1．下列关于人类遗传病的叙述，错误的是(　　)

A．单基因突变可以导致遗传病

B．染色体结构的改变可以导致遗传病

C．近亲婚配可增加隐性遗传病的发病风险

D．环境因素对多基因遗传病的发病无影响

解析：人类遗传病通常是指由于遗传物质发生改变而引起的疾病，主要分为单基因遗传病、多基因遗传病和染色体异常遗传病，A、B选项正确；由于近亲婚配可使从同一祖先那里继承同一隐性致病基因的概率增加，所以近亲婚配会使隐性致病基因纯合的概率大大增加，C选项正确；多基因遗传病往往表现为群体发病率较高，有家族聚集现象，且易受环境的影响，D选项错误。

答案：D

2．关于人类“21三体综合征”“镰刀型细胞贫血症”和“唇裂”的叙述，正确的是(　　)

A．都是由基因突变引起的疾病

B．患者父母不一定患有该种遗传病

C．可通过观察血细胞的形态区分三种疾病

D．都可通过光学显微镜观察染色体形态和数目检测是否患病

解析：21三体综合征是由染色体变异引起的疾病；观察血细胞的形态只能判定镰刀型细胞贫血症；21三体综合征可通过观察染色体形态和数目检测是否患病。

答案：B

3．下列关于人类遗传病及其实例的分析中，正确的是(　　)

A．调查某单基因遗传病的发病率时需要对多个患病家系进行调查

B．红绿色盲、白化病和镰刀型细胞贫血症都是由基因突变引起的遗传病

C．人类遗传病包括先天性疾病和家族性疾病

D．伴X染色体显性遗传病的特点是隔代遗传、男性患者多于女性患者

解析：调查某单基因遗传病的发病率，应在人群中随机调查，以多个患者家系为样本，则可判断遗传病的遗传方式，A错误；红绿色盲、白化病和镰刀型细胞贫血症都是由基因突变引起的遗传病，B正确；人类遗传病包括单基因遗传病、多基因遗传病与染色体异常遗传病，C错误；伴X染色体显性遗传病的特点是代代相传、女性患者多于男性患者，D错误。

答案：B

4．21三体综合征患儿的发病率与母亲年龄的关系如图所示，预防该遗传病的主要措施是(　　)
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①适龄生育　②基因诊断　③染色体分析　④B超检查

A．①③　　　　　　　B．①②　

C．③④　  D．②③

解析：21三体综合征为染色体异常遗传病，显微镜下可以观察到染色体数目异常，因此胚胎时期，通过进行染色体分析，即可检测是否患病。由图可知，发病率与母亲年龄呈正相关，故提倡适龄生育。

答案：A

5．小芳(女)患有某种单基因遗传病，下表是与小芳有关的部分家属患病情况的调查结果。下面分析正确的是(　　)

	家系成员
	父亲
	母亲
	弟弟
	外祖父
	外祖母
	舅舅
	舅母

	患病
	√
	√
	
	
	√
	
	

	正常
	
	
	√
	√
	
	√
	√


A.该病的遗传方式一定是常染色体显性遗传

B．小芳母亲是杂合子的概率为1/2

C．小芳的舅舅和舅母所生孩子患病的概率为3/4

D．小芳的弟弟和表弟(舅舅的孩子)基因型相同的概率为1

解析：由小芳患病，其父母患病，弟弟正常，可知该病为显性遗传病，但不能断定是常染色体显性遗传病，还是伴X染色体显性遗传病。不论哪种情况，小芳的母亲均为杂合子。小芳的舅舅和舅母均正常，生下孩子正常的概率为100%。小芳的弟弟与表弟均正常，故基因型相同。

答案：D

6．染色体非整倍性是导致人类不孕不育、流产、胚胎停育及胎儿缺陷的主要原因。最典型例子是唐氏综合征，又称21三体综合征，患者体细胞有3条21号染色体。下列描述合理的是(　　)

