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第五、六节  人类基因组计划与人类遗传病

一、选择题
1．下列有关遗传病说法错误的是(　　)    

A．先天就有的疾病不一定是遗传病，但遗传病大多是先天的

B．遗传病一般有家族聚集性，但不会传染

C．遗传病一定有遗传物质的改变，根本原因是基因突变

D．遗传病可以用基因治疗根治，但基因治疗仍存在安全性问题

解析：遗传病包括单基因遗传病、多基因遗传病、染色体异常引起的疾病。如21三体综合征就不是基因突变引起的。

答案：C

2．人口调查中，发现某种疾病在女性中的发病率高，在男性中的发病率低，则可初步判断该病属于(　　)

A．伴X染色体显性遗传  
B．常染色体隐性遗传

C．常染色体显性遗传  
D．伴Y染色体遗传

解析：该病在男女中的发病率不同，可确定为伴性遗传，伴X染色体显性遗传病的发病率女性高于男性，伴X染色体隐性遗传病的发病率女性低于男性，伴Y染色体遗传只在男性中表现。
答案：A

3．下列人群中哪类病的传递符合孟德尔的遗传规律(　　)

A．单基因遗传病  

B．多基因遗传病

C．染色体异常遗传病  
D．传染病

解析：孟德尔的遗传规律研究的是一对或多对等位基因控制的相对性状的遗传规律，而且每一对相对性状是由一对或主要由一对等位基因控制的；而多基因遗传病是由多对基因控制的遗传病，各对基因单独作用微小，因而多基因遗传病不符合孟德尔的遗传规律；传染病是由病原体引起的疾病，与遗传无关；染色体异常遗传病包括由染色体结构和数目的改变引起的遗传病，而染色体结构和染色体非整倍数增加或减少，也不符合孟德尔遗传规律。

答案：A

4．如图是人类某遗传病的系谱图(该病受一对等位基因控制)，则其最可能的遗传方式是(　　)
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A．X染色体上显性遗传  B．常染色体上显性遗传

C．X染色体上隐性遗传  D．常染色体上隐性遗传

解析：根据Ⅱ1和Ⅱ2都患病而他们的女儿Ⅲ3表现正常，可首先判断为显性遗传病，假设该显性基因位于X染色体上，则Ⅲ3是患者，与图谱矛盾，假设不成立，从而确定为常染色体遗传病。

答案：B

5．一对夫妇，其中一人为红绿色盲患者，在什么情况下需要对胎儿进行基因检测(　　)

	选　项
	患　者
	胎儿性别

	A
	妻　子
	女性

	B
	妻　子
	男性或女性

	C
	妻　子
	男性

	D
	丈　夫
	男性或女性


解析：根据红绿色盲的遗传特点，当妻子患病时，双亲基因型分别为XbXb、XBY，后代男性一定为患者，女性一定为携带者，所以不需基因检测。当丈夫为患者时，妻子有可能是携带者，所以后代无论男女均有可能为患者。
答案：D

6.  在下列人类生殖细胞中，哪两种生殖细胞的结合会产生先天性愚型的男患儿(　　)

①23A＋X　②22A＋X　③22A＋X　④22A＋Y

A．①③    B．②③    C．①④    D．②④
解析：先天性愚型也叫21三体综合征，是由于体细胞中多了一条染色体(第21号染色体有3条)，其原因是经减数分裂形成精子或卵细胞时，第21号同源染色体没有分开，产生了异常的生殖细胞。

答案：C

7．在所列举的人类疾病中，均属于血液遗传病的一组是(　　)

①镰刀型细胞贫血症　②白血病　③白化病　④坏血病　⑤败血症　⑥血友病

A．③⑤  B．①⑥  C．①④  D．③④
解析：血液遗传病的症状表现为血液异常，致病基因来自其父母，且有可能将致病基因遗传给后代。白化病的症状表现为皮肤、毛发发白，但血液正常；②④⑤的症状表现为血液异常，但致病因素不是父母的遗传基因导致的，是后天的物理、化学、生物因素导致的血液异常。

答案：B

8．在调查人群中的遗传病时，有许多注意事项，下列说法错误的是(　　)

A．调查的人群要随机抽样  
B．调查的人群基数要大，基数不能太小

C．要调查群体发病率较低的单基因遗传病  
D．要调查患者至少三代之内的所有家庭成员

解析：调查某种遗传病的发病率时，被调查的群体应足够大，只有这样，结果才更准确，并且尽可能选取发病率较高的单基因遗传病进行调查，若发病率太低会大大增加调查的难度，并有可能失去调查的准确性。至少分析患者三代之内所有家庭成员的性状，才可以得出其遗传方式，一代、两代不足以提供足够的分析资料。
答案：C

9．下列关于人类遗传病的检测和预防的叙述，正确的是(　　)

