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孟德尔豌豆基因克隆的研究进展及其在遗传学教学中
的应用 

何风华, 朱碧岩, 高峰, 李韶山, 李娘辉  

华南师范大学生命科学学院, 广州 510631 

摘要: 150 多年前, 孟德尔进行了豌豆 7 对相对性状的杂交试验, 发现了遗传学的两个基本规律。1900 年, 孟德

尔定律被重新发现以后, 人们从生理生化、细胞和分子水平等不同层次上对豌豆的这 7 个性状进行了深入研究。

近年, 随着分子生物学技术的发展, 已有种子形状(R)、茎的长度(Le)、子叶颜色(I)和花的颜色(A)等 4 个性状的

基因被克隆; 未成熟豆荚的颜色(Gp)、花的着生位置(Fa)和豆荚形状(V)的基因已被定位在各自的连锁群上。4

个孟德尔基因的鉴定和克隆加深了人们对基因概念的理解：如基因功能的多样性、在分子水平上基因变异原因

的多样性、显性和隐性的分子实质等。在遗传学教学中, 把孟德尔基因克隆和研究的最新进展介绍给学生, 在

分子水平上诠释经典遗传规律, 有助于提高学生的学习兴趣, 帮助学生全面把握从形式遗传学到分子遗传学的

内容和遗传学的发展方向。 
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Research progress on the cloning of Mendel’s gene in pea (Pisum sa-
tivum L.) and its application in genetics teaching 

HE Feng-Hua, ZHU Bi-Yan, GAO Feng, LI Shao-Shan, LI Niang-Hui 
School of Life Sciences, South China Normal University, Guangzhou 510631, China 

Abstract:  One hundred and fifty years ago, Gregor Mendel investigated the segregation of seven traits in pea (Pisum 
sativum) and established the law of segregation and the law of independent assortment in genetics. After the two laws of 
genetics were rediscovered in 1900, the seven traits have been extensively investigated in the fields of plant physiology and 
biochemistry as well as in the cell and molecular levels. Recently, with the development of molecular technology in genetics, 
four genes for seed shape (R), stem length (Le), cotyledon colour (I), and flower colour (A) have been cloned and sequenced; 
and another three genes for immature pod colour (Gp), fasciation (Fa) and pod form (V) have been located in the linkage 
groups, respectively. The identification and cloning of the four Mendel’s genes will help deeply understand the basic con-
cept of gene in many respects: like the diversity of gene function, the different origins for gene mutation in molecular level, 
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and the molecular nature of a dominant gene or a recessive gene. In teaching of genetics, the introduction of most recent 
research advancements of cloning of Mendel’s genes to the students and the interpretation of the Mendel’s laws in molecu-
lar level will help students promote their learning interests in genetics and help students grasp the whole content from clas-
sical genetics to molecular genetics and the developmental direction of this subject. 

Keywords: pea (Pisum sativum L.); molecular cloning of the gene; genetics teaching 

150多年前, 孟德尔进行了豌豆 7对相对性状的
杂交试验, 发现了遗传学的两个基本规律[1]。由于孟

德尔提出的遗传因子和颗粒式遗传思想的超前性 , 
在他宣读论文后的 34年中, 没有受到应有的重视。
1900 年, 孟德尔定律被 3 位植物学家重新发现, 遗
传学作为一门新的学科建立起来[2]。1909 年, 丹麦
植物学家约翰生提出了基因一词代替孟德尔的遗传

因子, 但在遗传学创立的初期, 基因只是逻辑推理
的产物。摩尔根发现连锁遗传规律以后, 遗传学进
入了细胞遗传学阶段, 人们逐渐绘制了果蝇、玉米
等真核生物的遗传连锁图。Avery证明 DNA是主要
的遗传物质和DNA双螺旋结构模型提出之后, 遗传
学进入了分子遗传学阶段[3,4]。分子遗传学的发展极

