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第 2版前言

　　我们编写的枟医学遗传学实验指导枠于 ２００１ 年 ３ 月由科学出版社正式出版发行。 出版
以来，已多次重印，使用本教材的院校师生反映较好，为了跟随学科发展，适合当前医学教育
的现状，决定对本教材进行修订再版。 根据出版社的要求，我们重新组织了国内 ８ 所医学院
校有丰富教学经验的教师承担再版教材的编写任务。 本次再版的教材保持原版教材的基本
风格，总结吸收原版教材的成功经验，在内容和格式上有一定的创新和改进，突出三基，知识
点明确，每项实验后都增加了作业和思考题，增加了医学遗传学学习和研究相关的网络资
源，更适合教师教和学生学。 基本达到 ３ 个层次的教学要求：即教育部制定的基本教学要
求；学生毕业后执业考试的需求；硕士研究生入学考试的要求。

我们希望本书能对使用者有所帮助。 但由于水平和经验所限，有不足之处在所难免，敬
望广大师生在使用后及时提出宝贵意见，以便不断改进和更新。

王修海

２００７ 年 ４ 月

·ⅰ·



第 1版前言

　　医学遗传学是遗传学和医学相结合的一门边缘学科，是现代医学中发展最为迅速的
新兴学科之一。 它运用遗传学的理论和方法研究人类遗传病的发生机制、传递规律，探
索遗传病的诊断、治疗及预防手段。 医学遗传学的研究领域非常广泛，涉及细胞学、生物
化学、分子生物学、群体遗传学、临床医学等多门学科。 其实验研究方法和技术也都和这
些学科密切相关。 这些实验研究方法和技术在现代基础和临床实践中得到广泛应用。
在医学遗传学迅猛发展的今天，通过实验来培养学生基本技术操作的能力是医学遗传学
教学不可缺少的一个方面。 为了适应枟医学遗传学枠的实验课的教学要求，我们共同编写
了这本教材。

本书是为医学院校本科学生编写的。 它既可配合我们五校合编教材枟医学遗传学枠的
理论教学，又有自己相对的系统性和完整性。 本书编入的实验项目较多，各院校在使用本书
时，应根据教学大纲要求和实验室的设备条件酌情选择实验项目。 相关专业研究生也可选
择使用。

本书编写的原则是：编写的实验应是教学和科研工作中经典的、常用的、具有先进性的
方法和技术。 实验方法要求简明易懂，实用性强。 所选入的实验方法和实验材料力求体现
多样性和不同层次，有利于教学的可行性及教学内容和方法的改革。

本书共分细胞遗传学、生化遗传学、群体遗传学、分子遗传学、临床遗传学五个部分实验
内容，共 ４２ 个单项实验。 这些实验项目既有一定的联系，又具有相对的独立性，每一实验项
目都能体现其理论意义和实际应用价值。 编写的每个实验项目，都对目的要求、实验原理、
实验用品和材料、方法和步骤、注意事项等方面作了充分的阐述，并备有附录，供学生参考。

