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遗传学研究之“道”



提出问题

• 人的寿命受什么控制？

• 梅花为什么在冬天开放？



表型异常基因的异常



表型异常

环境条件变化

基因变化



研究对象的选择？



异常基因的定位



野生型红花

正向遗传学

R基因控制花的颜色
RR

表形差异 基因功能基因差异

突变型白花 rr



模式植物-拟南芥(Arabidopsis)

基因组135M

5条染色体
27000基因
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SA信号转导

SA NPR1 PR基因上调

实验设计： SA-----PR基因上调

建立ProBGL2：GUS转基因植物

正常植物+SA------- GUS生成，GUS酶活性升高，染色为蓝色

SA信号转导突变体+SA-------GUS不被诱导，无酶活性，染色为白色

宏观遗传表形与分子遗传表形



基因的突变—自发突变

生态型（ecotype）是指同一物种内因适应不同生境而表现出
具有一定结构或功能差异的不同类群。此词主要用于植物。
生态型是遗传变异和自然选择的结果，代表不同的基因型，
所以即使将它们移植于同一生境，仍保持其稳定差异。不过
不同生态型之间可以自由杂交；型间差异尚不足以作为物种
的分类标志。

如：拟南芥不同生态型开花时间不同，所需春化时间不同。
基因组测序可以发现序列的不同。



基因的突变—化学突变

G:::C    突变为 A::T

A::T     突变为 G:::C



13.1.2 点突变的分子效应
（1） 突变发生在基因编码区

在蛋白质水平上可造成：

① 同义突变（ synonymous mutation） 某基因的一个碱

基对的变化改变了mRNA中的一个密码子，该密码子与原密

码子一样编码相同的氨基酸，产生的蛋白质仍为野生型功能

。若碱基替换发生在密码子的第三位时，由于密码子的简并

性，并不能产生错误的氨基酸，故同义突变又称为沉默突变

（ silent mutation） 。

例：由AT→GC转换突变而产生的一个沉默突变使密码子

从5’-AAA-3’变为5’-AAG-3’，这两种密码子都是Lys的专用

密码子





②错义突变（missense mutation）:

由于单个碱基替换导致肽链中的氨基酸发生改变。

在DNA中一对碱基的改变引起一个mRNA密码的改变，结果使

得多肽链中原来的一个氨基酸，变为另一个氨基酸，导致表型

的改变。如图13－2C，一对碱基AT→GC转换突变，使得

DNA从5’-AAA-3’变成5’-GAA-3’ mRNA密码子从

3’-TTT-5’ 3’-CTT-5’

5’-AAA-3’（Lysine） 5’-GAA-3’（Glutamic acid 谷氨酸）。

例如：人的β-hemoglobin基因在第六个密码子上一对核苷酸的

变化导致β-hemoglobin链的一个氨基酸替换（Glu→Val），若

该个体是突变的纯合子，他将是镰刀形贫血病患者，HbA→Hbs



：



③无义突变（nonsense mutation）：

由于某一碱基被替换后，原来编码某一氨基酸的密码子

突变成为终止密码子（UAG、UAA或UGA），从而造成蛋白

质尚未全部合成就终止了翻译，形成无功能的多肽链。

因为一个无义突变使多肽链在不正确的地方链终止，这

种突变提前使肽链终止。

如果无义突变发生在靠近基因的开放阅读框的3′末端，则

所产生的蛋白质有可能保有一些生物学功能，但多数的无义

突变产物的功能往往会完全丧失。



图13－4



④中性突变（neutral mutation）：

基因中一个碱基对的变化改变mRNA的一个密码子，产生氨

基酸的替换，但不影响蛋白质的功能，从mRNA信息翻译的蛋

白质的功能上检测不到所发生的变化。中性突变是一组错义突变，

在这些突变的地方新的密码子编码一种不同的氨基酸从化学上与原

来的氨基酸相等，因此并不影响蛋白质的功能。

AAA→AGA

Changing basic Lys to basic Arg

(will not alter protein fuction in many cases) 



基因的突变—辐射突变

基因片段缺失。1 bp to >30K bp, 通常
在 1 to 4 kb。



正向遗传突变体筛选

1. M0拟南芥种子 50,000粒进行EMS诱变。50,000粒
进行X-射线诱变。

2. 种植突变种子获得M1代种子。M1种子自花授粉，
产生M2代种子。1500个独立M1植株的M2代种子混
合放在一起（Pools）。

3. M2代植物（10000-15000粒种子/Pool）进行筛选。



种子胚胎细胞

M0代种子





• 由突变处理过的M0种子生成的植物为M1植
物，M1植物生成的种子为M1代种子。

• M1植物的表型能用作突变筛选吗？



A A

b
b

A a

b
b

A A

b
B

EMS



突变体



4.筛选的M2代突变体与母体回交。F1代表形可以判断突变体
的显隐性。F2代表形分离比可以判断突变表形是否为单基
因控制。

5.突变体间的互补实验可以判断潜在的突变基因是否为同一
基因。



如何判断基因显隐性？

• 纯和突变体X野生型F1  

• F1为野生型说明突变为隐性基因；

• 突变型 显性 ；



如何判断是单基因引起的突变？

• 纯和突变体X野生型F1   F2分离比



互补实验

a1a1BB  X  a2a2BB   -- a1a2BB  （隐性表型）

(隐性） （隐性）

aaBB  X  AAbb   -- AaBb   （显性表型）





1. BGL2-GUS转基因种子 36,000粒进行EMS诱变。
2. 种植突变种子获得M1代种子。M1种子自花授粉，

产生M2代种子。建立12个独立M2种子Pools 。
3. 对13,468个M2代植物进行筛选。得到76株在M3代

植物中GUS活性降低突变株。选择最低活性的突变
株（npr1)进行后续分析。

4. 回交获得F1代，F1表形为母体表形。F2代3：1表
形分离。





如何研究RIN13的功能？



如何定位突变基因？


