
必备知识



必备知识
1．基因突变的定义是指？

DNA分子中发生碱基对的替换、增添或缺失，而引起的基因结构（遗传
信息）的改变，其突变的结果产生新的基因（等位基因）。

2.基因突变的特征包括?
（1）普遍性（2）随机性（3）不定向性（4）低频性

3.基因重组包括哪几种类型？

（1）自由组合型（MⅠ后期，非同源染色体上的非等位基因自由组合）；
（2）交叉互换型（MⅠ前期，同源染色体上非姐妹染色单体的交叉互换）；
（3）定向的基因重组（基因工程）。
（4）转化现象





4.染色体变异包括哪几种类型？

染色体结构变异和染色体数目变异。
染色体结构的变异包括（1）缺失；（2）重复；（3）倒位；（4）易位。
染色体数目变异包括（1）以个别染色体形式增加或减少，如单体、三体；
（2）以染色体组形式增加或减少，如单倍体、三倍体。



能力提升

易错点1：DNA分子中碱基对的增添、缺失、替换等于基因突变？

答：基因是有遗传效应的DNA片段，不具有遗传效应的DNA片段也可发生
碱基对的改变，不属于基因突变。
备注：有些病毒(如SARS病毒)的遗传物质是RNA，RNA中碱基的增添、缺
失、改变引起病毒性状变异，广义上也称基因突变。

易错点2：基因突变只发生在分裂“间期”吗？

引起基因突变的因素分为外部因素和内部因素。外部因素对DNA的损伤
不仅发生在间期，而是在各个时期都有；
另外，外部因素还可直接损伤DNA分子或改变碱基序列，并不是通过
DNA的复制来改变碱基对，所以基因突变不只发生在间期——细胞不分
裂时也可发生基因突变。



易错点3：基因突变使基因的“位置”或“数目”发生改变吗？

答：基因突变仅改变了基因内部结构，产生了新基因，并未改变基因位
置，也未改变基因数量，基因犹在，只是“以旧换新”，并非“基因缺
失”。

易错点4：基因突变一定都产生等位基因吗?

答：不一定，病毒和原核生物的基因组结构简单，基因数目少，而且
一般是单个存在的，不存在等位基因。因此，真核生物基因突变可产
生它的等位基因，而原核生物和病毒基因突变产生的是一个新基因。



易错点5：基因突变与性状的关系

（1）基因突变可改变生物性状的3大成因

①基因突变可能引起肽链不能合成；（改变起始密码子）

②肽链延长或缩短；（终止密码子提前或推后出现）

③肽链中氨基酸种类改变。

以上改变会引发蛋白质结构和功能改变，进而引发生物性状的改变。



（2）基因突变未改变生物性状的4大成因

①突变部位：可能发生在没有遗传效应的DNA片段；

（如：真核生物非编码区、内含子，原核生物非编码区等）



②密码子的简并性：基因突变后新产生的密码子与原密码子对应的是同

一种氨基酸；（64个密码子对应20个氨基酸，多对一的关系）

③隐性突变：如 AA → Aa；

④基因在细胞中的选择性表达。

总结：（1）一定变：基因的结构改变即基因中碱基排列顺序的改变。
      （2）一定不变：基因在染色体上的数目和位置          
      （3）不一定
①基因突变不一定都能遗传给后代  
②基因突变不一定会引起生物性状的改变。
③基因突变不一定都产生等位基因



例题1.S基因是果蝇染色体上的白眼基因，在该基因中插入一个碱基

对引起了果蝇眼色的变化。下列相关叙述正确的是(　　)

A．该变异可导致染色体上基因的排列顺序发生变化

B．在高倍显微镜下可看到该基因序列的改变

C．S基因突变后嘌呤碱基和嘧啶碱基的比例发生变化

D．突变后的基因是S基因的等位基因

D



例题2(2020·安徽安庆期末)基因D因碱基对A/T替换为G/C而突变成基因d，

则下列各项中一定发生改变的是(　　)

