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基因突变的概念与意义

基因突变的一般特征

基因突变与性状表现

基因突变的分子基础

基因突变的诱发

基因突变与癌症

内 容
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太空椒与普通椒
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遗传物质的改变方式

基因突变

染色体结构
和数目变异

基因重组
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遗传物质变化：基因的结构和功能变化，基

因突变

遗传物质不变化：基因自身的结构和功能没

有变化，是杂交基因重组、染色体结构和数

目变化导致的

遗传变异
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基因突变的意义

第一节
基因突变的概
念与意义

基因突变的概念
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什么是基因？

基因（Gene）

具有遗传效应的DNA片段

控制生物性状的基本遗传单位
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 基因突变：是基因内部分子结构发生改变，一个

基因突变为它的等位基因，并产生一种新的差异。

也称点突变

 野生型：自然界中最常见的典型生物类型

 突变型：携带突变基因，并表现突变性状的细胞

或生物个体。又称突变体

一、基因突变的概念
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 突变

 狭义：基因突变

 广义：基因突变、染色体结构、数目

 正突变：野生型基因突变为突变型基因

 反突变 ：突变型基因突变为野生型基因

突变类型
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 自发突变：自然条件下产生的突变，是生物进化发

展的重要源泉，也是动植物和微生物育种的重要材

料

 诱发突变：人工条件下生物体发生的突变，跟自发

突变一样，都是遗传物质的化学变化，都是DNA双链

分子中碱基的变化

突变类型
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基因突变是生物进化的根本源泉

基因突变也是遗传育种的重要基础

二、基因突变的意义

水稻育种专家袁隆平和小麦育种专家李振声
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重演性

有利性 多方
向性

Title in 

here

第二节 基因突变的一般特征

可逆性

有害性

平行性

17



重演性：同种生物中相同基因的突变可在不同的个体间重复

出现

 短腿安康羊绝种50年后，在挪威一个羊群中重新出现

可逆性：正常的野生型基因可以突变为突变性基因（正突变

），又可突变成原来的野生型基因（反/回复突变）

多向性：一个基因可以向不同的方向发生突变，产生多个等

位基因。增加自然选择和适应环境的机会

基因突变的一般特征
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有害性：大多数基因突变有害

 果蝇残翅，植物脆秆，镰刀型贫血病……

无害性：少数突变无害，不影响正常代谢过程，甚至对生存有

利

 作物抗病、早熟，牛高泌乳性……

平行性：亲缘关系相近的物种，常常发生同型的基因突变
 水稻芒的有无，小麦籽粒的颜色

基因突变的一般特征
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 原来的野生型基因突变为突变型基因

——正突变(forward mutation)

 由突变型基因突变为野生型基因

——反突变(reverse mutation)

可逆性

基因突变的一般特征
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随机性：生物的任何部位、发育的任何时期都可

能发生突变

稀有性：正常的生长条件和环境中突变率很低

基因突变的一般特征

袁隆平发现雄性不育水稻，
花费14天，找到1株
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医生告诉他，身体70%的染色
体发生畸变，也就意味着这些
染色体的基因发生了很大的突
变，而且是有害的变化
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大突变和微突变

第三节
基因突变与性

状表现

性状变异类型

显性和隐性突变的表现

体细胞和性细胞突变的表现
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突变
类型

基因

表型

来源
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形态突变：外部形态结构的变异。又称可见突变

生化突变：代谢和生化过程变化，无形态表现。

又称营养突变

 致死突变：导致生物体死亡。分显性致死突变、

隐性致死突变

 条件致死突变：某些条件下致死

 抗性突变：获得抵抗力的变异

一、基因突变的性状变异类型

31



32



太空南瓜王

这种太空南瓜最大能够长到200度公斤，在生

长繁殖高峰期，南瓜每天能够增大5公斤。
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显性突变：由隐性基因突变为显性基因

