代的表型则决

定于有色亲本的性别。

若父本为Aa，后代表型
与一般测交无差别，即其中半
数测交后代幼虫的皮肤是着色
的，成虫复眼为深褐色；另一
半后代幼虫无色，成虫时眼为
红色。

若母本为Aa，
所得测交后代幼
虫都是有色的，
成虫时其中半数
为褐色眼，半数
为红眼

A B



在B交配中由于基因A使幼虫着色，卵母细胞中有A基因

存在，因而经减数分裂产生的卵，不论基因型是A或a，它们

的细胞质中都含有A基因的产物，即色素的前体以及由前体

所合成的色素。而测交所得的受精卵的细胞质多来自卵子，

所以在有色母本（ Aa）的后代中，aa基因型幼虫的皮肤是

有色的。不过，这种母性的影响只是暂时的，因为这种个体

缺少A基因，不能自身合成色素，随着个体发育，色素逐渐

消耗，成虫时复眼已成为红色。由此可见，这种母性影响显

然是通过母体细胞质而起作用，但仍是核基因的遗传，因为

母体细胞质中的色素物质是由其基因型决定的。



5.2.2 持久的母体影响

在椎实螺（ Limnaea peregra，俗称田螺）的遗传研究中，曾观察到

母性基因对后代表型的持久影响。椎实螺是雌雄同体的，单个饲养时，它

们进行自体受精。群养时，一般是异体受精，两个个体相互交换精子，同

时又各自产生卵子。

锥实螺的壳旋方向，由一对核基因控制

右旋（ dextrol，D）对左旋（ d）为显性

但是，壳旋方向不由本身的基因型决定，

而由母体的基因型决定

母体影响不同于核外遗传，它的遗传性状是在卵的受精之前由母体的核

基因型所控制（Fig-34） ，并不包括核外基因，母体的影响只能持续一代。

图5-5



到第三代才表现为右旋：左旋＝ 3：1的分离，该现象称为延迟遗传

（delayed inheritance）（表5— 2） 。

延迟遗传：例如田螺壳的右旋、左旋等所见的现象。虽然该性状本身是由细
胞核基因决定的，表现出明显的孟德尔式遗传，但是作为卵细胞质的性质却
是在母体内形成的，因此子代的表型常常和母亲的基因型相同。这样在F2中
基因型虽以3∶1比例分离，但表型并不分离，与母体的性状完全一样，延迟
一代后，在F3中表型才以3∶1的比例分离。



为什么核基因的表达晚了一代（在F3 时才表现3：1分离）？ 对持

久的母体影响的理解不能单纯从遗传学角度而必须从发生学角度上来考

虑。在田螺发育中，其受精卵是螺旋式卵裂，它的第一次卵裂的纺锤体

排列方向不是垂直的，而是右螺旋的方向转向右约45°，D基因决定；左

旋者，则向左旋转45°，由d基因控制。随后的卵裂以及随之躯体和外壳

的分化便向右转或左转。换言之，整个发育决定于第一次卵裂，而第一

次卵裂的旋转方向决定于卵母细胞的来源。所以田螺螺壳及螺体的旋向

发育归根到底决定于母体的基因型和这种基因型所影响的卵母细胞

（图 5-6） 。



1890年，德国生物学家Altaman首先在光学显微镜下观察到动物细胞内存

在着一种颗粒状的结构，将其命名为bioblast

1898年，德国科学家Benda首次将其命名为线粒体（mitochondrion）

1963年，M. Nass和 S. Nass在鸡胚中发现线粒体DNA（mtDNA）

Schatz分离到完整的线粒体DNA

1981年，在英国剑桥大学Sanger实验室的Anderson小组测定了人mtDNA   

的完整DNA序列，称为“剑桥序列（Cambridge sequence ）”

人们又在线粒体中发现了RNA、DNA聚合酶、RNA聚合酶、tRNA

、核糖体、氨基酸活化酶等进行DNA复制、转录和蛋白质翻译的全套装

置，揭示出线粒体具有独立的遗传体系

5.3 线粒体遗传及其分子基础



5.3.1 线粒体基因组的结构及一般性质

线粒体：真核细胞细胞器，细胞呼吸作用的主要场所

具有独立于核染色体之外的基因组——mtDNA          
（mitochondrial DNA）

以双链超螺旋环状分子存在于细胞内

（原生动物中的草履虫及四膜虫的mtDNA是双链线性分子）

功能： 进行三羧酸循环中的氧化反应

电子传递和能量转换

线粒体基因组，编码细胞器的一些蛋白质

而且,哺乳动物线粒体与细胞代谢和胁迫信号的传导
、钙离子稳态、活性氧(reactive oxygen species, 
ROS)产生及细胞凋亡等重要生物过程密切相关