A.d基因在染色体上的位置      B.d基因中的氢键数目

C.d基因编码的蛋白质的结构 D.d基因中嘌呤碱基所占比例

B



例题3.（2020年江苏省高考生物试卷·9）某膜蛋白基因在其编码区

的5′端含有重复序列CTCTT CTCTT CTCTT，下列叙述正确的是（    ）

A．CTCTT重复次数改变不会引起基因突变

B．CTCTT重复次数增加提高了该基因中嘧啶碱基的比例

C．若CTCTT重复6次，则重复序列之后编码的氨基酸序列不变

D．CTCTT重复次数越多，该基因编码的蛋白质相对分子质量越大

C



例题4.如图为某植物细胞一个DNA分子中a、b、c三个基因的分布状

况,图中Ⅰ、Ⅱ为无遗传效应的序列。下列有关叙述正确的是

A. 基因a、b、c均可能发生基因突变,体现了基因突变具有普遍性

B. Ⅰ、Ⅱ也可能发生碱基对的增添、缺失或替换,但不属于基因突变

C. 一个细胞周期中,间期基因突变频率较高,主要是由于间期时间相

对较长

D. 在减数分裂的四分体时期,b、c之间可发生交叉互换

B



例题5.（海南卷.19）关于等位基因B和b发生突变的叙述，错误的

是（   ）

A．等位基因B和b都可以突变成为不同的等位基因

B．X射线的照射不会影响基因B和基因b的突变率

C．基因B中的碱基对G－C被碱基对A－T替换可导致基因突变

D．在基因b的ATGCC序列中插入碱基C可导致基因b的突变

B



例题6（多选）.下列有关生物变异的叙述，正确的是
A.基因中碱基对的缺失或替换不一定导致性状性状的改变
B.DNA分子中少数碱基对缺失引起多个基因不表达的现象属于染色
体变异
C.雌雄配子的随机结合使后代具有多样性的现象属于基因重组
D.肺炎双球菌中的R型菌转化为S型菌的现象属于基因重组

AD



易错点6：基因突变与交叉互换的辨析

（1）一看亲代基因型
（2）二看细胞类型及分裂方式
（3）三看细胞分裂图
（4）四看变异个体数量



例题7(2019·安徽淮北联考)基因型为AaBB的某二倍体动物细胞分裂示意
图如下，下列分析错误的是(　　)

A.甲、乙细胞表明该动物发生了基因突变

B.丙细胞表明该动物可能在减数第一次分裂时发生过交叉互换

C.丙细胞的名称是次级精母细胞或第一极体

D.甲、乙、丙产生的变异均属于可遗传的变异

C



易错点7：交叉互换与易位的比较

 染色体易位 交叉互换

位置

 

发生于“非同源染色体”之间
发生于“同源染色体的非姐妹染色单体”

间 

原理 染色体结构变异 基因重组

观察 可在显微镜下观察到 在显微镜下观察不到



例题8.如图是某个二倍体动物的几个细胞分裂示意图(数字代表染色体，

 字母代表染色体上带有的基因)。据图判断不正确的是（    ）

 

 A.该动物的性别是雄性

 B.乙细胞表明该动物发生了基因突变或基因重组

 C.1与2的片段交换属于基因重组，1与4的片段交换属于易位

 D.乙细胞不能进行基因重组且含有4个染色体组

B



例题9.如图所示为一对同源染色体及其等位基因的图解,对此
理解错误的是

A.该对同源染色体的非姐妹染色单体之间发生了交叉互换
B.基因A与a的分离仅发生在减数第一次分裂
C.基因B与b的分离仅发生在减数第一次分裂
D.图示现象是配子多样性的原因之一

B



例题10.某植株的一条染色体发生缺失突变，获得该缺失染色体的花
粉不育，缺失染色体上具有红色显性基因B，正常染色体上具有白色
隐性基因b （见下图）。如以该植株为父本，测交后代中部分表现
为红色性状。下列解释最合理的是（    ）

