
收稿日期: 2011 － 11 － 15; 修回日期: 2011 － 12 － 05

基金项目: 国家自然科学基金项目( 编号: 31060015)

作者简介: 邢万金，( 1965-) ，男，教授，博士，研究方向: 分子遗传学，E-mail: xwanjin@ imu． edu． cn;

通讯作者: 莫日根( 1961-) ，男，教授，博士，研究方向: DNA 复制与细胞周期，E-mail: morigenm@ life． imu． edu． cn。

doi∶10. 3969 / j. issn. 2095 － 1736. 2012. 04. 092

基因是什么? 分子遗传学教学中的体会和理解

莫日根，邢万金，哈斯阿古拉
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摘 要: 随着分子遗传学的飞速发展，基因概念也在不断更新。笔者从事分子遗传学、分子生物学、遗传学教学以及

基因与基因表达调控方面研究多年，对基因的本质和概念有较深的理解和认识。回顾了经典基因概念的形成和发

展过程，并讨论了真核生物中的 RNA 遗传和朊病毒复制现象，提出了新的基因概念。认为基因是携带遗传信息的、
可遗传的核酸片段或者多肽分子，它们可以编码具功能的 RNA 分子或多肽分子。
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What is a gene———understanding of the gene concept
in teaching of molecular Genetics

Morigen，XING Wan-jin，Hasi Agula
( School of Life Sciences，Inner Mongolia University，Hohhot 010021，China)

Abstract: The gene concept has been developed and challenged by new findings． Here the abstract concept of gene from Mendel，na-
ture of gene and challenging discoveries for traditional gene concept and our own understanding of the gene concept was reviewed． Re-
sult proposed that a gene is a heritable nucleic acid or protein，which constitutes a functional molecule of RNA or protein．
Keywords: gene; RNA gene; teaching

分子遗传学是以在分子水平上阐明基因的本质、
复制、变异、进化、表达调控、重组等生命现象的分子机

理为研究目标的新兴学科。因而，在分子遗传学教学

中，教师对基因本质的认识和基因概念的准确表述非

常重要。早期的基因概念简单，就是能够编码蛋白质

的 DNA 片段。然而，随着分子遗传学的快速发展，当

前用几句话很难把基因概念表述清楚。尤其小分子

RNA 及其功能的发现、某些特殊生命体遗传中 RNA 在

遗传信息的传递过程中所起的作用、以及朊病毒的发

现，使基因概念更加模糊，难以确切地定义。
Pearson［1］

和 Gerstein 等
［2］

分别在 2006 和 2008 年

回顾和讨论过基因概念，但未能明确什么是基因。自

20 世纪 80 年代以来，国内有 20 多篇综述讨论过基因

概念的形成、发展和演变，主要表述孟德尔基因概念、

Morgan 基因理论、断裂基因、跳跃基因、重复基因和假

基因等概念
［3 － 4］。2010 年在《遗传》上发表的一篇综

述回顾了基因概念的演绎，重点讨论了 ENCODE ( En-
cyclopedia of DNA Elements) 计划和 ncRNA( non-coding
RNA) ［5］。

在此，笔者将从孟德尔的抽象基因概念开始，简单

回顾和探讨基因的本质、概念的形成和发展以及挑战

传统基因概念的新发现，提出了新的基因概念。
1 基因概念的提出

经典豌豆杂交实验使孟德尔发现遗传因子以及

“自由组合”、“独立分离”和“显性原则”等三大遗传学

规律
［6］，奠定了经典遗传学的基础。孟德尔认为“杂合

体中决定某一性状的成对遗传因子，在减数分裂过程

中，彼此分离，互不干扰，使配子中只具有成对遗传因
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子中的一个，从而产生数目相等的两种类型配子，且独