我们希望本书能对使用者有所帮助，但由于水平和经验所限，有不足之处在所难免，敬
望广大师生在使用后及时提出宝贵意见，以便不断改进和更新。

王修海

２００１ 年 ２ 月

·ⅱ·



· ⅲ·

目　　录
绪绪绪绪言言言言 （１）…………………………………………………………………………………………

第第第第一一一一部部部部分分分分　　　　细细细细胞胞胞胞遗遗遗遗传传传传学学学学实实实实验验验验 （３）………………………………………………………………

实验一　减数分裂标本的制备与观察 （３）………………………………………………

实验二　人类外周血淋巴细胞培养及染色体标本的制备技术 （５）……………………

实验三　正常人非显带染色体的核型分析 （８）…………………………………………

实验四　人类染色体 Ｑ 显带技术 （１１）……………………………………………………

实验五　人类染色体 Ｇ 显带标本的制备及观察 （１３）……………………………………

实验六　人类 Ｇ 显带染色体核型分析 （１６）………………………………………………

实验七　人类染色体 Ｃ 显带技术 （２１）……………………………………………………

实验八　人类染色体 Ｒ 显带技术 （２４）……………………………………………………

实验九　人类染色体 Ｔ显带技术 （２６）……………………………………………………

实验十　人类高分辨染色体（ＨＲＣ）标本的制备和观察 （２７）……………………………

实验十一　荧光原位杂交技术 （３３）………………………………………………………

实验十二　人类外周血淋巴细胞姐妹染色单体（ＳＣＥ）互换技术 （３６）…………………

实验十三　性染色质标本的制作与观察 （３９）……………………………………………

Ⅰ畅Ｘ 染色质 （３９）……………………………………………………………………

Ⅱ畅Ｙ 染色质 （４１）……………………………………………………………………

实验十四　微核标本的制作 （４２）…………………………………………………………

第第第第二二二二部部部部分分分分　　　　生生生生化化化化遗遗遗遗传传传传学学学学实实实实验验验验 （４４）………………………………………………………………

实验一　氨基酸代谢病检测技术 （４４）……………………………………………………

Ⅰ畅细菌抑制筛选试验 （４４）…………………………………………………………

Ⅱ畅三氯化铁显色反应（ＦｅＣｌ３ 试验） （４６）…………………………………………

Ⅲ畅双向薄层层析技术 （４８）…………………………………………………………

实验二　糖类代谢病检测技术 （５０）………………………………………………………

Ⅰ畅甲苯胺蓝斑点试验 （５０）…………………………………………………………

Ⅱ畅糖类定量测定技术 （５１）…………………………………………………………

Ⅲ畅糖类定性分析技术 （５３）…………………………………………………………

Ａ畅尿半乳糖定性试验 （５３）………………………………………………………

Ｂ畅尿果糖定性试验 （５４）…………………………………………………………

实验三　遗传性酶病检测技术 （５４）………………………………………………………

Ⅰ畅酶活性测定技术 （５４）……………………………………………………………



实验四　分子病检测技术 （５７）……………………………………………………………

Ⅰ畅蛋白质含量测定技术 （５７）………………………………………………………

Ⅱ畅蛋白质分型检测技术 （５８）………………………………………………………

Ａ畅乙酸纤维素膜电泳 （５９）………………………………………………………

Ｂ畅琼脂糖凝胶电泳 （６１）…………………………………………………………

Ｃ畅聚丙烯酰胺凝胶电泳 （６２）……………………………………………………

第第第第三三三三部部部部分分分分　　　　群群群群体体体体遗遗遗遗传传传传学学学学实实实实验验验验 （６５）………………………………………………………………

实验一　人体皮肤纹理分析 （６５）…………………………………………………………

实验二　ＰＴＣ 尝味能力的遗传分析 （６９）…………………………………………………

实验三　人类正常性状的遗传学分析 （７０）………………………………………………

实验四　遗传度、杂合度、多态信息量和吻合度测验 （７５）………………………………

实验五　遗传性疾病遗传方式的估计 （７７）………………………………………………

第第第第四四四四部部部部分分分分　　　　分分分分子子子子遗遗遗遗传传传传学学学学实实实实验验验验 （８１）………………………………………………………………

实验一　人基因组 ＤＮＡ 的提取 （８１）……………………………………………………

实验二　ＤＮＡ 的限制性内切酶酶解技术 （８４）……………………………………………

实验三　ＤＮＡ 酶解片段的电泳分离技术 （８６）……………………………………………

实验四　Ｓｏｕｔｈｅｒｎ印迹转移 （８９）…………………………………………………………

实验五　ＤＮＡ 分子杂交技术 （９１）…………………………………………………………

实验六　聚合酶链反应（ＰＣＲ）技术 （９５）…………………………………………………

实验七　致病基因的 ＲＦＬＰ 连锁分析 （９９）………………………………………………

实验八　ＰＣＲ －ＳＳＣＰ检测分析技术 （１０１）………………………………………………

实验九　ＰＣＲ 双链 ＤＮＡ 循环测序技术 （１０４）……………………………………………

第第第第五五五五部部部部分分分分　　　　临临临临床床床床遗遗遗遗传传传传学学学学实实实实验验验验 （１１１）……………………………………………………………

实验一　人类遗传病（观看录像） （１１１）…………………………………………………

实验二　遗传病的系谱分析 （１１２）………………………………………………………

实验三　遗传咨询 （１１５）…………………………………………………………………

实验四　遗传病再发风险估计（Ｂａｙｅｒｓ法） （１１７）………………………………………

实验五　遗传与优生咨询软件应用 （１２２）………………………………………………

实验六　临床遗传与优生咨询门诊见习 （１２６）…………………………………………

附附附附录录录录一一一一　　　　核酸、蛋白质换算数据 （１２７）…………………………………………………………

附附附附录录录录二二二二　　　　常用染色液的配制 （１２８）……………………………………………………………

附附附附录录录录三三三三　　　　细胞遗传学技术常用溶液的配制 （１２８）……………………………………………

附附附附录录录录四四四四　　　　分子遗传学技术常用溶液的配制 （１３０）……………………………………………

附附附附录录录录五五五五　　　　医学遗传学研究与学习的网络资源 （１３２）…………………………………………

参参参参考考考考文文文文献献献献 （１３７）…………………………………………………………………………………

·ⅳ· 　医学遗传学实验指导



· １·

绪　　言
　　一、 医学遗传学实验的目的和任务
　　（１） 实验是科学理论的实践与论证，通过实验，使学生了解医学遗传学知识和理论的由
来。 通过感性知识，加深对理性知识的理解。

（２） 通过具体的实验操作，使学生掌握医学遗传学的基本实验方法和技能，锻炼学生的
动手能力。

（３） 通过实验培养学生观察、比较、分析和综合等科学思维能力，独立工作能力和实事
求是的科学作风。

（４） 使学生学习并掌握绘图、书写实验记录和实验报告的基本方法和技巧。

　　二、 医学遗传学实验的程序和要求
　　（１） 预习：学生在实验课前应认真预习本实验指导以及教材有关章节，必须对该次实验
的目的要求、实验内容、基本原理和操作方法有一定的了解。

（２） 讲解：教师只对该实验内容的安排及注意事项进行讲解，让学生有充分的时间按实
验指导的顺序进行独立的操作和观察。

（３） 独立操作与观察： 实验一般都由学生独立进行。 在实验中要按操作程序反复练
习，以达到一定的熟练程度。

（４） 示教：有些实验备有示教。 其目的是帮助学生对某些较难的操作过程和观察材料
给予演示，学生建立初步认识后，再独立操作，仔细观察。

（５） 作业：实验报告必须根据各人的观察，以实事求是和一丝不苟的精神忠实地记录、
分析、综合。 不得抄袭教材或其他同学的报告。 实验报告一般应于实验结束时呈交。 它的
形式可因实验内容而不同。

（６） 总结：实验结束后，一般由教师说明该次实验的主要收获及今后应注意的事项。

　　三、 实验室规则和注意事项
　　（１） 学生上实验课时必须携带教材、实验指导、实验报告纸和文具，进入实验室要求穿
好工作服，按规定座位入坐。

（２） 实验开始前要检查所用仪器、材料、实验品是否完好齐全，如果缺损及时向带课教
师报告，自己不得随意调换仪器和实验用品。

（３） 实验时要遵守纪律，听从教师指导，保持肃静。 有问题时举手提问，严禁彼此谈笑



喧哗或随意走动，也不得进行和实验无关的其他活动。
（４） 实验时要遵守实验操作规程，严格按照教师的安排和实验指导的要求进行。 操作

要正规，观察要认真仔细，边做、边看、边想，及时完成实验报告。
（５） 要爱护仪器、标本和器材设备，注意节约实验材料、试剂和水电。 如果损坏了仪器

或器材应主动报告，说明情况。
（６） 实验结束后，应自觉清理实验台面，认真清理好仪器、试剂及其他用品，放回原处。

值日生要负责清扫地面，收拾实验用品，处理垃圾，关好水电门窗后再离开实验室。
（７） 实验课不得迟到、早退或无故缺课。

·２· 　医学遗传学实验指导
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第一部分　细胞遗传学实验
实验一　减数分裂标本的制备与观察

一、 实验目的
　　（１） 掌握小鼠睾丸组织减数分裂染色体标本的制作技术。

（２） 了解减数分裂过程中各期染色体的形态特征。
（３） 掌握减数分裂的过程和重要意义。

二、 实验原理
减数分裂（ｍｅｉｏｓｉｓ）是二倍体生殖细胞在形成配子时一种特殊的细胞分裂形式，研究减

数分裂在细胞遗传学的理论和应用上都有重要意义。 对人类减数分裂的研究可以阐明一
些染色体畸变的根本原因。 但人类减数分裂的标本制作比较困难，一方面人类的睾丸或卵
巢组织不易获得，另一方面标本制作有一定难度。 本实验采用小鼠的睾丸组织，通过睾丸
细胞的体外培养以增加减数分裂相，获得分裂指数较高的标本。 分裂指数即处于分裂相的
细胞占所有细胞的百分比。
三、 实验用品和材料

１畅器械　恒温水浴锅、３７℃恒温培养箱、水平离心机、显微镜、解剖剪刀、镊子、解剖盘、
匀浆管、离心管、培养瓶、冰水载玻片、烧杯、玻璃吸管、酒精灯、试管架、染片架等。

２畅试剂　 Ｈａｎｋ’ ｓ 液、 ＲＰＭＩ唱１６４０ 培养液、小牛血清、青霉素、链霉素、秋水仙碱
（１０μｇ／ｍｌ）、０畅０７５ｍｏｌ／Ｌ ＫＣｌ溶液、甲醇、冰乙酸、Ｇｉｅｍｓａ 染液。

