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前　言

医学遗传学既是生命科学领域的前沿学科，也是基础医学与临床医学之间的桥梁学

科。在后基因组时代，遗传的基因学说不仅深入临床各个学科，而且已深入人心。作为一

个基本常识，一个人的生、老、病、死，莫不与基因密切相关。一个医学专业的学生，如

果对医学遗传学没有较为系统而深入的学习，可以肯定，他将不能适应现代医学的发展，

必将被医学发展的潮流所淘汰。

为了积极应对新一轮医学教育改革的浪潮，在大幅度削减理论课教学课时，增加学生

自主学习内容的情况下，为了帮助学生学习和掌握医学遗传学的基础知识、基本理论和前

沿动态，检验学生自主学习的效果，帮助同学们加深对相关知识点的理解，我们组织了昆

明医科大学细胞生物学与医学遗传学系在一线工作的各位教师，编写了这本医学遗传学学

习指导。该书的内容和编排顺序，主要参考了梁素华、邓初夏教授主编的卫生部 “十一

五”规划教材 《医学遗传学》（人民卫生出版社，２０１０年１月第２版），以及近五年国内
外其他相关教材和参考书。本书既可以用做医学各专业学生复习迎考参考书，也可以作为

研究生入学考试复习指导用书及教师教学参考书。

本书的编写得到了昆明医科大学教务处和基础医学院领导的支持，以及昆明医科大学

质量工程建设项目的资助 （１３０１３０３８）。本书的出版得到了云南大学出版社的大力支持和
帮助，在此谨表示诚挚的感谢！

借此机会，向本系的前辈吴天生、李长江、张?光、金安鲁、朱炳湘、蓝光斗和曾经

在本系工作的同事胡中、周翔、明洪、李云青、曾慧芳表示感谢，感谢他们对本系的发展

和传承所作出的贡献！

由于时间仓促，本书的编写可能存在这样或那样的错误和不足，我们殷切期望同行、

专家及使用本书的广大学生和教师提出宝贵的意见，以便我们再版时进一步完善、提高。

陈元晓
于昆明医科大学呈贡新校区

２０１２年１月
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第一章　绪　论

一、重点名词

１医学遗传学 （ｍｅｄｉｃａｌｇｅｎｅｔｉｃｓ）　是应用遗传学的理论和技术研究人类遗传病的科
学。它研究遗传病的发生机制、传递方式和再发风险以及遗传病的诊断、治疗和预防方

法，控制遗传病在一个家庭中的再发，降低它在人群中的危害，提高人口素质。

２遗传病 （ｇｅｎｅｔｉｃｄｉｓｏｒｄｅｒｓ）　是指细胞内的遗传物质在数量、结构或功能上发生突
变所导致的疾病。包括单基因遗传病、多基因遗传病、染色体病、线粒体遗传病和体细胞

遗传病。

二、练习题

（一）是非题

１孟德尔用实验证明了基因存在于染色体上。 （　　）
２分离律和自由组合律是由ＧＭｅｎｄｅｌ提出的。 （　　）
３遗传病是出生后就表现出来的疾病。 （　　）
４婴儿出生时就已表现出来的疾病称先天性疾病。 （　　）
５绝大多数先天性疾病是由遗传因素引起的。 （　　）
６遗传性疾病与先天性疾病、家族性疾病是相同的。 （　　）
７先天性疾病一定是遗传病，后天性疾病一定不是遗传病。 （　　）
８消化性溃疡的发病主要是由环境因素所致，但也有一定的遗传因素。 （　　）
９肿瘤是体细胞遗传病。 （　　）
（二）单选题

１遗传病是 （　　）。
Ａ先天性疾病
Ｂ遗传物质改变引起的疾病
Ｃ在家族中患者不止一个
Ｄ仅由环境造成
Ｅ散发疾病

２家族性疾病 （　　）。
Ａ是遗传病
Ｂ是先天性疾病
Ｃ在家族中患者不止一个
Ｄ仅由环境造成
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Ｅ以上都不对
３提出连锁互换定律的科学家是 （　　）。
ＡＭｏｒｇａｎ　　　　　　　ＢＭｅｎｄｅｌ　　　　　　　ＣＰａｕｌｉｎｇ
ＤＧａｒｒｏｄ ＥＩｎｇｒａｍ