 显性突变表现早而纯合的速度慢，即在F1就表现突变性

状，F2中可出现显性纯合体，但要检出纯合体，需要到F3

代

隐性突变：由显性基因突变为隐性基因

 隐性基因表现晚而纯合的速度快，F1代不表现，F2代才

表现，但必须是隐性纯合体

二、显性和隐性突变的表现
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显性突变与隐性突变的表现
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体细胞：影响当代，如肿瘤

性细胞：传递给下一代

三、体细胞和性细胞突变的表现
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 体细胞中发生突变，形成嵌合体

 性细胞中发生突变，形成杂合体

 性细胞的突变频率比体细胞高

性母细胞与性细胞对环境因素更为敏感

三、体细胞和性细胞突变的表现
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是否马上
表现出来？
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 大突变：明显的、容易识别表型变异的基因突变

。一般是质量性状（花色）

 微突变：突变效应表现微小、较难察觉的基因突

变。一般是数量性状（产量，如奶产量/瘦肉率等

）

四、大突变和微突变
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DNA修复与差错

基因突变的方式

第四节
基因突变的分

子机制
基因突变的形式
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 位点与座位

 碱基替换与移码

 基因突变的形式

一、基因突变的方式
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1、位点与座位

位点：染色体或者基因上的一个核苷酸对

座位：指一个基因，包括数百个或者数千个核苷酸

对

基因突变的实质：由于DNA分子中碱基序列的改变，

致使酶或蛋白质发生改变（结构、数目的变化），

最后导致个体表型的改变
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 碱基替换： 单个碱基对置换。即DNA分子中的一对碱

基被另一对碱基置换

 转换：嘌呤替换嘌呤，嘧啶替换嘧啶

 颠换：嘌呤替换嘧啶，嘧啶替换嘌呤

 移码：改变密码子后造成编码框的移动，影响氨

基酸的合成，比碱基置换严重。又称移码突变

 缺失突变：缺少了碱基

 插入突变：增加了碱基
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2、碱基替换与移码



 转换：嘌呤被嘌呤，或者嘧啶被嘧啶替换

 颠换：嘌呤与嘧啶之间的替换
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天然的移码现象也存在基
因中，移码效率根据基因
产物对环境的变化而变化



 错义突变（missense mutation）

 无义突变（nonsense mutation）

 沉默突变（silent mutation）

二、基因突变的形式
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 错义突变

 碱基替换使编码某种氨基酸的密码子变成编码另一种氨基

酸的密码子，从而使多肽链的氨基酸种类和序列发生改变

 后果：

 单碱基对的置换后形成新的密码子，编码另一种氨基酸，

最终产生另一种蛋白质，有可能影响、改变或丢失原有蛋

白质产物的功能，或获得新的功能，如：GGA(甘氨酸)    

GCA（丙氨酸）
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1、错义突变



错义突变的例子
——镰状细胞贫血症

编码血红蛋白b肽链上一个
决定谷氨酸的密码子GAA变
成了GUA，使得b肽链上的

谷氨酸变成了缬氨酸，引起
了血红蛋白的结构和功能发
生了根本的改变
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 无义突变：

 碱基替换使编码氨基酸的密码变成终止密码UAA、UAG或

UGA

 一个编码氨基酸的密码子，在点突变后变成了一个终止

密码子，使多肽合成提前终止。只能产生没有活性的多

肽片段，通常对蛋白质的功能有严重的影响

如：GGA（甘氨酸） UGA（无义终止）
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2、无义突变



 同义突变

 碱基被替换之后，产生了新的密码子，但新旧密码子同

义，所编码的氨基酸种类保持不变，不产生突变效应。

又称沉默突变

 基因的蛋白质编码序列中发生单个碱基对的置换突变

，但没有改变最后产生的蛋白质的结构

如：GGA变为GGC，但两者都编码甘氨酸
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3、同义突变
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错配修复

Text in here

三、DNA的修复与差错

直接修复 切除修复

双链断裂修复 复制后修复

SOS反应与倾向差错修复
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化学诱变

物理诱变
第五节

基因突变的
诱发
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 基本概念

 电离辐射诱变

 非电离辐射诱变

一、物理诱变

穆勒（H.J. Muller，1890-1967）
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 诱变剂