３畅动物　体重为 ２５ ～３０ｇ 的雄性小鼠。
四、 实验方法和步骤

１畅Ｈａｎｋ’ ｓ 配制
（１） Ａ 液：Ｎａ２ ＨＰＯ４ · ２Ｈ２ Ｏ ０畅６ｇ、ＫＨ２ ＰＯ４ ０畅６ｇ、ＫＣｌ ４畅０ｇ、ＭｇＳＯ４ · ７Ｈ２ Ｏ ２畅０ｇ、ＮａＣｌ

８０畅０ｇ 溶解于 ９００ｍｌ三蒸水。
（２） Ｂ 液：ＣａＣｌ２ · Ｈ２Ｏ １畅４ｇ 溶解于 １００ｍｌ三蒸水，使用时 １０ 倍稀释，加入 １％酚红（每

１０００ｍｌ Ｈａｎｋ’ｓ 稀释液加 ２ｍｌ酚红），高温高压灭菌。
２畅细胞生长培养液配制　ＲＰＭＩ １６４０ ０畅５ｍｌ （抽滤灭菌），小牛血清 ０畅５ｍｌ，青霉素

１００ＩＵ／ｍｌ，链霉素 １００ＩＵ／ｍｌ。 用 ５ｍｏｌ／Ｌ ＮａＨＣＯ３液（或 ０畅１ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ）调节培养液的 ｐＨ 至



７畅２～７畅４，装入 １０ｍｌ链霉素小瓶内。
３畅标本制作
（１） 用断髓法处死小鼠，在解剖盘中剖开腹腔，在无菌条件下剥离睾丸，除去白膜等

结构。
（２） 取部分睾丸组织，加 ３ｍｌ Ｈａｎｋ’ｓ 液匀浆，静置 ５ 分钟，吸管吸取上层细胞悬浮液。
（３） ０畅５ｍｌ悬浮液加入培养液小瓶，置 ３７℃恒温培养箱内培养 ２４ 小时。
（４） 培养终止前 ４ 小时，加入秋水仙碱（终浓度 ０畅２μｇ／ｍｌ培养液）。
（５） 收获细胞，３７℃ ０畅０７５ｍｏｌ／Ｌ ＫＣｌ溶液低渗处理 １５ 分钟。
（６） １０００ 转／分离心 ８ 分钟，取沉淀。
（７） 加少许固定液（甲醇 ∶冰乙酸 ＝３∶１）固定 ３０ 分钟，滴片，干燥后 Ｇｉｅｍｓａ 染色 ８ 分

钟，冲洗干燥，镜检。
４畅标本观察
先用低倍镜找到细胞分裂相较多的视野，可见有处于不同时期的细胞，首先找出精原

细胞有丝分裂中期的分裂相观察、计数，明确小白鼠染色体数目为 ４０（２n ＝４０），形态都为端
着丝粒染色体，然后逐步找出减数分裂各期分裂相，用高倍镜（或油镜）仔细观察，着重观察
第一次减数分裂的形态变化（图 １唱１）。

图 １唱１　小鼠睾丸组织减数分裂前期Ⅰ细胞形态

（１） 第一次分裂
１） 前期Ⅰ： 此期时间长而且变化复杂，按染色体的形态变化又分出：
ａ畅细线期（ ｌｅｐｔｏｔｅｎｅ）： 染色体细而长，其上经常有染色粒以固定的距离排列，染色体相

互绕成一团，核仁明显。
ｂ畅偶线期（ ｚｙｇｏｔｅｎｅ）： 同源染色体配对，也称联会，每对染色体形成一个二价体。 染色

体形态仍较细长。
ｃ畅粗线期（ｐａｃｈｙｔｅｎｅ）： 染色体变得粗短，每一条染色体都由两条染色单体构成，一个

二价体由四条染色单体构成，形成四分体，同源染色体间的开始发生交叉，但在形态上难以
见到。

ｄ畅双线期（ｄｉｐｌｏｔｅｎｅ）：染色体继续缩短变粗，同源染色体开始分离，但不是完全分开，
在交叉的部位连在一起。 镜下可看到交叉现象，且交叉逐渐端化，因此，可看到染色体形态
上呈 Ｘ 形、Ｏ 形和∝形，核仁显著变小。

ｅ畅终变期（ｄｉａｋｉｎｅｓｉｓ）： 染色体更粗短，相互排斥而分离，由于四分体间交叉点的位置不
同而呈现出“Ｏ”、“８”、“Ｘ”、“ ＋”等各种形状，核仁、核膜消失，此时染色体最清楚，便于计数。
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２） 中期Ⅰ：四分体排列于赤道板上。
３） 后期Ⅰ：每个四分体分为两个二分体，并移向两极。
４） 末期Ⅰ：二分体移到两极，分别形成两个细胞核。 初级精母细胞分裂成两个次级精

母细胞。 体积较小，染色体数目为原来的一半。
（２） 第二次分裂
同有丝分裂过程，最后形成四个精细胞。 分裂相较小，分裂是以二分体为单位进行的。
１） 前期Ⅱ：时间很短或根本缺如。
２） 中期Ⅱ：各二分体排列在赤道板上。
３） 后期Ⅱ：染色体（二分体）的着丝粒分裂为二，姐妹染色单体分开，形成两个单分体

分别移向两极。
４） 末期Ⅱ：移向两极的染色体（单分体）分别形成两个细胞核，每个核中含有 n（n＝２０）

个单分体，这样的细胞经过变形，发育成为精子。
五、 注意事项

细胞培养时间不能太长，培养超过 ２４ 小时，分裂指数将大大下降。
六、 作业与思考题

（１） 实验报告：绘制细线期、粗线期、终变期细胞核图。
（２） 什么是减数分裂？ 减数分裂过程中各期染色体的形态特征有什么特点？
（３） 为什么说减数分裂是遗传学三大定律的细胞学基础？
（４） 减数分裂有何生物学意义？

（张玉萍　张春斌）

实验二　人类外周血淋巴细胞培养及染色体标本的
制备技术

一、 实验目的
　　（１） 熟悉人体外周血淋巴细胞培养的方法和步骤。

（２） 掌握人体外周血淋巴细胞染色体标本制备的方法。
（３） 训练在显微镜下观察分析染色体的能力。

二、 实验原理
在人类染色体研究中，外周血是运用的最多的材料。 外周血中的淋巴细胞在体外培养

时因受植物血凝素（ｐｈｙｔｏｈｅｍａｇｇｌｕｔｉｎｉｎ，ＰＨＡ）的刺激转化成能进入有丝分裂的幼细胞；并以
纺锤体抑制剂秋水仙碱作用于细胞，使其停滞于分裂中期，从而就可制备处于有丝分裂中
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期的染色体标本了。
三、 实验用品和材料

１畅器械与设备　洁净工作台（或无菌工作罩、或无菌操作室）、３７℃恒温培养箱、电冰
箱、鼓风干燥机、恒温水浴锅、离心机、高压消毒锅、分析天平、显微镜、显微照相设备等。