A. 减数分裂时染色单体1或2上的基因b突变为B
B. 减数第一次分裂时非姐妹染色单体之间交叉互换
C. 减数第二次分裂时姐妹染色单体3与4自由分离
D. 减数第二次分裂时非姐妹染色单体之间自由组合

B



例题11.（2020年天津高考生物试卷·7）一个基因型为DdTt的精原
细胞产生了四个精细胞，其基因与染色体的位置关系见下图。导致
该结果最可能的原因是

A．基因突变         B．同源染色体非姐妹染色单体交叉互换     
C．染色体变异       D．非同源染色体自由组合

B



易错点8：辨析基因突变和染色体变异

思考：增添或缺失基
因中的碱基对与基因
数目分别代表哪种变
异？



小结：变异种类的区分
(1)关于“互换”问题
①同源染色体上非姐妹染色单体之间的交叉互换：属于基因重组。②非同源
染色体之间的互换：属于染色体结构变异中的易位。
(2)关于“缺失”问题
①DNA分子上若干“基因”的缺失：属于染色体结构变异。②基因内部若干
“碱基对”的缺失：属于基因突变。
(3)关于变异水平的问题
①分子水平：基因突变、基因重组属于分子水平的变异，在光学显微镜下不
能直接观察到。
②细胞水平：染色体变异是细胞水平的变异，一般在光学显微镜下可以观察
到。



(4)可遗传变异对基因种类和基因数量的影响
①基因突变——改变基因的种类(基因结构改变，成为新基因)，不改变基
因的数量。
②基因重组——不改变基因的种类和数量，但改变基因间的组合方式。
③染色体变异——改变基因的数量或排列顺序。



例题12.原癌基因导致细胞癌变的三种方式如图所示。据图判断合理的

是(　　)

A.(a)(b)产生变异的根本原因是染色体结构变异

B.(b)(c)产生的变异类型可通过光学显微镜观察到

C.(a)(c)产生的变异必然导致基因数目的改变

D.三种方式均可导致基因表达的蛋白质数量增多

B



例题13.甲～丁表示细胞中不同的变异类型，甲中英文字母表示染
色体片段。下列叙述正确的是(　　)

                               甲　　    乙　　 　丙　　  　丁
A．甲～丁的变异类型都会引起染色体上基因数量的变化
B．甲～丁的变异类型都可能出现在根尖分生区细胞的分裂过程
中
C．若乙为精原细胞，则它一定不能产生正常的配子

D．图中所示的变异类型中甲、乙、丁可用光学显微镜观察检
验

D



例题14.在细胞分裂过程中，末端缺失的染色体因失去端粒而不稳定，其
姐妹染色单体可能会连接在一起，着丝点分裂后向两极移动时出现“染
色体桥”结构，如下图所示。若某细胞进行有丝分裂时，出现“染色体
桥”并在两着丝点间任一位置发生断裂，形成的两条子染色体移到细胞
两极。不考虑其他变异，关于该细胞的说法错误的是               
A. 可在分裂后期观察到“染色体桥”结构
B. 其子细胞中染色体的数目不会发生改变
C. 其子细胞中有的染色体上连接了非同源染色体片段
D. 若该细胞基因型为Aa，可能会产生基因型为Aaa的子细胞
 

C



例题15.爱德华氏综合征又称为18三体综合征，是仅次于21三体综合
征的另一种常见的三体综合征，患者有智力障碍、发育延迟等症状。
下列有关叙述正确的是
A. 18三体综合征患者的体细胞中含有三个染色体组
B. 18三体综合征属于性染色体异常遗传病，患者无生育能力
C. 近亲结婚会大大增加18三体综合征在后代中的发病率
D. 可用羊膜腔穿刺进行染色体组型分析胎儿是否患18三体综合征

D


