
章　　群体的遗传组成第

和

例

血型是由一个位点上两个等位基因决定的，三种基因型对应三种血型人类

，显示了东格陵兰岛爱斯基摩的资料（表。以下的数据取自和

人和冰岛人的血型分布频率。

东格陵兰岛爱斯基摩人和冰岛人的血型分布频率表

基因和基因型的频率

描述一群生物个体的遗传组成，我们应详细说明它们的基因型，并说出每一种基因型

起见，假设我们关注某一个常染色体位点

有多少。假若我们不在意基因型间表型差异的性质，那么这将是一个完整的描述。为简单

，并且这个位点上的两个不同的等位基因

和存在于个体之间，于是将有三种可能的基因型 （这里我们只关注

二倍体的生物体，全书均如此）。群体的遗传组成可通过属于每一种基因型的个体比例或

百分率，或换句话说，通过个体之间三种基因型的频率进行充分的描述。这些比例或频率

被称为基因型频率，一种特定基因型的频率就是它在个体之间的比例或百分率。例如，如

果我们发现群体中四分之一的个体是 型的，则这种基因型的频率就是

或

或

当然，所有基因型的频率加在一起一定等于

血型在格陵兰人中稀少而在冰岛人

点不仅是两个群体各自变异的一种来源，而且也是群体间遗传差异的

很明显，这两个群体在这些基因型频率上不同，

中相对普遍。这个位

一种来源。

是位点

在遗传学意义上，一个群体不仅仅是一群个体，而且是一个能繁殖的类群；一个群体

的遗传学不仅涉及个体的遗传组成，而且也涉及从一个世代到下一世代的基因传递。在传

递过程中，亲本的基因型分开了，后裔中由配子传递的基因组成了一组新的基因型。这

样，群体携带的基因在世代间具有连续性，但它们构成的基因型却没有这种连续性。一个

群体的遗传组成，以它携带的基因为依据，可通过基因频率的阵列来描述；也就是说，通

过在每一个位点上存在的等位基因以及在每一个位点上不同等位基因的数目或比例加以详

细说明。例如，如果 上的一个等位基因，那么 基因的频率，或 的基因

等位基因所占的比例或百分率。任何一个位点上所有等频率是这个位点上所有基因中



率表示）。这样，两个群体在基因频率和基因型频率上都不同。

所示的基因频率（以百分对冰岛人样本进行同样的运算，我们发现两个群体中有如表

频率总和等于

） 基因的频率是

陵兰人中 基 因 的 频 率 是

，格血型表示杂合基因型。根据等式

和 血型表示两个纯合基因型，率。

血型频给出的率，我们可以取例
格陵兰人和冰岛人血型基因的频率表为了说明从基因型频率中计算基因频

例

而计数过的个体间基因频率和基因型频率之间的关系如下：

以及 基因的频率为。因为每一个体包含两个基因，这样，

表 基因频率和基因型频率的关系

一般的形式表示这种关系，可以设定基因和基因型的频率（表

或的频率是或 。为了用一种更的频率是基因。进而个因和

基个基因。因此，样本中有基因，每一个 个体包含一个个体包含两个

个基因的代表。每一个每一个体包含两个基因，这样我们计数了这个位点上的

表 根据基因型频率确定基因频率

的数目（表

和的例子，假定有两个等位基因 ，我们对 个个体进行分类并计数每一种基因型

一组个体之间某特定位点上的基因频率可根据已知的基因型频率来确定。举一个假想

位基因的频率加起来一定等于 或



自然群体中的孟德尔变异

序列的变异。这些酶识别特异性的 或

位点由

我们对自然群体中作为孟德尔单位分离的不连续性状能够观察到很多不同水平的遗传

变异。对表型（例如植物花色、蜗牛壳色和图案）具有巨大影响的可见变异或者像侏儒这

样的巨大突变都在变异系谱的一端。但是，个体之间的很多变异在表型上并不产生明显的

和例差异。这种隐蔽的变异已被研究蛋白质以及 本身差异的方法所揭示。例

中的 血型变异例释了一种通过抗体反应可检测出来的隐蔽变异。在电场存在的情况

下，蛋白质电泳是检测可溶性蛋白质在凝胶上流动性差异的一种技术。这种方式检测出的

变异是作为共显性等位基因遗传的，被称为等位酶。它们是由引起蛋白质电荷改变的氨基

酸替代所造成的。因此，蛋白质电泳可检测蛋白质之间大约

种氨基酸有

的氨基酸差异，因为

种是带电荷的。

个碱基的采用限制性酶可检测

片段通过电泳按大

序

列，这些序列无论何时出现，这些酶都可以切割它。然后，这些

探针杂交而被观察。在小被分开，并通过称为 的程序与一种标记的

探针可识别的

。与只

区间内，如果个体之间在限制性位点上存在变异，那么这种变异会被

斑点内限制性片段的大小变化所揭示，这被称为限制性片段长度多态性，或

变异可以位于基因组的非编码和编码区

对检测这种变异是必要的，但不必知道克隆探针的功能或染色体位置。

能检测功能蛋白质变化的蛋白质电泳不同，

域。虽然克隆

序列的插入和缺失引起。大的限制性片段长度的变异还可由两个限制性位点之间的

插入通常是转座（位）因子：它的

序列的数目变化所引起。前者，也称为

序列在基因组中是以多个、分散的拷贝存在的，

能够从一个位置移动到另一个位置。另外的长度变异是由“小卫星”或“微卫星”位点上

串联重复 （可变数目的串联重复）位

个碱基对长的重复单位组成。微卫星（或简单序列重复，点，由

或（个碱基对这样较短的重复单位组成，例如， ，其中 是重复单位数目，

序列来最终分辨个体间的变异。是可变的。最后，通过比较由直接测序所得的实际

章和第

对不连续性状的等位变异，不管是表型上可见的还是隐蔽的，都被称为多态性，关于

这些，将在第 章进行更多的说明。多态位点导致数量性状的变异，这是本书的

主 题。

变化的原因

在基因从一个世代传递到下一世代过程中，几种作用影响基因和基因型频率。为了全

面理解数量遗传变异，我们需要了解这些因素如何单独和共同影响群体随时间的遗传变

异，以及作为基因频率改变的作用，它们的相对重要性有多大。这些作用形成了下面四章

的主要内容，在此我们对这些作用做简要评述，以便说明本章对什么因素不予考虑的想

法。可引起群体遗传特性变化的作用是：

章中给予考虑，但总是假定我们在处理一个“大群体”，这只意味着这个群体中

群体大小　　从一个世代传递到下一世代的基因是亲代基因的一个样本。因此，连续世

代间的基因频率存在着抽样变异，而且亲本数量越小，抽样变异就越大。抽样变异的效应

于第

的抽样变异小到可以忽略不计，因此，届时讨论中不涉及它。为实用目的，一个“大群
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哈迪一温伯格法则

