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第 1 课时　基因突变和基因重组

目标要求　1.基因突变的特征和原因。2.基因重组及其意义。

考点一　基因突变

1．变异类型的概述

2．基因突变

(1)实例分析：镰刀型细胞贫血症

①患者贫血的直接原因是血红蛋白异常，根本原因是发生了基因突变，碱基对由
T

A
替换成

A

T
。

②用光学显微镜能否观察到红细胞形状的变化？能(填“能”或“不能”)。

(2)概念：DNA 分子中发生碱基对的替换、增添和缺失，而引起的基因结构的改变，叫做基

因突变。
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下图表示双链 DNA 分子上的若干片段，请据图判断：

基因 1 非基因片段 基因 2

(1)DNA 分子中发生碱基对的替换、增添和缺失，而引起的 DNA 结构的改变，叫做基因突变

(　　)

(2)基因突变改变了基因的数量和位置(　　)

(3)基因突变的结果一定是产生等位基因(　　)

(4)基因突变在光学显微镜下不可见(　　)

答案　(1)×　(2)×　(3)×　(4)√

(3)时间：可发生在生物个体发育的任何时期，但主要发生在 DNA 分子复制过程中，如：真

核生物——主要发生在有丝分裂的间期或减数第一次分裂前的间期。

(4)诱发基因突变的外来因素(连线)

(5)突变特点

①普遍性：在生物界是普遍存在的。

②随机性：时间上——可以发生在生物个体发育的任何时期；部位上——可以发生在细胞内

不同 DNA 分子上和同一 DNA 分子的不同部位。

③低频性：自然状态下，突变频率很低。

④不定向性：一个基因可以发生不同的突变，产生一个以上的等位基因。

⑤遗传性：若发生在配子中，将遵循遗传规律传递给后代。若发生在体细胞中，一般不能遗

传，但有些植物可通过无性生殖遗传。

辨析　若两种突变品系是由原有品系的不同对等位基因突变导致的，则体现了基因突变的随

机性。若两种突变品系是由原有品系的一对等位基因突变导致的，则体现了基因突变的不定

向性。

(6)意义：①新基因产生的途径；②生物变异的根本来源；③是生物进化的原始材料。

(1)囊性纤维病出现及皱粒豌豆出现的根本原因分别是________、________(填“基因突变”或

“基因重组”)。

提示　基因突变　基因突变

(2)源于必修 2 P84“拓展题”：具有一个镰刀型细胞贫血症突变基因的个体(即杂合子)并不表



解析答案站内搜索同名"解析版"或"带答案"

解析答案站内搜索同名"解析版"或"带答案"

现镰刀型细胞贫血症的症状，因为该个体能同时合成正常和异常的血红蛋白，并对疟疾具有

较强的抵抗力，镰刀型细胞贫血症主要流行于非洲疟疾猖獗的地区。请根据这一事实探讨突

变基因对当地人生存的影响。

提示　镰刀型细胞贫血症患者对疟疾具有较强的抵抗力，这说明在易患疟疾的地区，镰刀型

细胞贫血症突变基因具有有利于当地人生存的一面。虽然该突变体的纯合子对生存不利，但

其杂合子却有利于当地人的生存。

3．基因突变与生物性状的关系

(1)基因突变对氨基酸序列的影响

碱基对 影响范围 对氨基酸序列的影响

替换 小
只改变 1 个氨基酸的种类或

不改变
替换的结果也可能使肽链合成终止

增添 大
插入位置前不影响，影响插

入位置后的序列

缺失 大
缺失位置前不影响，影响缺

失位置后的序列

①增添或缺失的位置越靠前，对肽链的

影响越大；②增添或缺失的碱基数是 3

的倍数，则一般仅影响个别氨基酸

(2)基因突变可改变生物性状的 4 大原因

①导致肽链不能合成

②肽链延长(终止密码子推后)

③肽链缩短(终止密码子提前)

④肽链中氨基酸种类改变

以上改变会引发蛋白质的结构和功能改变，进而引发生物性状的改变。

(3)基因突变未引起生物性状改变的 4 大原因

①突变部位：基因突变发生在基因的非编码区或编码区的内含子。

②密码子简并性：若新产生的密码子与原密码子对应的是同一种氨基酸，此时突变基因控制

的性状不改变。

③隐性突变：若基因突变为隐性突变，如 AA 中其中一个 A→a，此时性状也不改变。

④有些突变改变了蛋白质中个别位置的氨基酸，但该蛋白质的功能不变。

考向一　基因突变的机理、原因及特点

1．(2024·辽宁 1 月适应性测试，8)吖啶橙是一种诱变剂，能够使 DNA 分子的某一位置上增

加或减少一对或几对碱基。若使用吖啶橙诱变基因，不可能产生的结果是(　　)
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A．突变基因表达的肽链延长