A．21三体综合征患者的成因一定是由于母亲的异常减数分裂

B．21三体综合征患者体细胞中含有3个染色体组

C．染色体非整倍性的患者能产生染色体组成正常的后代

D．B超检查能够及时地发现胎儿的染色体组成是否正常

解析：21三体综合征患者的体细胞中较正常人多了一条21号染色体，多出的一条21号染色体可能是由于母亲的异常减数分裂形成的异常卵细胞所致，也可能是由于父亲的异常减数分裂形成的异常精子所致，A错误；21三体综合征患者的体细胞中含有2个染色体组，B错误；染色体非整倍性的患者，在减数分裂时能产生染色体组成正常的配子，因此能产生染色体组成正常后代，C正确；B超检查能够发现胎儿的外貌是否存在缺陷，但不能及时地发现染色体组成是否正常，D错误。

答案：C

7．大量临床研究表明，β淀粉样蛋白代谢相关基因突变引起β淀粉样蛋白过度产生，导致家族性阿尔兹海默症的发生；β淀粉样蛋白基因位于21号染色体上，21三体综合征患者常常会出现阿尔兹海默症症状。下列有关分析错误的是(　　)

A．21三体综合征患者可能因多出一个β淀粉样蛋白基因而易患阿尔兹海默症

B．阿尔兹海默症产生的根本原因是发生了基因突变

C．21三体综合征产生的原因是减数分裂时21号染色体未能正常分离

D．调查阿尔兹海默症的发病率需要对多个患者家系进行调查

解析：21三体综合征患者可能因多出一个β淀粉样蛋白基因而易患阿尔兹海默症，A项正确；根据题意可知，β淀粉样蛋白代谢相关基因突变引起β淀粉样蛋白过度产生，导致家族性阿尔兹海默症的发生，由此可推知B项正确；21三体综合征患者的细胞内多了一条21号染色体，产生的原因是父亲或母亲减数分裂时21号染色体未能正常分离，C项正确；调查阿尔兹海默症的发病率需要在广大人群中进行随机调查，D项错误。

答案：D

8．人类红绿色盲的基因位于X染色体上，秃顶的基因位于常染色体上。结合下表信息可预测，图中Ⅱ－3和Ⅱ－4所生子女是(　　)

	
	BB
	Bb
	bb

	男
	非秃顶
	秃顶
	秃顶

	女
	非秃顶
	非秃顶
	秃顶
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A．非秃顶色盲儿子的概率为eq \f(1,4)
B．非秃顶色盲女儿的概率为eq \f(1,8)
C．秃顶色盲儿子的概率为eq \f(1,8)
D．秃顶色盲女儿的概率为1/4

解析：用基因a表示人类红绿色盲基因，结合秃顶的基因型、表现型和性别可确定Ⅱ－3和Ⅱ－4的基因型分别为BbXAXa、BBXaY，他们所生子女中非秃顶色盲儿子(BBXaY)的概率为eq \f(1,2)×eq \f(1,4)＝eq \f(1,8)，非秃顶色盲女儿(B_XaXa)的概率为1×eq \f(1,4)＝eq \f(1,4)，秃顶色盲儿子(BbXaY)的概率为eq \f(1,2)×eq \f(1,4)＝eq \f(1,8)，秃顶色盲女儿(bbXaXa)的概率是0。

答案：C

9．人类的X基因前段存在CGG重复序列。科学家对CGG重复次数、X基因表达和某遗传病症状表现三者之间的关系进行调查研究，统计结果如下(注：密码子GCC——丙氨酸)：

	CGG重复次数(n)
	n＜50
	n≈150
	n≈260
	n≈500

	X基因的mRNA

(分子数/细胞)
	50
	50
	50
	50

	X基因编码的蛋白

质(分子数/细胞)
	1 000
	400
	120
	0

	症状表现
	无症状
	轻度
	中度
	重度


下列分析不合理的是(　　)

