
4
孟德尔式遗传分析

　 　被世人誉为遗传学之父的格雷戈尔·约翰·孟德尔（Gregor Johann Mendel ，
1822 — 1884）是 19世纪中叶奥地利古老的 Brünn城的修道士 。在 1857 — 1864年间 ，孟
德尔成功地用豌豆（Pisum sativum）进行了举世闻名的杂交实验 ，由于他卓越的洞察力和
科学的方法学将植物如菜豆 、石竹等其他材料杂交实验大大地向前推进了 。在他的研究
论文发表 35年之后 ，孟德尔法则才由 3 个国家的 3 位植物学家最终重新发现 。于是
1900年便标志着遗传学现代纪元的开端 。经历了一个多世纪的发展 ，当今的遗传学已成
长为一个重要的学术领域 ，生命科学的核心 。我国遗传学家谈家桢曾生动而形象地将遗
传学比喻为一棵根深叶茂的大树 ，孟德尔定律便是具有顽强生命的种子 ，由摩尔根等人
建立起来的细胞遗传学则是这棵巨树的主干 。作为现代遗传学的基础和经典遗传学核
心的孟德尔定律通常分为分离定律和自由组合定律 。这两条遗传的基本规律及其扩展
是本章的主要内容 。其要点是孟德尔遗传分析的基本原理与方法 ，基因在动物 、植物乃
至人类的繁衍过程中的表现及其传递规律 。
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4畅1 　分离定律及其遗传分析

4畅1畅1 　孟德尔的豌豆杂交实验
　 　孟德尔明智地选择了豌豆作为杂交实验的材料 。众所周知 ，豌豆是闭花授粉的双子叶植物 ，且又
便于异花授粉（ cro ss唱 fertilized）或简称为杂交（ hybrid iza tion） 。 由于它是闭花授粉的 ，因而每株豌豆子
代性状与亲代的遗传一致性极高 ，将这种品系（ stra in）称为纯种（ true唱 b reed ing）或称真实遗传 。
　 　严格选材 ，是孟德尔实验成功的保证之一 ；实验设计是科学方法学的重要组成部分 。孟德尔的成
功 ，还应归因于他精心设计的单因子实验和定量分析法 。

4畅1畅2 　单因子杂交实验及其分析
　 　孟德尔从不同纯系的豌豆中选择了 7对鲜明的成对的单个性状（ sing le tra it）的纯系作为杂交亲
本 ，分别成组地进行杂交 ，简称为单因子杂交（monohyb rid iza tion） ，其杂交实验包括种子圆形与皱缩 ，
子叶黄色与绿色 ，开紫色花与白色花（凡开紫花者种皮颜色为褐色 ，开白花者种皮为白色） ，饱满豆荚
与缢缩豆荚 ，未成熟时豆荚绿色与豆荚黄色 ，腋生花与顶生花 ，以及长茎与短茎 。 他发现上述 7组单
因子杂交的 F1分别表现下列表型 ：圆形种子 ，黄色子叶 ，紫色花 ，饱满豆荚 ，绿色豆荚 ，腋生花以及长
茎 。他播种 7组杂交所得的 F1 的种子 ，分别得到其 F2 ，分别计数 F2 所出现的两种表型（ pheno type）
的数目 ，并得到了 F2两种表型的比率均大致为 3·· 1的结果 。
　 　现以其中的一组单因子杂交实验及其结果分析说明孟德尔遗传分析的方法 。
　 　为研究豌豆种子形状的遗传 ，他用圆形种子的植株和皱缩种子的植株进行杂交 。 结果发现圆
形种子的植株无论做父本还是母本 ，子一代（ F1）杂种植株的种子全部为圆形 ，皱缩性状没有表现 。
F 1自花授粉后 ，得到的子二代（ F2）植株上结出的同一荚果内 ，不仅出现了圆形的果实 ，而且皱缩性
状也重新出现了 。 他统计了这些种子的数目 ，其中 5 474颗是圆形的 ，1 850颗是皱缩的 ，两者之比
是 2畅 96·· 1。
　 　孟德尔没有将实验停止在 F2上 ，他播种 F2 种子 ，长成植株后让其自花授粉 ，在所得到的 F3 中 ，
他发现凡是皱缩种子长成的植株只产生皱缩的豌豆 。 说明所有 F2 的皱缩豌豆都和纯种皱缩亲本一

样 ，都是真实遗传的 。但是 ，F2圆形种子尽管表型相同 ，但其中 1／ 3长成的植株只产生圆形种子 ，其
他 2／ 3长成的植株却又产生 3·· 1圆形和皱缩种子 。孟德尔曾这样将实验继续到第 6代 ，每代的结果
都一致表明 ：原来 F2 ，F3 ，F4 …中产生的 3·· 1的比率 ，实际是 1·· 2·· 1的比率 ，即 1／ 4是纯圆形 ，2／ 4是
杂圆形 ，1／ 4是纯皱缩 。于是 ，孟德尔证明杂种 F2的 3·· 1只是表型的比率 ，而在 F3 检测出来的比率

才是基因型（ geno type）的比率 。

3·· 1
3／ 4圆形

　1／ 4真实遗传的圆形
　2／ 4不纯的圆形

1／ 4皱缩 1／ 4真实遗传的皱缩
1·· 2·· 1

　 　进一步思考为什么基因型的 1·· 2·· 1在表型上却成为 3·· 1？ 其原因是等位基因（ a lle le）之间有显
性（ dom inance）和隐性（ recessive）的差别 。圆形为显性性状 ，皱缩为隐性性状 。
　 　孟德尔对其实验结果的解释是基于他的颗粒遗传思想 ，从而建立了他的分离定律的理论基础 ：
　 　 1畅 性状是由颗粒性的因子决定的 。此后在 1909年 ，由 W畅 Johannsen将那些特殊的“因子”改称

4畅1 　分离定律及其遗传分析
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为基因（ gene） 。
　 　 2畅 每一个植株有一对等位基因控制着他所研究过的每一对相对性状 。 F1 植株至少有一个基因

是决定显性性状的 ，另一个等位基因是决定隐性性状的 。
　 　 3畅 每一对基因的成员均等地分离到生殖细胞（卵细胞或花粉）中去 。
　 　 4畅 每一个生殖细胞或配子（ gamete）只含有每对基因中的一个 。
　 　 5畅 每一对基因中 ，一个来自父本（雄性生殖细胞） ，一个来自母本（雌性生殖细胞） 。 在形成下一
代新的个体（或合子）时 ，配子的结合是随机的 。

4畅1畅3 　分离定律
　 　孟德尔的遗传分析方法是用抽象的符号代表他假设的遗传“因子”的 。遗传符号不仅能十分简明
地描述遗传现象 ，也可以通过数学的方法来分析杂交实验结果 ，甚至可以对其结果进行预测 。这种构
想在当时 ，不仅是一种方法学上的突破 ，而且是孟德尔对遗传的颗粒性的早期认识 。 当以符号 R表
示决定圆形种子的因子 ， r表示决定皱缩种子的因子时 ，其单因子杂交实验结果及其分析如图 4 1
所示 。

F2 表型 基因型 基因型比率 表型比率

圆形
RR
Rr

1
2 3

皱缩 rr 1 1

图 4 1　豌豆单因子杂交实验结果及其分析

　 　当我们总结孟德尔上述杂交实验和其他单因子杂交实验结果并归纳他所发现的分离定律（ law o f
segregation）又称孟德尔第一定律（M ende l’ s first law）时 ，按基因的传递规律可以表述为 ：一对等位基
因在杂合子中 ，各自保持其独立性 ，在配子形成时 ，彼此分开 ，随机地进入不同的配子 ，在一般（正常）
情况下 ：F1杂合子的配子分离比为 1·· 1，F2 表型分离比是 3·· 1，F2 基因型分离比为 1·· 2·· 1。 这 3种
特定的分离比率被称为孟德尔比率 。
　 　由第 2章可知 ，上述分离定律的细胞学基础就是在减数分裂过程中同源染色体的配对及其随后
的分离 。这一生物学现象已被遗传的染色体学说所证实 。

4　孟德尔式遗传分析
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4畅2 　自由组合定律及其遗传分析

4畅2畅1 　双因子杂交实验及自由组合定律
　 　孟德尔进行了两对相对性状的豌豆杂交实验 ，他用产生黄色子叶同时又是圆形种子的纯种豌豆
植株 ，与产生绿色子叶同时又是皱缩种子的纯种豌豆植株杂交 。 其目的是分析这两对相对性状 ———
子叶颜色和种子形状是否会独立遗传 。
　 　结果发现 F1的种子都是黄色圆形的 ，而绿色 、皱缩的性状没有表现 。 说明决定前两种性状的等
位基因都是显性的 。孟德尔播种这些 F1 种子 ，并让其自花授粉 ，然后收集 F2 的种子 ，对其表型进行
分类计数 。结果发现 ，除原来两种亲本类型黄色圆形 、绿色皱缩之外 ，出现了两种新的性状组合 ，即黄
色皱缩与绿色圆形 ，而且 ，这 4种性状的豌豆在数量上的比率是 9·· 3·· 3·· 1。
　 　在孟德尔的研究结果重新被发现之后 ，英国遗传学家 R畅 C .Punnett将它规范和图解化 ，其具体步
骤称为棋盘法（ Punnett square me thod） ，用此方法 ，可进行简明的遗传分析 ，计算杂交后代的基因型比
率和表型比率（图 4 2） 。基于概率的乘法和加法定律的分支法也是一种更为快捷而简明的分析方
法 ，本书在此从略 。
　 　设 Y代表黄色基因 ，R代表圆形基因 ，y和 r分别代表它们的隐性等位基因