（三）多选题

１遗传病的特征有 （　　）。
Ａ遗传性 Ｂ特定的病程
Ｃ特定的发病年龄 Ｄ危害性

２家族性疾病具有的特征 （　　）。
Ａ有家族聚集现象 Ｂ在家族中患者不止一个
Ｃ可能有相同的遗传因素 Ｄ一定是遗传病

（四）问答题

什么是遗传病？遗传病有哪些类型和特点？

三、练习题参考答案

（一）是非题

１Ｆ　２Ｔ　３Ｆ　４Ｔ　５Ｆ　６Ｆ　７Ｆ　８Ｔ　９Ｔ
（二）单选题

１Ｂ　２Ｃ　３Ａ　
（三）多选题

１ＡＢＣＤ　２ＡＢＣ　
（四）问答题

遗传病是指细胞内的遗传物质在数量、结构和功能上发生改变所导致的疾病。根据遗

传物质改变的不同，可将遗传病分为五大类型：单基因遗传病、多基因遗传病、染色体

病、线粒体遗传病和体细胞遗传病。遗传病具有以下特点：

（１）遗传性，这是遗传病区别于其他疾病的突出特点。单基因遗传病、多基因遗传
病、染色体病和线粒体遗传病都是生殖细胞的遗传物质发生了改变，可以在父母和子女间

进行垂直传递。而体细胞遗传病是体细胞的遗传物质发生改变所致，它可以在同一个体

上、下代细胞间进行垂直传递。

（２）家族性，因为同一家族的成员往往具有相似的遗传背景，他们继承相同疾病基
因的可能性大一些，因此遗传病具有家族性。但并不是所有的遗传病都具有家族性，也不

是所有的家族性疾病都是遗传病。

（３）先天性，很多遗传病一出生就发病，因此具有先天性。但也有一些遗传病要生
长发育到一定的年龄才发病，不具有先天性，如脊髓小脑共济失调症一般在中年后才

发病。

（４）危害性，遗传病是因遗传物质改变所致，它伤及根本，目前传统的医学方法还
只能对症治疗，治标不治本，因此遗传病对人类的危害非常大。

（龙　莉）
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第二章　遗传的分子基础

一、重点名词

１基因 （ｇｅｎｅ）　指染色体上编码一个特定功能产物的一段核苷酸序列，是遗传信
息的基本单位。

２基因突变 （ｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎ）　指由于物理、化学或生物等因素引起的基因组中碱基
对组成或排列顺序发生的改变。

３同义突变 （ｓｙｎｏｎｙｍｏｕｓｍｕｔａｔｉｏｎ）　指基因突变后的密码子所编码的氨基酸与原来
密码子编码的氨基酸相同，不产生突变效应的基因突变。

４错义突变 （ｍｉｓｓｅｎｓｅｍｕｔａｔｉｏｎ）　指基因突变导致编码一种氨基酸的密码子变为编
码另一种氨基酸的密码子，从而使所合成的蛋白质分子改变。

５无义突变 （ｎｏｎｓｅｎｓｅｍｕｔａｔｉｏｎ）　指点突变使原来某一编码氨基酸的密码子变为终
止密码，导致多肽链合成提前终止，成为无活性的多肽片段。

６终止密码突变 （ｔｅｒｍｉｎａｔｉｏｎｃｏｄｏｎｍｕｔａｔｉｏｎ）　指点突变发生在终止密码子上，使
终止密码变为编码某一氨基酸密码子，导致多肽链合成继续，形成比正常多肽链长的产

物，也称延长突变。

７移码突变 （ｆｒａｍｅ－ｓｈｉｆｔｍｕｔａｔｉｏｎ）　ＤＮＡ分子中插入或缺失一个或几个碱基对
（但不是３或３的倍数），从而使这一位置下游的ＤＮＡ读码顺序改变所造成的突变。
８动态突变 （ｄｙｎａｍｉｃｍｕｔａｔｉｏｎ）　指人类基因组中的 ＳＴＲ尤其是三核苷酸重复序列