 诱导基因突变的物理、化学因素

 物理诱变剂

 能诱发基因突变的物理因素

 化学诱变剂

 能诱发基因突变的化学因素
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1、基本概念



物理诱变因素的种类
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电离辐射：以电磁波和粒子（如阿尔法粒子、贝塔粒子

等）的形式向外放散

辐射的能量从辐射源向外所有方向直线放射，是热的传

播方式的一种，从热源沿直线向四周发射出去

光线、无线电波等电磁波的传播也叫辐射

2、电离辐射诱变
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 种类：

粒子辐射：α射线、β射线、质子、中子

电磁波辐射：X射线、γ射线

 方法：

外照射：中子、X射线、γ射线

内照射：α射线、β射线

 原理：基因的化学物质(DNA)发生电离作用

原发电离与次级电离

碱基对、碱基结构破坏、改变基因突变

磷酸二酯键断裂、染色体断裂重接染色体结构变异66



 微波：是指波长在1 mm~1m，频率在

300MHz~30GHz 之间的电磁波

 食品微波频率：915MHz、2450MHz

 食品微波波长：32.8cm、12.25cm
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科学家认为，太空育种主要是通过强辐射，微重力

和高真空等太空综合环境因素诱发植物种子的基因

变异
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太空诱变育种



非电离辐射：能量较低、穿透力较弱，不足以

引起电离作用。主要是紫外线

紫外线：电磁波谱中波长从100nm到400nm辐射

的总称，不能引起人们的视觉

紫外线可以用来灭菌，过多的紫外线进入人体

会造成皮肤癌

3、非电离辐射诱变
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 紫外线的作用机制

激发作用

穿透能力与处理方法

最有效波长270nm(嘌呤、嘧啶的共轭环)

间接诱变作用

 物理诱变的非专性：对DNA分子及其核苷酸残基

无选择性，没有专化性和特异性
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化学诱变剂：用化学因素处理后诱发的突变，具有

一定的碱基特异性

碱基类似物：取代碱基渗入DNA分子，但形成氢键的

类型不同，改变碱基配对关系

碱基修饰剂：使碱基烷基化、改变碱基形成氢键的

能力，从而改变碱基配对关系

 DNA插入剂：插入到DNA双螺旋双链或单链的两相邻

碱基之间，导致碱基移码突变

二、化学诱变
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5-溴尿嘧啶（5-BU）与腺嘌呤（A）和鸟嘌呤（G）均可配对。如
果5-BU取代T以后一直保持与A配对，所产生的影响并不大；若与G

配对，经一次复制后，就可以使原来的A-T对变换成G-C对

5-BU引起的DNA碱基对的改变
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好多抗肿瘤药物为烷化剂
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致癌因素

基本概念

第六节
基因突变与

肿瘤
肿瘤发生机制
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肿瘤细胞：体细胞分裂调节失控后无限增殖的细

胞

癌症：体细胞中调节细胞生长与分裂的基因异常

表达，是细胞生长与分裂失控引起的严重疾病

良性肿瘤：位于某些组织特定部位的肿瘤

恶性肿瘤：具有转移能力的肿瘤

一、基本概念
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肿瘤转移过程
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癌细胞的扩散性
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 正常人的原癌基因与肿瘤抑制基因产物协调作

用，避免细胞癌变

 细胞癌变是基因突变累积和自然选择的结果

 一个细胞发生5～6个基因突变，才能发展为癌

细胞

二、肿瘤发生机制

86



87

癌基因和原癌基因启动子变化引起肿瘤发生

癌基因
启动子

抑癌基因
启动子

弱 强

强 弱

突变累积

健康人 癌症病人



 物理因素：紫外线、各种射线、石棉、

玻璃丝、汽车尾气、吸烟

 化学因素：二恶英、亚硝酸胺、有机苯

 生物因素：病毒、微生物、寄生虫

三、致癌因素
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养成良好的生活习惯
珍爱生命

有健康才有未来