立地遗传给后代; 具有两对( 或更多对) 相对性状的亲

本进行杂交，在 F1产生配子时，等位基因分离的同时，

非等位基因表现为自由组合，这就是自由组合规律。
也就是说，一对等位基因与另一对等位基因互不干扰，

各自独立地分配到配子中”。
孟德尔所提出的“遗传因子”是人类对基因的最

早认识。孟德尔认为“遗传因子( 基因) 是一个遗传的

单位，可以决定从亲代遗传给子代的性状”。1909 年，

Johannsen 提出基因“gene”这个名词
［7］，并认为孟德尔

的“遗传因子”就是基因。然而，当时的基因只是个抽

象概念，并不指特定的物质。
2 对基因本质的认识和基因概念的形成

1910 年，Morgan 在果蝇杂交实验中发现果蝇眼睛

颜色( 白眼睛) 与性别( 雄性) 相互连锁，这个结果使他

认识到基因在染色体上，并证实基因是位于染色体上

的实体，是物质。他认为基因是一个遗传、交换和突变

的单位
［8］。1941 年 Beadle 和 Tatum 用紫外线照射粗

糙脉孢菌( Neurospora crassa) ，诱变获得了氨基酸和维

生素的营养缺陷突变体。这些突变体不能产生具有某

种功能的酶。例如，有一个突变体不能合成色氨酸是

由于它不能产生色氨酸合成酶。而且这些突变性状可

以稳定遗传。于是，他们提出了“一个基因一种酶”的

假说
［9］，认为性状是由基因决定的酶来实现的。这些

结果提示基因在染色体上并决定蛋白质，后者控制性

状。当时人们并不知道基因在染色体的 DNA 还是蛋

白质分子上。当时很多科学家都认为蛋白质是遗传信

息的携带者，因为组成蛋白质的 20 种氨基酸能够保证

基因的多样性，确保物种多样性。然而，Avery 于 1944
年证明了 DNA 是遗传信息的携带者，是遗传物质。早

在 1928 年 Griffith 发现光滑型( S 型) 肺炎球菌的侵染

会使小鼠死亡，而粗糙型( R 型) 菌株的侵染不会。他

还发现 R 型菌可以被 S 型菌的细胞提取液所转化而成

为 S 型菌株。Avery 利用 Griffith 的这个体系进行进一

步转化实验。他分别用蛋白酶 ( 降解蛋白质) 和 DNA
酶( 降解 DNA) 来处理 S 型菌株的细胞提取液，然后分

别用来转化 R 型菌株，结果发现用蛋白酶处理的细胞

提取液能够把 R 型菌转化为 S 型，而 DNA 酶处理的则

不能。结果说明 S 型菌的 DNA 能够改变 R 型菌的遗

传特性，而其蛋白质不能改变，由此间接证实了 DNA
是遗 传 物 质，蛋 白 质 则 不 是

［10］。1952 年 Hershey 和

Chase 分别标记噬菌体 DNA 和蛋白质并分析侵染细菌

后的噬菌体特性来进一步证明遗传物质是 DNA 而不

是蛋白质
［11］。这些实验不 仅 证 明 了 DNA 是 遗 传 物

质，还揭示了遗传物质的化学本质。
1953 年，Watson 和 Crick 根据 Wilkins 和 Franklin

所进行的 X 射线衍射分析，提出了著名的 DNA 双螺旋

结构模型，认为 DNA 是由反向平行排列的两条单链

DNA 组成，每条 DNA 链的骨架是由磷酸二脂键相连的

戊糖组成; 内侧碱基 A 和 T 之间、G 和 C 之间分别形成

的 2 个和 3 个氢键保证双螺旋的相对稳定性
［12］。DNA

双螺旋结构全面揭示了 DNA 的化学特性，而且解决了

当时困扰生物学家的基因复制和遗传难题。
综上所述，当时的实验证据认为基因就是染色体

上的 DNA 分子的一个区段。每个基因由成千上万个

脱氧苷酸组成，一个 DNA 分子可以包含几个乃至几千

个基因，基因表达产物是蛋白质。甚至 Benzer 认为基

因是一个不能分割的功能单位
［13］。

3 基因理论的发展

在 Morgan 基因理论的影响下，20 世纪 50 年代，生

物学家认为基因是在染色体 DNA 上，基因在染色体上

线性排列其位置是固定的，而且基因不可分割，也不会

随意移动。然而，同时代的 McClintock 发现玉米苗幼

叶上有一对来自于姐妹细胞的同源区域的一半表现为

色素减少，而另一半则表现为色素增多。从这一对相

反关系中，McClintock 意识到，在有丝分裂期间，两个

姐妹细胞中的一个得到了另一个细胞所丢失的因子，

或者前者控制着后者的活性，结果使同源区域的色素

表现出反向关系。这就是由 Ac( Activation) 与 Ds 构成

的一个控制系统，其中 Ac 的活动是自主的，能够自发

转座; Ds 的活动是非自主的，因其中心部分产生缺失

而不能自主转移，只有在基因组中有同一族的 Ac 存在

时，才能够转座。于是，McClintock 认为基因可以从染

色体的一个位点转移到另一个位点，甚至从一条染色

体跳到另一条染色体上，即基因可以转座
［14］。当时这

个观点并没有引起生物学界应有的反响，甚至有人反

对，因为 Morgan 的基因理论深入人心，坚信基因在染

色体上的位置是固定的。后来，20 世纪 60 年代在细菌

研究中人们证实基因的确可以转座。基因转座现象挑

战了 Morgan 的基因理论，同时也丰富了基因理论。
对传统基因理论的另一个挑战是内含子的发现。

1977 年 Robert 和 Sharp 试图定位腺病毒 ( Adenovirus)

的基因在其基因组上的位置。他们首先分离腺病毒的

mRNA，然后与其基因组 DNA 杂交，在电子显微镜下他

们观察到，杂交后的 mRNA 和其 DNA 形成一些环状结

构。于是，他们意识到 mRNA 分子明显比其相应 DNA
分子小，而且，某些 DNA 序列并没有转录成 mRNA。
这个结果和其分析使他们得出结论:“基因是可以断裂
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的”。他们提出一个基因可以被一个或几个非编码的