的重复次数在世代传递过程中不断增加的现象。

９遗传多态 （ｇｅｎｅｔｉｃｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍ）　指在同一位点上两种或两种以上的等位基因在
群体中同时和经常存在，且频率较高 （大于１％）的现象。

二、练习题

（一）是非题

１基因组是指生物体所携带的遗传信息的总和。 （　　）
２真核生物的绝大多数结构基因是单一序列，一旦发生突变很可能造成遗传性状的

改变而产生遗传病。 （　　）
３珠蛋白基因家族的成员成簇分布在同一条染色体上。 （　　）
４断裂基因 （ｓｐｌｉｔｇｅｎｅ）是真核生物结构基因的普遍形式。 （　　）
５真核启动子包括ＴＡＴＡｂｏｘ、ＣＡＡＴｂｏｘ和ＧＣｂｏｘ等结构。 （　　）
６大多数基因突变是有利的，使生物更加适应复杂多变的环境。 （　　）
７ＤＮＡ分子中插入或者丢失一两个碱基对时，可导致错义突变。 （　　）

３



８脆性Ｘ染色体综合征患者其病因是由移码突变引起的。 （　　）
９人类的遗传多态现象包括：染色体多态性、ＤＮＡ多态性、酶多态性、蛋白质多态

性及抗原多态性五类。 （　　）
（二）单选题

１人类基因组通常是指 （　　）。
Ａ人类单倍染色体所含有的全部基因
Ｂ人类染色体所含有的全部基因
Ｃ人类所有已知的基因组成
Ｄ人类具有编码功能的结构基因
Ｅ人类线粒体所含有的基因

２断裂基因的内含子和外显子接头具有高度的保守性，这种接头形式称为 （　　）。
ＡＧＡ－ＡＧ法则 ＢＧＴ－ＡＧ法则 ＣＧＡ－ＴＧ法则
ＤＧＡ－ＧＴ法则 ＥＡＧ－ＴＧ法则

３哪一种ＤＮＡ重复序列构成着丝粒及端粒的异染色质区 （　　）。
Ａ中度重复序列 Ｂ倒位重复序列 Ｃ低度重复序列
Ｄ卫星ＤＮＡ ＥＡｌｕ序列

４人类结构基因的外显子位于 （　　）。
Ａ调控序列 Ｂ非编码序列 Ｃ编码序列
Ｄ前导区 Ｅ后随区

５ｍＲＮＡ要剪切掉以下哪种序列才可成熟 （　　）。
Ａ内含子对应序列 Ｂ外显子对应序列 Ｃ前导序列
Ｄ后随序列 Ｅ侧翼序列

６下列碱基替换中，属于转换的是 （　　）。
ＡＴ－Ａ ＢＣ－Ｇ ＣＡ－Ｃ
ＤＧ－Ｃ ＥＣ－Ｔ

７下列碱基替换中，属于颠换的是 （　　）。
ＡＡ－Ｔ ＢＣ－Ｔ ＣＣ－Ｕ
ＤＴ－Ｕ ＥＧ－Ａ

８移码突变产生的原因 （　　）。
Ａ点突变 Ｂ碱基的缺失 Ｃ替换
Ｄ颠换 Ｅ转换

９发生基因突变后的基因为 （　　）。
Ａ野生型基因 Ｂ显性基因 Ｃ隐性基因
Ｄ原有基因的等位基因 Ｅ以上都不是

１０ｎｏｎｓｅｎｓｅｍｕｔａｔｉｏｎ是指 （　　）。
Ａ一个密码子变成终止密码子
Ｂ终止密码子变成编码某一氨基酸的密码子
Ｃ一个密码子变成另一个密码子，但是氨基酸不变
Ｄ一个密码子变成另一个密码子，氨基酸随之改变

