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

论

学 习 要 点

本章要求重点掌握医学遗传学的概念、遗传病的概念及其分类，掌握遗传病对我国人群的危
害情况。

一、医学遗传学

医学遗传学（ｍｅｄｉｃａｌ　ｇｅｎｅｔｉｃｓ）是医学与遗传学相互渗透的一门边缘学科，它是遗传学知识在
医学中的应用，是现代医学的一个新领域。医学遗传学研究人类疾病与遗传的关系，主要研究遗
传病的发病机制、传递规律、诊断、治疗和预防等，从而降低人群中遗传病的发生率，提高人类的健
康素质。

医学遗传学的研究对象是人类，它是人类遗传学的一门重要分支学科。人类遗传学（Ｈｕｍａｎ
ｇｅｎｅｔｉｃｓ）是研究人类遗传与变异的科学，它研究人类形态、结构、生理、生化、免疫、行为等各种性状
的遗传与变异规律、人类群体的遗传规律，以及人类遗传性疾病的发生机制、传递规律和预防等。
医学遗传学着重研究人类疾病与遗传的关系，而侧重研究临床各种遗传病的检出、诊断、治疗和预
防等的则称为临床遗传学。

二、遗传病

（一）遗传病的概念

遗传病（ｇｅｎｅｔｉｃ　ｄｉｓｏｒｄｅｒ）是指由遗传物质在数量、结构和功能上发生改变所引起的疾病。遗
传病通常具有垂直传递的特征。

大多数遗传病是先天性疾病，并且往往表现有家族聚集现象，为家族性疾病，但必须明确，遗
传性疾病不等于先天性疾病，遗传性疾病也不等于家族性疾病。那么，什么是先天性疾病？什么
是家族性疾病？遗传病与它们有何区别？

先天性疾病（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ　ｄｉｓｅａｓｅ）是指婴儿出生时已发生的发育异常或疾病，不论其是否具有
遗传物质的改变。例如，多指、并指、脊柱裂、唇裂、腭裂、白化病、血友病、先天愚型等，是由于遗传
物质（基因或染色体）发生改变而引起，这类先天性疾病称为遗传病。但有些先天性疾病并不是由
于遗传物质改变而造成的，例如，母亲在妊娠早期（怀孕前３个月内）感染风疹病毒，可使胎儿产生
先天性心脏病或先天性白内障；又如孕妇服用“反应停”造成新生儿“海豹”畸形，即短肢或缺肢畸
形，这些虽然都是先天性疾病，但并非遗传性疾病。此外，不少遗传病在出生时并无症状，而是发
育到一定年龄时才发病，如假性肥大型肌营养不良症，通常在儿童期发病；遗传性舞蹈病
（Ｈｕｎｔｉｎｇｔｏｎ舞蹈病）通常发病于２５～４５岁。

遗传病多数是先天性疾病，但先天性疾病并不都是遗传病；有些遗传病出生时无症状，发育至
一定年龄才发病，有些带有显性致病基因但终生不发病。

家族性疾病（ｆａｍｉｌｉａｌ　ｄｉｓｅａｓｅ）是指发生具有家族聚集现象的某种疾病，即在一个家庭中不止一
个成员患病，表现为亲代和子代中或子代同胞中多个成员患有同一种疾病，很多显性遗传病家族
聚集现象尤为明显。但是，家族性疾病并不一定都是遗传病。例如，夜盲症常表现有家族性，它是
由于家庭饮食中长期缺乏维生素Ａ所引起，这种由于共同生活环境所造成的家族性疾病并不是遗传
病。此外，某些遗传病也可呈现为散发性，即在一个家庭多个成员中只有一个人发病，无家族史。

由上可知：①遗传病往往表现为家族性疾病，具有家族聚集现象，但也可能呈散发性，无家族



史；②某些家族性疾病并不是遗传病。

（二）人类遗传病的类型

根据遗传物质改变及传递情况的不同，可将人类遗传病分为５大类：染色体病、单基因病、多
基因病、体细胞遗传病和线粒体遗传病等。

１．染色体病

由染色体数目或结构异常（畸变）使基因组平衡被破坏所导致的疾病称为染色体病，其往往具
有多种临床表现，故又称为染色体异常（畸变）综合征。染色体异常综合征可分为常染色体异常综
合征和性染色体异常综合征两大类。

