
人类遗传病



课程引入

高考真题再现

（2022·海南）假性肥大性肌营养不良是伴Ｘ隐性遗传病，该病某

家族的遗传系谱如图。下列有关叙述正确的是（    ）

A.Ⅱ-1的母亲不一定是患者

B.Ⅱ-3为携带者的概率是1/2

C.Ⅲ-2的致病基因来自Ⅰ-1

D.Ⅲ-3和正常男性婚配生下的子女一定不患病



答案

【答案】A

【解析】

A.假性肥大性肌营养不良是伴X隐性遗传病，女性患者的两条X染色

体一条来自父亲，一条来自母亲，Ⅱ-1的母亲一定携带致病基因，

但不一定是患者，A正确；

B.由于Ⅱ-3的父亲为患者，致病基因一定会传递给Ⅱ-3，所以Ⅱ-3

一定为携带者，B错误；

C.Ⅲ-2的致病基因来自Ⅱ-3，Ⅱ-3的致病基因来自其父亲Ⅰ-2，C

错误；

D.Ⅱ-3一定为携带者，设致病基因为a，则Ⅲ-3基因型为1/2XAXA、

1/2XAXa，和正常男性XAY婚配生下的子女患病概率为

1/2×1/4=1/8，即可能患病，D错误。



常见遗传病的特点



遗传病类型 遗传特点 典型图谱 举例

常染色体隐

性遗传病

无性别差异

隐性纯合患病

多为隔代遗传

白化病

苯丙酮尿症

先天性聋哑

常染色体显

性遗传病

无性别差异

含致病基因即患病

多为世代相传

多指、并指

软骨发育不全

常见遗传病的特点



遗传病类型 遗传特点 典型图谱 举例

X隐性

遗传病

交叉遗传

多为隔代遗传

男患多于女患

女患，父子必患

红绿色盲

血友病

进行性肌营养不良

X显性

遗传病

交叉遗传

多为世代相传

女患多于男患

男患，母女必患

抗维生素D佝偻症

钟摆型眼球震颤

常见遗传病的特点



遗传病类型 遗传特点 典型图谱 举例

Y染色体遗传病
传男不传女

男患父子必患
外耳道多毛症

多基因遗传病

多为家族聚集

易受环境影响

群体发病率高

——

原发性高血压

冠心病

哮喘病

青少年型糖尿病

染色体异常遗

传病

后果严重

多为胚胎致死
——

猫叫综合征

唐氏综合征

特纳氏综合征

常见遗传病的特点



概念辨析

①“先天性疾病”≠遗传病

如母亲妊娠期被病毒感染，胎儿患有先天性心脏病、

先天性白内障等

②家族性疾病≠遗传病
如夜盲症常具有家族性，但不是遗传病，主要由于

家族饮食缺乏维生素A

③遗传病≠生下来就发病

如血友病、进行性肌营养不良(几岁~十几岁)、遗

传性小脑运动失调(三十岁)等

常见遗传病的特点



遗传系谱图的分析



遗传系谱图的分析



（2021•北京）如图为某遗传病的家系图，已知致病基因位于X

染色体。对该家系分析正确的是（　　）

A.此病为隐性遗传病

B.Ⅲ﹣1和Ⅲ﹣4可能携带该致病基因

C.Ⅱ﹣3再生儿子必为患者

D.Ⅱ﹣7不会向后代传递该致病基因

课堂练习



答案

【答案】D

【解析】

A.由以上分析可知，该病为显性遗传病，A错误；

B.该病为伴X染色体显性遗传病，Ⅲ﹣1和Ⅲ﹣4都正常，因此不可能

携带该致病基因，B错误；

C.Ⅱ﹣3为杂合子，其再生儿子有一半的概率为患者，C错误；

D.Ⅱ﹣7正常，其不含致病基因，因此不会向后代传递该致病基因，

D正确。



概率计算



概率计算

序号 类型 计算公式

已知
患甲病的概率为m 则不患甲病概率为(1-m)

患乙病的概率为n 则不患乙病概率为(1-n)

① 同时患两病概率 m·n

② 只患甲病概率 m·(1-n)

③ 只患乙病概率 n·(1-m)

④ 不患病概率 (1-m)(1-n)

拓展

求解

患病概率 ①+②+③或1-④

只患一种病概率 ②+③或1-(①+④)



课堂练习

某家系中有甲、乙两种单基因遗传病（如图），其中一种是伴性

遗传病，相关分析不正确的是（   ）



答案

【答案】B

【解析】

A.Ⅱ4、Ⅱ5患甲病，其女儿Ⅲ7不患甲病，故甲病是常染色体显性遗传病；Ⅱ4

、Ⅱ5不患乙病，其儿子Ⅲ5、Ⅲ6患乙病，故乙病是隐性遗传病，题干“其中

一种是伴性遗传病”，故乙病是伴X隐性遗传病，A正确；

B.Ⅱ3甲病的致病基因来自于Ⅰ2，乙病的遗传方式是伴X的致病基因来自于

Ⅰ1，B错误；

C.假设甲病的致病基因为A，乙病的致病基因为b，Ⅱ2的基因型为aaXBXb；

Ⅱ4、Ⅱ5的基因型分别是AaXBXb
、AaX

B
Y，Ⅲ8的基因型为AAXBXB、AAXBXb、

AaXBXB、AaXBXb，C正确；

D.Ⅲ4的基因型为AaXBXb，Ⅲ5的基因型为1/3AAXbY、2/3AaXbY，所以后代

患两种病的概率是：患甲病的概率是1﹣（2/3×1/4）=5/6，患乙病的概率

是1/2，所以患两种病的概率是（5/6）×（1/2）=5/12，D正确。



归纳总结：男孩(女孩)患病概率≠患病男孩(女孩)概率

(1) 由常染色体上的基因控制的遗传病

①患病概率与性别无关，不存在性别差异，因此：

男孩患病概率＝女孩患病概率＝患病孩子概率

②“患病”与“男孩”(或“女孩”)是两个独立事件，因此需把患

病概率×性别比例，此时：

患病男孩概率＝患病女孩概率＝患病孩子概率×1/2

概率计算



归纳总结：男孩(女孩)患病概率≠患病男孩(女孩)概率

(2) 由性染色体上的基因控制的遗传病：

致病基因位于性染色体上，它的遗传与性别连锁，“男孩患病”是

指男孩中患病的，不考虑女孩；“患病男孩”则是所有孩子中患病

的男孩，二者主要是概率计算的范围不同。

患病男孩的概率＝患病男孩在后代全部孩子中的概率，男孩患病的

概率＝后代男孩中患病的概率。

概率计算
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