２畅一般用品　培养瓶（１５ ～２５ｍｌ）或 １０ｍｌ 青霉素瓶、５ｍｌ 消毒注射器（７ 号消毒注射针
头）、棉花签、止血带、１０ｍｌ 刻度离心管、毛细管和滴头、试管架、煤气灯、粗天平、５０ｍｌ 注射
器、长注射针头、烧杯、量筒、载玻片、ｐＨ 试纸等。

３畅试剂　肝素（５００ＩＵ／ｍｌ）、秋水仙碱（５０μｇ／ｍｌ）、ＲＰＭＩ １６４０、小牛血清、青霉素、 链霉
素、５％ ＮａＨＣＯ３溶液、植物凝集素（ＰＨＡ）、０畅０７５ｍｏｌ／Ｌ ＫＣｌ 溶液、甲醇、冰乙酸、Ｇｉｅｍｓａ 原
液、双蒸水、０畅９％ＮａＣｌ溶液等。
四、 实验方法和步骤

１畅细胞生长培养液的成分、比例与分装
细胞生长培养液 ＲＰＭＩ １６４０ 　　　　　　　９０％
小牛血清 １０％
青霉素 １００ＩＵ／ｍｌ（终浓度）
链霉素 １００ＩＵ／ｍｌ（终浓度）
用 ５ｍｏｌ／Ｌ ＮａＨＣＯ３液（或 ０畅１ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ）调节培养液的 ｐＨ 至 ７畅２～７畅４。 在每个培养瓶

（或 １０ｍｌ的链霉素瓶）中盛有已校正好 ｐＨ 的培养液 ５ｍｌ，冰冻保存。 临用时在 ３７℃温箱融
化。 在加入静脉血前先加入植物凝集素（ＰＨＡ）液 ０畅２～０畅４ｍｌ（以上药品配制后，均需灭菌，
组合时要在无菌室或超净台内进行）。

２畅培养及细胞学操作
（１） 采血：先用 ５ｍｌ的消毒注射器抽取 ０畅２～０畅３ｍｌ的 ５００ＩＵ／ｍｌ肝素，再抽取肘部静脉

血 ３ｍｌ（上下混匀），在无菌操作下立即将注射针直接穿过培养瓶的橡胶塞，向含有 ５ｍｌ 培养
液的培养瓶中注入 ２０ 滴全血（７ 号针头），每瓶含 ０畅３ ～０畅５ｍｌ 全血；摇匀后，静置 ３７℃恒温
培养箱。

（２） 秋水仙碱处理：在培养后 ６６ ～７０ 小时加入秋水仙碱。 用 ４ 号注射针头吸取
５０μｇ／ｍｌ 浓度的秋水仙碱 １ｍｌ向培养瓶内垂直向下滴一滴，混匀，继续放入 ３７℃恒温培养
箱内培养 ３ 小时。 秋水仙碱的最终浓度为 ０畅０７μｇ ／ｍｌ。

（３） 收集细胞：将培养瓶内液体混匀后，吸入至 １０ｍｌ 刻度离心管内，经 １２００ 转／分，离
心 １０ 分钟，弃上清液。

（４） 低渗处理：加入 ３７℃恒温箱预热的 ０畅０７５ｍｏｌ／Ｌ ＫＣｌ 溶液 ８ｍｌ，用吸管混匀，放置
３７℃恒温水浴箱 ２５ 分钟（每隔 １０ 分钟用吸管混匀 １ 次）。

（５） 预固定：低渗后加入新配制的固定液（甲醇∶冰乙酸＝３∶１）２ｍｌ，混匀后离心 １０分钟。
（６） 固定：加入新配制的固定液 １０ｍｌ，混匀后静置 ２０ 分钟，离心 １０ 分钟，弃上清液。
（７） 再固定：加入新配制的固定液 １０ｍｌ，用吸管混匀，静置 ２０分钟，离心 １０分钟，弃上清液。
（８） 制片：视细胞数量多少而加适量固定液制成细胞悬液。 用吸管吸取混匀的细胞悬
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液在离冰片（预先将清洁载玻片放置在 ４℃冰箱存放数小时）约 ５ 寸距离进行滴片，每片 ２ ～
３ 滴，随即吹气（注意滴片时动作要快，以保证冰片的冰冷程度），吹风机吹干。

（９） 染色：标本用 １∶１０ Ｇｉｅｍｓａ 染液（ｐＨ ７畅４ 磷酸缓冲液配制），染色 １０ 分钟。 自来水
冲洗，吹干后，镜检。

（１０） 观察：将制片置于低倍镜下观察，选择染色体分散好，无胞浆背景的中期相，然后
换高倍、油镜观察染色体形态，在镜下计数、分组和性别鉴定，并能在镜下准确区分 １、２、３、
１６、１７、１８ 和 Ｙ 染色体（图 １唱２）。

图 １唱２　人体外周血淋巴细胞染色体标本制备方法流程图

五、 注意事项
（１） ＰＨＡ 是体外淋巴细胞培养成败的关键问题，因此要考虑它的质量和浓度。 盐水提

取物一般冰冻保存的时间不宜过长，时间长了效价减低。 浓度一般用 １％～２％，每 ｍｌ 培养
液加 ０畅２～０畅４ｍｌ；浓度过高可能会导致红细胞凝集。

（２） 秋水仙碱浓度和处理时间。 一般最终浓度每毫升培养液 ０畅１～０畅２μｇ 为宜，作用时
间为 ３ ～５ 小时，一般秋水仙碱的浓度与处理时间有一定的关系。 如果处理时间太短，则标
本中的分裂细胞就少，相反，如果处理时间太长，则标本中的分裂细胞虽多，但其染色体缩
得太短，以至形态特征模糊。

（３） 培养温度应严格控制在（３７ ±０畅５）℃。
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（４） 双蒸水必须用玻璃蒸馏器制备，ｐＨ 应在 ６ ～７ 之间。
（５） 低渗步骤极为重要，关系到染色体分散的好坏，因此低渗液浓度与低渗的时间应掌

握适当。
（６） 离心机最好用水平式的，速度不宜过高。 速度太高细胞团不易打散，反之分裂相易

丢失；若打散不够，则细胞在玻片上易集结。 固定液现用现配，固定一定要彻底、均匀。
（７） 若吹打时用力过猛，细胞易破碎，以致染色体数目不完整；培养液的 ｐＨ 应掌握在

７畅４ ±０畅１ 左右，ｐＨ 偏酸致发育不良，偏碱时细胞出现轻度固缩。
（８） 玻璃器皿都要十分干净、无酸，所用试剂以分析纯为好。
（９） 操作过程应保持高度无菌概念，严防细菌和病毒污染；在外周血培养中，ＰＨＡ 对淋