２．单基因病

单基因遗传病简称单基因病。人类体细胞中染色体是成对的，其上的基因也是成对的。如果
一种遗传病的发病涉及一对基因，这对基因就称为主基因（ｍａｊｏｒ　ｇｅｎｅ），由它所导致的疾病就称为
单基因病。单基因病通常呈现特征性的家系传递格局，它的遗传符合孟德尔遗传定律，所以又称
孟德尔式疾病。

３．多基因病

由两对或两对以上（即若干对）基因和环境因素共同作用所致的疾病，称为多基因病，又称多
因子病，多为常见病、多发病。

４．体细胞遗传病

体细胞遗传病为体细胞中遗传物质改变所致的疾病，因为它是体细胞中遗传物质的改变，所
以一般并不向后代传递。已知肿瘤起源于体细胞遗传物质的突变，尽管这种突变不会传给个体的
后代，但是这种体细胞的突变可以在个体的体内随着细胞的分裂而不断传给新产生的子代细胞，
所以肿瘤被称为体细胞遗传病。各种肿瘤的发生都涉及特定的组织中的染色体、癌基因和抑癌基
因的改变。

５．线粒体遗传病

由于线粒体基因突变导致的疾病称为线粒体遗传病，它是一组独特的、与线粒体传递有关的
遗传病。由于精子和卵子受精形成受精卵时，只有极少量的精子细胞质参与，故线粒体突变基因
在绝大多数的情况下是由卵子传递给后代的，呈现为母系遗传。人类有的神经系统疾病和神经肌
肉疾患与线粒体ＤＮＡ突变有关，如Ｌｅｂｅｒ遗传性视神经病、眼肌麻痹、视网膜色素变性、心肌病综
合征、神经性肌虚弱、共济失调和色素性视网膜炎综合征等。

（三）遗传病和环境因素的关系

生物的正常性状和绝大多数的异常性状（疾病）都是遗传物质和发育过程中环境条件相互作
用的结果，即在环境适合时按其遗传方式发育成特定的性状，故在认识人类遗传病时，必须考虑遗
传因素和环境因素所起的作用。在人类不同疾病的病因中，遗传因素和环境因素所起的作用各不
相同。有的疾病为遗传因素起主导作用，有的疾病为环境因素起主导作用（或显然是由于环境因
素所引起），有的疾病是由遗传因素和环境因素共同作用所引起，但遗传因素和环境因素所占的比
重在不同疾病中也各不相同。

三、医学遗传学在现代医学中的地位

医学遗传学已是现代医学中不可缺少的、极为重要的学科之一。当前，人类性状与遗传，尤其
是人类疾病与遗传等问题的研究已渗透到基础医学以及临床医学各研究领域，包括分子、细胞、个
体以及群体等各层次的研究。这主要是由于遗传病对人类健康的威胁日益严重，有些遗传病已是
危害人民健康的常见病、多发病，直接关系到我国人口素质的提高。因此，遗传病对人类的危害已

·２· 医学遗传学学习与解题指南
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是人们所关注的、极其重要的问题。因此，如何应用遗传学原理、知识和技术揭示各种遗传病的遗
传规律、发病机制，确立诊断、防治措施，以降低人群中遗传病的发生率、提高人类的遗传素质，是
医学遗传学的任务和长远目标。医学遗传学已是医学教育中不可缺少的基础医学课程之一。

关于主教材中的医学遗传学研究领域所涉及的遗传学分支学科和医学遗传学的发展简史在
本章中不作要求，仅供学习参考。
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ｅｉｔｈｅｒ　ｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｔｌｙ　ｍｏｒｅ　ｏｒ　ｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｔｌｙ　ｌｅｓｓ　ｆｒｅｑｕｅｎｔｌｙ　ｉｎ　ａ　ｇｒｏｕｐ　ｏｆ　ａｆｆｅｃｔｅｄ　ｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｓ　ｔｈａｎ　ｗｏｕｌｄ
ｂｅ　ｅｘｐｅｃｔｅｄ　ｆｒｏｍ　ｔｈｅ　ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ　ｏｆ　ｔｈｅ　ａｌｌｅｌｅ　ｉｎ　ｔｈｅ　ｇｅｎｅｒａｌ　ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ　ｆｒｏｍ　ｗｈｉｃｈ　ｔｈｅ　ａｆｆｅｃｔｅｄ
ｉｎｄｉｖｉｄｕａｌｓ　ｗｅｒｅ　ｄｒａｗｎ．Ｎｏｔ　ｔｏ　ｂｅ　ｃｏｎｆｕｓｅｄ　ｗｉｔｈ　ｌｉｎｋａｇｅ．