DNA 序列分隔，非编码的序列被称为内含子( intron) ，

编码 序 列 为 外 显 子 ( exon ) ［15］。有 趣 的 是，2005 年

Meng 等发现细菌内含子可以表达具功能的蛋白质，这

个发现使内含子的概念复杂化。人们还发现基因与基

因之间有重叠，比如: 大肠杆菌原噬菌体基因 recE 的一

部分同时也是相邻基因 recT 的一部分。
由此，可以归纳出基因是由能够编码功能 RNA 分

子的一个或几个 DNA 片段组成
［16］，并且其位置也可

以转座。
4 RNA 基因

那么，RNA 本 身 是 基 因 吗? 答 案 是 肯 定 的，在

RNA 病毒中，RNA 就是其基因组。近年来的不少实验

证据说明，在 真 核 生 物 中 RNA 也 可 以 是 基 因，因 为

RNA 直接携带遗传信息，并以 RNA 形式传递给下一

代。2005 年 Lolle 等发现一种 RNA 分子可以复制并遗

传多代。拟南芥 hth-8 /hth-8 突变体的花序异常，当他

们把两株 hth-8 /hth-8 纯合体进行杂交后发现，其后代

中 0. 19% 表型逆转为野生型。对其基因进行分析发

现具有野生型表型的 0. 19% 后代仍然是 hth-8 /hth-8。
他们认为这是因为野生型 RNA 分子所致，并提出 RNA
可以遗传

［17］。在小鼠研究中得到雷同结果。Rassou-
lzadegan 等 2006 年发现灰色小鼠 Kit tm1Alf / + 杂合体的尾

巴尖和 脚 趾 为 白 色 ( 杂 色 ) ，Kit + / +
为 全 身 灰 色 ( 单

色) ，Kit tm1Alf / tm1Alf
不能存活。当他们把 Kit tm1Alf / + 杂合体

进行杂交后，其后代基因型可能有 Kit tm1Alf / + ，Kit + / +
和

Kit tm1Alf / tm1Alf，但后代能存活的小鼠表型应该是杂色和

单色。然而，他们意外地发现杂交子一代的小鼠大部

分为杂色。他们分析发现一部分杂色小鼠其基因型为

Kit + / + ，这一结果使他们意识到基因型为 Kit + / +
的小

鼠表现为杂色是因为 RNA 遗传的结果
［18］。这两个实

验说明在高等植物和动物中 RNA 可以遗传而且可以

决定表型。
原生动物线虫 Oxytricha trifallax 是单细胞真核生

物，有两个细胞核，一个是体积较大的体细胞核 ( mac-
ronucleus，MAC) ，为所有无性生长所需基因转录提供

模板，另 一 个 是 较 小 的 配 子 细 胞 核 ( micronucleus，
MIC) ，为有性生殖过程中遗传物质交换所需要。相当

于后生动物精子和卵子结合，线虫可以通过细胞质相

连来交换两个细胞之间的遗传物质，在此过程中，体细

胞核断裂、分解而大部分消失，只有配子细胞核相互融

合。2007 年 Nowacki 等发现在有性生殖中体细胞核不

会直接传递到子细胞中，而是子细胞在后期发育中以

RNA 分子为模板重排基因组 ( DNA) 建立起来的
［19］。

他们把改造的 Oxytricha trifallax RNA 分子注入生殖过

程的细 胞 质，然 后 测 定 在 其 子 代 细 胞 的 体 细 胞 核

( MAC) 中是 否 有 以 他 们 注 入 的 RNA 分 子 为 模 板 的

DNA，结果是肯定的。这个实验很有力地证明携带有

遗传信息的 RNA 分子通过细胞质可以传递给子细胞，

使后者拥有建立体细胞核的遗传蓝本。
1998 年 Fire 和 Mello 发现注射单链 RNA 分子或

