
讨论题

1. 过去半个世纪以来，世界上很多国家的⼈们结婚和⽣育后代的年龄比他们的⽗辈
和爷爷辈要晚。这种晚婚晚育的趋势对于late-acting的显性致命等位基因可能有
什么影响？


2.⼈类基因组计划的伟⼤意义和面临的问题。

3.对于⼈的性格，智商等⾏为，先天和后天哪个更重要？从⾏为遗传学和遗传⼒的
角度，介绍经典的双胞胎研究和领养研究实验。讨论基因和环境，哪个对⼈类⾏

为更重要。

4.都有哪些机制可以产⽣遗传的多样性？

5.⽣男⽣⼥？在某些动物中，这个问题是由温度决定的。那么温度决定性别适用于
⼈类吗？如果⼈类性别由温度决定，我们的⽣活会是什么样？


6. X染⾊体失活如何成就三⾊猫（Calico cat）的⽑⾊？
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上周内容：

1. Gregor Mendel (1822-1884)-豌⾖杂交和遗传学实验

           基因的分离定律和自由组合定律

2. Thomas Morgan (1866-1945)-果蝇

          染⾊体遗传基因的连锁、交换和伴性遗传（确立了基因学说）




本周内容：

1. 遗传信息（基因）是有什么物质组成的？

2. 遗传信息（基因）是如何⼯作的？

基因以直线形式排列，它决定着⼀个特定的性状，⽽且能发⽣突

变并随着染⾊体同源节段的互换⽽交换，它不仅是决定性状的功

能单位，⽽且是⼀个突变单位和交换单位。⾄此，⼈们对基因概

念的理解更加具体和丰富了。



亲⼦鉴定

•比较的是⽗母和孩⼦的什么DNA序列？


•为什么DNA序列可以作为比较依据？



•以孟德尔遗传为代表的经典遗传和以分⼦⽣物学为基础的现代遗传有什

么区别？

经典遗传

•垂直遗传

（杂交—从亲代传递到⼦代）

•遗传物质在细胞内

（具体是什么不知道）

分⼦遗传

•⽔平遗传

•转化现象——细菌细胞之间可以
交换遗传物质


•分离细胞内遗传物质



遗传信息是由什么组成的？

遗传信息特点：多样性，稳定，可复制

研究思路：从豌⾖、果蝇等复杂的⽣命形式的研究，

           转移到细菌、病毒等简单⽣命形式的研究

DNA ，RNA，蛋白质？



DNA is the carrier of genetic information

R (rough) —不致病

S (smooth) —致病

1928年，肺炎球菌

Frederick Griffith

(1877–1941)



(1877–1955)

DNA is the carrier of genetic information

Oswald Avery

1944年，

证实了转化因⼦（即DNA）是遗传物质—被认为是⼆⼗世纪最重要的⽣物学实验！



噬菌体实验-再次证明DNA是遗传物质

Alfred Hershey

（1908-1997）

Martha Chase

（1927-2003）

1952年，



遗传信息

DNA包含遗传信息

•产⽣什么蛋白质——决定表型(基因)

•什么条件下产⽣蛋白质



基因的构成

•编码序列——产⽣蛋白质的序列


•启动⼦序列（promoter）——和转录酶结合的序列


•调控序列——调控蛋白结合的序列


               指导基因是否能够产⽣蛋白



DNA和基因

基因：部分DNA；


       编码蛋白质



亲⼦鉴定 DNA指纹鉴定
• 检测：可变的串联重复序列（Variable Number of Tamdem Repeats）

• 这种序列特点：

    -短，连续的重复序列

    -每个个体中的拷贝数不同

    -也叫做遗传标记



DNA指纹鉴定
• 遗传位点的检测

      作⼗⼏到⼏⼗个DNA位点做检测



DNA结构的发现

照片51号 (1920–1958)

Milestone in structural biology
In 1953 (by Watson, Crick, Maurice Wilkins and Rosalind Franklin)



Key features of DNA structure

Double helix Antiparallel Base pairing in DNA



©          Nature Publishing Group1953

“It has not escaped our notice that the 

specific pairing we have postulated 

immediately suggests a possible copying 

mechanism for the genetic material.”