４



Ｅ终止密码子碱基缺失
１１脆性Ｘ染色体综合征是由哪种基因突变引起的 （　　）。
Ａｍｉｓｓｅｎｓｅｍｕｔａｔｉｏｎ
Ｂｓｙｎｏｎｙｍｏｕｓｍｕｔａｔｉｏｎ
Ｃｄｙｎａｍｉｃｍｕｔａｔｉｏｎ
Ｄｆｒａｍｅ－ｓｈｉｆｔｍｕｔａｔｉｏｎ
Ｅｎｏｎｓｅｎｓｅｍｕｔａｔｉｏｎ

１２β珠蛋白基因第１７位密码子产生哪种突变，导致β珠蛋白肽链缩短，功能异常，
形成β０地中海贫血 （　　）。
Ａ错义突变 Ｂ同义突变 Ｃ动态突变
Ｄ移码突变 Ｅ无义突变

１３某个基因表达之后，其中的一个氨基酸被另一个氨基酸替代，则该基因发生了
（　　）。
Ａ错义突变 Ｂ无义突变 Ｃ移码突变
Ｄ同义突变 Ｅ终止密码突变

１４以下有可能属于化学诱变的情况为 （　　）。
Ａ过量阳光浴引发皮肤癌
Ｂ不慎输入携带乙肝病毒的血液后引发肝癌
Ｃ经常违规进行放射操作引发恶性肿瘤
Ｄ大量食用烧烤及烟熏类食品引发食道癌
Ｅ以上都不是

１５青霉素高产菌株是应用射线培育出来的优良菌株，该种方式属于 （　　）。
Ａ生物诱变 Ｂ化学诱变 Ｃ物理诱变
Ｄ自发突变 Ｅ以上都不是

１６能诱发基因突变的生物因素主要是指 （　　）。
Ａ细菌 Ｂ病毒 Ｃ支原体
Ｄ有毒植物 Ｅ以上都不是

１７人类的遗传多态现象不包括 （　　）。
Ａ染色体多态性 ＢＤＮＡ多态性 Ｃ酶多态性
Ｄ蛋白质多态性 Ｅ抗体多态性

１８当ＤＮＡ受到严重损伤，细胞处于危险状态时，只能进行 （　　）。
Ａ光复活修复 Ｂ切除修复 Ｃ重组修复
ＤＳＯＳ修复 Ｅ错配修复

１９细胞内最重要的修复系统，也是人类ＤＮＡ损伤的主要修复途径为 （　　）。
Ａ光复活修复 Ｂ切除修复 Ｃ重组修复
ＤＳＯＳ修复 Ｅ错配修复

（三）多选题

１人类基因组中的核苷酸序列包含 （　　）。
Ａ单一序列 Ｂ中度重复序列
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Ｃ高度重复序列 Ｄ基因家族
２以下属于中度重复序列的是 （　　）。
Ａ卫星ＤＮＡ序列 ＢＡｌｕ序列
Ｃ短串联重复序列 ＤＫｐｎＩ序列

３人类基因表达调控包括 （　　）。
Ａ转录水平调控 Ｂ翻译水平调控
Ｃ转录后调控 Ｄ翻译后调控

４点突变对多肽链序列影响的效应包括 （　　）。
Ａ动态突变 Ｂ同义突变
Ｃ无义突变 Ｄ移码突变

５２０１１年３月，日本福岛核电站发生核泄漏事故，几个月后在核电站附近诞生了一
只 “无耳兔”，再次引发日本国民对辐射的恐慌。福岛近半数的儿童在此次事故中

遭辐射，虽然体内核辐射水平未超标，但仍引起家人的担心。对上述现象，以下

正确的说法有 （　　）。
Ａ大多数基因突变对生物体有害
Ｂ家人不必对核辐射未超标的儿童担心
Ｃ射线作用于生殖细胞或胚胎时，新生儿可能产生畸形
Ｄ射线引起的基因突变或染色体畸变，导致民众有罹患肿瘤的可能

６下列属于诱变剂的是 （　　）。
Ａ苯并芘 Ｂ溴乙啶
Ｃ甲醛 Ｄ高锰酸钾

（四）问答题

１为什么称真核生物的基因为断裂基因？
２真核生物ＲＮＡ聚合酶Ⅱ的启动子包含的主要结构元件有哪些？
３简述诱发基因突变的原因？
４基因突变后可能产生的表型效应有哪些？