不同生物细胞的mtDNA所含信息量、大小和组成形式上也都有所不同。

不同物种的真核生物线粒体基因组大小差异很大：

一般，动物细胞中的线粒体基因组较小

植物的线粒体基因组比动物的大许多，也复杂得多，大小可以从200 
kb到2 500 kb，例如在葫芦科中，西瓜（Citrullus lanatus L.）380 kb，
香瓜（Cucum ismelon L.）2 500 kb，两者相差近7倍；而甜瓜（Cucumis 
melo varreticulates）mtDNA可达2600kb

酵 母 的 较 大：75--84Kb                     

果蝇和蛙次之：18.5kb 和17.5kb

哺乳动物最小：16.5kb

例 ：牛 mtDNA    16338 bp 

小鼠 mtDNA   16295 bp

人 mtDNA    16569 bp



mtDNA的大小（size）
Differs among organisms

Organism Size (kb)

Homo sapiens(Human) 16.6

Mus musculus(Mouse) 16.2

Xenopus (frog) 18.4

Drosophila (fruit fly) 18.4

Saccaromyces (yeast) 75.0

Pisum sativum (pea) 110.0

Arobidopsis (mustard plant) 367.0



迄今，已完成对人及上千种动物线粒体基因组全序列的测序，虽然在细节上

有差异，但基本上属于为少数基因编码的小型基因组

例： 人及哺乳动物mtDNA全序列结构上具有较高的保守性，一般由2个非编

码区和37个编码基因组成，其结构特点及一般性质：

① 闭合环状DNA，无组蛋白结合，不形成核小体；

② 基因数目和排列顺序相同：

2个rRNA基因（12S和16S rRNA）

22个tRNAs                （F-41）
13个线粒体膜蛋白基因（+ 1个氧化代谢所需基因）

③ 一个D环，与mtDNA的复制有关；

④ 有2个复制起始点，分别复制H和L链；

⑤ 哺乳动物的线粒体基因DNA没有内含子； （F-41）
不存在非编码的重复序列

⑥ 某些蛋白质的密码子与核基因通用密码子不同。





酵母线粒体基因组较哺乳动物线粒体基因组大５倍，基本

功能相似，但基因组上基因的组成分布迥然不同（图5－7）
在酵母线粒体基因组中：

（1）基因间有大段非编码序列间隔，核糖体大小亚基的

两个rRNA 基因相距可达250kb ；
（2）某些基因中含有内含子，是断裂基因。如为细胞色

素氧化酶亚基Ⅰ 编码的基因以及编码细胞色素b 的基因均有

若干个内含子。

（3）更为显著的另一特点是酵母线粒体基因的内含子具

有可以将它们自身从RNA 转录物中剪切除去的相关序列，这

种自我剪接过程是一种RNA 所介导的催化作用。



植物线粒体较大，结构复杂多样，截至2020年10月，

NCBI数据库总共登录了231种高等植物的线粒体基因组序列

（其中双子叶植物122种，单子叶植物20种）。部分高等植

物线粒体基因组的结构特点总结在表5-3。

植物线粒体基因组的主要特点：

① 属于“大基因组型”，编码的基因数目比动物线粒

体基因组的要多（表5-4，表5-5）；

② 存在构型形式多样性。存在Y 型、H 型、多元线形

、线形、环形，或环形与线形共存等分子形式；



③ 线粒体基因组结构差异较大，并呈现异质性。

④ 易变性强，含有大量非编码序列和重复序列、存在基因

替代及功能性转移。

⑤ 在基因表达过程中，被子植物线粒体基因RNA编辑现象十

分频繁。在拟南芥mtDNA中检测到了441个RNA编辑位点，

在水稻mtDNA中检测到了491个RNA编辑位点（表5-3）。

⑥ 含有内含子（20～24个），初级转录物经剪接除去内含

子变成成熟的mRNA。例如，小麦中编码NADH还原酶的一

个亚基的nadl基因形成成熟的mRNA（图5-8）的剪接过程

⑦ 密码子的偏好使用。





（2）复制特点

mtDNA的复制是半保留式的——D环复制 （详见第2章）

。通常，核DNA的复制与细胞分裂是同步的，但mtDNA却有

迥然不同的规律：多细胞生物中，mtDNA的复制活动并不均

一，有些mtDNA分子在细胞周期中复制几次，而另一些可能

一次也不复制。

细胞内mtDNA合成的调节与核DNA合成的调节是彼此独

立的。然而线粒体DNA的复制仍受核基因的控制，其复制所

需的聚合酶是由核DNA编码，在细胞质中合成的。