The Basic Principle: Base Pairing to a Template Strand

半保留复制的模式

•两条双链DNA螺旋先分开成为两条DNA单链


•这两条DNA单链再各自成为复制模版合成新的DNA链


•新的DNA双螺旋分⼦，各自皆包含⼀条新的DNA单链和⼀条旧的DNA单链



3种复制模式的提出

半保留复制 全保留复制 分散式复制



设计这个实验的关键是什么？

半保留复制 全保留复制 分散式复制

如何区分母链和新合成的链？



•区分母链和新链

-区别性标记 15N  14N

-密度梯度离⼼

•如何体现复制过程

-活细胞—⼤肠杆菌

-复制轮次





半保留复制 全保留复制 分散式复制

第⼀轮复制后预测：



半保留复制 分散式复制

第⼆轮复制后观察到：

DNA半保留复制保证了所有体细胞携带相同的遗传信息，
并可以将遗传信息稳定地传递给下⼀代



复制起点
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Topoisomerase

Primase 引物酶或激发酶

RNA 
primer

Replication 
fork

5′
3′

5′

5′

3′

Helicase
Single-strand binding proteins

3′

• Topoisomerase (拓扑异构酶) corrects “overwinding” ahead of replication forks 

• Helicases (解旋酶) are enzymes that untwist the double helix

• Single-strand binding proteins bind to and stabilize single-stranded DNA

Replication 
bubble

Replication fork



• Synthesizing a New DNA Strand

⾼能磷酸键

A new DNA strand can elongate only in the 5′ — 3′ direction. 



How does the antiparallel arrangement of the double helix affect replication? 

A new DNA strand 顺着合成的⽅向

A new DNA strand can elongate only in the 5′ — 3′ direction. 

A new DNA strand 逆合成⽅向

冈崎片段

半不连续复制



DNA复制过程
•DNA双螺旋的解链


-DNA解旋酶在ATP供能下，每分钟旋

转3000次解开双螺旋；


-单链DNA结合蛋白马上结合在分开的

单链上，以避免产⽣单链内配对；


-DNA拓扑异构酶来解决由于复制叉的

推进⽽产⽣超螺旋的问题。

•DNA合成开始


-RNA聚合酶合成⼀小段RNA引物，

DNA聚合酶才开始起作用合成DNA片

段。



▪ 基因复制


▪ 基因表达

基因是如何决定性状的？



 (by Francis Crick in 1957)

Adapted from Vourekas lab website

基因的表达遵从中⼼法则

•蛋白质是联系基因型和表型的关键


•基因表达：从DNA到合成蛋白质



Nuclear 
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CYTOPLASM
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Pre-mRNA

mRNA

RibosomeTRANSLATION

(b) Eukaryotic cell
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(a) Bacterial cell

Polypeptide
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基因表达的具体步骤

•转录


• pre-mRNA加⼯


•翻译



⼀段能使基因进⾏转录的DNA序列


可被RNA聚合酶所识别并和其结合

•启动⼦

The first stage of gene expression—Transcription 转录

•转录：DNA指导的合成RNA的过程



Promoter Transcription unit

RNA polymerase
Start point

1

Template strand of DNARNA
transcript

Unwound
DNA

Rewound
DNA

RNA
transcript

Direction of
transcription
(“downstream”)

Completed RNA transcript

Initiation

Elongation

Termination

2

3

5′
3′

5′

5′
3′

5′
3′

5′
3′

5′

5′3′ 3′

5′
3′

3′

5′
3′

5′
3′

• The RNA is 
complementary to the 
DNA template strand


• RNA synthesis follows 
the same base-pairing 
rules as DNA, except 
that uracil substitutes for 
thymine

转录



pre-mRNA加⼯

Region that includes

protein-coding segments

5′

5′ Cap 5′ UTR Start

codon

Stop

codon

G P P P

3′ UTR

3′
AAUAAA AAA AAA

Poly-A tail

Polyadenylation

signal

…

• 在真核⽣物中，转录后新合成的mRNA是未成熟的，称为

前体mRNA (pre-mRNA)。


• 5’端加“帽⼦” (5’-Cap),


• 3’端加“尾巴” (polyA tail)


• 去除内含⼦ (Splicing)



• Splicing 剪接/内含⼦去除

Pre-mRNA
Intron Intron

Introns cut out and 
exons spliced together

Poly-A tail5′ Cap

5′ Cap Poly-A tail

1–30 31–104 105–146

1–146
3′ UTR5′ UTR

Coding

segment

mRNA

5’ Exon Exon Exon 3’