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　亲代 P　 　 　 　 　黄圆 　 　 　 　 　 × 　 　 　 　 　绿皱
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 YYRR

配子 　 　 　 　 　 　 　 　 YR 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 yyrry r

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　黄圆
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F1 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 YyRr
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　

磗 自交

1／ 4YR 1／ 4Y r 1／ 4yR 1／ 4yr
1／ 4YR 1／ 16YYRR黄圆 1／ 16YYR r黄圆 1／ 16Y yRR黄圆 1／ 16Y yR r黄圆

1／ 4Y r 1／ 16YYR r黄圆 1／ 16YY rr黄皱 1／ 16Y yR r黄圆 1／ 16Y yrr黄皱
1／ 4yR 1／ 16Y yRR黄圆 1／ 16Y yR r黄圆 1／ 16yyRR绿圆 1／ 16yyR r绿圆

1／ 4yr 1／ 16Y yR r黄圆 1／ 16Y yrr黄皱 1／ 16yyR r绿圆 1／ 16yyrr绿皱
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F2表型 　总计 ：9／ 16黄圆 ：3／ 16黄皱 ：3／ 16绿圆 ：1／ 16绿皱

图 4 2　豌豆两对性状的自由组合

　 　理解上述图解的关键概念是 ：
　 　 （ 1） 决定两对相对性状的两对基因在 F1 杂合子中（ Y yR r）互不混淆 ，各自保持其独立性 ，这实质
上是孟德尔的颗粒遗传（ particula te inheritance）理念的进一步体现 。说明遗传绝不是“融合式”的 。 遗
传学的发展愈来愈显示遗传的颗粒性理念的正确性和重要性 。
　 　 （ 2） F1植株形成雌 、雄配子时 ，每对等位基因 Y 、y（或 R、 r）的分离都是独立的 ，分别进入不同的配

4畅2 　自由组合定律及其遗传分析
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子 ，不同对的基因则自由组合 。所产生的 4种基因型的配子（雌或雄）在数量上是相等的 ，其比率势必
为 1·· 1·· 1·· 1。
　 　基于上述分析 ，归纳孟德尔第二定律（M endel’ s second law） ———自由组合定律 ，又称独立分配定
律（ law o f independent asso rtm ent）时 ，可以理解为 ：支配两对（或两对以上）不同性状的等位基因 ，在杂
合状态保持其独立性 。配子形成时 ，各等位基因彼此独立分离 ，不同对的基因自由组合 。在一般情况
下 ，F1 配子分离比为 1·· 1·· 1；F2 基因型分离比率为（ 1·· 2·· 1） 2 ，即（ 1／ 4＋ 2／ 4＋ 1／ 4） 2

三项式展开式的

各项系数 ；F2表型比率为（ 3／ 4＋ 1／ 4） 2
二项式展开式的各项系数 。

　 　这是关于性状的遗传传递的另一条重要定律 ，正如我们在第 2章中已了解的那样 ，它是基于配子
形成时 ，减数分裂过程中的不同对的染色体及其所携带的基因独立分配的行为 。
　 　理解和掌握孟德尔定律遗传分析方法时必须牢牢掌握基因作用的显性原理 ，这是孟德尔定律中
关于基因功能的理念 。例如在杂合子中 ，一个基因的功能表现 ，可被其对应的等位基因的存在所掩
盖 ，诸如在 R r中 ，显性基因 R掩盖了隐性基因 r的作用 。 R基因只需要一份拷贝就可控制豌豆种子
圆形表型 ，而隐性基因 r，则需要两份拷贝（ rr）才能表现皱缩性状 ，由于 R完全掩盖了 r的表现 ，则 R
对 r为完全显性 ，孟德尔 3·· 1的表型比率才得以实现 。同理 ，在孟德尔第二定律中亦是如此 。可以预
计 ，当成对的等位基因间缺乏完全显性的功能时 ，则理论的孟德尔比率将会被修饰 。

4畅2畅2 　孟德尔定律的测交证明
　 　 证明 F1 杂种产生两种不同的 ，但数目相等的配子时 ，采用孟德尔首创的方法 ———测交 （ test
cross）。将 F1杂种与隐性的亲本进行授粉 ，其后代果然产生 50％圆形种子 ，50％皱缩种子 。
　 　由于隐性性状不能遮盖显性 ，但能显现纯隐性性状 ，所以这样的测交结果才能直接反映 F1 杂种

所产生配子的类型和数目 ，因而从测交子代的表型可以直接判断杂合体的基因组成 。 测交实质上是
用隐性亲本来测验 F1杂种基因型的一种回交方式 。而显性亲本的回交却不能达到此目的 ，测交方法
的巧妙之处就在于此 。
　 　孟德尔发明的测交方法确实证明了 F1 杂种产生两种数目相等的配子 。 这在理论上是十分重要
的 ，因为由此可以引申出以下的结论 ：
　 　 ① 成对的基因在杂合状态下互不混淆 ，保持其独立性 ，当它形成配子时相互分离 ，从合子到配
子 ，基因由双变单 ，这种现象称为分离（ segrega tion） 。
　 　 ② 基因的分离是性状从亲代到子代传递最普遍和最基本的规律 。
　 　孟德尔证明两对非等位基因决定两对相对性状遗传传递的自由组合定律时 ，还是用测交证明 F1

杂合子所产生的配子的分离比必须是 1·· 1·· 1·· 1。两次测交的结果如表 4 1所示 。

表 4 1 　两次测交 YyRr× yyrr结果的分析

F1的配子

YyRr的配子种类与数目

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　YR　 　 　 　 　 Y r　 　 　 　 yR　 　 　 　 　 　 yr
双隐性亲本（ yyrr）的配子 yr Y rRr Yyrr yyRr yyrr

测交后代表型 黄圆 黄皱 绿圆 绿皱 总数

测交 1 31 27 26 26 110
测交 2 24 22 25 26 97
总数 55 49 51 52 207
比率 1 ·· 　 　 1　 　 　 ·· 　 　 1　 　 　 ·· 　 　 　 1

4　孟德尔式遗传分析
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　 　测交实验结果有力地证明 ，F1杂合体（雌或雄）产生同样数目的 4种不同类型的配子 。

知识窗 4 1

遗传学与遗传命名法

　 　孟德尔率先用抽象的符号表示生物体内遗传着的“因子” 。 以 R、 r或 Y、y等不同字母赋予遗传
的颗粒性的内涵 ，进行简明的遗传分析 ，开创了运用遗传学特殊符号的先河 。自“基因”代替了“因子”
之后 ，遗传学快速发展 。基因 、基因型及其产物的符号与命名层出不穷 ，在遗传学家 ，生物学家们不断
总结 、整理创新的努力下 ，形成了遗传学学科领域中一整套独具特色的基因符号（ gene symbo l）和遗传
命名法（ gene tic nomencla ture）的规则与方法 。一本由英国枟遗传学进展枠编辑部编辑的枟 T IG遗传命名
指南枠于 2000年出版发行 ，该书总结了遗传学命名的重要规则 ，为常用模式生物提供了遗传命名指
导 ，其基本理念是用单个（或多个）字母的缩写的独特方式标出基因或基因功能产物的特殊规则与方
法 。掌握现行的遗传命名法是学习遗传学的必备知识 ，进行学术交流的工具 ，为推动遗传学出版物
（包括学术论文）中符号的使用与国际接轨具有重要作用 。
　 　不同生物的遗传命名规则有别 ，常用的模式生物有各自标准化的基因（或基因产物）符号 、书写方
式和命名规则与方法 。例如果蝇的基因命名规定一般有 ：① 由西文 a～ z字母的斜体表示隐性突变
基因 ，非野生型等位基因用上标“ － ”号表示 ；用西文 A ～ Z字母的斜体表示显性等位基因 ，野生型基
因用上标“ ＋ ”号标出 。 ② 用相应的基因符号命名其产物（蛋白质或其他）时 ，需要大写 ，正体 。 ③ 连
锁着的基因的基因型符号用斜线隔开 ，如 yw sn3／YW Sn3 ；非同源染色体上的基因用分号或空位分开 ，
如 bw ；e等等 。 ④ 黑腹果蝇中的 4对染色体用斜体阿拉伯数字命名（对于 X染色体而言 ，符号 1与
X是同义的） ，如 X（或 1） ， 2， 3， 4和 Y。 ⑤ 由表示染色体结构变异类型的英文前缀来命名 ，如 T
（translocation），In（inversion），Df（deficiency），Dp（duplication）等等 。而细菌的基因符号则由 3个小写斜
体的字母组成 ，如组氨酸基因以 his表示 ，色氨酸基因以 trp表示 ；用 hisA表示某一组氨酸缺陷型基
因 ；hisA＋

则表示相应的野生型基因等等 。其他相关内容请参阅下列文献 。
　 　参考文献
　 　 ［ 1］ 王金发 ，等译畅 TIG遗传命名指南畅 北京 ：科学出版社 ，2000畅
　 　 ［ 2］ 全国科学技术名词审定委员会畅 遗传学名词畅 2版畅 北京 ：科学出版社 ，2006畅
　 　 ［ 3］ 盛祖嘉畅 微生物遗传学畅 3版畅 北京 ：科学出版社 ，2007畅