哈迪 温伯格平衡

，因此有：

后裔中基因型亲本中基因

频率

体”是成年个体数以百计而不是数以十计的一个群体。

生殖力和生活力的差异　　虽然现在我们不涉及所讨论的基因表型效应，但我们不能忽

视它们对生殖力和生活力的影响，因为这些效应影响下一代的遗传组成。亲本之间不同的

基因型可能有不同的生殖力，如果是这样，则它们对形成下一世代用的配子贡献也不会相

等。通过这种方式，基因频率在传递过程中可能会改变。而且，新形成的合子之间的基因型

可能有不同的存活率，因此到个体成熟且它们本身成为亲本的时候，新的世代中基因频率也

可能会改变。这些过程被称为选择，将在第 章描述。其时我们将假定这些过程不起作用。

我们可以取人类血型基因来说明这一目的，因为对这些基因起作用的选择力量可能不强烈。

相反地，产生一种与野生型相比是异常突变表型的基因，经常承受着更多的选择。

变。这些过程将在第

迁移和突变　　群体的基因频率还可能因另一个群体中的个体迁入以及基因突变而改

章描述，在这里也假定它们不起作用。

或

交配系统　　后裔的基因型是由配子成对结合所形成的合子决定的，配子的结合又受到

亲本交配的影响。因此，后裔世代中基因型频率受亲本世代中交配配偶的基因型的影响。

我们将首先假定，就讨论的基因型而言，交配是随机的。随机交配（

章群体大小的效应中再来描述。

意味着任一个体与群体中的任何其他个体都有相等的交配机会。重要之点在于交配

的个体不应该有基因型的相似、或通过祖先而彼此有相关的特殊倾向。如果一个群体占有

广大的地理区域，那么居住在同一地区的个体比居住在不同地区的个体似乎有更多的交

配，因此，交配的配偶倾向于通过祖先而相关。为此一个分布很广的群体很可能被细分成

很多地区群，并且仅在地区群内交配是随机的。细分群体的特性依赖于地区群的大小，这

将在第

在一个没有选择、突变和迁移的大随机交配群体中，基因频率和基因型频率在世代间

保持不变；而且，基因频率和基因型频率之间存在一种简单的关系。一个群体的这些特性

是从众所周知的哈迪一温伯格法则这一定理（或原理）导出的，哈迪和温伯格各自于

年证明了这些特性。一个具有稳定的基因和基因型频率的群体被认为处于哈迪一温

伯格平衡。基因频率和基因型频率之间的关系是最重要的，因为有关群体遗传学和数量遗

传学的很多推论都基于它。关系是这样的：如果亲本之间两个等位基因的基因频率是

和 和，那么后裔之间的基因型频率是

（上面的关系指的是常染色体基因；性连锁基因并不这么简单，将在以后解释。）保持

哈迪一温伯格法则所需要的随机交配和没有选择的条件仅仅指的是所考察的基因型。关于

其他属性可能有优先交配，其他位点的基因型可能受到选择，但不影响正在讨论的问题。

、



中，同时也给出了确保每个步骤，它们汇总在表

个步骤详述如下。

两个附加的条件是基因在配子发生过程中正常分离以及雄性和雌性中基因频率相同。这些

要求的理由将在证明过程中看出来。

哈迪一温伯格法则的证明包含

一步推导有效所必须保持的条件。

表

步骤

在证明哈迪一温伯格法则过程中推导的步骤以及必须保持的条件

推导（起：止）

亲本基因频率

所有配子的基因频率

基因的频率。这样整个配子产出中基因频率与亲本的相同。这它是产生配子的亲本中

是表 中的步骤 。只有一些配子形成将成为下一世代中个体的合子。只要携带不同等

位基因的配子在其受精能力上没有差异，并且只要形成的合子代表亲本配子的一个大样

表

本，合子中基因频率就不会改变。这是步骤

从配子基因频率到合子的基因型频
合子的基因型频率

率　　个体间随机交配等于它们的配子间随机

结合。于是合子（受精卵）之间的基因型频

率就是结合起来以产生它们的配子类型的频

率之积。因此，随机交配产生的后裔之间的

基因型频率可简单地通过将每一性别亲本产

生的配子类型频率相乘来确定。只要两性中配子频率相同，产生的合子就如表

形成合子的配子的基因频率

合子的基因型频率

后裔中基因型频率

个体只产生。

相等的存活力

亲本世代的基因和基因型频率

，另一些配子携带

和

，由等式

条 件

正常的基因分离
）亲本具有相等的生殖力

配子有相等的受精能力
）大群体

随机交配
雄亲和雌亲有相等的基因频率

配子。于是，只要所有基因型都具有相等

的频率就是
’