大地扩充了遗传学的研究内容, 加深了人们对遗传
现象分子实质的了解。基因组测序技术的进步促进

了功能基因组学的发展。现在, 遗传学是生命科学
中进展最为迅速的学科之一[5]。 

遗传学是以基因为主线研究生物遗传变异规律

的科学。遗传学中的一个关键问题是：“基因是什
么？”。孟德尔定律被重新发现以后, 控制孟德尔性
状的基因即引起了人们极大的兴趣。孟德尔研究的

基因究竟是怎样控制性状形成的？尽管研究者不能

直接获得孟德尔所应用的试验材料, 但是孟德尔应
用的突变体, 有些在农业上有重要应用, 如皱粒豌
豆有甜味、矮茎豌豆抗倒伏, 因而这些品种被大面
积栽培和传播 , 并被收藏在欧洲的研究机构 (the 
John Innes Pisum germplasm collection)[6~9]。以这些

品种为基础, 人们从形态解剖、生理生化、细胞和
分子水平上对孟德尔研究的豌豆性状进行了多层次

的研究。如今, 随着分子生物学技术的突飞猛进, 豌
豆种子的形状(R)、茎的长度(Le)、子叶颜色(I)和花
的颜色(A)等 4 个性状的基因已经被克隆和测序, 其
基因功能在分子水平上得到了较为详细的阐明; 有
关未成熟豆荚的颜色(Gp)、花的着生位置(Fa)和豆荚
形状(V)3个基因的研究也取得了较大的进展(表1)[6, 9]。 

尽管孟德尔所研究的只是 7 个重要农艺性状的
简单集合, 并不是关于某个具体生物学现象或过程
的集中具体描述, 但是从生物学史的角度将这些性
状进行综述仍然具有重要意义。孟德尔豌豆基因的

克隆是一百多年来遗传学发展过程的一个缩影, 其
中包含着非常丰富的遗传学基础理论、生物科学史

和人文教育的内容。本文对孟德尔基因克隆和研究

的进展进行了综述, 并讨论了其在遗传学教学中的
应用。 

 
表 1  孟德尔研究的豌豆 7 个性状及其基因的研究进展 

表现型 
性状 

显性表型 隐性表型 

基因 
符号 

连锁群
被克隆 
的年份 

基因的功能 突变的分子原因 
参考 
文献 

种子形状 圆粒 皱缩 R-r Ⅴ 1989 淀粉分支酶Ⅰ(SBEⅠ) 0.8 kb转座子样序列的插入 [7] 

茎的长度 高茎 矮茎 Le-le Ⅲ 1997 赤霉素 3-氧化酶(GA3ox) G→A替换引起的错义突变 [21] 

子叶颜色 黄色 绿色 I-i Ⅰ 2007 常绿蛋白基因(SGR) 6 bp序列的插入突变 [25] 

花的颜色 红色 白色 A-a Ⅱ 2010 bHLH转录因子 
剪切位点上 G→A替换引起
的错误剪切 

[8] 

未成熟豆 
荚的颜色 

绿色 黄色 Gp-gp Ⅴ − 
与中果皮细胞叶绿体的结构

有关 − [32,33]

花的着生位置 腋生 顶生 Fa-fa Ⅳ − 
与顶端分生组织的形成和结

构有关 − [36] 

豆荚形状 饱满 缢缩 V-v Ⅲ − 与豆荚厚壁组织的形成有关 − [9] 
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1  孟德尔豌豆基因克隆的研究进展 