三、练习题参考答案

（一）是非题

１Ｔ　２Ｔ　３Ｆ　４Ｔ　５Ｔ　６Ｆ　７Ｆ　８Ｆ　９Ｔ
（二）单选题

１Ａ　２Ｂ　３Ｄ　４Ｃ　５Ａ　６Ｅ　７Ａ　８Ｂ　９Ｄ　１０Ａ　１１Ｃ　１２Ｅ　１３Ａ　
１４Ｄ　１５Ｃ　１６Ｂ　１７Ｅ　１８Ｄ　１９Ｂ

（三）多选题

１ＡＢＣＤ　２ＢＤ　３ＡＢＣＤ　４ＢＣ　５ＡＣＤ　６ＡＢＣ
（四）问答题

１真核生物结构基因的编码序列称为外显子 （ｅｘｏｎ），相邻两个外显子之间的非编码
序列称为内含子 （ｉｎｔｒｏｎ）。编码序列往往被非编码序列隔开，形成镶嵌排列的断裂形式，
因此真核生物的结构基因又称为断裂基因 （ｓｐｌｉｔｇｅｎｅ）。
６

此为试读,需要完整PDF请访问: www.ertongbook.com



２启动子 （ｐｒｏｍｏｔｏｒ）是ＤＮＡ分子上被ＲＮＡ聚合酶识别并结合形成转录起始复合物
的区域。真核生物有三种ＲＮＡ聚合酶，其中ＲＮＡ聚合酶Ⅱ的启动子结构最复杂。目前认
为该启动子区域包括ＴＡＴＡ框、ＣＡＡＴ框及ＧＣ框等结构元件：

（１）ＴＡＴＡ框 （ＴＡＴＡｂｏｘ）：位于转录起始点 －２５～－３０ｂｐ处的一段高度保守序列。
ＴＡＴＡ框的保守序列为ＴＡＴＡＡ／ＴＡＡ／Ｔ，周围为富含ＧＣ的序列。基因转录时，ＴＡＴＡ框先
与转录因子ＴＦⅡ结合，然后再与ＲＮＡ聚合酶Ⅱ结合形成转录复合物，从而准确地识别转
录起始点，启动基因的转录。

（２）ＣＡＡＴ框 （ＣＡＡＴｂｏｘ）：位于转录起始位点 －７０～－８０ｂｐ处，也是一段保守序
列，ＣＡＡＴ框的保守序列为 ＧＧＣ／ＴＣＡＡＴＣＴ。实验证实，ＣＡＡＴ框的存在是定量高效转录
所必需的。

（３）ＧＣ框 （ＧＣｂｏｘ）：ＧＣ框位于转录起始位点 －９０ｂｐ附近，能与转录因子 ＳＰ１结
合，促进转录。

３能诱发基因突变的因素称为诱变因素或者诱变剂，分为物理因素、化学因素和生
物因素三大类：

（１）物理因素主要包括电离辐射和非电离辐射，电离辐射如临床上用于放射诊断的
Ｘ射线和用于肿瘤放射治疗的６０Ｃｏγ射线，非电离辐射如紫外线等。

（２）化学因素如甲醛、氮介、烷化剂、亚硝酸、亚硝酸盐及苯并芘等。
（３）生物因素主要是病毒，包括ＤＮＡ病毒和ＲＮＡ病毒。
４基因突变将产生不同程度的表型效应：
（１）不产生有害效应即发生中性突变 （ｎｅｕｔｒａｌｍｕｔａｔｉｏｎ）：①突变后的密码子与突变前

的密码子编码同一氨基酸，不引起该多肽链中氨基酸顺序和种类的改变；②不影响基因功
能的重复序列和基因间隔序列突变；③某些错义突变虽然导致蛋白质中氨基酸组成改变，
但不影响机体的生理功能，只是形成正常人体生化组成的遗传学差异。

（２）引起遗传病。
（３）产生遗传多态现象：遗传多态现象 （ｇｅｎｅｔｉｃｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍ）是指在同一位点上两