所示。

’
可知，的生殖力，整个群体产生的所有配子之间，

个体产生同等数目的正常分离的

配子。产生两种类型的配子，一些配子携带

表

：（表

从亲本基因频率到配子基因频率　　假设亲本世代具有如下的基因和基因型频率

后裔中基因频率



时，这个最大值才出现。其次，当一个等位基因的频率低时，

示的合子基因型频率。

表

的频率是

由两性配子得到的合子基因型频率

从合子到成年　　正如 表述的那样，上面推导的合子基因型频率是哈迪一温

伯格频率。可是，这不是证明的彻底结束，因为除非合子有相等的存活力，至少直到能够

区分它们的基因型时，才能观察到这些频率。这个步骤可能是不重要的，但是如果要了解

不同的存活力影响，就必须认识这一步骤。

找到。

后裔中从基因型频率到基因频率　　这个最后步骤证明基因频率没有改变。只要后

裔中不同基因型相等地存活到成年，此时它们能成为亲本，它们的频率就是上面给出的那

样。于是成熟后裔中基因频率可通过等式

，它与亲代的相同。这证明基因频率在世代间保持不变。

中的基因频率和基因型频率之间的关系可适用于一单个世代。其次，后裔

现在可以陈述哈迪一温伯格法则两个深层次的方面。首先，因为亲本和后裔中基因频

率相同，

骤

的基因型频率仅取决于亲本的基因频率而与亲本的基因型频率无关。这一点可以从上面步

中看出，其中配子类型的频率与亲本的基因频率相等，而不管基因型频率是多少。因

而，具有任何基因型频率的亲本，只要它们随机交配并且雄亲和雌亲中的基因频率相同，

就以哈迪一温伯格比例产生后裔。如果已知雄亲和雌亲中基因频率不相同，通过在步骤

，可很容易地推导出后裔的基因型频率。一个常染色体基因中将适宜的配子频率代入表

的基因频率在后裔的两个性别中是相等的，并且随机交配的下一代产生与原始基因频率平

均值对应的哈迪一温伯格基因型频率。

处于哈迪一温伯格平衡的一个群体中基因频率和基因型频率之间的关系显示在图

中。基因型频率的曲线显示了两个重要的特征。首先，杂合体的频率不可能超过

当基因频率为

这个稀有的等位基因主要出现于杂合体中，纯合体几乎没有。这对选择的有效性具有重要

的影响，这一点将在下一章看到。

的关系不适用于隐性等位基的。继而，当杂合体不能与显性纯合体区分时，等式

种基因型的频率是必要因频率可如何从它们的基因型频率中来确定；但对此知道所有

中看到，一群个体之间的基隐性等位基因的基因频率　　本章开始我们在等式

哈迪一温伯格法则的应用

哈迪一温伯格法则在三个方面特别有用，现在来说明它们。

卵子和 卵子和精子的结合不必与 所精子的结合加以区别；因此得到如表



。纯合体的哈迪一温伯格频率是 ，因此基因频率是或约为

处于哈迪 温伯格平衡的一个群体中两个等位基因的基因型频率和基因频率之间的关系图

例

）是由单个隐性基因引起的一种人类代谢病。纯合体可在出生后几苯丙酮尿症

天检测出来，在那以前假定选择淘汰是可以忽略不计的。对英国伯明翰出生的婴儿经过

年的测验，从 个婴儿中检测出 等，例（ 。样本中纯合体的频率是

种基因型因的情况。可是，如果基因型符合哈迪一温伯格的比例，我们就不必知道所有

的一个隐性基因；那么 ，纯合体的频率就是表示频率为的频率。例如，假定用

并且基因频率是纯合体频率的平方根。例 说明了这种计算。要确保这种估计基因频率

的方法有效，在计数纯合体之前没有选择淘汰显然是必需的。还应当注意到采用这种方法

对基因频率进行估计时，对非随机交配的影响是相当敏感的。

。两者计

人是

整个群体中杂合体的频率是

算出来的答案近似为 基因携带

中得出的一个结论，已经注意到了这一点。

者。大多数人在发现一个稀有的隐性畸形体的杂合体竟如此的普遍时，往往会感到吃惊。

作为从图

“携带者”的频率　　了解隐性畸形体杂合体或“携带者”的频率经常是重要的，如果

人中有或每

，正常个体内杂合体的频率是

因此，大约正常人的
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基因频率已知就可以计算它。假定存在哈迪一温伯格平衡，则所有个体（包括纯合体）中