4畅3 　遗传学数据的 χ2 分析

　 　实现孟德尔比率必须同时满足下列条件 ：① 子一代个体形成的配子数目相等且生活力相同 。
② 雌 、雄配子结合的机会相等 。 ③ 子二代不同的基因型的个体的存活率相等 。 ④ 等位基因间的显
隐性关系是完全的 。 ⑤ 观察的子代样本数目足够多 。
　 　上述条件不可能在每次实验中都能满足 。许多偶然因素的影响可能造成实验误差 ，出现观察频
数与预期的孟德尔比率不相一致的情况 。特别当实验所得的样本很小时 ，偏离孟德尔比率的波动性
更加明显 。但是由于非偶然因素造成的误差性质不同于随机误差 。区分和判断误差的性质需要运用
生物统计学原理进行分析和推断 。例如 ，在番茄中某次实验以纯合的紫茎 、缺刻叶植株（ AACC）与纯
合的绿茎 、马铃薯叶植株（ aacc）杂交 ，F2得到 454个植株 ，其 4种表型的频数分布如下 ：紫茎缺刻叶 247，
紫茎马铃薯叶 90，绿茎缺刻叶 83，绿茎马铃薯叶 34。判断该实验结果是否符合孟德尔的 9·· 3·· 3·· 1的
理论比率 ，生物统计学已有十分成熟而简便的方法 ——— χ2

检验（ C hi唱 square test） ，即适合度（ goodness

4畅3 　遗传学数据的 χ2 分析
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of fit）检验法 。 χ2
的定义式为 ：

χ2 ＝ ∑
n

i＝ 1
（实计频数 －预计频数） 2

预计频数
＝ ∑

n

i＝ 1
（ O i－ Ei） 2

Ei

　 　按照统计学 χ2
检验的步骤 ，对上述实验结果作以下必要计算（表 4 2） 。

表 4 2 　 χ2 检验表

F2表型 紫茎缺刻叶 紫茎马铃薯叶 绿茎缺刻叶 绿茎马铃薯叶 总计

O 247 90 83 34 454
E 255畅 4 85畅 1 85畅 1 28畅 4 454

（O － E）2 70畅 56 24畅 01 4畅 41 31畅 36
（O － E）2／ E 0畅 28 0畅 28 0畅 05 1畅 10 1畅 71

　 　由 d f（自由度） ＝ 4－ 1＝ 3，当 p＝ 0畅 05时 ，查 χ2
表（表 4 3）得 χ2 ＝ 7畅 82。 实验所求得的 χ2

值与

查表所得 χ2
相比较时 ，1畅 71＜ 7畅 82，统计学上认为在 5％ 显著水准上差异不显著 ，观察频数与理论频

数间的差异属于随机误差 。遗传学上则可以认为该次杂交实验结果符合孟德尔第二定律 ：两对基因
的遗传是自由组合的 。

表 4 3 　 χ2 表（常用部分的摘录）

　 p
d f　 0畅 99 0畅 95 0畅 50 0畅 10 0畅 05 0畅 02 0畅 01
1 0畅 00016 0畅 0039 0畅 46 2畅 71 3畅 84 5畅 41 6畅 64
2 0畅 0201 0畅 103 1畅 39 4畅 61 5畅 99 7畅 82 9畅 21
3 0畅 115 0畅 352 2畅 37 6畅 25 7畅 82 9畅 84 11畅 35
4 0畅 297 0畅 711 3畅 36 7畅 78 9畅 49 11畅 67 13畅 28
5 0畅 554 1畅 145 4畅 35 9畅 24 11畅 07 13畅 39 15畅 09
       
10 2畅 558 3畅 940 9畅 34 15畅 99 18畅 31 21畅 16 23畅 21

　 　值得特别说明的例外情况是当 Bateson和 Punnett用香豌豆（ Lathyrus odo ra tus）重复孟德尔两对
性状的遗传分析时 ，选其表型分别为紫花圆花粉 、红花长花粉的纯合亲本进行杂交 ，其 F1全为紫花长

花粉 。将 F1植株进行自花授粉 ，得到 F2 共计 419株 ，其中紫色长形 226株 ，紫色圆形 95株 ，红色长
形 97株 ，红色圆形 1株 。 分析该实验结果是否符合 9·· 3·· 3·· 1的比率 ，χ2

检验适合度时 ，计算的
χ2 ＝ 32畅 4，d f＝ 4－ 1＝ 3，p＝ 0畅 01，查表得 χ2 ＝ 11畅 35（ d f＝ 3，p＝ 0畅 01） 。 两者的 χ2

值相比较 ，32畅 4＞
11畅 35，由此可以认为 ，实计频数与预计频数相符合的概率显著小于 1% 。 实验所得的数据与按孟德
尔第二定律所预期的数据偏差太大 ，以致不可能由机会所造成 ，因此在这种情况下 ，两对基因自由组
合的假设大可怀疑 。进一步研究发现这是自由组合定律第一次出现的明显例外 。对于这一例外的机
制将在下一章详加讨论 。
　 　应该注意的是 ，科学工作者不能单凭一次 χ2

检验来肯定或否定某种理论或假设的正确性 。 应该
根据重复相同试验或设计其他试验以及科学上已知的其他论据进行全面分析 。如果根据重复试验的
χ2
检验否定一个假设的话 ，则应该提出另一种假设 ，并设计新的实验加以证明新假设的正确性 。 所

以 ，χ2
检验结果只能视为科学的论据之一 。

4　孟德尔式遗传分析
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4畅4 　人类中的孟德尔遗传分析

4畅4畅1 　人类遗传的系谱分析法
　 　孟德尔定律几乎对整个生物界具有普遍意义 ，不言而喻 ，在人类中也不例外 。 但是 ，因为不可能
在人类中进行控制性婚配 ；世代间繁衍的后代的数量又太少（一般 1～ 10个 ！） ，不能满足统计学上对
样本量的要求 ！难以进行孟德尔比率的计算 ，何况也难以在一个受控的环境中进行观察 ；某些错误的
亲子关系将会造成数据的遗传混淆 ；一些可遗传的性状必须在漫长的生命过程中逐渐表现 ，尤其是某
些遗传疾病常常有特定的发病年龄 。 因此 ，人类中简单的孟德尔式遗传分析主要依赖于系谱（ ped i唱
gree）记录 ，系谱分析（ ped igree ana lysis）是判断人类单基因决定的孟德尔式遗传方式的经典方法 。 系
谱是用图解表明一个家族中某种性状 （或遗传疾病）发生的情况 。 系谱图的绘制是从先证者
（ p roband）入手 ，追溯调查其家族的所有成员的数目 、亲缘关系及某种遗传特征或遗传疾病分布的资
料 ，按一定格式绘制的图解 。而先证者是指家族中最先被医生（或遗传学家）发现的罹患某种遗传病
或具有某种遗传特征的个体 。系谱图中的常用符号如图 4 3所示 。

图 4 3　系谱图常用符号
　 　 1991年 W inship等人记述过人类的一种罕见的全身皮肤白斑（ b laze）并伴有一缕白色额发（ fo re唱
lock）的显性遗传特征 ：在具黑色皮肤个体的背 、腹面 、四肢及脸部出现不同大小的白色斑块 ，头顶中
央出现一缕白发［图 4 4（ a）］ 。
　 　这种特殊的皮肤黑白斑驳的表型是由于显性斑驳（ p ieba ld，P）基因控制产生黑色素的细胞形成的
色素在发育过程中从背面向腹面的迁移造成的 。同样的情况也可在小鼠中看到 。
　 　有资料表明 ，在一个包括 4个世代 152个成员的挪威大家系中发现 ，来自祖代的男性个体将影响
该性状的显性基因 P遗传给他的 3个女儿（ 3／ 8＝ 38%） 、10个外孙和 4个外孙女以及 13个重孙女和
10个重孙儿（ 23／ 77＝ 30%） 。显性基因 P遗传的传递线在下列家系中没有中断 ，即每代均有表现 ，在
男性和女性中均有发生［图 4 4（ b）］ 。

4畅4 　人类中的孟德尔遗传分析
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　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 （ a） 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 （ b）

图 4 4　皮肤黑白斑的遗传（引自 G riffiths等 ，2005）
（ a） 皮肤白斑的表型（腹面及背面观） 　 （ b） 一例黑白斑驳的系谱

4畅4畅2 　人类简单的孟德尔遗传特征
　 　常见的人类单基因决定的显性性状有 ：前额 V形发际又称寡妇峰（W idow’ s peak） ，指毛（ finger
hair），雀斑（ freck les） ，有耳垂（或称游离耳珠）（ free earlobe）以及蓬松的卷发（ w oo lly ha ir） ，酒窝（ d im唱
ple），半裂的下巴俗称双下巴（ c le ft chin） ，多毛的手臂（ ha iry arm s）和大拇指向后弯曲的能力等 。 由隐
性的等位基因决定的隐性性状有 ：平直发际（ stra ight ha irline） ，无指毛（ no finger ha ir） ，无雀斑（ no freck唱
les），无耳垂或附着耳珠（ a ttached earlobe）以及直发（ stra ight ha ir） ，无酒窝 ，圆下巴 ，手臂非多毛 ，大拇
指向前弯曲 90°的能力等（图 4 5） 。