B．突变基因表达的肽链缩短

C．突变基因转录产生的 mRNA 碱基序列发生改变

D．突变基因所在染色体上增加或减少了一个染色体片段

答案　D

解析　基因突变时，碱基对的增添、缺失和替换都有可能导致终止密码子提前或者滞后出现，

从而导致肽链缩短或延长，A、B 正确；转录是指以 DNA 的一条链为模板合成 RNA 的过程，

突变基因碱基序列的改变会导致 mRNA 碱基序列发生改变，C 正确；染色体上增加或减少一

个染色体片段属于染色体变异，不属于基因突变，D 错误。

2．(2025·西安高三模拟)如果细菌控制产生某种“毒蛋白”的基因发生了突变，突变造成其决

定的蛋白质的部分氨基酸变化如下：

基因突变前：……—甘氨酸—谷氨酸—丙氨酸—苯丙氨酸—谷氨酸—……

基因突变后：……—甘氨酸—谷氨酸—天冬氨酸—亮氨酸—赖氨酸—……

根据上述氨基酸序列确定突变基因的改变最可能是(　　)

A．突变基因为一个碱基腺嘌呤替换为鸟嘌呤

B．突变基因为一个碱基胞嘧啶替换为胸腺嘧啶

C．突变基因为一个碱基鸟嘌呤替换为腺嘌呤

D．突变基因为一个碱基对的增减

答案　D

解析　由题意可知，基因突变前后，前两个氨基酸不变，后三个氨基酸序列均发生改变，说

明第二个密码子之后的序列发生了改变，由于碱基的替换只能改变被替换的密码子，不会影

响其后面的密码子，故该突变基因最可能是因为一个碱基对的增减造成的。

考向二　基因突变与生物性状之间关系的辨析

3．某二倍体生物的基因 A 可编码一条含 63 个氨基酸的肽链，在紫外线照射下，该基因内部

插入了三个连续的碱基对，突变成基因 a。下列相关叙述错误的是(　　)

A．基因 A 转录而来的 mRNA 上至少有 64 个密码子

B．基因 A 突变成基因 a 后，不一定会改变生物的性状

C．基因 A 突变成基因 a 时，基因的热稳定性升高

D．突变前后编码的两条肽链，最多有 2 个氨基酸不同

答案　D

解析　若基因内部插入了三个连续的碱基对，致使 mRNA 上的终止密码子提前出现，则突变

点后的氨基酸序列都消失，突变前后编码的肽链可能差异显著，D 错误。

4．科学研究发现突变型棒眼果蝇的出现与常染色体上的两个基因发生突变有关，突变情况如

下表所示。将突变型棒眼果蝇与野生型圆眼果蝇杂交，F1均为圆眼果蝇；F1雌雄个体交配，
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所得 F2中圆眼果蝇有 450 只、棒眼果蝇有 30 只。下列说法正确的是(　　)