A．CGG重复次数不影响X基因的转录，但影响蛋白质的合成

B．CGG重复次数与该遗传病是否发病及症状表现有关

C．CGG重复次数可能影响mRNA与核糖体的结合

D．遗传病症状的轻重与蛋白质中丙氨酸的多少有关

解析：从表中信息来看，CGG重复次数不同，细胞中X基因的mRNA数目相同，X基因编码的蛋白质数目不同，说明CGG重复次数不影响X基因的转录，但影响蛋白质的合成，故可能影响翻译过程中mRNA与核糖体的结合；CGG重复次数越少，该遗传病症状表现越不明显，甚至无症状，说明CGG重复次数与该遗传病是否发病及症状表现有关。

答案：D

10．肌营养不良(DMD)是人类的一种伴X染色体隐性遗传病。某遗传病研究机构对6位患有DMD的男孩进行研究时发现，他们还表现出其他体征异常，为了进一步掌握致病机理，对他们的X染色体进行了深入研究发现，他们的X染色体情况如下图，图中1～13代表X染色体的不同区段，Ⅰ～Ⅵ代表不同的男孩。则下列说法正确的是(　　)
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A．由图可知，DMD基因一定位于X染色体的5或6区段

B．若上图中只有一位男孩具有DMD的致病基因，则具有致病基因的一定是Ⅲ号

C．通过X染色体的对比，可推测体征异常差别较小可能有：Ⅱ和Ⅴ、Ⅲ和Ⅳ、Ⅱ和Ⅳ

D．当6位男孩性成熟后，因同源染色体无法联会而无法产生正常的配子

解析：根据题干信息及题图可知，带有致病基因或相关基因缺失均可导致患DMD，因此无法确定致病基因的位置，A项错误；若上图中只有一位男孩具有致病基因，由图可知，7号区段是Ⅲ号个体独有的，说明致病基因位于7号区段，而具有致病基因的一定是Ⅲ号，B项正确；由题图只能对比出不同个体的X染色体缺失情况，但不同区段具有的基因数量不清楚，因此无法比较出不同个体之间的体征异常差别大小，C项错误；缺失属于染色体结构变异，不是染色体数目变异，而染色体结构变异不会使染色体无法联会，D项错误。

答案：B

11．某城市兔唇畸形新生儿出生率明显高于其他城市，研究这种现象是否由遗传因素引起的方法不包括(　　)

A．对正常个体与畸形个体进行基因组比较研究

B．对该城市出生的同卵双胞胎进行相关的调查统计分析

C．对该城市出生的兔唇畸形患者的血型进行调查统计分析

D．对兔唇畸形患者家系进行调查统计分析

解析：A项中是对基因组进行研究，紧扣了遗传因素这一要点，故其叙述符合研究要求；B项中双胞胎有同卵双生和异卵双生两种，一般同卵双生的双胞胎的基因型相同，表现型相同的部分是由相同的遗传物质决定的，表现型不同的部分是由环境条件引起的；C项中调查患者的血型，血型直接取决于红细胞表面凝集原的种类，因此调查血型不能推知患者相应的遗传因素；D项中调查患者家系，了解其发病情况，再与整个人群中发病情况作比较，可以判断该病是否是遗传物质改变引起的。

答案：C

12．调查人群中常见的遗传病时，要求计算某种遗传病的发病率(N)。若以公式N＝a/b×100%进行计算，则公式中a和b依次表示(　　)

A．某种单基因遗传的患病人数，各类单基因遗传病的被调查人数

B．有某种遗传病病人的家庭数，各类单基因遗传病的被调查家庭数

C．某种遗传病的患病人数，该种遗传病的被调查人数

D．有某种遗传病病人的家庭数，该种遗传病的被调查家庭数

解析：根据题意，调查人群中常见的遗传病时，先在人群中随机抽样调查，统计出某种单基因遗传病的患病人数和该种遗传病的被调查总人数；然后以公式N＝某种单基因遗传病的患病人数/该种遗传病的被调查总人数×100%来求出某种遗传病的发病率，所以公式中的a和b依次表示某种遗传病的患病人数、该种遗传病的被调查人数。