图 4 5　人类多种单基因遗传的性状（引自 L ew is，2007）
（ a） 头面部及其他性状 　 （ b） 大拇指弯曲能力（向前或向后）

4　孟德尔式遗传分析
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知识窗 4 2

关于人类孟德尔遗传在线（OM IM）

　 　据人类遗传学研究报道 ，目前已编目的 ，已知按孟德尔式遗传的人类表型特征超过了 5 000种 ，
其中大约 4 000种与人类疾病相关 。
　 　根据“在线 M IM”（ O nline M endelian Inheritance in M an，OM IM） ，截止到 2006年 4月上旬我们在
下列网址上查询统计的数据 ，OM IM的总条目已达 16 684。 其中确定与人类孟德尔遗传疾病相关的
基因座为 382个（定位在常染色体上的有 350个 ，在 X染色体上为 32个） ，已查明每一个基因都对应
着某种确定的遗传病的表型 ，并进行了基因克隆 、基因功能和分子机制的深入研究 。 在 OM IM 数据
库的总条目中有 10 690条目并非用电脑在人类基因组的 DNA序列中预测的基因数 ，而是经科学家
们研究过其功能 ，且某些基因已克隆 ，正在研究并确定与遗传病的表型及其对应关系 。 在 10 690个
基因中发现在常染色体上有 10 138条 ，在 X染色体上有 468条 ，在 Y染色体上发现了 48条 ，而余下
的 37条是在线粒体 DNA上 。其他条目（ 5 612）约占总数的 33畅 6% ，它们目前属于以某种病征为索
引 ，或尚未查明其孟德尔表型和未知其分子机制或是推测会存在孟德尔遗传基础 。 随着人类遗传学
和人类基因组学的深入研究 ，该网站每天都在改写他们所提供的数据资料 。
　 　网址 ：www畅 ncb i畅 n／m畅 nih畅 gov／ eutrez／ guery畅 fcg i? db＝ OM IM

4畅5 　基因的作用与环境因素的相互关系

4畅5畅1 　基因的作用与环境的关系
　 　基因的功能必须在一定的生物的或物理化学的环境条件下才能发挥作用 。特定基因型的个体或
细胞可以在实验室中在可控制的条件下进行培养 ，从而可以对温度 、光照 、湿度和营养条件的影响效
果进行定性或定量的分析 。
　 　个体发育是基因按照特定的时间 、空间表达的过程 ，是生物体的基因型与内外环境因子相互作
用 ，并逐步转化为表型的过程 。例如 ，黑腹果蝇的残翅（ vestig ia l）表型是隐性基因 vg纯合时表现的简
单的孟德尔性状 ，其双翅不仅变小且边缘缺损而不完整 ，似乎只见翅膀的痕迹 ，故又名“痕迹翅” 。 在
发育过程中残翅表型的表现明显地受温度的影响 。在 31 ℃高温条件下培养的残翅果蝇 ，比正常温度
（ 25 ℃ ）培养的残翅果蝇的翅长很多 ，某些个体的翅膀可发育到正常大小的 2／ 3以上 ，而且出现了大
约 25种不同大小的残翅类型 ，但其共同特征仍表现为双翅的末端边缘有不同程度的残缺（李汝祺 ，
1934） 。
　 　在人类遗传研究中也发现物理化学因素影响表型的实例 。众所周知 ，苯丙酮尿症（ phenylke tonu唱
ria，PKU）是一种隐性遗传病 ，由于苯丙氨酸羟化酶缺乏所致 。 纯合体（ pp）的婴儿体内的苯丙氨酸不
能转变为酪氨酸 ，食物中的或正常组织分解形成的苯丙氨酸 ，通过旁路代谢 ，形成苯丙酮酸及其他异
常的苯丙氨酸代谢产物在患儿的脑内积累 ，影响脑的发育 ，导致 PKU患儿严重的智力迟钝 。 如果对
PKU患儿喂食正常人的食物 ，就会使他（她）们从食物中消化足够多的苯丙氨酸 ，而产生 PKU严重的
症状 。但是 ，若给予患儿饮食含低苯丙氨酸的食物 ，使患儿处于一个低苯丙氨酸的膳食环境中就能减
轻疾病的临床症状 ，他 （她）们通常可以发育成熟 ，智力也没有严重损害 。 这足以说明环境因
素 ———食物 ，在从基因型到表型的通路中所起的作用 。
　 　 某些基因的表达也可受到生物体内激素的诱发 。 例如 ，人类的早老性斑秃（ p remature pa ttern

4畅5 　基因的作用与环境因素的相互关系
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baldness）（成年男性头顶无毛发）的表型表达的生物学因素就是雄性睾丸酮（ testo sterone） 。 在男性
中 ，支配秃顶的等位基因的纯合子和杂合子都会表现斑秃 ；而在女性中上述激素的含量很少 ，患斑秃
的风险很低 ，只有纯合子才有斑秃的趋势 。

4畅5畅2 　外显率与表现度
　 　由于多变的环境因子或其他基因的影响 ，也可能有时找不到明确的原因 ，有些基因的表达很一
致 ，有些基因的表型效应有各种变化 。研究基因的作用与环境因素的关系时常用以下术语 。

（1） 外显率（penetrance）
　 　在特定环境中某显性基因在杂合状态下 ，或某隐性基因在纯合状态下 ，显示预期表型的个体比
率 ，一般用%表示 。外显率为 100%时 ，称完全外显 ；例如 ，显性基因 A的表型效应在所有具有 A基因

图 4 6　一个颅面骨发育不全症
的系谱（示不完全外显）

因为该病是显性基因 C d决定的 ，所以 Ⅱ 2个体一定
带有 C d基因 ，但他的表型正常 ，所以出现了隔代遗
传现象 。 Ⅲ 1 、Ⅲ 4等个体是否一定没有 C d致病基因

却不能肯定

的个体中表达 。 低于 100%时属于不完全外显 ，在黑腹果
蝇中 ，隐性的间断翅脉（ interrup ted w ing ve in）基因 i的外显
率只有 90% ，10%的个体的遗传组成为纯合体 ii，但不表现
为间断翅脉 。所以 ，外显率这个术语不仅适用于杂合的显
性基因 ，而且也适合于隐性纯合的基因型 。 由于外显不完
全 ，在人类一些显性遗传病的系谱中 ，可以出现隔代遗传
（ sk ipped genera tion）现象 。 如颅面骨发育不全症 （ o steo唱
genesis imperfecta）在下列系谱中由于显性基因 C d外显不
全 ，个体 Ⅱ 2从他的母亲得到 C d基因传给了他的两个子女
（ Ⅲ 2 、Ⅲ 3） ，而他本人（ Ⅱ 2）的表型正常（图 4 6） 。 所以 ，即
使个体具有某特定的基因 ，不表现特定的表型 ，这种现象称
为不完全外显（ incomp le te pene trance） 。

（2） 表现度（expressivity）
　 　具有相同基因型的个体之间基因表达的变化程度称为
表现度 。这个术语是用来描述那些由基因所决定的正常性状或疾病在个体间表现程度或症状的轻 、
重程度的差异 。例如 ，英国的一种小猎兔犬（ beag les） ，毛皮的黑白斑块是由显性基因 SP

决定的 。 在
具有该基因的个体间出现了斑块从多到少的 10个级别 ，表现度最高者几乎全身都有 ，表现度最低的
狗儿身上只出现少数几处斑点 。该基因表达的差异程度十分明显 。同样的情况在 4畅 4畅 1节中黑人皮
肤由显性 P基因遗传的黑白斑块的大小在同一系谱中不同个体中变化亦可见到 。
　 　不完全的外显率和可变的表现度在人类的一个显性基因决定的一种特殊表型 ———海勃氏堡下颌
（Hapsburg Jaw）遗传了近乎 500年的过程中表现得极为典型 。 从中世纪到 20世纪早期 ，海勃氏堡王
朝统治了欧洲的许多国家 。海勃氏堡家族在欧洲贵族中传递着他们的基因及其由基因所决定的著名
的表型 ———向前突出的下颌 ，伴随着上下齿不能正常咬合 ，以致咀嚼困难 ，难以闭嘴 。 该特征称为下
凸颌（mand ibular p rogna thism） 。 根据当时对海勃氏堡家族成员的油画 、照片等肖像的记录 ，发现这种
下凸颌的表型最早出现在奥地利皇帝 M axim ilian一世（ 1459— 1519）的肖像中［图 4 7（ a）］ ；他的孙子
西班牙国王 ，查尔斯（ C harles）五世（ 1500— 1558）有严重的下凸颌 ，双唇不能闭合［图 4 7（ b）］ ，由于他
怪异的面容迫使他于 1556年退位 ，之后 ，他的儿子菲利普（ Philip）二世接任王位 ，肖像证明菲利普二
世也表现海勃氏堡下颌 。虽未知菲利普二世的儿子 ———菲利普三世是否表现这个性状 ，但菲利普三
世的儿子 ，西班牙国王菲利普四世（ 1771— 1847）有海勃氏堡的下巴 ，图 4 7（ c）是菲利普四世 18岁时
的画像 。 1700年 ，随着他的儿子卡洛斯（ C arlo s）二世的去世 ，海勃氏堡家族在西班牙的这一分支系谱
也就结束了 。但在他去世前指定 Anjou的菲利普作为他的继任者 ，而这个菲利普是法国皇室波旁王
朝的成员 ，此王朝的前几代也曾与海勃氏堡家族有通婚的记载 。因而 ，西班牙的波旁后裔仍然遗传了
海勃氏堡下颌 ，该后裔中的西班牙国王阿夫索（A lfonso）十三世（ 1817— 1895）［图 4 7（ d）］表现了这一
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图 4 7　海勃氏堡下颌的遗传（示可变的表现度）（引自 S nustad等 ，2003）
（ a） 奥地利皇帝 M ax im ilian一世（ 1459— 1519） 　 （ b） 查尔斯（ C ha rles）五世（ 1500— 1558） ，西班牙国王 　