5.3.2线粒体基因的蛋白质合成
线粒体是半自主性的，其DNA能复制也能传递给后代，能转录和翻译

其自身编码的遗传信息，合成所特有的多肽。

①线粒体基因组转录的mRNA 没有5′端的帽结构，起始密码常直接位

于mRNA 的5′端。这一结构特点，表明线粒体蛋白质的合成装置与细胞质

中核糖体有所不同。不同真核生物线粒体的核糖体是一些55S至80S大小不

等的颗粒，由两个大小不等的亚基组成，每个亚基只有一条由线粒体DNA

转录而来的rRNA分子。

②线粒体核糖体蛋白是由核基因编码，在细胞质核糖体上合成，然后

转运到线粒体中的。

③在密码子反密码子配对上，线粒体基因组的tRNA 可以识别反密码

子的第三位置上4个核苷酸（ A、U、G、C）中的任何一个，这样就大大扩

大了tRNA对密码子的识别范围，因而线粒体基因组中的tRNA就足以用于蛋

白质的合成。

④线粒体遗传密码与核基因中有某些差异（表5－6）





5.3.3 线粒体基因产物与核基因产物间的相互作用

线粒体基因组与细胞核基因组、叶绿体基因组之间都存

在着丰富的遗传物质交流和基因产物间的相互作用。例如，

线粒体的核糖体蛋白、氨酰tRNA合成酶、聚合酶、许多结构

蛋白都是由核基因编码，在细胞质中合成后，定向转运到线

粒体，执行各种生物学功能。（表5-7）。

这充分说明线粒体基因产物与核基因产物间的相互作用

的重要性。线粒体作为一个半自主系统，其形态发生与生物

合成，在很大程度上依赖于自身的遗传体系与核基因组的相

互作用。由此可见，线粒体结构和功能的完整性受到核基因

组和线粒体基因组的双重控制。



5.3.4 线粒体DNA突变与人类疾病

人类受精卵的线粒体几乎全部来自卵母细胞，这种传递方

式称为母系遗传（mutrilinear inheritance）或母体遗传

（maternal inheritance）。

由于mtDNA结构或功能异常所导致的疾病称为线粒体基

因病。到目前为止，100多种不同类型的 mtDNA 重排和50多
种 mtDNA点突变已被发现与人类疾病相关。

多种线粒体突变涉及 ATP 合成，能量需求大的组织、细

胞对ATP 缺乏较为敏感。因此，线粒体基因病常表现为肌病、

心疾病、神经系统疾病、贫血、糖尿病等。



图 5－9 人类线粒体基因病 示突变位点引起的细胞疾病
MERRF：肌阵孪性癫痫及粗糙红纤维综合征
LHON ：Leber遗传性视神经病
NARP：神经性肌虚弱 MELAS：线粒体脑肌病
PEO ：进行性外眼肌麻痹 MILS：母性遗传Leigh氏综合征





线粒体基因病的遗传特点

（1）突变mtDNA 通过母亲卵子传递给子女，父源性将其突变mtDNA

传递给子女则只是散发的偶然事件。

（2）由于细胞质内包含多个mtDNA 分子，当某个特定位置上的突变

同时发生在这些mtDNA的同一基因时，称为纯质性（同序性，homoplasmy

） ；若一个细胞内多个mtDNA在此特定位置上既有突变基因又有正常基

因，则称为异质性（ heteroplasmy） 。因此，线粒体基因病的症状是以

突变mtDNA纯质个体最为严重，突变mtDNA异质性个体是否受累，则决

定于突变mtDNA所占的比例而定。

（3）传递突变mtDNA 的母亲既可是纯质或异质性的患者，也可以是

表型正常异质性的携带者。



近年，研究发现动物及人类的线粒体密切参与细胞信号转导通路。线

粒体执行各种信号功能，作为平台，启动细胞信号转导，以及在多个过程

中作为传感器和效应器。

特别是在细胞死亡信号、先天免疫和细胞自噬过程中起到积极的作用

，线粒体调控这些不同的、但相互关联的过程。这些包括：线粒体外膜作

为一个主要的信号平台，通过线粒体动力学和线粒体代谢物调节细胞信号

，包括ATP和活性氧的种类。

更重要的是，在线粒体控制细胞信号转导和调节线粒体的动态平衡过

程中出现欠缺，可能会导致许多疾病，特别是与年龄相关的疾病。这些新

的发现，使我们有必要重新研究和认识线粒体在细胞中的作用和功能

重新认识线粒体在细胞中的作用和功能



动物线粒体研究

新进展综述
Journal of Cell Science ，
2012，125：807–815



对线粒体新功能的认识

（1）线粒体可以双亲遗传
1980年， Wallace等证明人类线粒体DNA是严格通过母亲传递给后

代的，即mtDNA通过母亲卵子传递给子女。一直以来，人们普遍认为线

粒体和mtDNA在人类中完全由母系遗传（maternal inheritance）
2002年， Schwartz和 Vissing报道了一例28岁的线粒体肌病患者，他