巴细胞的作用，个体差异较大。 同样方法和条件，分裂相多少及分散情况不一样。 因此，若
首次失败，应充分考虑到这些因素。
六、 作业与思考题

（１） 实验报告：油镜下观察 １ 个中期分裂相，计数染色体数目，绘制 １ 个中期分裂相简
图，将每组染色体的位置和序号标记上。

（２） 要制备良好的染色体标本，在实验操作中应注意哪些方面？
（３） 在染色体标本制备的过程中为什么要使用秋水仙碱和 ０畅０７５ｍｏｌ／Ｌ ＫＣｌ溶液？

（杨康鹃）

实验三　正常人非显带染色体的核型分析
一、 实验目的
　　１畅观察人类中期染色体结构与数目。

２畅了解并掌握常规染色体的分类、分组标准。
３畅掌握非显带染色体的核型分析方法。

二、 实验原理
染色体是物种的标志，各种生物染色体数目和形态是恒定的，因此对人类染色体的识

别，是依据正常人类染色体的固有形态特征和数目进行对照分析，这也是确定和发现染色
体异常和染色体畸变综合征的基本手段和诊断基础。

核型是一个体细胞全部染色体所构成的图像。 核型分析是将待测细胞的染色体按照
该生物固有的染色体形态特征和规定，进行配对、编号和分组的分析过程。

人类染色体核型分析标准是建立于丹佛 （Ｄｅｎｖｅｒ） 体制。 该体制规定每一条染色体可
通过相对长度、臂率和着丝粒指数等三个参数予以识别；常染色体按长度递减的次序以 １ ～
２２ 号编号，性染色体则称为 Ｘ 和 Ｙ。 另外人类的 ４６ 条染色体应根据长度递减顺序和着丝
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粒位置划分为 ７ 个易区分的组，即以字母 Ａ～Ｇ 表示 ７ 组染色体，并决定将副缢痕和随体作
为识别染色体的辅助指标。 非显带的染色体核型分析可以明确将染色体分组并对 Ａ 组、Ｅ
组、Ｆ 组的染色体进行识别，但对其他各号染色体还难以识别。 因此，非显带的染色体核型
分析是初步的分析，要准确识别各号染色体必须依靠显带染色体核型分析。
三、 实验用品和材料

１畅器械　光学显微镜（带有油镜头）。
２畅试剂和材料　二甲苯、香柏油、擦镜纸、染色体分析纸、剪刀、镊子、胶水、尺子。
３畅标本　人类常规染色体的标本、人体中期染色体分裂相照片。

四、 实验方法和步骤
１畅人体染色体形态观察　取染色体制片标本，先在低倍镜下选择合适的中期分裂相，

然后转换油镜仔细分析观察染色体的形态特征，区分中央着丝粒染色体（Ｍ）、亚中着丝粒染
色体（ＳＭ）、近端着丝粒染色体（ ＳＴ），并进行染色体计数。 男性：４６，ＸＹ； 女性：４６，ＸＸ。 为
了准确分析染色体核型并进行病历报告，在显微镜下寻找最佳分裂相，进行拍照，扩印，再
进行核型分析。 图 １唱３、图 １唱４、图 １唱５、图 １唱６ 是正常男、女非显带照片核型的分析结果。

图 １唱３　中期染色体分裂相（男性） 图 １唱４　正常人非显带染色体核型（男性）

图 １唱５　中期染色体分裂相（女性） 图 １唱６　正常人非显带染色体核型（女性）
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人类染色体核型特点：根据 Ｄｖｅｎ 体制，总结各组染色体的特征，并予以分组列号如下：
（１） Ａ 组（Ｎｏ畅１ ～３）是最大的一组染色体。 Ｎｏ畅１ 为一对最大的中央着丝粒染色体；

Ｎｏ畅２ 为最大的亚中着丝粒染色体；Ｎｏ畅３ 为中央着丝粒染色体。
（２） Ｂ 组（Ｎｏ畅４～５）为二对较大的亚中着丝粒染色体，短臂较短，Ｎｏ畅４ 和 Ｎｏ畅５ 彼此间

难以区别。
（３） Ｃ 组（Ｎｏ畅６ ～１２ ＋Ｘ）为中等大小的亚中着丝粒染色体，它们的大小差不多。 识

别该组中的最长者（Ｎｏ畅６）和最短者（Ｎｏ畅１２）十分容易，而其他染色体较难识别。 一般而
言 Ｎｏ畅６、７、８ 和 １１ 染色体的短臂较长；Ｎｏ畅９、１０、１２ 短臂较短。 Ｎｏ畅９ 染色体的长臂有较
显著的次缢痕。 Ｘ 染色体的大小介于 Ｎｏ畅７ 和 Ｎｏ畅８ 染色体之间，一般不能与 Ｃ 组中的其
他染色体相区分。

（４） Ｄ 组（Ｎｏ畅１３～１５）为中等大小的近端着丝粒染色体，它们的一个重要的形态特征
是随体，随体是一对着色很深的小球，处于短臂的末端，随体与短臂之间的区域很少或全不
着色，这正是核仁组织区。

（５） Ｅ 组（Ｎｏ畅１６～１８）：Ｎｏ畅１６ 为中央着丝粒染色体；Ｎｏ畅１７、１８ 为亚中着丝粒染色体，
Ｎｏ畅１７ 的短臂比 Ｎｏ畅１８ 短臂长。

（６） Ｆ组（Ｎｏ畅１９～２０）为二对最小的中央着丝粒染色体，彼此间难以区别。
（７） Ｇ 组（Ｎｏ畅２１ ～２２ ＋Ｙ）为最小的一组近端着丝粒染色体，在 Ｎｏ畅２１ 和 Ｎｏ畅２２ 染

色体的短臂上可见到随体。 Ｎｏ畅２２ 比 Ｎｏ畅２１ 要大些，因此把较小的那对染色体作为
Ｎｏ畅２１，而把较大的另一对染色体当作 Ｎｏ畅２２。 Ｙ 染色体的形态和大小，跟 Ｇ 组染色体相
似。 Ｙ 染色体的识别是不难的，它有以下几个特征：呈现异固缩状态，通常比同一细胞中
的其他染色体着色更深些；它的两条染色单体一般不作分叉状，而要比其他染色体（尤其
是第 ２１ 和第 ２２ 染色体）的两条单体更为靠拢，几乎是平行的；在许多细胞中，在其长臂
上可见到次缢痕；一般来说，它比第 ２１、第 ２２ 染色体要长一些；没有随体；长臂的端部模
糊不清，呈“细毛状”。 在人类的所有染色体中，Ｙ 染色体大小的变化范围最大，但来自同
一个体的细胞，其大小是十分恒定的。