突变基因 Ⅰ Ⅱ

碱基变化 G→T CTT→C

蛋白质变化 有一个氨基酸与野生型果蝇的不同 多肽链长度比野生型果蝇的长

A.棒眼果蝇的出现是由于控制眼形的基因发生了碱基的替换和增添

B．野生型果蝇控制眼形的基因中只有一个发生突变对性状无影响

C.棒眼果蝇的出现说明基因通过控制蛋白质的结构直接控制生物体的性状

D．F2圆眼果蝇中纯合子所占的比例为 3/16

答案　B

解析　分析表中数据可知，基因Ⅰ发生的是一个碱基被另一个碱基替换，属于碱基的替换；

基因Ⅱ发生的是 3 个碱基变成 1 个碱基，属于碱基的缺失，A 错误；由 F2果蝇中圆眼∶棒眼

＝450∶30＝15∶1，可知基因Ⅰ、Ⅱ分别位于两对同源染色体上，遵循自由组合定律，且只

有为隐性纯合子时才能表现为棒眼，故只有一个基因发生突变对性状无影响，B 正确；从表

中分析可得，基因Ⅰ突变将导致蛋白质中一个氨基酸发生改变，基因Ⅱ突变导致蛋白质中肽

链变长，但二者都无法判断这种蛋白质是酶还是与眼形相关的结构蛋白，C 错误；F2 圆眼果

蝇中纯合子所占的比例为 3/15＝1/5，D 错误。

考点二　基因重组　　　　　　　　　　　　　　　　

1．范围：主要是真核生物的有性生殖过程中。

2．实质：控制不同性状的基因的重新组合。

3．类型

(1)自由组合型：减数第一次分裂后期，随着同源染色体的分离，位于非同源染色体上的非等

位基因随非同源染色体的自由组合而发生重组(如下图)。

(2)交叉互换型：在四分体时期(减数第一次分裂前期)，位于同源染色体上的等位基因有时会
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随着非姐妹染色单体之间的交换而发生交换，导致同源染色体上的非等位基因发生重组(如下

图)。

(3)基因工程重组型：目的基因经载体导入受体细胞，导致受体细胞中基因发生重组(如下图)。

(4)肺炎双球菌转化型：R 型细菌转化为 S 型细菌。

4．基因重组的结果：产生新的基因型，导致重组性状出现。

5．基因重组的意义

有性生殖过程中的基因重组能够使产生的配子种类多样化，进而产生基因组合多样化的子代，

也是生物变异的来源之一，对生物的进化具有重要意义，还可以用来指导育种。

考向一　基因重组的实质、特点及意义

5．下列关于高等动、植物体内基因重组的叙述，不正确的是(　　)

A．基因重组发生在减数分裂过程中

B．同胞兄妹之间遗传上的差异主要是基因重组造成的

C．基因型为 Aa 的个体自交，因为基因重组而出现基因型为 AA、Aa、aa 的后代

D．同源染色体的非姐妹染色单体之间发生的交叉互换属于基因重组

答案　C

解析　高等动、植物体内发生的基因重组包括交叉互换和自由组合，分别发生在减数第一次

分裂前期和减数第一次分裂后期，A、D 正确；同胞兄妹之间遗传上的差异主要是基因的自

由组合造成的，B 正确；基因型为 Aa 的个体自交，出现基因型为 AA、Aa、aa 的后代，是

因为等位基因的分离以及雌、雄配子的随机结合，C 错误。

6．(2025·内蒙古通辽高三模拟)下列有关基因重组的叙述，错误的是(　　)
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A．非同源染色体的自由组合能导致基因重组

B．两条非同源染色体之间互换片段也属于基因重组

C．肺炎双球菌的转化实验可以证明细菌之间也可以发生基因重组

D．同源染色体的非姐妹染色单体之间的交叉互换可引起基因重组

答案　B

解析　两条非同源染色体之间互换片段属于染色体结构变异(易位)，B 错误。

考向二　辨析基因突变和基因重组

7．(2025·甘肃高台县第一中学高三检测)下列有关基因突变和基因重组的叙述，正确的是(　　)

A．基因突变具有普遍性，基因重组是生物变异的根本来源

B．基因突变改变了基因结构，所以一定能遗传给后代

C．基因突变只发生在细胞分裂的间期

D．有性生殖过程中基因重组有利于生物适应复杂的环境

答案　D

解析　基因突变具有普遍性，是新基因产生的途径，是生物变异的根本来源，A 错误；基因

突变若发生在体细胞中，则不能遗传给下一代，B 错误；基因突变具有随机性，可以发生在

任何时期，主要发生在细胞分裂的间期，C 错误；有性生殖过程中基因重组增加了生物多样

性，有利于生物适应复杂的环境，D 正确。

8．基因型为 AaBb(两对基因独立遗传)的某二倍体生物有以下几种细胞分裂图像，下列说法

正确的是(　　)

A．甲图中基因 a 最可能来源于染色体的交叉互换

B．乙图中基因 a 不可能来源于基因突变

C．丙产生的子细胞发生的变异属于染色体结构变异

D．丁图中基因 a 的出现最可能与基因重组有关

答案　D

解析　甲图是有丝分裂后期图像，图像中基因 a 出现的原因是基因突变，A 错误；乙图是减

数第二次分裂图像，图像中基因 a 出现的原因可能是同源染色体上的等位基因随着非姐妹染

色单体之间的交换而发生交换，也可能是基因突变，B 错误；丙细胞产生的 2 个子细胞中，

一个多一条染色体，一个少一条染色体，属于染色体数目变异，且 a 出现的原因可能是同源

染色体上的等位基因随着非姐妹染色单体之间的交换而发生交换，也可能是基因突变，C



解析答案站内搜索同名"解析版"或"带答案"