1.1  种子形状 

孟德尔研究的野生型豌豆(RR)成熟的种子是圆
形饱满的 , 突变型(rr)豌豆尽管未成熟种子的形状
与野生型相同, 但 rr 豌豆种子成熟后是皱缩的。早
在 1903年, Gregory[10]就发现 RR豌豆子叶贮藏细胞
中淀粉粒大、数目多且形状单一, 而 rr 豌豆的淀粉
粒小、且形状复杂。之后, 学者们又发现尽管 RR和
rr 种子的化学组成在淀粉、脂类、贮藏蛋白等许多
方面都存在差异, 但最主要的表现是在淀粉含量和
性质上存在差异：圆粒豌豆淀粉含量高, 支链淀粉
与直链淀粉的比例高于皱粒豌豆, 而皱粒豌豆可溶
性糖的含量高于圆粒豌豆, 皱粒豌豆食用起来更甜
一些[11, 12]。 

皱粒豌豆(rr)化学组成的变化主要是因为其淀
粉合成代谢受到了阻碍, rr种子粉淀合成量减少, 且
直链淀粉转变成支链淀粉的过程受阻, 细胞中游离
葡萄糖和蔗糖含量升高, 渗透压增高; 在胚胎发育
的早期, rr 细胞吸水量增多, 因而在种子发育早期, 
细胞体积增大、种子吸水膨胀; 种子成熟后干燥失
水而收缩, 于是产生皱缩的表型[13~15]。 

Smith[15]发现 rr豌豆淀粉分支酶Ⅰ(SBEⅠ)的活
性很低, SBEⅠ是使直链淀粉转变为支链淀粉的关
键酶。1989 年, Bhattacharyya 等[7]首次克隆了编码

SBEⅠ的基因, 并以确凿的证据证明它位于孟德尔
研究的 r 基因座上, 进而阐明了皱皮性状形成的分
子机制。他们发现野生型 SBEⅠ编码的 R基因大约
为 3.3 kb, 而突变型 rr中约为 4.1 kb, 在 rr胚内 SBE
Ⅰ的基因内有一段约 0.8 kb 的插入序列, 命名为
Ips-r(Insertion pisum sativum-r)。这段序列类似于玉
米的 Ac/Ds转座子, 在其两个末端各有一个 12 bp的
倒转重复序列。Ips-r的插入位置在 SBEⅠ基因内的
两个 8 bp的直接重复顺序之间。由于 Ips-r的插入, rr
胚中其 mRNA的序列比野生型的长, 干扰了 SBEⅠ
编码基因的正常表达; rr 胚中, mRNA 的含量只有
RR 的 1/10, 使该基因的表达量显著降低。另外, 生
物信息学分析表明, Ips-r 的插入使得从插入位点开
始出现移码突变, 提前出现了一个终止密码子, 而
使 rr 突变型的 SBEⅠ蛋白缺失了最后的 61 个氨基
酸, 形成无正常功能的 SBEⅠ蛋白, 使直链淀粉转

变为支链淀粉的过程受阻, 最终使 rr 表现出皱粒性
状[7]。 

1.2  茎的长度 

孟德尔豌豆杂交试验中的高茎和矮茎豌豆差异

非常明显。野生型豌豆为高茎(LeLe), Le基因主要控
制豌豆节间的延长, 而不是节间的数目; 其隐性突
变纯合体(lele)植株矮小[16]。早在 20世纪 50年代, 对
突变体施用赤霉素后, 植株茎能长高, 人们开始把
Le基因产物的功能与赤霉素的合成联系起来[17]。到

了 80 年代, 越来越多的证据表明 Le 基因控制有生
物活性的赤霉素 GA1的产生。野生型豌豆茎中 GA1
的含量是突变型的 10倍, 但 GA20的含量比突变体
中低得多, 野生型豌豆中把 GA20 转变为 GA1 的过
程比突变体中活跃的多[18]。进一步研究表明, Le 基
因编码赤霉素 3β-羟化酶(后来被重新命名为赤霉素
3-氧化酶 GA3ox), 该酶能催化赤霉素无活性的前体
GA20 转变成有生物活性的 GA1。在野生型豌豆中, 
GA3ox 的活性较高; 而在突变型豌豆中, GA3ox 的
活性较低[19, 20]。 