给出。可是，往往了解正常个体内杂合体的频率是更妥当的，

表示，

的频率是）的比率，其中

的杂合体频率由

虽然这在纯合体稀少时不会有很大的不同。正常个体中杂合体的频率，用符号

是基因型频率

时，有：

，每一个与总数相乘得到期望值。例如，和 的期望值是

测验观。比较观察数和期望值表明，两种纯合体不足，杂合体过量。用

察数和期望值一致程度的好与坏。不一致性不显著，这在抽样过程中很容易偶然产生。注

意这个 只有一个自由度，因为从数据中已估计了基因频率，这样观察数和期望值在它

们的基因频率和总数上必定一致（表

表 测验

是隐性等位基因。因此，当

中。

哈迪一温伯格平衡的测验　　如果能识别一个位点上的所有基因型，其所得数据可用，

那么可以检验基因型的观察频率是否与处于哈迪一温伯格平衡的群体相一致。根据哈迪一

温伯格法则，后裔的基因型频率由它们亲本的基因频率决定。如果群体处于平衡，则亲本

与后裔的基因频率相同，因此，后裔中观察到的基因频率，就像是亲本的基因频率，能用

来计算依哈迪一温伯格法则期望的基因型频率。这种方法例证在例

例

血型频率。样本的观察数在下表中。样本的基因频率首先通给出了冰岛人

从观察数中计算。然后，通过等式

例

过等式 从基因频率中计算出哈迪一温伯

、格基因型频率

冰岛人 血型频率的

所示。但是有一

对符合平衡群体的测验就是对哈迪一温伯格基因型频率产生的条件是否满足的测验。

可是，从测验中能获得的结论却有限。当发现良好符合时，测验没有理由怀疑所有条件的

满足。对血型基因作出的测验几乎总是显示相当良好的符合，正如例

个条件，它的不满足并不导致不符合，这就是亲本之间相等的生殖力。其理由将马上给予

解释。如果测验显示出观察和期望频率之间不一致，那么我们能得出结论：一个或更多的

条件没有满足。但是不一致性不允许我们鉴别出其来源，或确定哪一个条件没满足。其理

由是同样的不一致性可由不同的原因引起。例如，杂合体过多可由纯合体的选择淘汰引

起，也可由亲本世代中雄性和雌性的基因频率不同引起。这种测验并不像它表现的那么简

单，我们必须更仔细地观察这种测验能够做什么。



交配频率和哈迪一温伯格法则的另一种证明

现在让我们更仔细地观察一个随机交配群体的繁殖结构，按照配偶

哈迪一温伯格法则将亲本的基因和后裔的基因型关联起来。因此，要全面测验它，我

们需要知道亲本的基因频率并从亲本基因频率中计算出后裔的期望基因型频率。除描述的

测验外，我们只有后裔。我们通过计数找出它们的基因频率。于是我们认为：如果这就是

产生这些后裔的配子之间的基因频率，那么基因型应当像从观察的基因频率中计算出的那

样处于哈迪一温伯格比例。如果亲本的基因频率和后裔的不同，那么我们已经使用了错误

的基因频率来计算期望值。参考表

讨论见

将指明测验的条件是随机交配，两性亲本具有相等

的基因频率和后裔之间具有相同的生活力；但没有测验亲本之间相等的生殖力。因此，选

择可通过生殖力起作用，并且不会被这种测验检出。通过对后裔生活力起作用的选择将导

致观察和期望频率之间的不符合。可是，鉴定出降低生活力的基因型是不可能的。在论及

选择的效应之后，下一章将解释其理由。关于测验局限性的更全面的

；其统计方面的更全面考察见

交的基因型来区别

配类型，以及观察不同交配类型的后裔之间的基因型频率是多少。这将为叙述连续世代中

的基因型频率提供一个一般的方法，这将在下一章中用到。它还为哈迪一温伯格法则提供

了另一种证明；这种证明比已经给出的更麻烦，但更清晰地显示了哈迪一温伯格频率是如

何从孟德尔分离法则中产生的。这个过程首先是要根据亲本之间基因型的频率获得所有可

能交配类型的频率，然后要根据孟德尔比率获得每一种交配类型的后裔之间的基因型

频率。