A．患苯丙酮尿症的妇女与正常男性生育后代时适宜选择生女孩

B．羊水检测是产前诊断的惟一手段

C．产前诊断能有效地检测胎儿是否患有遗传病或先天性疾病

D．遗传咨询的第一步就是分析确定遗传病的传递方式

解析：苯丙酮尿症是常染色体遗传病，与性别无关；遗传咨询的第一步应是体检并了解家庭病史，对是否患遗传病作出判断；B超检查、基因诊断都可以作为产前诊断的手段。
答案：C

10．(2010·临沂模拟)如果通过转基因技术成功改造了某血友病女性的造血干细胞，使其凝血功能全部恢复正常。当她与正常男性结婚，婚后所生子女的表现型为(　　)

A．儿子、女儿全部正常  


B．儿子、女儿中各一半正常

C．儿子全部有病，女儿全部正常  
D．儿子全部正常，女儿全部有病

解析：该女子的造血干细胞基因改变了，但她的卵原细胞的基因未改变，其基因型仍为XhXh，故XhXh×XHY→XHXh，XhY，所生儿子全有病，女儿全正常。

答案：C

11．某校学生在开展研究性学习时，进行了人类遗传病方面的调查研究，发现一家族中有的成员患甲种遗传病，有的成员患乙种遗传病。如图是该校学生根据调查结果绘制的该家族遗传系谱图，现已查明，Ⅱ6不携带致病基因。下列对该家族系谱的分析判断中，正确的是(　　)
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A．甲、乙两病均为常染色体隐性遗传病

B．Ⅲ8的致病基因中有一个来自Ⅰ1
C．甲病是性染色体病，乙病是常染色体病

D．若Ⅲ8和Ⅲ9婚配，则后代患乙病概率为1/8

解析：根据Ⅱ3、Ⅱ4、Ⅲ8，“无中生有”为隐性及利用反证法确定乙病不可能是伴X遗传病，只能是常染色体隐性遗传病。根据Ⅱ5、Ⅱ6、Ⅲ9，“无中生有”为隐性，又知道Ⅱ6不携带致病基因，所以甲病只能为伴X隐性遗传病。用Xb来表示甲病基因，a表示乙病基因，则Ⅲ8基因型为aaXBXb(1/2)或aaXBXB(1/2)；Ⅲ9基因型为：AaXbY(1/2)或AAXbY(1/2)，两者后代患甲病的概率为：1/2×1/2＝1/4，患乙病的概率为：1/2×1/2＝1/4。

答案：C
12.下列哪种人不需要进行遗传咨询(　　)

A．孕妇孕期接受过放射照射

B．家族中有直系旁系亲属生过先天畸形的待婚青年

C．35岁以上的高龄孕妇

D．孕妇婚前得过甲型肝炎病

解析：遗传咨询是医生对咨询对象是否患有某种遗传病作出诊断，然后向咨询对象提出防治对策和建议，不包括是否得过传染病的情形。

答案：D

13．通过对胎儿或新生儿的体细胞组织切片观察，难以发现的遗传病是(　　)

A．苯丙酮尿症携带者  
B．21三体综合征

C．猫叫综合征  


D．镰刀型细胞贫血症

解析：21三体综合征和猫叫综合征属于染色体变异引起的遗传病，可以利用显微镜观察到；镰刀型细胞贫血症的红细胞形态异常，呈现镰刀状，也可以利用显微镜观察到；苯丙酮尿症携带者不表现出症状，且属于基因突变形成的单基因遗传病，所以观察组织切片难以发现。
答案：A

二、非选择题
14．(2010·浙江五校)据报载深圳市发现一庞大的“眼耳肾综合症”家系：有资料可查的血缘人口总共有45人，从曾祖父到曾孙一共4代。45人中总共有15人患有“眼耳肾综合症”，其中4人已因尿毒症去世。现存的11名患者均已出现一种或数种症状，其中年龄最小的只有7岁！研究人员调查还发现：一是该病临床表现为“重男轻女”，即：男性患者症状较重，女性患者症状较轻；二是女性患者多于男性患者；三是遗传倾向有明显的选择性，即：母亲患病可以遗传给女儿也可以遗传给儿子，而父亲患病只遗传给女儿不遗传给儿子。

请据以上材料回答下列问题：

(1)“眼耳肾综合症”最可能的遗传方式是____________，判断理由是________________________________________________________________________。

(2)家族中的女性怀孕后，可以通过基因检测确定胎儿是否存在遗传性疾病，一旦检测获得了致病基因，可以采取措施终止妊娠，避免这个家族再次生出有遗传病的孩子。你认为它的主要依据是什么？________________________________________________________________________。

由于基因检测需要较高的技术，你能否从性别鉴定角度给予咨询指导？________________________________________________________________________