Ｃｏｎｃｏｒｄａｎｃｅ　Ｄｅｓｃｒｉｂｅｓ　ａ　ｐａｉｒ　ｏｆ　ｒｅｌａｔｉｖｅｓ　ｉｎ　ｗｈｉｃｈ（１）ｂｏｔｈ　ｍｅｍｂｅｒｓ　ｏｆ　ｔｈｅ　ｐａｉｒ　ｈａｖｅ　ａ　ｃｅｒｔａｉｎ
ｑｕａｌｉｔａｔｉｖｅ　ｔｒａｉｔ，ｏｒ（２）ｂｏｔｈ　ｍｅｍｂｅｒｓ　ｈａｖｅ　ｖａｌｕｅｓ　ｏｆ　ａ　ｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅ　ｔｒａｉｔ　ｔｈａｔ　ａｒｅ　ｓｉｍｉｌａｒ　ｉｎ
ｍａｇｎｉｔｕｄｅ．

Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ　Ｐｒｅｓｅｎｔ　ａｔ　ｂｉｒｔｈ；ｎｏｔ　ｎｅｃｅｓｓａｒｉｌｙ　ｇｅｎｅｔｉｃ．
Ｆａｍｉｌｉａｌ　Ａｎｙ　ｔｒａｉｔ　ｔｈａｔ　ｉｓ　ｍｏｒｅ　ｃｏｍｍｏｎ　ｉｎ　ｒｅｌａｔｉｖｅｓ　ｏｆ　ａｎ　ａｆｆｅｃｔｅｄ　ｉｎｄｉｖｉｄｕａｌ　ｔｈａｎ　ｉｎ　ｔｈｅ

ｇｅｎｅｒａｌ　ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ，ｗｈｅｔｈｅｒ　ｔｈｅ　ｃａｕｓｅ　ｉｓ　ｇｅｎｅｔｉｃ，ｅｎｖｉｒｏｎｍｅｎｔａｌ，ｏｒ　ｂｏｔｈ．
Ｇｅｎｅｔｉｃ　ｄｉｓｏｒｄｅｒ　Ａｎ　ｉｌｌｎｅｓｓ　ｃａｕｓｅｄ　ｂｙ　ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ　ｉｎ　ｇｅｎｅｓ　ｏｒ　ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｓ．
Ｍｅｄｉｃａｌ　ｇｅｎｅｔｉｃｓ　Ｔｈｅ　ｓｐｅｃｉａｌｔｙ　ｏｆ　ｍｅｄｉｃｉｎｅ　ｔｈａｔ　ｉｎｖｏｌｖｅｓ　ｔｈｅ　ｄｉａｇｎｏｓｉｓ　ａｎｄ　ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ　ｏｆ

ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ　ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ．

习 题 精 选

一、名词解释

１．医学遗传学（ｍｅｄｉｃａｌ　ｇｅｎｅｔｉｃｓ）　　　　　２．临床遗传学（ｃｌｉｎｉｃａｌ　ｇｅｎｅｔｉｃｓ）

３．关联（ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ） ４．遗传性疾病（ｇｅｎｅｔｉｃ　ｄｉｓｅａｓｅ）

５．家族性疾病（ｆａｍｉｌｉａｌ　ｄｉｓｅａｓｅ） ６．发病的一致性（ｄｉｓｅａｓｅ　ｃｏｎｃｏｒｄａｎｃｅ）

７．染色体病（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌ　ｄｉｓｅａｓｅ） ８．单基因病（ｍｏｎｏｇｅｎｉｃ　ｄｉｓｅａｓｅ）