（ c） 菲利普（ Philip）四世（ 1771— 1847） ，西班牙国王 　 （ d） 阿夫索（ A lfonso）十三世（ 1817— 1895） ，西班牙国王

特殊的表型 。
　 　上述流传在欧洲皇室中的趣史 ，说明海勃氏堡家族中 4个皇室成员中“海勃氏下颌（唇）”的特征
在 400多年中一再出现的现象 。人们感叹遗传的稳定性的同时也看到该性状不完全的外显率 ，即有
时会跳过一个世代而出现 ，而且在不同个体间有不同程度的表现 ，其表现度也有明显差异 。
　 　不完全的外显率和可变的表现度 ，说明从基因型到表型之间的通路受到环境因素和遗传背景中
的某些因素的调节控制 。另一方面也必须注意到在初始的基因产物（蛋白质 、酶）的水平上 ，多数基因
具有完全的外显率和稳定的表现度 ，苯丙酮尿症就是一个很好的例子 。

4畅5畅3 　孟德尔定律的扩展
（1） 等位基因间的相互作用

　 　最基本的基因间的相互作用是同一基因座等位基因间的相互作用 ———孟德尔 3·· 1比率的修饰 ，
主要表现为显 、隐性关系的变化 。 孟德尔研究过的豌豆的 7对性状中 ，杂合体（ R r）与显性纯合体
（RR）在表型上几乎完全不能区别 ，这便是一种最简单的完全显性关系 。 但后来发现由一对等位基因
决定的相对性状中 ，有时显性是不完全的 ，或是出现等位基因相互作用的其他遗传现象 。但这并不有
悖于孟德尔定律 ，而应视为其进一步的发展和扩充 。
　 　 ① 不完全显性或部分显性（ incomp le te dom inance或 partia lly dom inance） 　 紫茉莉（M irab ilis ja la唱
pa）开红花（ CC）的品种与开白花（ cc）的品种杂交 ，F1 杂合体（ C c）的花为粉红色 ，是双亲花色的中间
型 。这似乎违背了孟德尔颗粒遗传原理 。事实却不然 ，当 F1 杂合体间自交时 ，F2 中有 1／ 4红花 ，2／ 4
粉红 ，1／ 4白花 。白花基因 c在杂合体 C c中保持其纯洁性 ，在 F2又按原样分离出来 。 F1的中间类型

是 C基因对于 c基因不完全显性所致 。 F2的表型比率 3·· 1被修饰为 1·· 2·· 1，与其基因型比率相同 。
　 　 ② 并显性（ codom inance）与镶嵌显性（mosaic dom inance） 　一对等位基因的两个成员在杂合体中
都表达的遗传现象称为并显性遗传 。 人类的 MN血型是继 ABO血型后被检出的第二种血型 ，首先
由 Landste iner和 Levine发现 。 由于 MN血型是用免疫血清检出的 ，故取 M 和 N两个字母作为 MN
血型的符号 。
　 　为纪念上述两位科学家故以 LM 、LN

表示 。 MN血型有 M 型 、MN型 、N型 3种表型 。 M 型个体
的红细胞表面有 M抗原 ，由 LM

基因决定 ，N型有 N抗原 ，由 LN
基因决定 ，MN型既有 M抗原又有 N

抗原 ，LM
与 LN

基因并存 ，它们互不遮盖 。 3种表型的基因型分别为 LM LM ，LM LN ，LN LN 。 等位基因的
两个成员分别控制不同的抗原物质 ，这两种物质在杂合体中同时并同等地表现出相应表型 。 对 MN
血型的遗传分析可知 ，在人群中存在 6种可能的婚配类型 。
　 　具黄色底色的异色瓢虫（Harmonia axyrid is）是蚜虫的天敌 ，它的鞘翅有多种色斑变异 ，不同的色
斑类型在黄底色上呈现不同的黑色斑纹 ，黑缘型鞘翅只在前缘呈黑色 ，由 SAU

基因决定 ，均色型鞘翅

4畅5 　基因的作用与环境因素的相互关系
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则只在翅后缘呈黑色 ，由 SE
基因决定 。纯种黑缘型（ SAU SAU）与纯种均色型（ SE SE）杂交 ，F1 杂种（ SAU

SE）既不表现黑缘型 ，也不表现均色型 ，而按两个亲本的色斑类型镶嵌在同一个体上 ：翅的前缘和后缘
呈现为黑色的新的色斑 。由于等位基因的相互作用 ，双亲的性状在子代同一个体的不同部位表现的
镶嵌图式称为镶嵌显性（谈家桢 ，1946） 。当 F1 互相交配 ，在 F2中有 1／ 4（ SAU SAU）黑缘型 ，2／ 4（ SAU SE）
表型与 F1杂种相同 ，1／ 4（ SE SE）表型为均色型 。
　 　一对等位基因的两个成员分别与不同的物质形成有关或是与某物质存在的位置有关 ，这两种物
质（抗原或色素）同时在杂合体中出现 。在进行遗传分析时可将镶嵌显性与并显性理解为具同一类型
的显 、隐性关系 。与不完全显性现象相同 ，F2中的 3·· 1被修饰为 1·· 2·· 1。
　 　 ③ 致死基因（ le tha l genes） 　这是指那些使生物体或细胞不能存活的基因 。致死作用可以发生在
个体发育的各个时期 。导致死亡率在 10% ～ 50%之间的致死基因称为半致死基因 ，死亡率在 50% ～
90%之间的致死基因称为亚致死基因 。 1904年 ，法国遗传学家 L畅 C ueno t第一次在小鼠中发现黄色
皮毛的品种不能真实遗传 ：黄色小鼠与黄色小鼠交配 ，其后代总会出现黑色鼠 ，而且黄色 、黑色的比率
往往是 2·· 1，而不是通常应出现的 3·· 1的分离比 。 但黑色小鼠能真实遗传 ，说明它是隐性纯合体 。
黄色小鼠与黑色小鼠杂交的子代则是 1黄色·· 1黑色 ，无疑 ，黄色皮毛的品种是杂合体 。 根据孟德尔
遗传原理 ，既然黄色是杂合体 ，其自交结果却不出现 3·· 1的孟德尔比率 ，唯一的可能性就是其中纯合
的黄色个体在胚胎发育过程中死亡了 。后来的研究证明了这一推断 。
　 　设 ：决定小鼠黄色毛皮的基因 AY

对黑色基因 a为显性 ，显性 AY
基因在杂合状态时产生无害的黄色

表型效应 ，当基因 AY
纯合（AY AY）时却具有影响胚胎生活力的隐性致死作用 。其杂交分析图式如下 ：

亲代 　 　 　 　 　 AY a　 　 　 × 　 　 　 AY a
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 （黄色） 　 　 　 　 （黄色）

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　子代 　 　 　 　 AY AY 　 　 AY a　 　 　 aa
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 1　 ·· 　 2　 　 ·· 　 1
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　黄色 　 　黄色 　 　 黑色
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 （出生前死亡）

　 　后来的研究进一步证明了黄色母鼠（AY a）的子宫中 ，确实发现有大约 1／ 4的胚胎死亡在囊胚期 。
　 　隐性致死基因（ recessive le tha l gene） ：在杂合时不影响个体的生活力 ，但在纯合时有致死效应的基
因称为隐性致死基因 ，正如小鼠的 AY

基因 。此外 ，在植物中的隐性白化基因 c，纯合 cc时 ，幼苗缺乏
合成叶绿素的能力 ，子叶中的养料耗尽就会死亡 。 人类中的镰形红细胞贫血症是隐性致死基因
HbsHbs纯合时造成的恶性贫血症 ，多在幼年时死亡 ；新生儿先天性鱼鳞癣 ，也是由一个隐性致死基因
的纯合引起的层板状鱼鳞病 。
　 　显性致死基因（ dom inanl le tha l gene） ：杂合状态即表现致死作用的致死基因称为显性致死基因 。
在人类中 ，由显性基因 RB引起的视网膜母细胞瘤是一种眼科致死性遗传病 ，常在幼年发病 ，患者通
常因肿瘤长入单侧或双侧眼内玻璃体 ，晚期向眼外扩散 ，最后全身转移而死亡（参阅第 16章） 。 又如
人类的 Ⅱ型家族性高脂蛋白血症也是显性致死的 ，患者因高血脂和多发性黄色瘤 ，早年死于心肌梗
死 。致死基因的作用不仅可以发生在个体不同的发育阶段 ，而且致死效应往往与个体所处的环境
有关 。
　 　在生命的早期起作用的显性致死基因 ，由于携带它们的个体死亡 ，因而在出现后的当代就会在群
体中消失 ；然而 ，在生命的后期 ，特别是在性成熟以后才起作用的显性致死基因可以传递到下一代 。
而隐性致死基因 ，例如使白化苗死亡的 c基因可以在群体中长期存在 ，因为它们在有一个野生型等位
基因存在的杂合（ C c）的情况下可以隐蔽地遗传给下一代 。黄色小鼠中的 AY