Le 基因是第二个被分离的孟德尔豌豆基因。
Lester 等 [21]利用拟南芥赤霉素 3-氧化酶基因(AtGA4)
的序列作为探针筛选豌豆的 cDNA 文库, 得到了豌
豆 GA3ox基因的序列, 连锁分析表明 GA3ox基因和
Le 完全共分离。测序分析发现 Le 基因中一个单核
苷酸多态性(SNP)突变(G 转换为 A), 使其蛋白质的
第 229 位的丙氨酸被替换为苏氨酸, 这个点突变发
生在酶的活性中心, 降低了酶的活性。在大肠杆菌
重组表达实验中 Le的功能得到了证实, 突变基因 le
表达产物的活性只有野生型的 5%, 表明 lele是一个
渗漏突变体(Leaky mutation)。 

Martin 等 [22]发现 Le 基因的另外两个突变等位
基因, 进一步证明了 Le 基因的功能。le-2 有两个位
点发生突变, 第一个位点是其氨基酸序列第 229 位
的丙氨酸被苏氨酸替换, 第二个位点是在其第 376
位缺失了 1 bp 而发生移码突变, 使翻译提前终止, 
le-2突变来自于 le-1, le-2是一个无功能的等位基因
(Null allele)。le-3突变体的产生是由于存在一个 C-T
转换, 导致 276 位的组氨酸替换为酪氨酸。利用大
肠杆菌重组实验分析野生型和突变基因的产物的相

对活性是：Le>le-1≈le-3>le-2[21, 23]。 
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1.3  子叶颜色 

野生型豌豆在种子成熟的过程中子叶由绿色变

为黄色, 这一性状由 I 基因决定[16]。其突变体(ii)种
子成熟后子叶仍然保持绿色, ii叶片衰老后也能维持
绿色, 因此这种突变体通常被称为“常绿”突变体。
在水稻、玉米、拟南芥等植物中都存在类似的“常

绿”突变体[24]。植物的子叶或叶片衰老后变黄是一

种常见的自然现象 , 其原因是由于叶绿素的降解。
“常绿”突变体叶片叶绿素的含量虽然很高, 但是
其叶片功能已经衰老, 说明“常绿”突变体中叶绿
素降解的过程发生了障碍, I基因的作用是调控叶绿
素的降解过程[24~26]。 

在植物中, 被发现与“常绿”突变性状有关的
基因有 PaO、NYC1、SGR等几个基因[9]。Armstead
等[24]首先发现水稻常绿蛋白基因 SGR在豌豆中的同
源基因和 I基因紧密连锁, 应用Northern杂交分析发
现 ii 突变体中 SGR 蛋白的表达量很低。Sato 等[25, 27]

进一步研究表明, 豌豆 I 基因就是为其 SGR 蛋白编
码的基因, 随后, 他们克隆了 I 基因, 并解析了 I 基
因调控叶绿素降解过程的分子机理, 发现 I 基因编
码的 SGR 蛋白是一种正调控因子。I 基因突变为 i
后, SGRi蛋白上有 3个位点发生突变：第 12位由苏
氨酸变为丝氨酸, 第 38 位由天冬氨酸变为赖氨酸, 
但这两个氨基酸的替换都出现在转运肽区段上, 这
两个点突变没有表现出功能上的差异; 第 188和 189
位氨基酸是非常保守的区段, 之间插入了异亮氨酸
和亮氨酸而使其调控功能显著降低。Sato等 [25]还发

现 I基因存在另外 2种不同的隐性突变等位基因, 其
中一个表达为长度截短的 SGR蛋白而丧失调控功能, 
另一个根本就没有 SGR蛋白的表达而表现为隐性。 

Sato等[25, 27]在水稻中分析了这个基因的功能。

OsCHL 和 NYC1 是分别编码叶绿素 a 和叶绿素 b 降
解途径中第一个酶的基因。Sato等 [25, 27]发现OsCHL
和 NYC1的表达在水稻“常绿”突变体 sgr-2中没有
受到影响, 由此推测 SGR蛋白是在翻译水平或翻译
后水平调控叶绿素降解相关的酶功能。Aubry 等[26]