们确定，携带突变的mtDNA起源于父亲，占患者肌肉mtDNA的90％。这

是科学家首次发现线粒体DNA可以从父亲那里传递给后代。没有引起科

学界的重视。

2018年，华人科学家黄涛生研究团队的研究表明，严格按照“母系

遗传”的线粒体模式有罕见的例外，并且父亲可以为后代的mtDNA做出

贡献。



在他们的研究中第一个被证实的先证者（家庭A的IV-2）是一个4岁
的小男孩（图5-10），他在美国辛辛那提儿童医院医学中心（CCHMC）
的MitoClinic接受了疲劳、肌张力低下、肌肉疼痛和上睑下垂的评估，被
怀疑患有线粒体疾病。其他家庭成员表现出不同的临床症状，但没有怀
疑患有线粒体疾病。

图5-10  家族A mtDNA传递的谱系图 (引自Luo等，2018)

黑色填充符号表示双亲
mtDNA传递的4个家族成员
（II-1，II-3，II-4和III-6），
对角填充符号表示6个家族成
员。 （III-1，III-2，III-5，
IV-1， IV-2和 IV-3）携带大
量的、高程度的mtDNA异质

性，但母亲传递正常。



顺着这个先证者小男孩的系谱，对同代以及向上查找3代（图5-10 Ⅱ
中包括黑色填充符号的三个家族的所有成员），他们对这三个没有血缘

关系的家族中的17个个体一个一个地经高通量深度全mtDNA基因组测序

分析，检测出这些个体具有高水平的mtDNA异质性（从24％到76％）。

说明来自父亲精子的线粒体能够同来自母亲的线粒体一样在好几代子代

间传递，根据其数据他们估计这种现象在人群中的发生率约为0.02%。

他们的结果表明，尽管母体mtDNA遗传的核心结论仍然有效，在某些特

殊情况下，父系mtDNA也可以传递给后代——mtDNA是可以双亲遗传

(biparental inheritance of mitochondrial DNA)的。其意义在于，阐明这种

不寻常的遗传模式的分子机制将为了解mtDNA是如何从父母传递给后代

的，提供新的见解，并且可能为致病性mtDNA传播的治疗开辟新的途径



（2）线粒体自噬及其功能

线粒体自噬（mitophagy）是一种选择性的细胞自噬过程，能够特异

性的清除受损的、功能异常的、多余的线粒体，通过与溶酶体结合而将

其降解，从而维持线粒体网络的健康与完整性。线粒体自噬有着和细胞

自噬相似的过程，包括吞噬泡（phagophore）的启动和衍生，自吞噬体

的形成和吞噬，以及与溶酶体融合和分解等步骤。



线粒体自噬除了清除受损的、多余的以及衰老的线粒体外，在一些
细胞的发育、成熟过程中也起着重要的作用，如在哺乳动物血红细胞的
成熟过程中、受精过程中父本线粒体清除、干细胞自我更新、组织缺氧
、细胞的氧化损伤等过程中，起着清除细胞碎片等作用（图5-12）。由
此可见，维持细胞稳态以及细胞的完整性, 线粒体自噬是必不可少的一
种机制。