９．微效基因（ｍｉｎｏｒ　ｇｅｎｅ） １０．体细胞遗传病（ｓｏｍａｔｉｃ　ｃｅｌｌ　ｇｅｎｅｔｉｃ　ｄｉｓｅａｓｅ）
二、选择题
【Ａ型题】

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　１．第一次提出分子病概念的学者是（　　）。

Ａ．蒋有兴 Ｂ．Ｐａｕｌｉｎｇ　 Ｃ．Ｃａｓｐｅｒｓｓｏｎ　Ｄ．Ｇａｒｒｏｄ　 Ｅ．Ｌａｎｄｓｔｅｉｎｅｒ
２．表现为母系遗传的遗传病是（　　）。

Ａ．染色体病 Ｂ．单基因病 Ｃ．多基因病 Ｄ．线粒体病 Ｅ．体细胞病

３．先天性疾病是指（　　）。

Ａ．出生时即表现出来的疾病 Ｂ．先天畸形 Ｃ．遗传病

·４· 医学遗传学学习与解题指南



Ｄ．非遗传病 Ｅ．以上都不是

４．医学遗传学研究的对象是（　　）。

Ａ．遗传病 Ｂ．基因病 Ｃ．分子病 Ｄ．染色体病 Ｅ．先天性代谢病

５．建立低渗制片技术的科学家是（　　）。

Ａ．Ｐａｎｉｎｔｅｒ　Ｔ．Ｓ． Ｂ．Ｔａｔｕｍ　Ｅ．Ｌ． Ｃ．蒋有兴 Ｄ．简悦威 Ｅ．徐道觉

６．Ｄｏｗｎ综合征的发生（　　）。

　　　　　　　　　　　　　　　　　Ａ．完全由遗传因素决定发病 Ｂ．遗传因素和环境因素对发病均有作用

Ｃ．发病完全取决于环境因素 Ｄ．基本上由遗传因素决定发病

Ｅ．大部分遗传因素和小部分环境因素决定发病

７．白化病的发生（　　）。

Ａ．完全由遗传因素决定发病 Ｂ．遗传因素和环境因素对发病均有作用

Ｃ．发病完全取决于环境因素 Ｄ．基本上由遗传因素决定发病

Ｅ．大部分遗传因素和小部分环境因素决定发病

８．蚕豆病的发生（　　）。

Ａ．完全由遗传因素决定发病 Ｂ．遗传因素和环境因素对发病均有作用

Ｃ．发病完全取决于环境因素 Ｄ．基本上由遗传因素决定发病

Ｅ．大部分遗传因素和小部分环境因素决定发病

９．原发性高血压的发生（　　）。

Ａ．完全由遗传因素决定发病 Ｂ．遗传因素和环境因素对发病均有作用

Ｃ．发病完全取决于环境因素 Ｄ．基本上由遗传因素决定发病

Ｅ．大部分遗传因素和小部分环境因素决定发病

１０．传染病发病（　　）。

Ａ．仅受遗传因素控制 Ｂ．主要受遗传因素影响，但需要环境因素的调节

Ｃ．以环境因素为主、遗传因素为辅 Ｄ．以遗传因素为主、环境因素为辅

Ｅ．仅受环境因素控制

１１．（　　）最早提出了ＤＮＡ的双螺旋模型。

Ａ．Ｊａｃｏｂ　Ｆ．和 Ｍｏｎａｄ　Ｊ． Ｂ．Ｂｅａｄｌｅ　Ｇ．Ｗ．和 Ｔａｔｕｍ　Ｅ．Ｌ．
Ｃ．Ｈａｒｄｙ　Ｇ．Ｈ．和 Ｗｅｉｎｂｅｒｇ　Ｗ． Ｄ．Ｗａｔｓｏｎ　Ｊ．Ｄ．和Ｃｒｉｃｋ　Ｆ．Ｈ．Ｃ．
Ｅ．Ｌａｎｄｓｔｅｉｎｒｅｒ　Ｋ．

１２．（　　）研究人群中基因频率的变化，提出遗传平衡定律，奠定了群体遗传学研究的基础。

Ａ．Ｊａｃｏｂ　Ｆ．和 Ｍｏｎａｄ　Ｊ． Ｂ．Ｂｅａｄｌｅ　Ｇ．Ｗ．和 Ｔａｔｕｍ　Ｅ．Ｌ．
Ｃ．Ｈａｒｄｙ　Ｇ．Ｈ．和 Ｗｅｉｎｂｅｒｇ　Ｗ． Ｄ．Ｗａｔｓｏｎ　Ｊ．Ｄ．和Ｃｒｉｃｋ　Ｆ．Ｈ．Ｃ．
Ｅ．Ｌａｎｄｓｔｅｉｎｒｅｒ　Ｋ．