种或两种以上的等位基因在群体中同时和经常存在，每种类型的频率都比较高，频率最低

的变异型超过１％。人类的遗传多态现象包括：染色体多态性、ＤＮＡ多态性、酶多态性、
蛋白质多态性及抗原多态性等五类。

（张　璐）
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第三章　遗传的细胞基础

一、重点名词

１核小体 （ｎｕｃｌｅｏｓｏｍｅ）　由２００个核苷酸对的ＤＮＡ和一个组蛋白八聚体及一个 Ｈ１
结合而成。是染色质的基本结构单位。

２端粒 （ｔｅｌｏｍｅｒｅ）　染色体末端的一种特殊结构，实质上是染色体末端的 ＤＮＡ重
复序列。具有维持染色体结构稳定的作用。

３核型 （ｋａｒｙｏｔｙｐｅ）　有丝分裂中期染色体数目、大小、形态特征的总和。
４Ｘ染色质 （Ｘ－ｃｈｒｏｍａｔｉｎ）　女性的两条 Ｘ染色体中，只有一条有转录活性，另

一条无转录活性，在间期细胞核中螺旋化而呈异固缩状态，结果形成一个大小约为１ｕｍ、
紧贴于核膜内缘的浓染小体，称Ｂａｒｒ小体，即Ｘ染色质。
５同源染色体 （ｈｏｍｏｌｏｇｏｕｓｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ）　细胞中一条来自父亲，一条来自母亲，

其形态、大小、结构都完全相同的两条染色体，称为一对同源染色体。

二、练习题

（一）是非题

１细胞内的染色质和染色体是两类不同的物质。 （　　）
２常染色质是高度螺旋化的。 （　　）
３染色质是由ＤＮＡ、ＲＮＡ、组蛋白及非组蛋白等组成的一种核蛋白复合体。 （　　）
４染色质的组蛋白有五种：Ｈ１、Ｈ２Ａ、Ｈ２Ｂ、Ｈ３、Ｈ４。 （　　）
５构成核小体的组蛋白八聚体表面有１４０对核苷酸组成的ＤＮＡ链缠绕１７５圈，形成

核心粒。 （　　）
６染色体中，在一般染色处理下染色较浅、并呈凹陷的狭窄区域为着丝粒，也叫初

级缢痕。 （　　）
７减数分裂发生在生殖细胞形成的过程中。 （　　）
８减数分裂后期Ｉ姐妹染色单体彼此分离，进入不同的细胞。 （　　）
９同源染色体的分离是分离律的细胞学基础。 （　　）
１０交叉发生在同源染色体的姐妹染色单体之间。 （　　）
１１减数分裂过程中ＤＮＡ复制一次细胞连续分裂两次。 （　　）
１２减数分裂后期ＩＩ同源染色体彼此分离，进入不同的细胞。 （　　）
１３非同源染色体的自由组合是自由组合律的细胞学基础。 （　　）
１４人类染色体核型中，Ｄ组染色体包括１３、１４、１５号染色体，均为近端着丝点染

色体且有随体。 （　　）
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１５Ｙ染色体属于 Ｇ组染色体且有随体。 （　　）
（二）单选题