莲线粒体基因组研究

本实验室完成莲藕线粒体基因组测序和组装

首次完成莲线粒体基因组测序、组装与图

谱构建。用第三代单分子测序技术（SMRT）对

中国莲线粒体基因组进行了测序、组装，并对

线粒体基因和可能的ORF进行了注释，完成了

中国莲线粒体物理图谱的构建。





5.4.1 叶绿体基因组的结构

叶绿体基因组也是一个裸露的环状双螺旋分子，高等植物不同物种
叶绿体基因组的大小相差也比较大

微管植物一般为120∼160kb

其中: 被子植物120kb

裸子植物150多kb

蕨类植物140－150kb, 约编码120个左右基因

藻类尤其是绿藻变化很大37 ～2000kb

通常一个叶绿体中可含有一个至几十个叶绿体DNA（ chloroplast 
DNA，ctDNA or cpDNA） 分子。叶绿体基因组的碱基序列中不含有

5′ 甲基胞嘧啶，这一特点可作为鉴定叶绿体ctDNA提纯程度的指标。

Ct-DNA

5.4 叶绿体遗传及其分子基础



大多数植物的叶绿体基因组有一个共同的特征：

1、含有两个反向重复序列（inverted repeat，IR），

它们之间由两段大小不等的非重复序列所隔开。

2、两个非重复区形成两个大小不等的单链DNA环，分别

称为大单拷贝序列（large single-copy sequence，LSC）和小单

拷贝序列（small single-copy sequence，SSC）。

不同植物中大、小单拷贝区的长度不一。但是，在蚕豆、

豌豆等一些豆科植物叶绿体DNA中至今未检测出重复序列，

而眼虫的Z-Ha品系中却有3个紧密排列的重复序列。

叶绿体DNA能自我复制，和线粒体DNA一样，叶绿体

DNA的复制酶及许多参与蛋白质合成的组分都是由核基因编

码，在细胞质中合成后转运入叶绿体。



5.4.2 叶绿体基因组的物理图谱

利用限制性内切酶识别位点作图和整个核苷酸序列分析，

表明植物叶绿体基因组DNA含有几乎近于完全相同的叶绿体

基因。现以地钱（Liverwort）为例说明（图5-10）。

陆生植物叶绿体基因组一般含有110～120个基因（表5-8）

，可分为三大类基因：

①有关叶绿体遗传系统的基因，包含编码rRNA、 tRNA、

核糖体蛋白、起始因子等的基因；

②编码光合系统的基因，主要涉及叶绿体功能的基因；

③第三类涉及氨基酸、脂质、色素生物合成的基因等。



其中蛋白质编码基因70～88个，tRNA基因30～32个，rRNA基因

4个。4种核糖体rRNA基因以16S、23S、4.5S和5S的次序反向排列在

两个重复区中（图5-10）。此外，叶绿体基因组还编码约20个叶绿体

核糖体蛋白质、叶绿体RNA聚合酶的几个亚基、光合系统Ⅰ和Ⅱ部分

中的几个蛋白质、ATP酶的亚基、在电子传递链中酶复合物的部分成

分、核酮糖-1，5-二磷酸羧化酶（RuBP羧化酶）的大亚基。在叶绿

体DNA分子上约有30个tRNA基因，其中4个在反向重复区段，有两

个插在16S rRNA和23S rRNA之间；其他则分散在整个基因组中。有

关数据见叶绿体基因组数据库：

ChloroplastDB （http://chloroplast.cbio.psu.edu/）



5.4.3 叶绿体DNA的几种基本类型

结构上依其重复序列的特点分为：

Ⅰ型：不存在反向重复 如松科、豆科的叶绿体基因组

（@图5－10）

Ⅱ型：含有大反向重复（5－76Kb），把叶绿体基因组分割

为大单拷贝区（LSC）和小单拷贝区（SSC）(图 5-10),  

大部分陆生植物和藻类叶绿体基因组属此类。

Ⅲ型：含有多个串联重复和散布重复，例如伞藻、纤细裸藻

等（@图5－10）



叶绿体基因组有其自主复制的遗传特性，但同时还需要核遗传系统提

供的编码信息。

叶绿体蛋白质的合成可以分为3类：

第一类：由叶绿体DNA编码，在其70S核糖体上合成，如ⅠP700 Chla
蛋白质和相对分子质量为3.2×104的膜蛋白pbA。

第二类：由核DNA编码，在细胞质80S核糖体上合成，然后转运到叶

绿体中成为类囊体膜成分，如光系统ⅡCha/b蛋白质。

第三类：由核DNA与叶绿体DNA共同控制的，如二磷酸核酮糖羧化酶，

其大亚基由叶绿体基因组编码，在70S核糖体上合成，而其小亚基却是由

核DNA编码，在细胞质中80S核糖体上合成之后，穿过叶绿体被膜进入叶