考察具有两个等位基因的一个位点，并且像以前一样，假定亲本中的基因和基因型频

率如表

仅产生

基因型。类似地，

后裔。因的右边栏中。这样，例如交配类型

总共有 种交配类型，当交配是随机时，它们的频率可通过表 下角显示的频率相乘而

前两栏中所示的交配类型的频率。现在

获得。因为亲本的性别对此无关，一些交配类型是等价的，所以不同类型的数目简化成

种。通过对等价类型频率的求和，我们获得表

我们必须考察由每一种交配类型产生的后裔的基因型，并找出在整个后裔中每一种基因型

的频率，当然得假定所有的交配类型具有相等的生殖力以及所有的基因型具有相等的生活

力。这列在表

部分是从这种交配类型中获得的此，整个后裔中，

所示：

表

。为了求出整个后裔中每一种基因型的频率，我们将每种交配类型贡献的频率相是

后裔部分的交配类型贡献给总的。因此，这种频率为是交配的后裔中有

亲本的基因和基因型频率



组成和

和

这些频率也可通过一代随机交配而达到。

如果所有等位基因都是共显性的，这样所有基因型可在表型上识别，那么通过简单的

计数便可从表型中估计基因频率。可是，如果一个或多个等位基因是隐性的，那么通过计

数等位基因就不能获得基因频率。例如，在人类

血型（表型）由两种基因型是隐性的，因此 血型由

血型系统中，

组成，

等位基因对

和

两个等位基因处于哈迪一温伯格平衡时的基因型频率表

所示：么处于哈迪一温伯格平衡之下的基因型频率如表

，那和和 是任意两个等位基因，并且它们具有频率位基因的完全相同。如果

复等位基因

当一个位点上有两个以上等位基因时，由基因频率确定基因型频率的方法，与两个等

两个等位基因随机交配基因型频率的计算表

表 两个等位基因随机交配时各种基因型的频率

配而达到，不管亲本之间的基因型频率如何。

和 。这些就是哈迪一温伯格平衡频率，并且我们已经证明它们可以通过一代随机交

加。简化之后的总和列在表 的底部，从等式 」给出的恒等式可知，它们等于



等于上一代的 和

，频率为和

性连锁的两个等位基因和基因型频率表

。整个群体中 的频率是：雄性

等于

的平均值。使用符号“ 表示后裔世代，有：

时的平衡情况。

）所描述的事例那样。基因频率必须通过最大似然法来估计，正如

性连锁基因

对于性连锁基因，其情形比常染色体基因要复杂得多。同配性别中基因频率和基因型

频率之间的关系与一个常染色体基因相同，但异配性别只有两种基因型，且每一个体仅携

带一个基因而不是两个。由于这个原因，群体中性连锁基因的三分之二由同配性别携带，

三分之一由异配性别携带。为简明起见，异配性别将被指定为雄性。考察两个等位基因

所示：和 ，假定基因型频率如表

的频率是的频率是于是雌性

获得其性连锁基因；因此，

现在，如果雄性和雌性之间的基因频率不同，则群体处于不平衡。整个群体中基因频率不

会发生变化，但随着群体接近平衡，基因频率在两个性别之间的分布会来回摆动。其理由

可从下面的考察中看出来。雄性只从它们的母亲那

上一代的 。雌性从双亲那儿相等地获得其性连锁基因；因此，

两个性别中频率的差异为：

）和另一种类型的雄性（全为

即为上一代差异的一半，但处于另一个方向。因此，两个性别之间基因的分布来回摆动，

但在连续世代中差异减半，群体很快接近一个平衡，在平衡处两个性别的频率是相等的。

当群体由一种类型的雌性（全为 混合在一起而开

说明了基因频率接近始，并让它们随机繁殖时，图

此为试读,需要完整PDF请访问: www.ertongbook.com



的性连锁基因。雌性中所有 种基因型都可识别，杂合体是“玳但现在叫“橙色”

）给出了伦敦猫一个样本中许多基因的频率。检查过的猫都是被送到诊

所来杀死的；因此它们不一定是一个随机样本。在所研究的基因中间有以前称为“黄色”