内含⼦ Intron：非编码区域


外显⼦ Exon：最终被翻译成氨基酸的序列



A C C A A A C C G A G T

ACTTTT CGGGGT

U G G U U U G G C CU A

SerGlyPheTrp

密码⼦
翻译

转录

蛋白质

mRNA 5′

5′

3′

氨基酸

DNA模版链 5′

3′

3′



翻译 Translation

从RNA 产⽣多肽链的过程


原料：mRNA，tRNA，核糖体，多种氨基
酸，多种酶


rRNA：核糖体组成成分，占细胞总RNA 80%


过程：起始、多肽链的延长、翻译终⽌

Polypeptide
Amino
acids

tRNA with
amino acid
attached

Ribosome

tRNA

Anticodon

Codons

mRNA

5′

U U U UG G G G C

A C C

A A A

C
C

G

Phe

Trp

3′

Gly



D
T

Anticodon 
stem

Acceptor 
stem

tRNA

反密码⼦



• Each type of tRNA molecule can be attached to only one type 
of amino acid, so each organism has many types of tRNA.

20 amino acids

A
U
C
G

A
U
C
G

X

A
U
C
G

X

DNA分⼦碱基只有4种，⽽蛋白质氨基酸有20种。因此，
碱基与氨基酸之间不可能⼀⼀对应。

1．41=4种：缺16种氨基酸；

2．42=16种：比现存的20种氨基酸还缺4种；

3．43=64种：由三个碱基⼀起组成的密码⼦能够形成64
种组合，比20种氨基酸多出44种。



密码⼦表

碱基和氨基酸的对应关系



遗传密码的基本特征

• 三联体：三个碱基决定⼀种氨基酸


• 简并性：⼀个氨基酸由⼆个或⼆个以上
的三联体密码所决定的现象。


   简并现象的意义：

   同义的密码⼦越多，⽣物遗传的稳定性
也越⼤。如：UCU突变为UCC或UCA或
UCG，均为丝氨酸。



遗传密码的基本特征

• 通用性：不同的⽣物密码⼦基本相同，即共用⼀套密码⼦。

在整个⽣物界中，从病毒到⼈类，遗传密码通用

4个基本碱基所有氨基酸


                              所有蛋白质


                                         ⽣物种类、⽣物体性状

The red dog ate the bug



The red dog ate the bug

读码框 Reading frame

her edd oga tet heb ug

如果中间某个碱基增加或缺失后，阅读就会按新的顺序进⾏

下去，最终形成的多肽链就与原先的完全不⼀样(称为移码突
变)。



蛋白质翻译涉及两种正确的分⼦识别 Polypeptide
Amino
acids

tRNA with
amino acid
attached

Ribosome

tRNA

Anticodon

Codons

mRNA

5′

U U U UG G G G C

A C C

A A A

C
C

G

Phe

Trp

3′

Gly

• tRNA必须要和相对应的氨基酸结合


• tRNA的反密码⼦必须要和mRNA的密

码⼦正确结合

核糖体参与



1 2

P site
3′

Large
ribosomal
subunit

Translation initiation complex

Large ribosomal subunit
completes the initiation
complex.

Small ribosomal subunit binds 
to mRNA.

mRNA binding site

Small
ribosomal
subunit

Initiator
tRNA

Start codon
3′5′

E A

3′5′

GTP GDP

P i
+

3′ 5′
5′

U A C
GA UMet

Met

mRNA

• 蛋白质翻译过程—起始



Amino end
of polypeptide

Codon
recognition

1
3′

5′

E

P A
sitesite

E

P A

mRNA

GTP

P i

23 GTP

P i

GDP +

GDP +

Translocation

E

P A

Peptide bond
formation

E

P A

Ribosome ready for
next aminoacyl tRNA

• 蛋白质翻译过程—延伸



31 2

Release
factor

3′

5′5′

3′

Stop codon
(UAG, UAA, or UGA)

Ribosome reaches a
stop codon on mRNA.

Release factor
promotes hydrolysis.

Ribosomal subunits
and other components
dissociate.

Free
polypeptide

3′

5′

2 GTP

2 GDP + 2 P i

• 蛋白质翻译过程—终⽌



From DNA to Protein



Summary

• 基因复制


           DNA半保留复制及其过程


• 基因表达


          中⼼法则            


          mRNA转录、加⼯及翻译，密码⼦的特点