２畅显微相片核型分析　把正常人中期染色体相片中的每一个染色体剪下来，并粘贴于
核型分析表上。 各组染色体特征见表 １唱１。

表 1唱1　分裂中期染色体分组编号和主要形态
组号 染色体号 形态大小 着丝粒位置 鉴别要求

　　Ａ 　　１ ～３ 　　最大 　　１、３Ｍ；２ＳＭ 　　明确区分各号
　　Ｂ 　　４ ～５ 　　次大 　　ＳＭ 　　不与其他组相混
　　Ｃ 　　６ ～１２ ＋Ｘ 　　中等 　　ＳＭ 　　６、７、８、１１、Ｘ 不与 ９、１０、１２ 相混
　　Ｄ 　　１３ ～１５ 　　中等 　　ＳＴ 　　不与其他组相混
　　Ｅ 　　１６ ～１８ 　　较小 　　１６Ｍ；１７、１８ＳＭ 　　明确区分各号
　　Ｆ 　　１９ ～２０ 　　次小 　　Ｍ 　　不与其他组相混
　　Ｇ 　　２１ ～２２ ＋Ｙ 　　最小 　　ＳＴ 　　２１、２２ 与 Ｙ 区别
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五、 作业与思考题
（１） 实验报告：每人取一张中期染色体分裂相照片，在实验报告纸上画好核型分析板。

按要求剪切非显带染色体照片，对每号染色体进行分组、配对、编号，并将染色体贴在核型
分析板上。 分析染色体数目和结构，写出结论。 将每条染色体作为对照的中期分裂相贴在
报告单上方，核型贴在下方。

（２） 人类染色体有几种类型，分几组，各组有什么特征？
（３） 什么叫核型、核型分析？

（杨康鹃）

实验四　人类染色体 Ｑ显带技术
一、 实验目的
　　（１） 了解染色体 Ｑ 显带原理。

（２） 掌握染色体 Ｑ 显带技术方法。
二、 实验原理

Ｑ 显带技术（Ｑ唱ｂａｎｄｉｎｇ）是使用荧光素使细胞染色，荧光素能使染色体着色，并在紫
外线激发下显示荧光，这种荧光沿着染色体的长度均匀分布，在荧光素中加入烷化剂（常
用的荧光烷化剂有氮芥喹吖因 ＱＭ 和二盐酸喹吖因 ＱＤ）能与 ＤＮＡ 中的鸟嘌呤反应，同
时喹吖因基团插入 ＤＮＡ 双螺旋，使染色体不同区段呈现亮度不等的荧光。 一般富含 ＡＴ
碱基的 ＤＮＡ 区段表现为亮带，富含 ＧＣ 碱基的区段表现为暗带。 该方法的优点是 Ｑ 带受
制片过程和热处理的影响较小，制片效果较好，分类简便，可显示独特的带型，带型鲜明。
缺点是由于荧光持续存在的时间很短，必须立即进行显微摄影即标本易褪色，不能做成
永久性标本片。 另外，必须有荧光显微镜才能进行观察，所以，不能为一般实验室所采
用。 （图 １唱７）
三、 实验用品与试剂

１畅器材　吸管、烧杯、量筒、盖玻片、镊子、染液缸、荧光显微镜。
２畅试剂　Ｍａｃｉｌｖａｉｎｅ 缓冲液、ＱＭ 荧光染料（５０μｇ／ｍｌ）。
３畅标本　外周血培养按常规法制作染色体标本（白片）。

四、 实验方法与步骤
（１） 缓冲液配制：０畅１ｍｏｌ／Ｌ 枸橼酸溶液 １６畅４７ｍｌ 与 ０畅２ ｍｏｌ／Ｌ 磷酸氢二钠 ３畅５３ｍｌ 配制

成 ｐＨ ７畅０ 的 Ｍａｃｌｌｖａｉｎｅ 缓冲液。
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图 １唱７　人类 Ｑ显带染色体

（２） 标本制备： 常规法制备染色体标本，３７℃培养箱内过夜，或用无水乙醇处理数
分钟。

（３） ＱＭ 染色：标本在 ｐＨ７畅０ Ｍａｃｌｌｖａｉｎｅ 缓冲液内处理数秒。 ２０℃ 预温的 ＱＭ 染液避
光染色 ２０ 分钟。 缓冲液漂洗 ３ 次，每次 ２ 分钟（避光）。

（４） 封片：用盖玻片封存于缓冲液中，周围用指甲油或石蜡封固。
（５） 置荧光显微镜下观察。

五、 注意事项
（１） 染色体制片一般放置 ３ ～５ 天为宜。
（２） 选用染色体数量较多、分散较好的标本。
（３） 玻片要干净，以减少背景干扰。
（４） 实验中注意避光操作。

六、 作业与思考题
（１） 镜下观察人类染色体 Ｑ 带的形态特征。
（２） 染色体 Ｑ 显带的基本原理是什么？
（３） 要制备出良好的 Ｑ 带标本，操作时需注意哪些问题？

（夏米西努尔· 伊力克）
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实验五　人类染色体 Ｇ显带标本的制备及观察
一、 实验目的
　　（１） 了解 Ｇ 显带的原理。

（２） 掌握人体染色体 Ｇ 显带技术方法。
（３） 熟悉人类各号染色体 Ｇ 带型特征。

二、 实验原理
Ｇ 显带是目前使用最广泛的一种染色体显带技术（Ｇ ｂａｎｄｉｎｇ ｔｅｃｈｎｉｑｕｅ），是指将染色体

标本特殊处理后，再用 Ｇｉｅｍｓａ（姬姆萨）染料染色，显示的染色深、浅交替的、恒定的、使不同
染色体显示出不同的带型。 此技术的意义在于在普通光镜下就能鉴别每对染色体，对诊断
某些染色体病起着重要作用。

关于 Ｇ 显带的机制，目前有多种说法，例如 Ｇｉｅｍｓａ 染料是由噻嗪和曙红组成的，
着色时 ＤＮＡ 先与 ２ 个噻嗪分子结合，然后再与一个曙红分子结合，形成沉淀物，而
ＤＮＡ 的某些部位对染料不敏感，由此形成明暗相间的条带。 另外有人认为 ＤＮＡ 分子
上结合疏松的组蛋白易被胰蛋白酶等分解掉，则该区段显示浅染带，而与 ＤＮＡ 牢固结
合的组蛋白不易被分解，则该区段显示深染带。 用 Ｇｉｅｍｓａ 染色后，这些带的深浅就更
清楚。 还有人认为染色体本身具有带的结构，用不同方法染色处理，显出来的带不同。
一般认为 Ｇ 显带使 ＤＮＡ 分子中含 Ａ、Ｔ 多的区段着色深；含 Ｇ、Ｃ 多的区段不着色则呈
浅染带。

Ｇ 显带的方法很多，最常用的是将已固定的染色体制片进行预处理，再用 Ｇｉｅｍｓａ 染色。
预处理的方法非常多，可用热、碱、各种蛋白酶、尿素等，其中最常用的是胰蛋白酶进行预处
理。 方法简便，周期短，带纹清晰，标本可长期保存。 Ｇ 显带区的 ＤＮＡ 有较丰富的 Ａ—Ｔ
对，有相当一部分中度重复序列 ＤＮＡ 可能在 Ｇ 带区，Ｇｉｅｍｓａ 染料在 Ｇ 带区的结合与其相应
的 ＤＮＡ 和非组蛋白有关。
三、 实验用品和材料