认为在叶片衰老过程中 SGR蛋白促进捕光复合体Ⅱ
的解体, 叶绿素与蛋白质分离后进入降解过程, 但
是其详细的作用机制仍有待研究。 

1.4  花的颜色 

野生型豌豆开红花, 是因为花瓣中花色素苷的

积累, A基因对于花色素苷的合成是必需的[28]。由于

液泡 pH 值的变化, 或者由于每种花色素苷中化学
基团的不同, 尤其在羟基或糖基存在的情况下, 野
生型豌豆的花也有紫色或蓝色[29]。A突变为 a后, 豌
豆开白花, 花瓣中没有任何花色素苷的积累。由于
基因的多效性, 突变型豌豆的种皮颜色也由褐色突
变为白色。花色素苷是黄酮类化合物的一种。Harker
等  [30]发现查尔酮合成酶(CHS)是黄酮类化合物合
成的关键酶, 豌豆中该酶由 CHS 基因家族的 3 个基
因决定。Harker等[30]还指出 A基因是调控 CHS基因
家族基因时空表达的一个关键调控因子。 

尽管没有豌豆基因组测序计划, 但豌豆基因组
与一种已被测序的豆科植物蒺藜状苜蓿(Medicago 
truncatula L.)存在广泛的共线性[31]。Hellans 等 [8]

通过比较基因组学, 发现 A 基因并不编码与花色素
苷合成过程有关的基因, 而是编码一个 bHLH 转录
调控因子, 该因子调控黄酮类化合物合成早期步骤
的酶基因的转录。他们克隆了 A 基因, 测序分析发
现 A 和 a 之间存在着 16 个单核苷酸多态性(SNPs)
的变异, 其中有 3个 SNPs导致发生了氨基酸的替换, 
但这 3 个氨基酸的替换在有色豌豆品系和无色豌豆
品系中都有发现; 有 13 个 SNPs 是沉默突变, 其中
有一个沉默突变只在无色品系中存在, 即第六内含
子剪切供位上的 G 转换为 A, 是基因功能突变的原
因。正常剪切的内含子供位上的识别序列由 GT 突
变为白花品系的 AT, 剪切体识别下一个 GT 序列从
而在突变体中发生错误的剪接, 使其 mRNA 上增加
了 8 个核苷酸, 由于移码突变而提前出现了一个终
止密码子 , 蛋白质序列截短而失去应有的调控功
能。为了证明 A基因的功能, Hellans等还进行了基
因枪瞬时转化白色花瓣的实验。他们将含有野生型

豌豆 A 基因的 BAC 克隆、或矮牵牛的 A 基因同系
物利用基因枪法转入白色花瓣 , 会出现红色斑点 , 
但是转入含 a基因的 BAC克隆则没有有色斑点出现。 

Hellans 等 [8]还在来自非洲的白花品种中发现

了 a 基因的第 2 个稀有突变等位基因。这个突变的
发生是由于在第六外显子中插入了 1 bp, 引起移码
突变, 提前出现一个终止密码子, 使蛋白质序列变
短而发生功能变异。 

1.5  未成熟豆荚的颜色 

与子叶颜色不同, 野生型豌豆未成熟豆荚的颜
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色是绿色 , 控制该性状的基因是 Gp; 而突变体
(gpgp)未成熟豆荚的颜色是黄色[16]。Price 等 [32]研