答案：C
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13．右图是对某种遗传病在双胞胎中共同发病率的调查结果。a、b分别代表异卵双胞胎和同卵双胞胎中两者均发病的百分比。据图判断下列叙述中错误的是(　　)

A．同卵双胞胎比异卵双胞胎更易同时发病

B．同卵双胞胎同时发病的概率受非遗传因素影响

C．异卵双胞胎中一方患病时，另一方可能患病

D．同卵双胞胎中一方患病时，另一方也患病

解析：由图像可知，异卵双胞胎同时发病率远小于25%，而同卵双胞胎同时发病率高于75%，但又不是100%，因此A项正确，D项错误；因同卵双胞胎的基因型完全相同，但并非100%发病，因此发病与否受非遗传因素影响，B项正确；异卵双胞胎的基因型可能相同，也可能不同，所以一方患病时，另一方也可能患病，也可能不患病，C项正确。

答案：D

14．下图是两个家族两种不同遗传病的系谱图，图1中3号和4号为双胞胎，图2中4号不含致病基因。回答下列问题：
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(1)在图1中若3号、4号为异卵双生，则二者基因型相同的概率为________。若3号、4号为同卵双生，则二者性状差异来自________________________________________________________________________。

(2)图2中该病的遗传方式为________________遗传。若8号与10号近亲婚配，生了一个男孩，则该男孩患病的概率为________。

(3)若图2中8号到了婚育年龄，从优生的角度考虑，你对她有哪些建议？________________________________________________________________________。

解析：(1)由分析可知，图1中Ⅰ－1号和Ⅰ－2号的基因型都是Aa，Ⅱ－3和Ⅱ－4异卵双生，都表现正常，基因型相同的概率是1/3×1/3＋2/3×2/3＝5/9。若Ⅱ－3号和Ⅱ－4号为同卵双生，他们的遗传物质是一样的，表现型出现差异的原因是由环境因素造成的。(2)图2中Ⅱ－3号和Ⅱ－4号正常，且Ⅱ－4号不携带致病基因，后代Ⅲ－7儿子患病，所以该病属于伴X隐性遗传。因为Ⅲ－8的基因型为XBXB或XBXb，Ⅲ－10的基因型为XBY，所以Ⅲ－8号与Ⅲ－10号近亲婚配，生了一个男孩，则该男孩患病的概率为1/2×1/2＝1/4。(3)因为图2中Ⅲ－8号的基因型为XBXB或XBXb，所以从优生的角度考虑，宜与不患病的男性结婚，且生育女孩，确保后代不患病。

答案：(1)5/9　环境因素

(2)伴X染色体隐性　1/4

(3)与不患病的男性结婚，生育女孩

15．如图1为某家族甲、乙两种遗传病的系谱图。甲病由一对等位基因(A、a)控制，乙病由另一对等位基因(B、b)控制，两对基因位于两对同源染色体上。经DNA分子结构分析，发现乙病致病基因与其相对应的正常基因相比，乙病致病基因缺失了某限制酶的切点。图2为甲、乙、丙3人的乙病致病基因或相对应正常基因的核酸分子杂交诊断结果示意图。据图回答：(概率以分数表示)

[image: image6.png]=
>0
~§-
O
oY

=

1
CJOE# B4 B AT
A %595 % & B 5




[image: image7.png]IEW
FED

S

FED

R Al D)

|

H

1 | |
o
| | 1 1| &

—
REHLE

&2

U B S
B SR RS R
(P 2




(1)甲病的遗传方式不可能是________________________________________________，已知对Ⅲ－5进行核酸分子杂交诊断后，其电泳结果与图2中甲相同，则乙病的遗传方式是________________。

(2)假如通过遗传学检测发现，Ⅲ－5带有甲病的致病基因，则Ⅱ－3的基因型有________种，Ⅲ－3与Ⅱ－3基因型相同的概率是________。Ⅲ－4与Ⅲ－5再生一个患病孩子的概率是________。通过社会调查，发现甲病在人群中的发病率为1%，乙病的致病基因在人群中的基因频率为5%，则Ⅲ－9与一个正常女人结婚，生出正常孩子的概率是________。