见

瑁壳”或“杂色”猫（表 。数据用来对哈迪一温伯格期望值进行了测验，尤其要看

用与例

是否有非随机交配的任何证据。第一个测验是要看两个性别中的基因频率是否相同。然后

相同的方式对雌性基因型测验哈迪一温伯格法则。每一表型类别的数目以及从

相同方式计算出的期望值给

它们中计算出来的基因频率显示在下表中。雄性的基因频率稍高一点，但不显著。因此，

到目前为止，没有理由认为群体不处于平衡。为简化起见，将对雌性观察到的基因频率视

为用于计算雌性期望基因型频率的适宜基因频率。用与例

在下表中。观察到的数目不与期望值良好吻合，但与小期望值的不一致仅是值得怀疑的显

著。如果不一致是真实的，则它可归因于非随机交配，但它也可能归因于人们对颜色的偏

爱，这使得抽样有偏差，从而使样本不代表繁殖群体。对猫群体的更广泛的分析和讨论，

和 ）。（

例

而开始的。的雄性（

显示了雌性内、雄性内以及两性结合时的基因频率。这个群体从全是一种类型的雌性（ ）和全是另一种类型

图 关于一性连锁基因在随机交配下接近平衡的情况



多于一个位点

两个群体，一个完全由

表 随机繁殖群体逼近哈迪 温伯格平衡速度的推导

当分别考察所有常染色体位点时，经一代随机交配后基因型频率就达到平衡是真实

的。但联合考察两个或更多个位点的基因型时，这不是真实的。为了说明这一点，假定有

基因型组成，另一个完全由 基因型组成。假定

这两个群体以每一性别相等的数目进行混合，并允许随机交配。对两个位点的每一个位点

种将出现在第一代后裔中，它们上的两个等位基因来说，有 种可能的基因型，但只有

是一个

是两个起始的双纯合体和双杂合体。由两个位点决定的性状之间存在完全的联合，两个性

状似乎是由单个基因的差异所决定。随着连续的随机交配，丢失的基因型将在随后的世代

中出现，但不会立即达到它们的平衡频率，并且性状之间起始的联合会逐渐减少。如果两

个位点是连锁的，那么平衡频率的获得将花费更长时间，因为丢失的基因型出现取决于两

个位点之间的重组。关于两个或更多位点的不平衡被称为配子期不平衡，或连锁不平衡，

不管位点连锁与否。具有不同基因频率的群体混合或小群体内的偶然性可产生不平衡。选

择较其他等位基因组合更为优势的等位基因组合也可产生并维持不平衡。表

随机繁殖群体逼近平衡的速度的推导。

中。于

我们首先需要对不平衡数量的度量。这最好用配子类型的频率而不是合子基因型的频

率来表示。考察两个位点，每一位点具有两个等位基因，基因频率显示在表

种类型配子。如果配子含有基因的随机组合，则群体处于平衡。因此，平衡时的配是有

中显示的那样。假定实际的非平衡频率为子频率只取决于基因频率，正如表

和 ，两个配子，正如从表中看到的那样。这些中的每一个与平衡频率相差一个数量

表 应用伦敦猫的资料进行的哈迪一温伯格平衡 测验



值必定是相同的，但符号除外。类型有正的离差，两个有负的离差。每一配子类型的

用 来度量不平衡的数量。通过比较相引和相斥双杂合体的频率、参照基因型可表示不

可称为相引杂合体。它的频率是

。如果群体处于平衡，这两种基因型有相等的

的关系是：

号染色体从位于北卡罗来

数量遗传学导论

且它的频率是

黑腹果蝇

端

表

采用表 等

相斥杂合体是

平衡。不管两个位点连锁与否，基因型

频率。与

等于相引和相斥杂合体间频率差异的一半。因此，

例

）的整个染色体可从自然群体的个体中抽取出来，

并且可与含有经显性标记的平衡染色体的种蝇杂交，在这种染色体的抑制重组作用下，形

色体基本上就是一种可能的单倍体配子类型。总数为

的一个自然群体中抽取出来，用来评定纳

异（

）定位在离（位点 处，