１畅器材　光学显微镜、恒温培养箱、冰箱、烤箱、３７℃恒温水浴锅、天平、酒精温度计、
６０ｍｌ的染色缸、１００ｍｌ小烧杯、毛细滴管、刻度吸管（１ｍｌ）、滴头、１ｍｌ 注射器、４ 号注射针头、
镊子、吸水纸、玻片。

２畅试剂药品　２畅５％ 胰酶、０畅４％ 酚红、３％ 三羟甲基氨基甲烷、Ｇｉｅｍｓａ 原液、ｐＨ７畅４ 磷
酸缓冲液、０畅８５％ ＮａＣｌ溶液、二甲苯。

３畅标本　外周血培养按常规法制作染色体标本（白片）。
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四、 实验方法与步骤
１畅制片
（１） 方法 １：Ｇ 带胰酶消化法。
１） 外周血培养按常规法制作染色体标本，置 ６０℃烘箱过夜，或 ８０℃烘 ３ 小时，然后置

３７℃烘箱烘 ３ 天左右，即可开始预处理。
２） ０畅０２％胰酶的配法：取 ２畅５％ 胰酶 ０畅５ｍｌ 溶解于 ６０ｍｌ ０畅８５％ ＮａＣｌ 溶液。 将上述

０畅０２％胰蛋白酶溶液倒入染色缸中，置 ３７℃水浴，加入 ０畅４％ 酚红 ２ 滴，并以 ３％三羟甲基
氨基甲烷液调节 ｐＨ 为 ６畅４～６畅６（４ 号针头，１ｍｌ注射器，４５°１ 滴），使颜色为橙色。 混匀后，
放入 ３７℃水浴锅，使 ０畅０２％ 胰酶液温度升至 ３７℃。

３） 将经过烤 ３ 天的片子从 ３７℃烘箱取出，投入 ０畅０２％ 胰蛋白酶溶液中，并不断摆动，
２畅５ 分钟左右。

４） 取出自来水冲洗。
５） 染色：Ｇｉｅｍｓａ 染液（ｐＨ７畅４ 磷酸缓冲液 ５ｍｌ ＋Ｇｉｅｍｓａ 原液 １１ 滴（毛细滴管））染色

８ ～１０ 分钟，水冲洗。
６） 空气干燥、镜检。
（２） 方法 ２：Ｇ 带胰酶唱ＥＤＴＡ 方法。
１） 将保存 ５ 天的制片置 ３７℃温箱烤片 ２ ～３ 小时（或 ７０℃烤 ２ 小时）。
２） 将烤片投入冰箱预冷的胰酶唱ＥＤＴＡ 混合液（临用前，将 ０畅１％ 胰酶液和 ０畅０２％ ＥＤ唱

ＴＡ 溶液按 １∶１ 比例混合用 ＮａＨＣＯ３调 ｐＨ ６畅８～７ 放冰箱保存）中，轻轻摆动 ４ ～１０ｓ左右。
３） 在 ｐＨ６畅８ 的磷酸缓冲液中漂洗一次。
４） 稀释 Ｇｉｅｍｓａ（１∶１０）染液染色 １０ ～３０ 分钟。
５） 无离子水冲洗，空气干燥。
６） 显微镜观察。
２畅实验观察　先在低倍镜自上而下，自左至右地选择分散良好，没有染色体重叠，带纹

清晰的 ５ 个 Ｇ 带中期分裂相，然后转至油镜下观察，计数染色体数目，根据每号染色体的特
征予以鉴别。 （图 １唱８，图 １唱９）
五、 注意事项

（１） Ｇ 显带的好坏，首先取决于染色体本身制片的质量，染色体要较长，以早中期为宜，
且中期相丰富、分散好，无胞浆背景。

（２） 标本保存时间不宜太长。 时间越长，细胞对胰酶处理的抵抗性越强，片龄过长的标
本染色后会导致斑点状而非带纹。

（３） 胰酶温度和处理时间需控制好，一般胰酶处理时间不少于 ３０ｓ。
六、 作业与思考题

（１） 实验报告：油镜下观察 １ 个 Ｇ 显带中期分裂相，计数染色体数目，绘制 １ 个 Ｇ 显带
中期分裂相简图，将每号染色体的位置和序号标记上。
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图 １唱８　人类 Ｇ显带染色体分裂相

图 １唱９　人类 Ｇ显带染色体核型
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　　（２） 要制备出良好的 Ｇ 显带标本，操作时需注意哪些问题？
（３） 什么叫核型，人类正常核型分几组，各组有什么特征？

（夏米西努尔· 伊力克）

实验六　人类 Ｇ显带染色体核型分析
一、 实验目的
　　（１） 观察 Ｇ 显带染色体的形态结构，掌握各号染色体 Ｇ 显带特征。

（２） 掌握 Ｇ 显带核型分析方法。
（３） 了解几种染色体异常与疾病的关系。

二、 实验原理
２０ 世纪 ７０ 年代初，随着染色体显带新技术的问世和发展，极大地推动了染色体研究。

所谓的显带技术就是利用特殊的染色方法使染色体的长轴上显示出一条条宽窄和明暗交

替或染色深浅不同的横纹，将这横纹称为带（ｂａｎｄ）。 通过显带技术，使人类的 ２４ 种染色体
都显示出独特的带纹，称为带型（ｂａｎｄｉｎｇ ｐａｔｔｅｒｎ）。

经胰酶处理、Ｇｉｅｍｓａ 染色后，染色体出现与 Ｑ 显带类似的深浅不同的带纹，称为 Ｇ 显
带。 由于 Ｇ 显带方法简单、廉价、易行、带纹清晰易辨，在普通显微镜下可以分辨，标本可以
长期保存，现已成为普遍采用的常规方法。 每对同源染色体的带型基本稳定，不同对染色
体带型不同，因此通过 Ｇ 显带染色体的核型分析不仅可以准确识别每一号染色体；而且也
可以发现染色体上微小的结构特征，为基因定位、区域制图、临床染色体病精确诊断和病因
研究创造了必要的前提。
三、 实验用品和材料

１畅器械　剪刀、镊子、胶水、尺子、实验报告纸。
２畅照片　人类染色体 Ｇ 显带制片，Ｇ 显带染色体照片，异常 Ｇ 显带染色体照片。

四、 实验方法和步骤
（１） 教师讲解 Ｇ 显带染色体核型分析方法和各号染色体的带型特点。
（２） 学生取 Ｇ 显带染色体照片一张，把正常人 Ｇ 带中期染色体相片中每一个染色体剪

下来，按 ＩＳＣＮ 分组列号，并粘贴于核型分析板上。 染色体的剪贴方法同非显带染色体，但
要按照各号染色体的 Ｇ 显带特点明确区分各号染色体，并排列在正确的位置上。

（３） 完成剪贴工作后，分析核型，写出结论：正常女性 ４６，ＸＸ或正常男性 ４６，ＸＹ。 （图 １唱１０）
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图 １唱１０　正常男性的 Ｇ显带染色体