隐性致死基因可以通过

观察携带者（杂合体）之间的交配所产生的后代中偏离孟德尔的分离比率而被发现 。
　 　 ④ 复等位基因（multip le a le les） 　遗传学早期研究只涉及一个基因座的两种等位形式 ：豌豆的圆
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形与皱缩基因 ，紫茉莉的红花与白花基因 ，等等 。
　 　然而进一步研究发现 ，在动 、植物群体或人类群体中 ，一个基因座可以有多于 2个的等位形式 ，如
a1 ，a2 ，… ，an ，但就其中每一个二倍体的细胞而言 ，最多只能具有其中的任何两个 ，而且分离的原则也
都与一对等位基因相同 。所以 ，在群体中占据某同源染色体同一座位的两个以上的 、决定同一性状的
基因称为复等位基因 。
　 　人的 ABO血型就是由 IA 、 IB 、 i 3个复等位基因决定着红细胞表面抗原的特异性的 ，但任何一个
二倍体个体不会同时具有这 3个等位基因 ，而是在同一基因座上只有其中的任意两个基因 ，而表现出
一种特定的血型 。
　 　例如 ，我国汉族人群的 ABO血型系统的 4种表型及其频率以及可能的基因型如表 4 4所示 。
其中 IA 基因 、 IB 基因分别对 i基因为显性 ， IA 与 IB 为共显性 。 ABO血型与 MN血型不同 ，MN血型
在红细胞膜上有抗原 ，但人体内没有天然抗体 ，只有将人的红细胞注入家兔血清后才能从家兔体内提
取含有相应抗体的抗血清 。 ABO血型则在红细胞膜上有抗原 ，体内还有天然抗体 ，如 A型血的人有
A抗原 ，血清中有抗 B的抗体 β；B型血的人有 B抗原 ，有抗 A的抗体 α ；AB型的人有 A和 B抗原 ，没
有抗体 ；O型血的人没有抗原 ，而有 α和 β抗体 。

表 4 4 　 ABO血型系统中的基因型 、表型及其频率

基因型 表型 在我国汉族人群体中的频率 * ／%

IA IA或 IA i A 29畅 09%

IB IB或 IB i B 28畅 87%

IA IB AB 9畅 08%

ii O 32畅 96%

　 　 * 根据总人数 1 336 978的资料计算（摘引自杜若甫 ，2005） 。

　 　免疫遗传学研究得知 ，红细胞膜上的血型抗原结构是一种糖蛋白分子镶嵌于双层脂质膜中 。 主
干是由少数几种氨基酸组成的多肽 ，寡糖侧链通过羟基与主干相连 。 血型抗原的特异性取决于寡糖
侧链糖分子的组成 。抗原糖链末端若由 Gal（D 半乳糖）和 GNac（N 乙酰基葡糖胺）以 β 1，3位连
接则组成血型物质的 Ⅰ型前体物质（ precursor） ，以 β 1，4位连接则为 Ⅱ 型前体 。 Fuc（ L 岩藻糖）与
前体物的 Gal以 α 1，2位连接构成 H物质 ，这便是 O型血的抗原 。 A型抗原是在 H物质基础上 ，
GalNac（N 乙酰基半乳糖胺）与 Galβ 1，3位连接而成 。 B型抗原则是以 Gal取代了 GalN ac与 H物
质Galβ 1，3位连接 。由于前体物有 Ⅰ 、Ⅱ型之分 ，所以 H、A、B抗原亦有 Ⅰ 、Ⅱ 的区别 。 现已查明支
配 ABO血型中 A、B抗原的基因（ IA 基因 、 IB 基因）定位在人的第 9号染色体长臂远端即 9q34畅 1～
34畅 2。另外还有一对与 IA 、IB 基因独立遗传的 ，支配 H抗原的基因称为 H基因 ，显性基因 H控制 H
物质的合成 ，隐性 h基因不能合成 H物质 ，这一对 H、h基因定位在 19q13。上述基因的直接作用是控
制糖基转移酶的形成 ：

IA基因
Ga lN ac转移酶

A抗原

IB基因
Gal转移酶

B抗原
IA 、IB基因同时作用 同时具有 A、B抗原
i基因（无 IA 、IB的活性） 只有 H物质

H基因
Fuc转移酶

H抗原

h基因
Fuc转移酶缺乏

不生成 H抗原

　 　 ABO血型系统的形成与相关基因的关系如下 ：
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前体
H基因

H抗原

　
hh基因 　 　

前体物未变 ，但缺乏 A、B、H抗原（孟买型）
H抗原（O型）　　ii基因
B抗原 ＋ 少量 H抗原（B型）　　IB基因
A抗原 ＋ 少量 H抗原（A型）　　IA基因

　 　 1952年在印度孟买发现一个血型奇特的家系 ，如图 4 8所示 。系谱图中 Ⅱ 3 、Ⅱ 4 、Ⅱ 6 3个女儿均

图 4 8　孟买血型人的系谱

无 A、B、H抗原 ，这种血型第一次在印度孟买发现 ，
故称孟买型（ Bombay pheno type） ，记为“Oh” 。 孟买型
的人没有 H物质 ，即使有 IA 或 IB 基因 ，也不能形成
A抗原或 B抗原 。 根据先前所述遗传原理 ，可以推
断图 4 8中各成员的基因型 。如下 ：
　 　 　 Hhii　 　 　 　 × 　 　 　 HhIB IB

　 　 　 （O） 　 　 　 　 　 　 　 　 （B）

hhIB iHhIB iHhIB i
　

HHIAⅠ i× hhIB i HhIB i
　 （B） 　 （B） 　 （双生 Oh） 　 （AⅠ ） 　 （Oh） 　 （B）　 　 　 　 　 　 　 　

HhIAⅠ IB Hhii
　 　 　 　 　 　 　 　 　 （AⅠ B） 　 　 　 　 （O）

　 　在家兔中也有决定毛色的一系列复等位基因 ：C→ cch→ ch→ c。 C基因对其他 4个等位基因为完
全显性 ，cch基因对 ch及 c为部分显性 ，ch对 c为完全显性 。 C基因系列在决定家兔毛皮颜色时其表
型与基因型的关系如表 4 5所示 。

表 4 5 　家兔毛皮颜色的遗传

毛皮颜色表型 基因型

全色 CC或 Ccch或 Cch或 Cc
青旗拉（ Chinchilla） cch cch或 cch ch或 cch c
喜马拉扬（H imalayan） ch ch或 ch c

白化 cc

　 　异色瓢虫鞘翅的色斑类型很多 ，除了之前已提到过的黑缘型 、均色型之外还有一种黄底型 。黄底
型的鞘翅底色上有微小的黑色斑点 ，这种类型的基因型是 ss。黑缘型 、均色型和黄底型这 3个色斑类
型间的遗传是由复等位基因 SAU 、SE 、s决定的 ，这 3个基因相互都表现镶嵌显性现象 。 谈家桢（ 1946）
研究瓢虫鞘翅色斑遗传发现至少有 19个互为等位的基因 ，每两个色斑类型相互杂交其 F1 出现镶嵌

现象 ，F2则分离为 1·· 2·· 1。
　 　在一个复等位基因系列中 ，可能的基因型数目取决于复等位基因的数目 。 一般而言 ，n个复等位
基因就有 n＋ n（ n－ 1）2 种基因型 ，其中 n种纯合体 ，n（ n－ 1）2 种杂合体 。

（2） 非等位基因间的相互作用
　 　当两对处于不同染色体上的等位基因影响同一性状时 ，可能产生基因间的相互作用 ———孟德尔
9·· 3·· 3·· 1比率的修饰 。生物的多数性状几乎都是基因相互作用的结果 。 所谓基因的相互作用 ，实质
上是指基因代谢产物间的互作 ，少数情况涉及基因的直接产物 ，即蛋白质之间的相互作用 。
　 　基因在单独存在情况下可能没有活性 ，它的效应不仅决定于它自身的功能 ，而且在合适的环境中
决定于其他相关基因的功能 。遗传分析可以检测出主要基因间复杂的相互作用 。两对非等位基因间
相互作用的典型结果是孟德尔 9·· 3·· 3·· 1表型比率被修饰 。
　 　 ① 基因互作（ interac ting gene） 　有一种无毒蛇 ，皮肤由两种酶控制而形成黑色和橘红色（黑色素
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在橘红色斑纹两侧）花纹 ，这种表型称为野生型 ，其基因型为 OOBB；另一种全身花纹为黑色 ，橘红色
的性状基本消失 ，其基因型为 ooBB；当基因型为 OO bb时 ，蛇全身表现为美丽的橘红色斑纹 ；第 4种
表型则是既无黑色又无橘红色斑纹的白色蛇 ，基因型为 oobb。研究发现白色蛇是由于缺乏黑色素酶
和橘红色素酶所致 。杂交实验在纯合的黑蛇和橘红蛇间进行 ，其 F1 全为野生型（红 、黑相间） ，当 F1