（位点 端

点不存在。我们想要： 计算连

）则在离转录起点的

锁不平衡系数

”表示位

两个 限制位点每一单倍型的染色体数目

的术语，假定 代表表示每一个位点上＋等位基因的频率，

位基因的频率。在两个限制性位点座位上基因频率的估计值是

的右边显示的那样。

。于是，期望的单倍型频率和数目就像

表

。下面的数据是两个 限制位等，

，因为染成完全的纯合。一条染色体上任何位点数目的基因型被称为单倍型

的第

基因区域内的限制性片段长度变

点每一个单倍型的染色体数目（表

基因转录起点的

处。“＋”表示位点存在，“

确定这两个限制性位点是否处于连锁（不）平衡，

的绝对值将在这个范围之，这些值就出现。如果基因频率不是精确的相等，那么

和以及 ，或，或

；如 果到的绝对范围从的绝对值取决于基因频率。

上面给出了观察的单倍型频率，据此

分开，这说明了非常紧密连锁的位点不一定处于连锁不平衡。

因此，对这些限制性位点，样本没有显示出群体处于连锁不平衡的证据。这些位点被

期望数目与观察数目相配得很好，差异在统计上是不显著的（



染色体的频率是

。因此，后裔配子中

染色体的频率是体而产生。

所能取得的最是给定的观察基因频率下表示，其中，

一定，所以， 且和

是 ，因此中较小的一个。对这个例子，或

标

的频率是：

并且后裔世代中的不平衡系数是：

如果我们再考察一个世代的这种过程，我们得到：

这样，在任何数目 世代之后，不平衡系数由下式给出：

和

经常用

中，

是

内。因此，

大数值。表

因此，

，它是重要的。大的样本大小对检测连锁不平衡是的计算值是它最大值的

必要的，特别是当基因频率处于极端值时。

当处于连锁不平衡的群体随机交配时，不平衡的数量会随着每一个后续的世代而逐渐

降低。这种情况发生的速率取决于两个连续世代中配子类型的频率。如果两个位点被认为

在同一条染色体上连锁，那么这种情况可能最容易具体化。后裔世代中不平衡系数

种配子类型的任一种的频率而获得，因此，让我们只考察可依

以两种方式出现于后裔配子中。首先，它可作为基因型

类型。这种类型可

的非重组体而产生，下

意味着两个等位基因中任一个都可出现。以这种方式产生的 ），

的重组的频率，

的频率是

是重组频率。其次，或者它可作为基因型是亲代配子中

。那么，以这种方式产生

的频率是

不平衡中的位点不必是连锁的。对不连锁位点 不平衡的数量随着每一世代的

显示了不同程度的连锁在随机交配而减半。对连锁位点，不平衡消失更缓慢。图

个世代过程中不平衡数量是如何减少的。

只要（ ）定义为任何位点之间没有重组时一个配子传递一代的概率，由上面等式

给出的平衡途径就同等地适用于联合考察的任何数目位点的不平衡。位点数目越大，没有

重组的概率就越小；对两个不连锁位点，它是

。这样，多位点不平衡比个不连锁位点，它是

个位点的细

多位点间的总的不平衡。这种情形的实际后果是当许多位点可用于研究时，不平衡更象是

在成对位点中发现的，而不是在联合考察的较多数目的位点中发现的。有关

和节见 ，其估计方法见

之间。找到一个多态位点和一个疾病基因之间完全联合（完全连

在自然群体中经常发现重组来不及消除起始不平衡位点之间存在的连锁不平衡，例如疾

病位点和紧密连锁的

锁不平衡）实际上是在分子水平上鉴定疾病基因特性的第一步，并且对遗传诊断非常有用。

，对个不连锁位点，它是，对

个位点衰退得更快，不久就控制了许



选型交配

联合考察的两个位点随机交配之下接近平衡的情况图

曲线显示了相对于 世代不平衡的不平衡数量 条曲线指的是两个位点之间不同的连锁