【Ｘ型题】

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　１．单基因病包括以下哪几类？（　　）

Ａ．常染色体显性遗传病 Ｂ．常染色体隐性遗传病

Ｃ．Ｘ－连锁显性遗传病 Ｄ．Ｘ－连锁隐性遗传病

Ｅ．Ｙ－连锁遗传病

２．属于多基因遗传病的疾病有（　　）。

Ａ．冠心病 Ｂ．糖尿病 Ｃ．血友病 Ｄ．成骨不全 Ｅ．脊柱裂
三、问答题

１．怎样区别遗传病、先天性疾病和家族性疾病？

２．对一种复杂的疾病，如何确定其是否由遗传因素控制？

·５·第一章　绪　　论



３．研究遗传病的主要方法有哪些？

参 考 答 案

一、名词解释

１．医学遗传学：是医学与遗传学相互渗透的一门边缘学科。它研究人类疾病与遗传的关系，
主要研究遗传病的发病机制、传递规律、诊断、治疗和预防等，从而降低人群中遗传病的发生率，提
高人类的健康素质。

２．临床遗传学：侧重于研究临床各种遗传病的检出、诊断、治疗和预防等的学科，称为临床遗
传学。

３．关联：是指两种遗传上独立的性状非随机地同时出现，而且并非连锁所致。

４．遗传性疾病：简称为遗传病，是指生殖细胞或受精卵细胞的遗传物质（染色体和基因）发生
突变（或畸变）所引起的疾病，通常具有垂直传递的特征。

５．家族性疾病：具有家族聚集现象的疾病，即在一个家庭中不止一个成员罹患同一种疾病，称
为家族性疾病。

６．发病的一致性：指双生中一个患某种疾病，另一个也发生同样的疾病。

７．染色体病：染色体数目或结构异常（畸变）所导致的疾病。

８．单基因病：主要受一对等位基因所控制的疾病，即由于一对染色体（同源染色体）上单个基
因或一对等位基因发生突变所引起的疾病，单基因病呈孟德尔式遗传。

９．微效基因：多基因遗传病中，数量性状的遗传基础是两对以上的等位基因，这些基因的遗传
方式仍然按照孟德尔遗传方式进行，彼此之间没有显性与隐性的区别，而是呈共显性，但每对等位
基因对多基因的性状形成的效应是微小的，称为微效基因。

１０．体细胞遗传病：在体细胞中遗传物质的改变（体细胞突变）所引起的疾病。
二、选择题
【Ａ型题】

１．Ｂ　 ２．Ｄ　 ３．Ａ　 ４．Ａ　 ５．Ｅ　 ６．Ａ
７．Ａ　 ８．Ｄ　 ９．Ｂ　 １０．Ｃ　 １１．Ｄ　 １２．Ｃ

　　【Ｘ型题】

１．ＡＢＣＤＥ　 ２．ＡＢＥ
三、问答题

１．答　先天性疾病是指婴儿出生时已发生的发育异常或疾病，不论其是否具有遗传物质的改
变，故先天性疾病并不都是遗传病。遗传病多数是先天性疾病，但有些遗传病出生时无症状，发育
至一定年龄才发病，甚至可到年近半百时才发病。

家族性疾病是指某种疾病的发生具有家族聚集现象，即在一个家族中不止一个成员罹患同一
种疾病，表现为亲代和子代中或子代同胞中多个成员患有同一种疾病，很多显性遗传病家族聚集
现象尤为明显。某些家族性疾病并不是遗传病，而是由于共同生活环境所造成。遗传病往往表现
为家族性疾病，具有家族聚集现象，但也可呈散发性，无家族史。

２．答　对比较复杂的疾病，可采用疾病组分分析法进行研究，即可只对某一种发病环节（组分）
进行单独的遗传学研究，如果证明该组分受遗传控制，则可认为这种疾病也受遗传因素的控制。