(3)Ⅳ－1的乙病基因最终来自________。

A．Ⅰ－1　  B．Ⅰ－2

C．Ⅱ－1　  D．Ⅱ－2

(4)若对图1中的________和________进行核酸分子杂交诊断，其结果会与图2中的乙相同。若对Ⅲ－8进行核酸分子杂交诊断，其结果与图2中丙相同，则Ⅲ－8与Ⅲ－2结婚，生出男孩患乙病的概率是________。

解析：(1)由图1中Ⅱ－1患病而Ⅰ－1不患病可知，甲病不可能是伴X染色体显性遗传病。由图1中Ⅱ－1患病而Ⅲ－1正常可知，甲病不可能是伴Y染色体遗传病。题干中已明确Ⅲ－5核酸分子杂交后电泳结果与图2中甲(含两条较小的电泳带，全部为正常基因)相同，即Ⅲ－5不携带乙病的致病基因，则Ⅳ－1的乙病致病基因只能来自Ⅲ－4，而Ⅲ－4表现正常，因此，乙病是伴X染色体隐性遗传病。(2)假如通过遗传学检测发现，Ⅲ－5带有甲病的致病基因，而遗传系谱图中Ⅲ－5又显示未患甲病，说明甲病也是隐性遗传病，且致病基因不在X染色体上。对甲病来说，Ⅰ－2是患者，其基因型一定是aa，而Ⅱ－3表现正常，基因型一定是Aa。对乙病来说，Ⅱ－4患病，则说明Ⅰ－1的基因型是XBXb，Ⅱ－3的基因型就有XBXb和XBXB两种可能，且各占1/2。同理，Ⅲ－3的基因型也有AaXBXb、AaXBXB两种可能，各占1/2。因此，Ⅲ－3与Ⅱ－3基因型相同的概率是(1/2)×(1/2)＋(1/2)×(1/2)＝1/2。从题图中看，Ⅳ－1患两种病，即其基因型是aaXbY。所以，Ⅲ－4的基因型是aaXBXb，Ⅲ－5的基因型是AaXBY，生出患病孩子的基因型有：aaXbY、aaXBY、aaXBXb、aaXBXB、AaXbY，其概率各为1/8，因此，患病孩子的概率是5/8。由图示可知：Ⅲ－9的基因型是aaXBY，根据题意，甲病在人群中的发病率为1%，则人群中A、a的基因频率分别为90%和10%，AA的基因型频率是81%，Aa的基因型频率是18%。单独从甲病看，Ⅲ－9与一个正常女人结婚，生出患病孩子的概率是(1/2)×(18/99)＝1/11，则生出正常孩子的概率就是10/11。根据乙病的致病基因在人群中的基因频率为5%，同理可知，这个正常女人的基因型是XBXB或XBXb，其出现的频率分别是361/400和38/400。单独从乙病看，Ⅲ－9与一个正常女人结婚，生出患病孩子的概率是(1/4)×(38/400)＝19/800，则生出正常孩子的概率为781/800。所以，综合起来看，Ⅲ－9与一个正常女人结婚，生出正常孩子的概率是(10/11)×(781/800)＝71/80。(3)Ⅳ－1的乙病基因Xb只能来自其母亲Ⅲ－4，Ⅲ－4的Xb只能来自Ⅱ－2。(4)从图2中乙的核酸分子杂交诊断结果来看，乙的核酸分子只有隐性基因，图1中Ⅱ－4和Ⅳ－1的基因型是XbY，应与乙的结果相同。对Ⅲ－8进行核酸分子杂交诊断，其结果与丙相同，说明Ⅲ－8的基因型是XBXb，其与Ⅲ－2结婚生出的男孩患乙病的概率为1/2。

答案：(1)伴X染色体显性遗传、伴Y染色体遗传　伴X染色体隐性遗传

(2)2　1/2　5/8　71/80　(3)D

(4)Ⅱ－4　Ⅳ－1　1/2