程度，它们由沿着每条曲线显示的重组频率来表示。标明 的曲线指的是不连锁位点。

于连锁平衡之中（见例

可是，紧密连锁并不自动意味着位点将是处于连锁不平衡之中。甚至紧密连锁位点却可能处

；如果位点上具有不同基因频率的两个群体混合在一起，完全不

连锁的位点能够处于连锁不平衡，正如上面所例举的那样。因此，对群体不平衡的了解能够

交配之后便达到哈迪一温伯格频率（

告诉我们有关群体繁育史的一些情况，单个位点不能做到这一点，因为它们经单个世代随机

。连锁不平衡的其他原因是小群体中不同

位点等位基因之间的偶然联合，以及对特定等位基因组合的选择。连锁不平衡具有的重要

性，在以后各章尤其是关于数量性状的选择中必须加以考虑。

非随机交配

有两种不同形式的非随机交配。第一种是交配个体因祖先血统而彼此有亲缘。这往往

章中描述。第二种是个体针对所考察的增加所有位点上的纯合体频率。它的效应将在第

任一特定位点上的基因型倾向于优先进行交配。在此需简要地论及这种形式的非随机

交配。

如果配偶具有相同表型的机会比偶然发生的更频繁，就被称为选型交配，如果不频繁

则被称为非选型交配。在表型反映基因型的程度上，选型或非选型交配影响基因型频率。

描述了这种影响，这里只简要列出。选型交配在人类群体中具有一和

些重要性，选型交配针对身高、智力和其他性状而发生。可是，这些不是单一的基因差

异，不属本书讨论的范围。非选型交配在植物的自体受精体系中是普遍的。

中推通过适当修改交配类型的频率以允许增加相似表型之间的交配频率，可从表



习 题

在美国白人的一个样本中记录了人类 血型的下列数字。

导出关于单个位点选型交配的后果。对后裔之间基因型频率的影响是增加纯合体的频率和

减少杂合体的频率。实际上，群体只要部分地细分为两组，交配在组内就比在组间更经常

发生。如果选型交配在连续世代中继续下去，那么群体接近一种平衡状态，在该状态下基

因型频率保持不变。

非选型交配的后果，一般地说与选型交配的相反：它引起杂合体的增加和纯合体的减

少。可是，非选型交配通常具有改变基因频率的额外后果。如果交配主要在不同表型之间

进行，那么与普通表型相比，较稀少的表型在交配时有更多的成功机会。因此，较稀少的

等位基因占优势，基因频率趋向中间值，在这个数值上，表型在频率上是相等的。一个熟

悉的非选型交配例子是两性生殖方式，它直接导致频率为 的一个基因或染色体。植物

的自体受精机制以复等位基因为基础，稀有等位基因的有利地位导致了大量的等位基因均

以大致相等的频率并存。

在这个样本中观察到的基因型频率是多少？

基因频率是多少？

对观察到的基因频率，按哈迪一温伯格法则预测的基因型频率是多少？

）观察到的频率和期望值一致性程度怎样？

）由数据来自 ）引用，

大约 ）的苦味。没有能力辨味是由于常

［解答序号：

的人不能辨别苯氨基硫甲酸（

染色体上一单个隐性基因引起的。假定群体处于哈迪一温伯格平衡，那么不能辨味基因的

频率是多少？

［解答序号：

白化病在欧洲人群体中发生的频率大约是每 人中有 人。假定它是由常

染色体上一单个隐性基因引起的，并假定群体处于哈迪一温伯格平衡，那么携带者的比例

是多少？只需给出一个近似答案。

「解答序号：

的正常个体为携带者的一个随机交配群体作为一种代数练习，计算出将导致

中一个隐性突变体的基因频率。

［解答序号：

个等位变异在 名英国人的一个样本中发现了红细胞酸性磷酸酯酶的

。通过电泳可识别所有基因型，并且样本中的频率是：

）

基因型

频率（

和
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