３．答　研究遗传病的主要方法有以下几种：①群体筛查法；②系谱分析法；③双生子法；④疾
病组分分析法；⑤关联分析法；⑥染色体分析法。

（唐艳平　周　波）
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第二章　


遗传的细胞学基础

学 习 要 点

一、真核细胞的结构

（一）细胞膜

（略）

（二）细胞质

１．内质网　　　　　　　　２．高尔基复合体　　　　　　　３．溶酶体

４．核糖体　　　　　　　　５．线粒体　　　　　　　　　　６．中心粒

（三）细胞核

（略）

二、染色质与染色体

（一）染色质的螺旋化和染色体的形成

染色质是细胞间期核内伸展开的ＤＮＡ蛋白质纤维，染色体则是高度螺旋化的ＤＮＡ蛋白质纤
维，是间期染色质结构紧密盘绕折叠的结果。

染色体由ＤＮＡ和两类蛋白质组成。每一条染色体是由一个线性的、完整的、双螺旋的ＤＮＡ
分子，加上围绕其中的组蛋白和非组蛋白组成。

染色质的基本单位是核小体。

（二）常染色质和异染色质

常染色质（ｅｕｃｈｒｏｍａｔｉｎ）是指在细胞间期呈松散状态，染色较浅而且具有转录活性的染色质。
异染色质（ｈｅｔｅｒｏｃｈｒｏｍａｔｉｎ）是指在细胞间期呈凝缩状态，而且染色较深，很少具有转录活性的

染色质。

（三）性染色质

性染色质（ｓｅｘ　ｃｈｒｏｍａｔｉｎ）是指在间期细胞核中染色体的异染色质部分显示出来的一种特殊
结构。人类性染色质有Ｘ染色质和Ｙ染色质。

三、细胞分裂

生物繁育的基础是细胞的增殖（ｃｅｌｌ　ｐｒｏｌｉｆｅｒａｔｉｏｎ），细胞的增殖又是细胞生命活动的重要特
征，它是一种极为复杂的生物学现象，包括细胞的生长、ＤＮＡ的复制和细胞分裂３个部分。细胞
的增殖是通过细胞增殖周期实现的。

细胞周期（ｃｅｌｌ　ｃｙｃｌｅ）或细胞繁殖周期（ｃｅｌｌ　ｒｅｐｒｏｄｕｃｔｉｖｅ　ｃｙｃｌｅ）是指从一次细胞分裂结束开始，
经过物质积累过程，直到下一次细胞分裂结束为止的周期。它分为两个相互延续的时期，即细胞
有丝分裂期（ｍｉｔｏｓｉｓ）和位于两次分裂期之间的分裂间期（ｉｎｔｅｒｐｈａｓｅ）。分裂间期是细胞增殖的物
质准备和积累阶段，分裂期是细胞增殖的实施过程。细胞经过细胞分裂间期和细胞分裂期，完成
一个细胞周期，细胞数量也相应地增加一倍。