自交产生 F2 时 ，出现 4种表型 ，其中 9／ 16野生型（非亲本类型的新性状）·· 3／ 16黑色·· 3／ 16橘红色··

1／ 16白色（非亲本型的另一新性状） 。杂交图式分析如下 ：

P　 　 　 　 　 　 ooBB　 　 　 　 × 　 　 　 　 OO bb
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 黑色 　 　 　 　 　 　 　 　橘红色

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F1 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 O oBb
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　野生型

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 磗

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F2 　 　 　 　 　 　 O_B_　 　 　 O_bb　 　 ooB_　 　 oobb　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　野生型 　 　 橘红色 　 黑色 　 　白色

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 9／ 16　 ·· 　 　 3／ 16　 ·· 　 3／ 16　 ·· 1／ 16
　 　遗传分析表明 ：O基因决定橘红色素酶的形成 ，隐性突变基因 o使形成橘红色素的功能失活 ；B
基因的作用是决定黑色素酶的形成 ，其基因产物为黑色素 。 o基因与 b基因的共同作用导致新性状
（白色）出现 ，缺乏 O基因的 ooBB基因型或缺乏 B基因的 OO bb者均为亲本类型 。 该遗传方式与众
所周知的家鸡鸡冠的遗传现象相同 。
　 　 ② 互补基因（ complementary gene） 　两对非等位的显性基因同时存在并影响生物的某同一性状
时才使之表现该性状 ，其中任一基因发生突变都会导致同一突变性状出现 ，这类基因称为互补基因 ，
孟德尔 9·· 3·· 3·· 1的 4种表型比率被修饰为 9·· 7两种表型比率 。
　 　例如 ，在牧草中 ，白花三叶草有叶片内含氰（HCN）的和不含氰的两个稳定遗传的品种 。 当两个
不含氰的品种进行杂交时 ，F1却全部含氰（有剧毒） ，F2则分离为 9／ 16含氰与 7／ 16不含氰两种表型 。
　 　设 ：显性的 H与 D基因同时决定白花三叶草的产氰特性 ，其基因型为 H_D _，单独的 H或 D基
因 ，亦即它们中任何一个显性基因发生突变时则不能产生氰化物 ，其基因型分别为 hhD _，H _dd，显
然 ，两个显性基因同时突变 ，而形成隐性纯合（ hhdd）时也不含氰 。杂交所用的亲本必然具有互补的基
因型 ：hhDD和 HHdd，其遗传分析如下 ：

P　 　 　 　 　 　 hhDD　 　 　 　 × 　 　 　 　 HHdd
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 不含氰 　 　 　 　 　 　 　不含氰

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F1 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 HhDd
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　含氰

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 磗

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F2 　 　 　 　 　 　 H_D_　 　 H_dd　 　 hhD_　 　 hhdd
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　含氰 　 　 　 　 　 　 　不含氰

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 9　 　 　 　 ·· 　 　 　 　 7
　 　进一步研究查明 ，白花三叶草的叶片内的氰化物是经下列生化途径产生的 ：

4畅5 　基因的作用与环境因素的相互关系
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前体物
产氰糖苷酶

含氰糖苷
氰酸酶

氰
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　基因 D　 　 　 　 　 　 　基因 H
　 　基因 D的作用在于决定产氰糖苷酶的合成 ，而基因 H的功能则决定氰酸酶的合成 ，只有当基因
D和基因 H的功能完全时 ，才能在叶片中生成氰 。 基因型为 H_D _的叶片必定同时具有含氰糖苷和
氰酸酶 ；基因型 hhD_的叶片应该具有含氰糖苷 ，但缺乏氰酸酶 ；基因型为 H_dd的叶片则相反 ；hhdd的
叶片中含氰糖苷和氰酸酶均缺乏 。为了证明上述推论 ，设计了下列实验 ：将上述杂交 F2 的各种表型

的植株叶片提取液分别加入含氰糖苷和氰酸酶 ，测定产氰情况 。其实验结果如表 4 6所示 。

表 4 6 　叶片产氰的结果

F2比率 表型 基因型 含氰提取液 提取液加含氰糖苷 提取液加氰酸酶

9／ 16 产氰 H_D_ ＋ ＋ ＋
3／ 16 不产氰 hhD_ － － ＋
3／ 16 不产氰 H_dd － ＋ －
1／ 16 不产氰 hhdd － － －

　 　 “ ＋ ”产氰 ，“ － ”不产氰 。

　 　实验结果与预期的完全符合 。
　 　又如 ，在鼠伤寒沙门氏菌中组氨酸的合成从 ATP和磷酸核糖焦磷酸开始 ，通过 10个反应步骤完
成 ，这个过程中涉及 9个基因编码所需的酶 。这 9个基因对于组氨酸的合成都是必需的 ，其中任何一
个发生突变都会导致同一突变（组氨酸缺陷型）性状的表现 。
　 　综上所述 ，在不排斥其他作用机制的前提下 ，互补基因的相互作用机制可以用下列链式反应的通
式表示 ：

x X y Y z Z
x、y、z是 3个互补基因 ，X、Y是中间产物 ，没有表型效应 ，Z是决定表型的最终产物 ，基因 x、y、z对于 Z的
产生都是必要的 ，x或 y的突变和 z的突变一样导致同一突变型 ，即由于 Z的缺乏所导致的表型 。
　 　 ③ 抑制基因（ inhibito r） 　家蚕中有结黄茧的和结白茧的两个品种 ，其中之一为亚洲品种 ，另一种
为欧洲品种 。如果将结白茧的中国品种的家蚕和结黄茧的蚕杂交 ，F1 全为黄茧 ，说明中国品种的白
茧是隐性表型 。但将结黄茧的家蚕品种与结白茧的欧洲品种家蚕交配 ，F1 全为白茧 ，表明欧洲品种
的白茧为显性 。将 F1结白茧的家蚕相互交配 ，F2白茧与黄茧的表型比率改变为 13·· 3。
　 　这种遗传方式可以用下列杂交图式说明 ：设黄茧基因为 Y ，白茧基因为 y，另一个非等位的基因 I
可以抑制黄茧基因 Y的作用 。

　 P　 　 　 　 　 　显性白茧 　 　 　 × 　 　 　 　黄茧
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 IIyy　 　 　 　 　 　 　 　 　 iiYY
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F1 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 IiYy
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　白茧
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 磗

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F2 　 　 　 　 　 　 9　 I_Y_ ·· 3 I_yy ·· 3 iiY_ ·· 1　 iiyy
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　白茧 　 　 白茧 　 　 黄茧 　 　白茧

　 　显然 ，当基因 I存在时 ，抑制了黄茧基因 Y的作用 ，只有 I不存在时 ，Y的作用才能表现 ，所以 F2

中的表型比是白茧 13（ ＝ 9＋ 3＋ 1）·· 黄茧 3。 由此可见 ，有些基因（如 I基因）本身并不能独立地表现
任何可见的表型效应 ，但可以完全抑制其他非等位基因的作用 ，这类基因称为抑制基因 ，孟德尔 F2 表

4　孟德尔式遗传分析
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型比率被修饰为 13·· 3。
　 　 ④ 上位效应 　影响同一性状的两对非等位基因中的一对基因（显性或隐性）掩盖另一对显性基
因的作用时 ，所表现的遗传效应称为上位效应（ ep ista tic e ffec t） ，其中的掩盖者称为上位基因（ ep ista tic
gene），被掩盖者称为下位基因（ hyposta tic gene） 。
　 　隐性上位 ：上位效应可以由一对隐性基因所引起 ，假设由隐性的 aa掩盖了显性的 B基因的作用 ，
此类遗传现象称为隐性上位（ recessive ep istasis） ，孟德尔比率被修饰为 9·· 3·· 4。
　 　假设 ：在某种植物中 ，亲本 1，开红色花 ，其基因型为 AAbb；亲本 2，基因型为 aaBB，开白色花 ，杂
交结果 F1开紫色花 ，F1自交其 F2出现 3种表型及其比率分别为 ：9紫色·· 3红色·· 4白色 。 显然 ，该比
率是由 4种表型的基本比率 9／ 16，3／ 16，3／ 16和 1／ 16的相加而衍生的 。其遗传分析如下 ：

P　 　 　 　 　 　 AAbb　 　 　 × 　 　 　 　 aaBB
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 红色 　 　 　 　 　 　 　 　白色

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F1 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 AaBb
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　紫色
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 磗

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F2 　 　 　 　 　 　 A_B_　 　 　 A_bb　 　 aaB_　 　 aabb
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 9紫色 　 ·· 　 3红色 　 ·· 　 4白色
　 　在此杂交实验中 ，基因间相互作用的生化途径也可以用一种简单的链式反应来说明 ，其中酶 A
的产物是红颜色的 。