解析答案站内搜索同名"解析版"或"带答案"

错误；丁图是减数第二次分裂后期图像，图像中基因 a 出现的原因可能是交叉互换，也可能

是基因突变，基因突变的频率是很低的，最可能的原因是减数第一次分裂前期的四分体时期

发生了交叉互换，染色体互换会导致基因重组，因此基因 a 的出现最可能与基因重组有关，D

正确。

归纳总结　“三看法”判断基因突变与基因重组

(1)一看变异个体的数量

(2)二看细胞分裂方式

①如果是有丝分裂过程中姐妹染色单体上的基因不同，则为基因突变。

②如果是减数分裂过程中姐妹染色单体上的基因不同，则可能是基因突变或基因重组。

(3)三看个体基因型

①如果个体基因型为 AA 或 aa，则减数分裂图像中姐妹染色单体上基因不同的原因是基因突

变。

②如果个体基因型为 Aa，则减数分裂图像中姐妹染色单体上基因不同的原因是基因突变或基

因重组。

1．(2024·天津，8)某患者被初步诊断患有 SC 单基因遗传病，该基因位于常染色体上。调查

其家系发现，患者双亲各有一个 SC 基因发生单碱基替换突变，且突变位于该基因的不同位

点。调查结果见下表。

个体 母亲 父亲 姐姐 患者

表现型 正常 正常 正常 患病

SC 基因测序结果 [605G/A] [731A/G] [605G/G]；[731A/A] ？

注：测序结果只给出基因一条链(编码链)的碱基序列，[605G/A]表示两条同源染色体上 SC 基

因编码链的第 605 位碱基分别为 G 和 A。其他类似。

若患者的姐姐两条同源染色体上 SC 基因编码链的第 605 和 731 位碱基可表示为下图，根据

调查结果，推断该患者相应位点的碱基为(　　)
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答案　A

解析　由于患者双亲正常，但有一个 SC 基因突变，而且突变的位点不同，假设正常基因为

A，母亲的突变基因为 A，相对应的等位基因 A1，父亲的突变基因为 A2，则母亲的基因型

为 AA1，父亲的基因型为 AA2，其姐姐是正常的且测序结果如题图所示，则其姐姐的基因型

为 AA，A 基因的编码链碱基序列为 ，A1 的编码链序列为 ，A2 的

编码链序列为 ，患者遗传了母亲的致病基因 A1 和父亲的致病基因 A2 而患病，

故其相应位点序列为 ，故选 A。

2．(2024·湖南，15)血浆中胆固醇与载脂蛋白 apoB－100 结合形成低密度脂蛋白(LDL)，LDL

通过与细胞表面受体结合，将胆固醇运输到细胞内，从而降低血浆中胆固醇含量。PCSK9 基

因可以发生多种类型的突变，当突变使 PCSK9 蛋白活性增强时，会增加 LDL 受体在溶酶体

中的降解，导致细胞表面 LDL 受体减少。下列叙述错误的是(　　)

A．引起 LDL 受体缺失的基因突变会导致血浆中胆固醇含量升高

B．PCSK9 基因的有些突变可能不影响血浆中 LDL 的正常水平

C．引起 PCSK9 蛋白活性降低的基因突变会导致血浆中胆固醇含量升高

D．编码 apoB－100 的基因失活会导致血浆中胆固醇含量升高

答案　C

解析　LDL 受体缺失，则 LDL 不能将胆固醇运进细胞，导致血浆中的胆固醇含量升高，A

正确；由于密码子的简并性，PCSK9 基因的某些突变不一定会导致 PCSK9 蛋白活性发生改

变，则不影响血浆中 LDL 的正常水平，B 正确；引起 PCSK9 蛋白活性增强的基因突变会导

致细胞表面 LDL 受体数量减少，使血浆中胆固醇的含量升高，C 错误；编码 apoB－100 的基

因失活，则 apoB－100 蛋白减少，与血浆中胆固醇结合形成 LDL 减少，进而被运进细胞的

胆固醇减少，使血浆中的胆固醇含量升高，D 正确。

3．(2019·海南，11)下列有关基因突变的叙述，正确的是(　　)
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