（一）细胞增殖周期各时相的特点

细胞周期最重要的事件有两个：一是ＤＮＡ在Ｓ期精确复制（染色体精确复制）；二是遗传物质



平均分配到两个子细胞（在 Ｍ期，染色体平均分配到两个子细胞），但是，每个时相都有一些特定
的重要事件发生。

１．Ｇ１期（ＤＮＡ合成前期）

Ｇ１期（ｇａｐ　１或ＤＮＡ　ｐｒｅ－ｓｙｎｔｈｅｔｉｃ　ｐｈａｓｅ）细胞体积增大，有ＲＮＡ、核糖体及多种蛋白质合成

（结构蛋白、酶），特别是ＤＮＡ聚合酶含量开始增大，主要合成为Ｓ期ＤＮＡ复制所必需的酶类。

Ｇ１期后阶段至Ｓ期，与ＤＮＡ合成有关的一些酶的活性增高，特别是ＤＮＡ聚合酶活性急剧增

高。Ｇ１期末是推进细胞周期的一个关键时刻，细胞一旦进入Ｓ期，没有外界条件的干预，细胞必然

完成该细胞周期。Ｇ１期也是药物等因素作用于细胞周期的一个敏感时期。

２．Ｓ期（ＤＮＡ合成期）

Ｓ期（ＤＮＡ　ｓｙｎｔｈｅｔｉｃ　ｐｈａｓｅ）中细胞完成 ＤＮＡ 的复制。使体细胞的 ＤＮＡ 含量增加一倍。

ＤＮＡ在每一细胞周期中都必须得到全部复制，并且只能复制一次，这些特性对维持细胞的遗传稳
定性有重要意义。

３．Ｇ２期（ＤＮＡ合成后期）

Ｇ２期（ｇａｐ　２或ＤＮＡ　ｐｏｓｔ－ｓｙｎｔｈｅｔｉｃ　ｐｈａｓｅ）是为细胞开始有丝分裂进行各项准备的阶段，强烈

地进行ＲＮＡ和蛋白质的合成，主要是有丝分裂促进因子（Ｍ－ｐｈａｓｅ　ｐｒｏｍｏｔｉｎｇ　ｆａｃｔｏｒ，ＭＰＦ）的活化
和进行有关细胞骨架系统重新组装的蛋白质合成，这些蛋白质是Ｇ２期所独有的，抑制这些蛋白质
的合成，细胞就不能进行有丝分裂，它们对染色质凝集、纺锤体形成和细胞质分裂起重要作用。

４．Ｍ期（有丝分裂期）

Ｍ期（ｍｉｔｏｔｉｃ　ｐｈａｓｅ）在细胞周期中占用的时间最短，但细胞形态结构的变化最大，生化活动亦
极为复杂。Ｍ期发生的主要事件有：染色质组装成染色体，有丝分裂器和收缩环的形成，核仁的消
失和重建。此期中确保亲本细胞核染色体精确均等地分配给两个子细胞核，使分裂后细胞保持遗
传上的一致性。这一过程是连续而复杂的动态变化，为叙述方便起见，人们一般按先后顺序将 Ｍ
期分为前期、中期、后期和末期。

前期。随着前期（ｐｒｏｐｈａｓｅ）的进展，染色质凝集，染色单体缩短变粗，每条染色体含两条姊妹
染色单体（ｓｉｓｔｅｒ　ｃｈｒｏｍａｔｉｄｓ）；核仁开始分解，随后核膜开始崩解。

前期末，核膜破裂，断片和小泡分散于细胞质中，核仁解体。与此同时，细胞质最显著的变化
是纺锤体（ｓｐｉｎｄｌｅ）的形成。纺锤体由４种纤维组成：连接极和染色体着点的染色体纤维；从一极到
另一极的连续纤维，连接细胞分裂后期、末期两组染色体的中间纤维；两极中心粒放出的星体纤维。

中期。中期（ｍｅｔａｐｈａｓｅ）时，染色体达到最大凝缩。排列在赤道面上形成赤道板（ｅｑｕａｔｏｒｉａｌ

ｐｌａｔｅ）。染色体在赤道面上并不是不活动的，而是处于一种不断摆动的动态平衡之中。同时，染色
体只有着丝粒位于赤道面上，而染色体的其他部分可以处于任何位置。

后期。后期（ａｎａｐｈａｓｅ）开始时，着丝粒纵裂为二，彼此分开，两条染色单体也随之分开并向两
极移动。此时，染色体纤维的微管在后期缩短１／５～１／３，而连续纤维的微管则延长。因而，染色体
在纺锤丝的牵引下向两极移动。

末期。末期（ｔｅｌｏｐｈａｓｅ）开始的标志是两组染色体到达两极不再移动，染色体开始解旋，伸长
变为细线，与此同时，染色体逐渐集合在一起变成染色质，成为若干块状，并由不连续的核膜片段
包围着，其周围也有内质网的成分，形成两个子细胞核的完整核膜，最后在核仁组织者的位置上重
新出现核仁，有丝分裂遂告完成。

胞质分裂。胞质分裂（ｃｙｔｏｋｉｎｅｓｉｓ）开始于细胞分裂后期，完成于细胞分裂末期。胞质分裂开
始时，在赤道板周围细胞表面下陷，形成环形缢缩，称为分裂沟（ｆｕｒｒｏｗ）。随着细胞由后期向末期
转化，分裂沟逐渐加深，直至两个子代细胞完全分开。
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