双链 RNA 分子能够沉默线虫 C． elegans 的相应基因表

达，而且发现双链 RNA 分 子 可 以 遗 传 给 下 一 代
［20］。

他们这个研究掀起了小分子 RNA( miRNA) 研究热潮。
2005 年 Lu 等发现拟南芥基因组可以转录出 1. 5 百万

个 miRNA，它们分别来自 75000 个不同 DNA 片段
［21］;

同年，Carninci 等 发 现 小 鼠 基 因 组 转 录 出 102281 个

RNA 分子，包括 32129 个编码蛋白的和 34030 个非编

码 RNA( non-coding RNAs) ［22］。这些结果显示 miRNA
在生命过程中必定起着重要作用，特别在个体发育、基
因表达调控、抑癌和诱癌等方面具重要作用。人类基

因组中仅有 1. 5% 的序列编码蛋白质，在果蝇、秀丽线

虫及 酵 母 菌 中 都 发 现 类 似 的 现 象。那 么，其 余 的

98. 5% 序列的作用是什么呢? 目前没有定论。有研究

证明哺乳动物基因组的 60% ～ 70% 可以转录为 RNA
分子

［22］。然而，这些 RNA 分子除了参与完成蛋白质

合成( mRNA、rRNA 和 tRNA) 、基因表达调控( miRNA)

和 RNA 酶外，还执行哪些生命功能呢? 其中的一部分

RNA 分子是否携带遗传信息，以非孟德尔方式遗传给

下一代呢?

5 蛋白质是遗传物质吗?

朊病毒( Prion) 的发现使一些科学家认为蛋白质

也能遗传自身
［22］。朊病毒蛋白 PrPSc

本身是个体基因

组的 PrP 基因编码的分子量为 33 ～ 35 kDa 的 PrPC
蛋

白的异构体。PrPC
蛋白对蛋白酶敏感，但其异常构型

的异构体 PrPSc
对蛋白酶有抗性，能够引起疯牛病，即

朊病毒。PrPC
和 PrPSc

蛋白的一级结构完全相同，但在

蛋白质空间构象上不同，PrPSc
比 PrPC

具有更多的 β 折

叠结构，即 PrPSc
是 PrPC

的一种异常的异构体( abnormal
isoform) 。朊病毒 PrPSc

侵染后能够把正常的 PrPC
构型

改变为具有侵染能力的 PrPSc
构型。从正常的 PrPC

构

型改变为 PrPSc
构型过程可以理解为 PrPSc

以其自身为

模板，利用宿主的 PrPC
复制出更多的 PrPSc，虽然没有

传统意义上的遗传信息控制和传递，但确实是在扩增

繁殖。像 朊 蛋 白 这 样 的 多 肽 既 可 以 借 助 编 码 它 的

DNA 基因遗传，也可以依靠自身直接“复制”扩增，这

一现象拓宽了我们对遗传物质和遗传信息的实质及其

传递方式的认识，甚至被一些学者
［23］

称为“蛋白质基
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因”。
6 小结

从孟德尔提出的抽象基因概念开始，Morgan 证实

了基因是染色体上的实体，Beadle 和 Tatum 提出“一个

基因一种 酶”的 理 论，Avery 证 实 DNA 是 遗 传 物 质，

Sharp 和 Robert 发 现 基 因 被 内 含 子 分 隔 成 几 段 以 及

McClintock 发现的跳跃基因丰富和完善了基因理论。
RNA 遗传现象和朊病毒增加了我们对基因的认识。
也许我们可以说，基因是携带有遗传信息的、可遗传的

核酸片段或者多肽分子，它们可以编 码 具 有 功 能 的

RNA 分子或多肽分子。
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