绿体中与大亚基一起整合为全酶。

由此可知，和线粒体一样，叶绿体也是半自主性细胞器。

5.4.4  叶绿体遗传系统与核遗传系统的关系



莲叶绿体基因组研究

本实验室完成莲藕叶绿体基因组测序和组装

首次完成莲叶绿体基因组测序、组装与图谱

构建。采用第一代、二代（Illumina Miseq）和三

代测序技术（Pacbio）对莲叶绿体基因组DNA进行

了测序，组装并校正后得到全长为163,600bp的叶

绿体基因组，注释得到113个基因，并绘制了莲叶

绿体基因组物理图。



5.5  线粒体和叶绿体的起源与进化

5.5.1真核生物的细胞器为内共生体

关于线粒体、叶绿体的来源，学术界较为普遍接受的理论是：

内共生学说（endosymbiont hypothesis ）

1967年 美国生物学家Lynn Marglis 发表“关于有丝分裂细胞的起

源”一文。她论证了，线粒体和叶绿体曾经是自由生活的生物，是后来

整合到原始的真核细胞中的。她认为最初厌氧性原核细胞通过细胞表面

活动吞入了具有呼吸能力的原核细胞（细菌），形成共生关系，二者在

生存方面相得益彰，彼此获利。内共生体获得了宿主的保护，同时为厌

氧性宿主提供了产能的呼吸途径，内共生体变成了线粒体。后来，以相

同的方式，宿主细胞与螺旋体、蓝细菌（蓝藻）原核生物形成内共生关

系，于是产生了鞭毛（纤毛）和叶绿体





现今的研究不断发现真核细胞有许多属性符合于内共生学

说的推理。例如：

①线粒体、叶绿体和细菌都含有环状DNA分子（基因组）

②线粒体、叶绿体对某些药物的反应与细菌相同。

③参与有氧呼吸和光合作用的专一性的酶分布于细菌质

膜和线粒体、叶绿体的内膜上。

越来越多的实验例证支持内共生学说



植物雄性不育的遗传模式：

雄性不育现象在植物界很普遍，在43科、162属、320个种的617个亚种或
种间杂种中存在。如水稻、玉米、高梁、大小麦、甜菜、油菜等。

其中水稻、油菜、玉米雄性不育性已用于大田生产之中。

5.6.1 植物雄性不育及其应用

植物花粉败育的现象称为雄性不育（male sterility）,它是指植物的

雄性生殖系统不能正常发育，不能产生有功能的花粉粒，而其雌性生殖系统

发育和营养生长完全正常的一种生物学现象。

5.6 核外遗传与植物雄性不育

Sears  1947 Edwardson 1956



（1）质不育型

目前已在270多种植物中发现有细胞质雄性不育现象。

IRRI (International Rice Research Institute)运用远

缘杂交培育的雄性不育系IR66707A (Oryza perennis 细胞

质，1995) 和IR69700A (Oryza glumaepatula 细胞质，

1996）均具有异种细胞质源，其细胞质完全不同于目前所有

的水稻雄性不育系。

细胞质型不育系的不育性只能被保持而不能被恢复。



（2）核不育型

是由核内染色体上基因所决定的雄性不育类型。

如：可育基因Ms  不育基因ms。
这种核不育变异在稻、麦、玉米、谷子、番茄和洋葱等

许多作物中都已发现。

例如：番茄中有30对核基因能分别决定该不育型；

玉米的7对染色体上已发现了14个核不育基因。

遗传特点：

败育过程发生于花粉母细胞的减数分裂期间，不能形成

正常花粉，败育十分彻底，可育株与不育株界限明显。



遗传研究表明：
多数核不育型均受简单的一对隐性基因(msms)所控制，

纯合体(msms)表现为雄性不育。

这种不育性能被相对显性基因Ms所恢复，杂合体(Msms)
后代呈简单的孟德尔式的分离。

msms × MsMs
↓

Msms
↓⊗

MsMs Msms msms
3 ∶ 1

用普通遗传学的方法不能使整个群体保持这种不育性，

这是核不育型的一个重要特征。

∵无保持系，这种核不育的利用有很大的限制性。



在水稻中所发现的光(温)敏核不育材料提供了一

种解决上述问题的可能性：

﹡水稻光敏核不育材料：

长日照条件下为不育(＞14h，制种)；
短日照条件下为可育(＜13.75h，繁种)。
﹡水稻温敏核不育材料：

＞28℃，不育；

＜23-24℃育性转为正常。

湖北光周期敏感核不育水稻

Hubei photoperiod-senstitive Genic Male-sterile Rice 
[HPGMR]