１染色质的基本结构单位是 （　　）。
ＡＤＮＡ双螺旋 Ｂ染色粒 Ｃ核小体
Ｄ螺线管 Ｅ染色线

２二价体首先见于减数分裂的 （　　）。
Ａ细线期 Ｂ偶线期 Ｃ粗线期
Ｄ终变期 Ｅ双线期

３同源染色体的联会发生在减数分裂的 （　　）。
Ａ细线期 Ｂ偶线期 Ｃ粗线期
Ｄ双线期 Ｅ终变期

４非姐妹染色单体间的交叉首先见于减数分裂的 （　　）。
Ａ细线期 Ｂ偶线期 Ｃ粗线期
Ｄ终变期 Ｅ双线期

５四分体首先见于减数分裂的 （　　）。
Ａ细线期 Ｂ偶线期 Ｃ粗线期
Ｄ双线期 Ｅ终变期

６减数分裂前期Ｉ的偶线期配对的两条染色体是 （　　）。
Ａ姐妹染色单体 Ｂ非姐妹染色单体 Ｃ同源染色体
Ｄ非同源染色体 Ｅ二分体

７减数分裂前期Ｉ的顺序是 （　　）。
Ａ细线期→粗线期→偶线期→双线期→终变期
Ｂ偶线期→粗丝期→细线期→双线期→终变期
Ｃ细线期→偶线期→粗线期→双线期→终变期
Ｄ细线期→双线期→偶线期→粗线期→终变期
Ｅ细线期→双线期→粗线期→偶线期→终变期

８同源染色体分离和非同源染色体自由组合 （　　）。
Ａ同时发生于减数分裂Ⅰ
Ｂ同时发生于减数分裂Ⅱ
Ｃ前者发生于减数分裂Ⅰ，后者发生于减数分裂Ⅱ
Ｄ前者发生于减数分裂Ⅱ，后者发生于减数分裂Ⅰ
Ｅ同时发生于减数分裂Ⅰ和Ⅱ

９女性体细胞中，异固缩的Ｘ染色体来源于 （　　）。
Ａ父方 Ｂ母方 Ｃ外公
Ｄ外婆 Ｅ不一定

１０正常女性口腔上皮细胞的性染色质检查结果应是 （　　）。
ＡＸ染色质阴性，Ｙ染色质阴性
ＢＸ染色质阴性，Ｙ染色质阳性
ＣＸ染色质阳性，Ｙ染色质阳性
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ＤＸ染色质阳性，Ｙ染色质阴性
Ｅ不一定

１１人类染色体中具有随体的是 （　　）。
ＡＤ组和Ｇ组 ＢＹ染色体 ＣＸ染色体
ＤＣ组和Ｅ组 ＥＦ组

１２人的染色体数目为４６，这是指 （　　）。
Ａ一个人的每个细胞都有４６条染色体
Ｂ一个人共有４６条染色体
Ｃ一个人共有４６对染色体
Ｄ一个人的每个体细胞都有４６条染色体
Ｅ以上都不是

１３１ｑ３５表示 （　　）。
Ａ１号染色体短臂第３５条带
Ｂ１号染色体短臂３区５带
Ｃ１号染色体长臂第３５条带
Ｄ１号染色体长臂３区５带
Ｅ以上都不是

１４人类Ｙ染色体的形态是 （　　）。
Ａ小的近端着丝粒染色体
Ｂ小的亚中着丝粒染色体
Ｃ小的中央着丝粒染色体
Ｄ中等近端着丝粒染色体
Ｅ以上都不是

１５在口腔上皮细胞中可观察到 ３个 Ｘ染色质，这个人所具有的 Ｘ染色体数
是（　　）。
Ａ．２ Ｂ．３ Ｃ．４
Ｄ．０ Ｅ．１

１６在电子显微镜下，间期核核膜内侧电子密度大的物质是 （　　）。
Ａ常染色体 Ｂ常染色质 Ｃ异染色质
Ｄ核仁 Ｅ核小体

（三）多选题

１核小体的结构特点是 （　　）。
ＡＤＮＡ和组蛋白构成的颗粒状结构
Ｂ颗粒之间由丝状物连成串珠状
Ｃ连接区由ＤＮＡ构成
Ｄ连接区由非组蛋白构成

２组成核小体的核心粒的成分是 （　　）。
ＡＨ４ ＢＨ３
ＣＨ２Ａ和Ｈ２Ｂ ＤＨ１
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３染色质的化学成分 （　　）。
ＡＤＮＡ ＢＲＮＡ
Ｃ组蛋白 Ｄ非组蛋白