究了突变性状形成的形态解剖和生理学基础。他们

发现突变型豌豆未成熟豆荚的中果皮细胞中叶绿体

内膜系统异常, 叶绿体缺少基粒, 表明中果皮细胞
中叶绿体的发育受到了影响。但是内果皮细胞叶绿

体的结构并没有受到显著影响。未成熟豆荚的中果

皮的叶绿素含量仅为野生型的 5%, 中果皮叶绿体结
构的变化导致光合能力降低[33]。 

Gp基因被定位于连锁群Ⅴ[6]。豌豆基因组和苜

蓿基因组之间存在广泛的共线性, 利用生物信息学
的方法, 可以在苜蓿基因组中搜索到 Gp 基因定位
的区段存在与叶绿体发育和功能有关的基因, 如：
GLK 基因[34]、LCD1 基因[35]等, 这 2 个基因在豌豆
基因组中的同源基因可能是 Gp 的候选基因, 值得
做进一步的研究和鉴定[6, 9]。 

1.6  花的着生位置 

野生型豌豆的花长在主茎轴上, 花沿着主茎分
布, 即腋生, White[16]用 Fa表示这个性状的基因。其
突变体(fafa)是顶生的 , 即花在茎的顶端长成簇状 , 
并排列成几乎象一个假的伞形花序, 在这种情况下, 
茎的上部其切面多少要粗些。花的着生位置决定了

种子生长的位置, 在农业上是一个很重要的性状。当
花的簇生与一个可以使开花时间同步化的突变联系在

一起的时候, 簇生这个性状在育种上非常有价值[36]。 
一般认为, 植物花器官是由茎顶端分生组织发

育而成的, 茎顶端分生组织结构的变异可能导致茎
和花的簇生。Clark等 [37, 38]在拟南芥中发现了一类

突变体, 这类突变体茎顶端分生组织的细胞数量明
显增加, 最终导致花的数量增加并产生额外的花器
官, 这类突变体被命名为 CLAVATA。目前发现了 3
个控制 CLAVATA表型的基因, 分别命名为 CLV1-3。
基因克隆分析的结果表明, CLV-1 基因编码一个典
型的受体蛋白激酶, CLV-1 是一个跨膜蛋白, CLV-3
可能是 CLV-1 的一个天然配基。豌豆 Fa 基因定位
于连锁群Ⅳ, 与苜蓿的 8号染色体有共线性。BLAST
搜索表明在 Fa 基因定位的区段有 CLAVATA 基因的
同源基因, 可能是 Fa的候选基因。 

1.7  成熟豆荚的形状 

野生型豌豆成熟豆荚的形状是膨胀鼓起的, 豆

荚上找不到缢缩, 在其豆荚壁内侧有一层完整的厚
壁组织; 突变型豆荚种子之间有缢缩, 有豌豆粒的
部位则膨大, 而无豌豆粒的部位则收缩, 形成类似
分节的表型。突变型豌豆的豆荚内壁没有厚壁组织, 
未成熟豆荚可食用。 

现在, 已知有两个基因座 P 或 V 的突变纯合体
可以形成缺少内果皮厚壁组织的表型, 这两种突变
体(pp或 vv)都可食用, 通常叫甜豆。V基因定位于连
锁群Ⅲ, P定位于连锁群Ⅵ, 但不能确定孟德尔应用
的突变体究竟是 p 还是 v[16]。vv 突变体的内壁只能
形成极小斑块的厚壁组织, 而 pp能形成条带状的厚
壁组织, 双突变体 vvpp 则形成完全没有厚壁组织的
表型。根据孟德尔文献中记载的表型推测, 研究者
一般倾向于认为孟德尔研究的基因是 v[6]。但如果孟

德尔研究的突变基因是 v, 后人将认为他有可能发
现连锁现象, 因为 Rasmusson[39]发现 V和 Le之间的
连锁图距为 12.6 cM, 但是 Blixt[40]推测他可能没有