①不需要保持系 ②不用寻找恢复基因



一系两用：光敏核不育水稻

水稻：二系 既是不育系，又是保持系。

恢 复 系

石明松：沔阳沙湖原种场，1973年秋，在一季晚粳

农垦58田野发现了三株典型雄性不育株。

光周期敏感核不育水稻:
（1）长日照诱导不育，短日照诱导可育，日照长度是诱

导光敏核不育水稻农垦58S育性转换的主导因素。

人工光照条件：13小时45分钟以上光长 抽穗不育

13小时45分钟以下光长 抽穗可育

（2）不育特性的遗传为隐性核不育基因控制

不受细胞质的影响



1973年，沔阳沙湖原种场石明松在一季晚粳农

垦58田野发现了三株典型雄性不育株 “湖北光敏

核不育水稻－农垦58S”。
“农垦58S”在长日照条件下为不育，短日照下为可育，

可将不育系和保持系合二为一，提出了

生产杂交种子的“二系法”。



（3）质─核不育型（cytoplasmic male sterility，CMS）
细胞质雄性不育

①.概念：由细胞质基因和核基因互作控制的不育类型。

②.花粉败育时间：

在玉米、小麦和高梁等作物中，这种不育类型的花粉败育多数

发生在减数分裂以后；

在水稻、矮牵牛、胡萝卜等植物中，败育发生在减数分裂过程中

或在此之前。

质核不育的表现一般比核不育要复杂

③.遗传特点：

胞质不育基因为S；
胞质可育基因为N；

核不育基因r，不能恢复不育株育性；

核可育基因R，能够恢复不育株育性。



线粒体与植物细胞质雄性不育（Cytoplasmic male sterility， CMS）

细胞质雄性不育植株表现出多种异常表型：花丝不正常，花粉粒不饱满，

碘染不正常着色，绒毡层发育不正常，细胞色素氧化酶、ATPase等多种酶活

下降；线粒体结构不正常。 →推测：

由于线粒体DNA发生某些改变与CMS表型存在一定联系

① 育性正常植株与CMS植株的线粒体DNA限制酶酶切图谱不同，只有大约

50％的DNA片段是共同的。

② 用线粒体基因组上的一些基因如atpA、atp6、cob、cox1、cox2、
rps12、rrn18、rrn26基因片段作探针，在不育株与可育株之间存在特异

片段（RFLP）的差异。发现多种植物的CMS往往是由于在这些区域的同

源重组产生嵌合基因，成为扰乱花药发育的关键原因。

③ 离体翻译产物：玉米可育株与不育株存在差异多肽，不育株比可育株多

一种21KDa的多肽。

④ 转录物分析：发现可育株与不育株转录物模式（转录物种类、大小）不同



以 不育个体S (rfrf)为母本

，分别与五种可育型杂交，结果如

图5-12所示

由上图可见，质-核雄性不育是细

胞质和细胞核两个遗传体系相互作用的

结果。这样，在实践中既有可能找到保

持系（N）rf rf，这样的合子其细胞质

中没有雄性不育因子，而核基因rf是隐

性的，使雄性不育得以保持，另一方面

又能找到相应恢复系（N）Rf Rf，使育

性得以恢复。因而，这种质-核不育类

型在农作物的杂种优势利用上具有重要

的价值。

杂交水稻，就是将植物雄性不育性

用于制种以创造杂种优势的一个范例。



（3）植物雄性不育的应用

植物雄性不育的应用主要是利用杂种优势于农作物的育

种中，母本若为雄性不育，可免去田间大面积繁育制种时的

人工去雄工作，节省劳动成本并保证杂交种子的纯度。植物

雄性不育的应用即杂种优势的利用，最早成功的例子要数杂

交水稻。

杂交水稻是选用两个在遗传上有一定差异，同时其优良

性状又能互补的水稻品种，进行杂交，生产具有杂种优势的

第一代杂交种，用于生产。

1973年，我国首先实现了野败籼型杂交稻三系配套。

三系配套也称为三系法，是指不育系、保持系和恢复系

在杂交种的生产过程中需配套使用。



水稻：三系

P   ♀ ♂ ♀ ♂

× ×

（S）rfrf           （N）rfrf                  （s）rfrf                    （N）RfRf

雄性不育系 保持系 雄性不育系 恢复系

F1 F1

（s）rfrf

雄性不育系 （s）Rfrf     （N）RfRf

（N）rfrf 杂交种 恢复系

保持系

不育系

保持系

恢复系

正常自交系能使母本结籽，
又能保持原有自交系的性状，
所以也叫保持系（保持雄性
不育系的雄性不育性 ）

具有恢复能力的自交系，它
的花粉授予不育系后，能使不
育系的后代恢复正常，开花结
籽，所以叫恢复系。

（上世纪70年代 野败型 三系配套 袁隆平）

S：代表不育的细胞质基因
N：代表正常的细胞质基因



AB R



三系二区制种法：

(1) 雄性不育系，以符号（s）rfrf来表示。

（s）是指(sterility)，rf（restore fertile）

是表示雄性不育得到恢复。

（2）保持系：以符号（n）rfrf来表示。

（N for normal)来表示。

（3）恢复系：（N）RfRf，



第三代杂交水稻

第三代杂交水稻是以遗传工程
雄性不育系为遗传工具的杂交水稻
，其技术体系如图5-16（a）所示。
它是国家杂交水稻工程技术研究中
心将普通核不育水稻通过基因工程
育成的遗传工程雄性不育系,同时兼
有三系不育系育性稳定和两系不育
系配组自由的优点，又克服了三系
不育系配组受局限和两系不育系可

能育性受环境因素影响育性不稳定和繁殖产量低的缺点。遗传工程雄性不育
系每个稻穗上约结一半有色的种子和一半无色的种子(图5-16（b）),  无色的种
子是非转基因的、雄性不育的,可用于制种,因此制出的杂交稻种子也是非转基
因的；有色种子是转基因的、可育的,可用来繁殖,其自交后代的稻穗,又有一半
结有色、一半结无色的种子, 利用色选机能将二者彻底分开,因此,制种和繁殖
都非常简便易行。