４人类的下列细胞中具有４６条染色体的是 （　　）。
Ａ精子 Ｂ精原细胞
Ｃ次级精母细胞 Ｄ初级精母细胞

５有中央着丝粒的人类染色体是 （　　）。
Ａ１号 Ｂ３号
Ｃ１５号 Ｄ２１号

６Ｙ染色质 （　　）。
ＡＭ期的中期可见到
ＢＧ１期可见到
Ｃ是核膜内缘１μｍ大小的浓染小体
Ｄ是０３μｍ大小的强荧光小体

７一个人类生殖细胞中有 （　　）。
Ａ１个染色体组 Ｂ１条Ｘ或１条Ｙ染色体
Ｃ２２条常染色体 Ｄ２３个二价体

８人类核型中染色体的分组是按 （　　）。
Ａ染色体的大小 Ｂ有无随体
Ｃ着丝粒的位置 Ｄ有无副缢痕

９减数分裂的意义是 （　　）。
Ａ实现染色体数目减半 Ｂ生物个体多样性的基础
Ｃ遗传学三大定律的细胞学基础 Ｄ进行细胞增殖

（四）问答题

１染色质是如何包装成染色体的？
２什么是Ｌｙｏｎ假说？
３减数分裂有何生物学意义？

三、练习题参考答案

（一）是非题

１Ｆ　２Ｆ　３Ｔ　４Ｔ　５Ｔ　６Ｔ　７Ｔ　８Ｆ　９Ｔ　１０Ｆ　１１Ｔ　１２Ｆ　１３Ｔ
１４Ｔ　１５Ｆ
（二）单选题

１Ｃ　２Ｂ　３Ｂ　４Ｃ　５Ｃ　６Ｃ　７Ｃ　８Ａ　９Ｅ　１０Ｄ　１１Ａ　１２Ｄ　１３Ｄ
１４Ａ　１５Ｃ　１６Ｃ
（三）多选题

１ＡＢＣ　２ＡＢＣ　３ＡＢＣＤ　４ＢＤ　５ＡＢ　６ＢＤ　７ＡＢＣ　８ＡＣ　９ＡＢＣ
（四）问答题

１核小体由２００个核苷酸对的 ＤＮＡ和一个组蛋白八聚体及一个 Ｈ１结合而成，它是
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染色质的基本结构单位。多个核小体串联起来形成一条串珠状的纤维，直径１０ｎｍ，是染
色体的一级结构，又称染色质纤丝。６个核小体缠绕一圈形成螺线管，直径３０ｎｍ，螺线
管是染色体的二级结构。从３０ｎｍ的螺线管如何进一步包装成染色体，有两种观点：一是
袢环结构模型，该模型认为非组蛋白构成染色体支架，３０ｎｍ的染色线折叠成环，沿染色
体纵轴，由中央向四周伸出，构成放射环。每１８个袢环以染色体支架为轴心呈放射状平
面排列，形成微带。微带是染色体高级结构的单位，平均１１０个微带沿轴心支架纵向排
列，构建成１个染色单体。二是多级螺旋模型，该模型认为螺线管进一步盘绕，形成直径
４００ｎｍ的超螺线管，进一步螺旋形成染色单体。

２Ｌｙｏｎ假说是关于Ｘ染色质形成机制的学说，有三个要点：
（１）女性只有一条Ｘ染色体有转录活性，所以男女细胞中的 Ｘ连锁基因产物在数量

上基本相等，称为剂量补偿效应。因此，Ｘ染色体数＝Ｘ染色质数＋１。
（２）异固缩而失活的Ｘ染色体可以是来自父亲，也可以是来自母亲。可一旦特定细

胞内的某条Ｘ染色体失活，由此细胞增殖形成的所有子代细胞也总是这条Ｘ失活。因此，
失活是随机的，也是恒定的。

（３）Ｘ失活发生于胚胎发育的早期 （人胚第１６天）。
３（１）保持物种染色体数目的稳定性，即保持了遗传信息的稳定性。
（２）体现了分离律 （减数分裂后期Ｉ）、自由组合律 （减数分裂后期Ｉ）、互换 （减数

分裂Ｉ粗线期）的细胞学基础。
（３）互换规律让基因重组成为可能，增加了生殖细胞中染色体组成的差异，增加了

遗传物质的组合，从而增加了后代个体遗传物质的多样性，即增加了生物的多样性，是进

化的遗传基础。

（李　清）
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