进行这两个性状的杂交。 
野生型豆荚内壁的厚壁组织由一层木质化的细

胞组成, 其形成的原因是细胞停止生长以后次生壁
的沉积, 次生壁的主要成分是纤维素、半纤维素和
木质素。在拟南芥中, 与次生壁形成有关的转录因
子基因已被克隆[41]。V 或 P 定位的区段都与苜蓿的
2 号染色体存在共线性, 在这个区段能找到与拟南
芥次生壁形成有关基因的 3 个同源基因, 这些基因
可能是 V或 P的候选基因[9]。 

2  在遗传学教学中的应用 

遗传学教学都是从孟德尔定律开始的。遗传学

研究的新进展给遗传学课堂教学的内容提出了新的

要求[42, 43]。孟德尔基因克隆的工作几乎涵盖了基因

功能研究最新进展的所有内容, 也说明经典的形式
遗传学和现代分子遗传学之间存在着内在联系。案

例教学法是提高遗传学课堂教学效果的一种重要教

学方法[44]。在教学中将孟德尔基因克隆的最新进展

作为新的案例引入, 有利于加深学生对遗传学基础
知识的理解和掌握, 提高分析和解决遗传学问题的
技巧, 全面把握遗传学的内容和发展方向。 

2.1  加深对基因概念的理解 

孟德尔定律被重新发现以后, 贝特生以及当时
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的其他学者做了一系列杂交试验, 验证了孟德尔规
律的正确性和普遍性; 但在一些试验中还发现了例
外的分离比, 促使他们提出了互补基因、叠加基因、
累加基因、抑制基因、上位性效应等概念, 从而促
进了孟德尔比例的深化和发展。实际上, 贝特生在
香豌豆两对相对性状(花的颜色和花粉粒长度)的杂
交试验中已经发现了连锁现象, 但他没有给予科学
合理的解释。摩尔根在果蝇杂交试验中再次发现性

状的连锁现象后, 提出了连锁互换规律, 使遗传学
向前迈进了一大步[3, 4]。 

孟德尔基因克隆的成功再次证明了颗粒式遗传

的正确性, 同时, 现代遗传学的发展也进一步丰富
了孟德尔遗传学的内容。孟德尔认为颗粒状的遗传

因子是以一个整体传递给子代, 摩尔根认为基因是
“三位一体”的：基因是一个功能单位、突变单位

和重组单位。但本泽尔在噬菌体的遗传研究中发现

了基因内交换, 说明基因是一个功能单位, 但不是
最小的突变和重组单位。分子遗传学发展起来后, 操
纵基因、断裂基因、重叠基因、假基因和转座子等概

念的提出进一步加深了人们对基因概念的理解[3, 4]。 
孟德尔基因克隆的成功加深了人们对基因功能

的多样性和基因突变在分子水平上的原因多样性的

认识(表 1), 以及在分子水平上加深了人们对显性、
隐性实质的理解。已被克隆的 4 个豌豆性状的显性
基因和隐性基因都有非常相似的DNA序列, 但在一
个基因的杂合体中, 隐性基因不表达或表达量显著
降低; 或者隐性基因表达, 但形成无功能的蛋白质
或功能显著降低的蛋白质, 从而使隐性性状被遮盖, 
在杂合体中只表现出显性性状。 

孟德尔是非常幸运的, 他研究的 7 对相对性状
的差异都非常明显, 都是简单遗传的。但实际上, 植
物的大多数性状如株高、生育期、产量和品质等都

是数量遗传性状, 这类性状是连续分布的, 受多基
因的控制, 控制数量性状的基因通常称为数量性状
基因座(QTL)。随着分子遗传学的发展, 借助于高密
度的分子标记连锁图、合适的分离群体和有效的统

计分析方法, 人们可以把复杂的数量性状分解为一
个个简单的孟德尔因子[45]。一些重要的农作物如水

稻, 抽穗期 QTL、粒形和粒重的 QTL等已被克隆和
测序, 相关的研究成果已开始应用于水稻的分子设
计育种[45, 46]。孟德尔如果知道这样的发现, 定然会