________________________________________________________________________

________________________________________________________________________

________________________________________________________________________。

答案：(1)伴X染色体显性遗传　该病在家系中患病率高，患者中女性多于男性，男性患者只遗传给女儿不遗传给儿子　(2)某个体体细胞中只要含有显性基因，就能表现出显性性状，即患“眼耳肾综合症”　当父母均正常时，不必担心后代会患病；当父亲患病时，若是女儿则应终止妊娠；当母亲患病时，则应进行基因检测。

15．(2010·佛山模拟)某医师通过对一对正常夫妻(Ⅲ)(妻子已经怀孕)的检查和询问，判断出丈夫家族中有人患有甲种遗传病(显性基因为A，隐性基因为a)，他的祖父和祖母是近亲结婚；妻子家族中患有乙种遗传病(显性基因为B，隐性基因为b)，她有一个年龄相差不多患先天性愚型(21三体综合征患者)的舅舅；夫妻均不带有对方家族的致病基因。医师将两个家族的系谱图绘制出来(如图)，请回答下列相关问题：
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(1)甲病的致病基因位于________染色体上，是________性遗传。

(2)乙病的致病基因位于________染色体上，是________性遗传。

(3)医师通过咨询该夫妇各自家族中直系血亲和三代以内的旁系血亲均无对方家庭遗传病的患者，由此可以判断夫妻双方________(填“不带有”或“带有”)对方家庭的致病基因。

(4)丈夫的基因型是________，妻子的基因型是________。

(5)该夫妇再生一个男孩患病的概率是________，女孩患病的概率是________。

(6)先天性愚型可能是由染色体组成为________的卵细胞或________的精子与正常的生殖细胞受精后发育而来。

(7)通过对上述问题的分析，为了达到优生的目的，应该采取的措施有：

①______________________；②________________________________________________________________________

③______________________；④________________________________________________________________________

解析：(1)甲病“无中生有”是隐性遗传病，由于女性患者Ⅱ5的父亲表现正常，因此甲病的基因位于常染色体上。(2)乙病“无中生有”也是隐性遗传病，由于Ⅲ11不带有乙病的致病基因，因此Ⅳ13的致病基因只能来自其母亲Ⅲ12，由此判断乙病为伴X染色体隐性遗传病。(4)由于该夫妇不带有对方家庭的致病基因，因此可以判断丈夫的基因型是AAXBY或AaXBY，妻子的基因型是AAXBXb。(5)该夫妇所生子女都不患甲病，生男孩患病概率为1/2，生女孩患病概率为0。(6)先天性愚型的染色体组成为47，可能是由染色体组成为23＋X的卵细胞或23＋Y的精子与正常的生殖细胞受精后发育而来。
答案：(1)常　隐　(2)X　隐　(3)不带有　(4)AAXBY或AaXBY　AAXBXb　(5)1/2　0

(6)23＋X　23＋Y

(7)①禁止近亲结婚　②进行遗传咨询　③提倡“适龄生育”　④产前诊断

16.已知某种遗传病是由一对等位基因引起的，但是不知道致病基因的位置，所以动员全体学生参与该遗传病的调查，为调查的科学准确，请你完善该校学生的调查步骤，并分析致病基因的位置。

(1)调查步骤：

①确定要调查的遗传病，掌握其症状及表现；

②设计记录表格及调查要点如下：
	双亲性状
	调查的家庭个数
	子女总数

	
	
	男
	女

	双亲正常
	
	
	

	
	
	
	

	
	
	
	

	
	
	
	

	总计
	
	
	


③分多个小组调查，获得足够大的群体调查数据；

④数据汇总，统计分析结果。

(2)回答问题：

①请在表格中的相应位置填出可能的双亲性状。

②若男女患病比例相等，且发病率较低，可能是________遗传病。

③若男女患病比例不等，且男多于女，可能是伴X染色体隐性遗传病。

④若男女患病比例不等，且女多于男，可能是________遗传病。

⑤若只有男性患病，可能是________遗传病。

解析：双亲是否患病的组合方式共有4种，根据表格特点分析最后一行应填写各数据的统计。常染色体遗传病男女患病率相当，但显性遗传病发病率高于隐性遗传病；伴X染色体遗传病男女患病率不等，显性遗传病女多于男，隐性遗传病男多于女；伴Y染色体遗传病患者只有男性。解题时应根据各遗传病的特点进行分析。
答案：(1)①如下表：

	双亲性状
	调查的家庭个数
	子女总数
	子女患病人数

	
	
	
	男
	女

	双亲正常
	
	
	

	母患病父正常
	
	
	

	父患病母正常
	
	
	

	双亲都患病
	
	
	

	总计
	
	
	


(2)②常染色体隐性　④伴X染色体显性　⑤伴Y染色体

[来源于：星火益佰高考资源网(www.spark100.com)]
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更多高考复习资料在新东方网高考频道：http://gaokao.xdf.cn