5.6.2 植物雄性不育的遗传机制

（1）植物CMS的分子机理假说



 (3) 国内常用的几种水稻细胞质类型及其败育机制：

野败型 红莲型 BT型

 BT型水稻不育系中的嵌合基因orf79，orf79位于atp6基因的下游，

并与之共转录，其转录产物具有细胞毒性，转基因研究证明orf79基

因可以导致植株产生CMS现象（Wang, 2006） 。

 红莲型水稻中不育相关基因orfH79

orf79与orfH79同源



我国光温敏两系杂交稻分子机理研究新进展





杂交水稻雄性不育机理研究进展
1、2006年，刘耀光研究组的结果揭示：在BT（Boro II）型细胞质雄性

不育水稻里有一个异常的线粒体的开放读码框 —— orf79，它和atp6基因

共转录，编码一个细胞毒素肽。经转基因植株证实 orf79 在水稻中表达导

致花粉呈雄配子体雄性不育。

同时，该研究在第10 号染色体Rf-1位点上发现一个编码含PPR蛋白（

Pentatricopeptide repeats protein，三角状五肽重复蛋白）的多基因簇，其

中至少有2个成员Rf1a和Rf1b 被证明对BT型有育性恢复功能。 Rf1a和
Rf1b编码的2个蛋白：RF1A和RF1B均定位在线粒体中。



其中RF1A 以内切方式切断B-atp6/orf79的mRNA 来阻止

ORF79 蛋白的产生而使育性恢复，而RF1B 则通过降解B-

atp6/orf79的mRNA使育性恢复。在RF1A 和RF1B 同时存在

时，RF1A具有优先的作用。其研究还表明：RF1A 除了具有

切断B-atp6/orf79 mRNA 的功能外，还可以促进atp6 mRNA 

的编辑，推测后者可能是其基本功能，前者是进化过程中产

生的新功能。刘耀光研究组的研究结果完整地阐明了水稻

CMS-BT 型雄性不育和育性恢复的分子机理。



2、 2012年朱英国团队的研究工作，也说明了在红
莲型细胞质雄性不育系中，是通过一个富含甘氨
酸的蛋白质GRP162复合物，水稻PPR蛋白RF5使
其恢复育性。



不育系线粒体内一编码79 个氨基酸的可读框OrfH79 为HL-CMS不育基因, ORFH79 蛋白破坏

线粒体正常功能后导致花粉败育。 遗传分析发现, HL-CMS 为双基因恢复模式, 进而克隆了恢复基

因Rf5 和Rf6。 育性恢复机理研究表明, 恢复基因RF5蛋白与GRP 蛋白互作, 组装成400~500 kD 
的分子复合体作用于atp6-OrfH79 mRNA , 从而恢复不育性。





2013年，刘耀光小组
揭示了水稻WA-CMS败
育及恢复机理

Doi：10.1038/ng. 2570



刘耀光课题组成功克隆了野败型细胞质雄性不育基因：WA352

研究发现，不育系的WA352 mRNA表达是组成型的，WA352蛋白只

在花药特定时期（花粉母细胞期）的绒毡层特异积累，并与核基因编码的

线粒体定位蛋白COX11进行互作。COX11具有消除活性氧的功能，是真核

生物保守的一个新的细胞程序性凋亡（PCD）的抑制因子。这个蛋白互作干

扰了COX11的正常功能，导致花药绒毡层线粒体的活性氧爆发和细胞色素c

释放到细胞浆（这是PCD的诱导因素），提前启动PCD控制的绒毡层降解，

从而产生花粉败育。



而2个恢复基因Rf3与Rf4以不同机理抑制WA352表达

而恢复育性。论文还揭示了WA352是一个在野生稻线粒体

基因组经多次重组事件产生的年轻新基因；我国多种类型水

稻不育系如岗型、印水型，矮败型等不育系也含有相同的

WA352基因，表明它们与野败型属同一CMS类型。也就是

说，绝大部分的三系杂交稻都是利用基于WA352基因的雄

性不育不育系。

首次阐明了植物CMS系统通过线粒体不育基因和核基因

的互作控制核质不亲和性（雄性不育）的分子机理，有别于

前人提出的能量代谢缺陷导致CMS的假说。



WA-CMS的不育线粒体基因WA352与核基因编码的cox11相互作用，这

种互作干扰了COX11的正常功能，导致花药绒毡层线粒体的活性氧爆发和细

胞色素c释放到细胞浆（这是PCD的诱导因素），提前启动PCD控制的绒毡层

降解，从而产生花粉败育。

水稻WA-CMS败育及恢复机理 (Luo et al.,2013) 
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