觉得非常欣慰。 
4 个孟德尔基因的克隆应用了多种多样的分子

生物技术：如 cDNA文库的筛选技术[7,21]、基因的共

分离分析[7, 21, 24, 25]、基因的共线性和候选基因分析[8]

等。应用比较基因组学的方法可以在苜蓿基因组中

初步搜索到另外 3个未克隆孟德尔基因的候选基因, 
相信应用类似于豌豆花色基因克隆的候选基因分析

法, 这 3 个豌豆基因将会很快被克隆。虽然 4 个孟
德尔基因已被克隆和测序, 但在理论和实践上仍有
许多问题值得深入研究, 例如这 4 个基因表达调控
的机理, 和其他基因、蛋白质的互作等, 进一步在更
深的层次上阐明这些基因的作用机理, 将有助于育
种实践。 

2.2  培养学生严密的科研思维和严谨的实验态度 

孟德尔基因克隆的过程是正向遗传学的典范。

孟德尔应用数理统计学的方法分析杂交试验的数据, 
发现性状的分离比以后提出了遗传学的基本规律 , 
再加上严密设计的测交验证构成了一个严谨的逻辑

推理体系, 孟德尔的研究方法通常称为“假说-演绎
法”。孟德尔创立的这种从鉴定突变体入手来研究遗

传现象的方法是正向遗传学常用的研究方法。具体

地讲, 正向遗传学是在已有突变体的前提下, 通过
杂交等手段研究品种表型的变化, 并推测遗传基因
的组成和基因在染色体上的位置, 再用分子生物学
技术克隆和测序基因, 其认知路线是由表及里。反
向遗传学是在已知基因序列的基础上, 利用现代分
子生物学的理论和技术, 通过核苷酸序列的突变、
插入和缺失等手段在基因水平上创造突变体并研究

其表型效应, 从而分析鉴定基因功能。反向遗传学
的认知路线是由里及表, 即直接从生物的遗传物质
入手来研究基因的生物学功能。在教学中讲清楚正

向遗传学的逻辑推理方法和反向遗传学的技术路线, 
对培养学生严密的科研思维是非常重要的。 

孟德尔一对相对性状的杂交试验中, F2代显、隐

性性状的理论分离比为 3:1。但他的实际试验数据太
过于接近 3:1, 对于他的数据是否经过修饰, 令后人
产生了许多猜测和争论[47]。孟德尔研究的 7 个基因
分别位于豌豆的 5 个不同的连锁群上, 其中有几个
基因的连锁距离可能很近, 但是孟德尔为什么没有
发现连锁现象？这个问题也引起了诸多学者的讨  
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论[40, 47]。但孟德尔的论文中两对基因的杂交试验应

用的性状是子叶颜色和种子形状, 3对基因的试验应
用的性状是子叶颜色、种子形状和花的颜色[1], 控制
这 3个性状的基因分别位于不同的连锁群(表 1)。对
于孟德尔为什么没有发现连锁现象 , 高冀之 [47]认

为：孟德尔的论文中没有报告, 我们也不能妄加猜
测。孟德尔的实验数据曾经遭受过质疑, 可以将这
一点作为课堂讨论的素材, 教育学生做好实验记录, 
在科学实验中培养严谨的实验态度。 

在当代生命科学的研究中, 只要涉及重要生命
现象的课题都离不开对基因及其作用的分析。孟德

尔基因的克隆及其功能分析是分子遗传学深入发展

的必然结果, 也是生命科学研究的一个很好的范例, 
笔者认为将这些内容补充进遗传学课堂教学很有必

要。豌豆皱缩的分子机理被编入了中学生物学教材, 
在教学中发挥了应有的作用。笔者建议将孟德尔基

因克隆的内容编入大学遗传学教材, 促进遗传学教
学内容的更新, 这将有助于解决遗传学教学与科研
进展相对滞后的矛盾。 
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