白色底物
酶 A

红色产物
酶 B

紫色产物

F2表型和基因型的遗传分析如下 ：
　 　紫色 　 9／ 16： AABB（1／ 16） ，AABb（2／ 16） ，A aBB（2／ 16） ，A aBb（4／ 16） 。 4种基因型中 ，至少有一
个有功能的 A和 B基因的拷贝 ，因此能顺利合成紫色色素 。
　 　红色 　 3／ 16： AAbb（1／ 16） ，A abb（2／ 16） 。 两种基因型中 ，只有有功能的酶 A（由显性 A基因决
定） ，能产生红色色素 ，但不能转变为紫色色素 。
　 　白色 　 4／ 16： aaBB（1／ 16） ，aaBb（2／ 16） ，aabb（1／ 16） 。 3种基因型中 ，没有 A基因 ，所以没有有功
能的酶 A ，因而不能合成酶 A的底物 ，从而保持白色 ———没有有功能的酶 ，阻断了从白色底物向中间
产物的转变 ，不能合成任何有颜色的产物 。
　 　在此 ，隐性基因纯合体 aa对于显性基因 B而言是上位性的 。
　 　显性上位（ dom inance ep istasis） ：在上位效应中 ，起掩盖作用的是一个显性基因 ，使另一显性基因
的表型被抑制 ，孟德尔 F2的表型比率修饰为 12·· 3·· 1。
　 　例如 ，在某种开花植物中 ，一个纯合亲本的表型为紫色 ，另一亲本开红色花 ，杂交 F1开紫色花 ，其
自交 F2 中紫色··红色··白色 ＝ 12·· 3·· 1。
　 　设 ：亲本 1基因型为 PP rr，亲本 2基因型为 ppRR，杂交结果的遗传分析如下 ：

P　 　 　 　 　 　 PPrr　 　 　 　 × 　 　 　 　 ppRR
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 紫色 　 　 　 　 　 　 　 　红色

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F1 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 PpRr
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　紫色
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 磗

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 F2 　 　 　 　 　 12紫色 　 ·· 　 3红色 　 ·· 　 1白色

4畅5 　基因的作用与环境因素的相互关系
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　 　在此 ，我们需要假设一种比较复杂的生化途径 ：两种酶竞争一种底物 ，酶 P将底物转变为紫色产

图 4 9　显性上位效应分析
粗箭头表示对底物的亲和性强

物 ，酶 R将底物转变为红色产物 ，酶 P比酶 R对底物有更高的亲
和性 ，它们对底物亲和性的差异是如此显著 ，以至于只有在没有
酶 P存在时 ，酶 R才能起作用 。以图 4 9说明之 。
　 　 F2表型和基因型分析 ：
　 　紫色 　 12／ 16： PPRR（1／ 16） ， PPR r（2／ 16） ， PpRR（2／ 16） ，
PpRr（4／ 16） ，PP rr（1／ 16） ，Pprr（2／ 16） ，这 6种基因型的植株至少
有一个有功能的显性基因 P，可将所有的底物转变成紫色产物 。
　 　红色 3／ 16： ppRR（1／ 16） ，ppR r（2／ 16） ，这两种基因型的植
株中缺少有功能的酶 P，但存在有功能的酶 R，可将底物转变成红色产物 。
　 　白色 1／ 16： aabb（1／ 16） ，缺乏有功能的酶 P和酶 R，不能合成任何有颜色的色素 。
　 　在本例中 ，显性基因 P对另一非等位的显性基因 R为上位性的 ，在显性基因 P不存在的前提下 ，
显性基因 R才能起作用 ，孟德尔 9·· 3·· 3·· 1的比率修饰为 12·· 3·· 1。
　 　 ⑤ 叠加效应（ dup lica te e ffec t） 　荠菜的蒴果形状有三角形和卵圆形两种 。 将这两种纯合类型的
荠菜进行杂交 ，F1全是三角形的 ，F2群体中三角形蒴果占 15／ 16，而卵圆形蒴果只占 1／ 16。 由此可推
断有两对非等位基因决定该同一性状的表达 ，而且具有叠加效应 。 遗传学称这些对同一性状的表型
具有相同效应的非等位基因为叠加基因 。 以 A1 、A2 来表示它们的非等位关系 。 结三角形蒴果的亲
本基因型是 A1 A1 A2 A2 ，卵圆形蒴果的亲本基因型是 a1 a1 a2 a2 ，其杂交结果如图 4 10所示 。
　 　实验结果说明荠菜蒴果的形状是由双重发育途径决定的 ，每一条途径都能产生三角形蒴果 。 一
条途径由显性基因 A1决定 ，另一条途径由显性基因 A2 决定 。 前体物质可以通过其中任何一条途径
转变为产物 ，从而发育成三角形种子 。只有当两条途径都被纯合隐性等位基因阻断后 ，三角形表型才
会被抑制 ，最终发育成卵圆形蒴果的表型（图 4 11） 。

图 4 10　荠菜蒴果的遗传 图 4 11　叠加效应分析
（引自 G riffiths等 ，2000）

　 　显然 ，只要有显性基因 A1（或 A2）存在 ，就足以使三角形蒴果这一性状得到完全表现 ，否则为卵
圆形的蒴果 。
　 　综上所述 ，当两对非等位基因决定同一性状时 ，由于基因间的各种相互作用 ，修饰了孟德尔第二
定律 F2 表型比率 。从遗传学发展的角度来理解应该视为对孟德尔定律的扩展 ，而不是相反 。现归纳
基因互作所出现的被修饰的表型比率 ，如图 4 12所示 。

4　孟德尔式遗传分析
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基因互作的类型
9 3 3 1

A_B_ A_bb aaB_ aabb 表型比率

互作基因（A、B互作）（ a、b互作）
互补效应（A、B互补）
抑制基因（ B抑制 A）
隐性上位（ aa对 B上位）
显性上位（A对 B上位）
叠加作用（A、B叠加）

9·· 3·· 3·· 1
9·· 7
13·· 3
9·· 3·· 4
12·· 3·· 1
15·· 1

图 4 12　各种基因互作所出现的被修饰的表型比率

　 　为便于解释和描述 ，只讨论了一些有关两对非等位基因的相互作用的实例 ，但这并不意味着 ，基
因的相互作用只限于两对非等位基因 ，实际上许多情况是由 3对基因的相互作用而来的 ，不过 ，这类
例子在理论上并没有和上面所罗列的原则有太多的出入 ，因此不必另行说明 。

思考题

　 　 1畅 图中所示的是一个罕见的常染色体隐性遗传疾病苯丙酮尿症（ PKU）的系谱 ：

　 　 （ a） 尽可能多地列出各成员的基因型 。
　 　 （ b） 如果 A和 B结婚 ，则他们的第一个孩子患 PKU的概率有多大 ？
　 　 （ c） 如果他们的第一个孩子是正常的 ，则他们的第二个孩子患 PKU的概率有多大 ？
　 　 （ d） 如果他们的第一个孩子患病 ，则他们的第二个孩子正常的概率有多大 ？
　 　 2畅 在小鼠中 ，等位基因 A引起黄色皮毛 ，纯合时不致死 。等位基因 R可以单独引起黑色皮毛 。当 A和 R在一起
时 ，引起灰色皮毛 ；当 a与 r在一起时 ，引起白色皮毛 。一个灰色的雄鼠和一个黄色的雌鼠交配 ，F1的表型如下 ：3／ 8
黄色小鼠 ，3／ 8灰色小鼠 ，1／ 8黑色小鼠 ，1／ 8白色小鼠 。请写出亲本的基因型 。
　 　 3畅 果蝇中野生型眼色的色素的产生必需显性等位基因 A。第二个独立的显性基因 P使得色素呈紫色 ，但它处于
隐性地位时眼色仍为红色 。不产生色素的个体的眼睛呈白色 。两个纯系杂交 ，结果如下 ：

　 　解释它的遗传模式 ，并写出亲本 、F1及 F2的基因型 。
　 　 4畅 一条真实遗传的褐色狗和一条真实遗传的白色狗交配 ，所有 F1的表型都是白色的 。 F1自交得到的 F2中有

思考题
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118条白色狗 、32条黑色狗和 10条棕色狗 。给出这一结果的遗传学解释 。
　 　 5畅 假设在矮牵牛的花瓣中存在着两种色素 ，红色和蓝色 ，二者混合呈现出正常的紫色 。两种色素的生化合成途
径如下所示 。 “白色”是指该复合物不是色素 。 （白色的花瓣是完全缺乏色素的结果 。）红色素是由一个黄色的中间产
物形成的 ，这个中间产物在有颜色的花瓣中的含量是很少的 。
　 　第三条途径中的复合物不影响红色素和蓝色素途径 ，正常情况下也不参与花瓣中的色素 ，但是当中间产物之一
的浓度积累到一定的程度时 ，可能会转变为红色素合成途径中的黄色中间产物 。
　 　下图中 ，A到 E代表酶 ；它们相应的基因可以用同一字母的斜体来表示 ，假设这些基因是非连锁的 。

　 　假设野生型的基因是显性 ，并且有编码酶的功能 ，隐性等位基因表示缺乏这种功能 。若知 F2的表型及其比率如

下 ，试推断杂交的亲本的基因型是怎样的组合方式 。
　 　 （ a） 9紫色·· 3绿色·· 4蓝色
　 　 （ b） 9紫色·· 3红色·· 3蓝色·· 1白色
　 　 （ c） 13紫色·· 3蓝色
　 　 （ d） 9紫色·· 3红色·· 3绿色·· 1黄色
　 　 （注意 ：蓝色和黄色混合形成绿色 ，红色和蓝色混合形成紫色 ，假设所有的突变都是非致死的 。）
　 　 6畅 为什么说“颗粒遗传”是孟德尔学说的核心 ？现代遗传学是怎样深化了这一理念 ？
　 　 7畅 怎样理解 ：基因型与表型的关系 ，基因的作用与环境的关系 ，基因间的相互作用等基本概念 ？

4　孟德尔式遗传分析