附 1：正常人各染色体的 G带特征及鉴别要点

１畅Ａ 组　１～３ 号染色体。
（１） １ 号染色体
１） 短臂：近侧段有 ２ 条深带，第 ２ 深带稍宽，在处理较好的标本上，远侧段可显出 ３ ～４

条淡染的深带。 此臂分为 ３ 个区，近侧的第 １ 深带为 １ｐ２１；第 ２ 深带为 １ｐ３１。
２） 长臂：副缢痕紧贴着丝粒，染色浓。 其远侧为一宽的浅带，近中段与远侧段各有两条

深带，此中段第 ２ 深带染色较浓，中段两条深带稍靠近，此臂分为 ４ 个区，副缢痕远侧的浅带
为 １ｐ２１ 号带、中段第 ２ 深带为 １ｐ３１ 号带，远侧段第 １ 深带为 １ｐ４１ 号带。

（２） ２ 号染色体
１） 短臂：可见 ４ 条深带，中段的 ２ 条深带稍靠近，此臂分为 ２ 个区，中段两条深带之间

的浅带为 ２ｐ２１。
２） 长臂：可见 ７ 条深带，第 ３ 和第 ４ 深带有时融合。 此臂分为 ３ 个区，第 ２ 和第 ３ 深带

之间的浅带为 ２ｐ２１ 带，第 ４ 和第 ５ 深带之间的浅带为 ２ｐ３１ 号带。
（３） ３ 号染色体：在长臂与短臂的近中段各具有 １ 条明显的宽的浅带。
１） 短臂：一般在近侧段可见 １ 条较宽的深带，远侧段可见 ２ 条深带，其中远侧 １ 条较

窄，且着色淡，这是区别 ３ 号染色体短臂的显著特征。 在处理较好的标本上，近侧段的深带
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可分为 ２ 条深带，此臂分 ２ 个区，中段浅带为 ２ 区 １ 带。
２） 长臂：一般在近侧段和远侧段各有 １ 条较宽的深带，在处理好的标本上，近侧段的深

带可分为 ２ 条深带，远侧段的深带可分为 ３ 条深带，此臂分为 ２ 个区，中段浅带为 ２ 区 １ 带。
该染色体的 Ｇ 带图有点像蝴蝶结。

２畅Ｂ 组　４～５ 号染色体。
（１） ４ 号染色体
１） 短臂：可见 ２ 条深带，近侧深带染色较浅，短臂只有 １ 个区。
２） 长臂：可见均匀分布的 ４ 条深带，在处理较好的标本上，远侧段的 ２ 条深带可各自分

为 ２ 条较宽的深带。 此臂分为 ３ 区，近侧段第 １ 和第 ２ 条深带之间的浅带为 ２ 区 １ 带，远侧
段两条深带之间的浅带为 ３ 区 １ 带。

（２） ５ 号染色体
１） 短臂：可见 ２ 条深带，其远侧的深带宽且着色浓，此臂仅 １ 个区。
２） 长臂：近侧段 ２ 条深带，染色较淡，有时不明显，中段可见 ３ 条深带，染色较浓，有时

融合成 １ 条宽的深带，远侧段可见 ２ 条深带，近末端的 １ 条着色较浓，此臂分为 ３ 个区，中段
第 ２ 深带为 ２ 区 １ 带，中段深带与远侧深带之间的宽阔的浅带为 ３ 区 １ 带。

３畅Ｃ 组　６～１２ 号和 Ｘ 染色体。
（１） ６ 号染色体
１） 短臂：中段有 １ 条明显宽阔的浅带，形如“小白脸”，是此染色体的特征，近侧段和远

侧段各有 １ 条深带，近侧深带贴着丝粒。 在处理较好的标本上，远侧段的深带可分为两条深
带。 此臂分为 ２ 个区，中段的明显而宽的浅带为 ２ 区 １ 带。

２） 长臂：可见 ５ 条深带，近侧 １ 条紧贴着丝粒，远侧末端的 １ 条深带着色较淡；此臂分
为 ２ 个区，第 ２ 和第 ３ 深带之间的浅带为 ２ 区 １ 带。

（２） ７ 号染色体：着丝粒着色浓
１） 短臂：有 ３ 条深带，中段深带着色较淡，有时不明显，远测深带着色浓，形似“瓶塞”。

此臂分为 ２ 个区，远侧段的深带为 ２ 区 １ 带。
２） 长臂：有 ３ 条明显深带，远侧近末端的 １ 条着色较淡；第 ２ 和第 ３ 带稍接近。 此臂分

为 ３ 个区，近侧第 １ 深带为 ２ 区 １ 带、中段的第 ２ 深带为 ３ 区 １ 带。
（３） ８ 号染色体
１） 短臂：有 ２ 条深带，中段有 １ 条较明显的浅带，这是与 １０ 号染色体相鉴别的主要特

征。 此臂分为 ２ 个区，中段的浅带为 ２ 区 １ 带。
２） 长臂：可见 ３ 条分界极不明显的深带，此臂分 ２ 个区，中段的深带为 ２ 区 １ 带。
（４） ９ 号染色体：着丝粒着色浓
１） 短臂：近侧段和中段各有 １ 条深带，在处理较好的标本上，中段可见 ２ 条较窄的深

带。 此臂分为 ２ 个区，中段深带为 ２ 区 １ 带。
２） 长臂：可见明显的 ２ 条深带，次缢痕一般不着色，在有些标本上呈现出特有的颈部

区。 此臂分为 ３ 个区，近侧的 １ 条深带为 ２ 区 １ 带，远侧的 １ 条深带为 ３ 区 １ 带。
（５） １０ 号染色体：着丝粒着丝浓
１） 短臂：近侧段和近中段各有 １ 条深带，在有些标本上近中段可见 ２ 条深带，但与 ８ 号

染色体短臂比较，其上深带的分界欠清晰。 此臂只有 １ 个区。

·８１· 　医学遗传学实验指导



２） 长臂：可见明显的 ３ 条深带，远侧段的 ２ 条深带稍靠近，这是与 ８ 号染色体相鉴别的
一个主要特征，此臂分为 ２ 个区，近侧段的 １ 条深带为 ２ 区 １ 带。

（６） １１ 号染色体
１） 短臂：近中段可见 １ 条深带，在处理较好的标本上，这条深带可分为 ３ 条较窄的深

带。 此臂只有 １ 个区。
２） 长臂：近侧有 １ 条深带，紧贴着丝粒。 远侧段可见 １ 条明显的较宽的深带，这条

深带与近侧的深带之间是 １ 条宽阔的浅带，这是与 １２ 号染色体相鉴别的一个明显的特
征，在处理较好的标本上，远侧段的这条较宽的深带可分为 ２ 条较窄的浅带，两深带之
间有 １ 条很窄的浅带，一般极难辨认，但它是区分的一个界标，在有些标本上近末端处
可见 １ 条窄的淡染的深带。 此臂分 ２ 个区，上述远侧两条深带之间的那条很窄的淡带
为 ２ 区 １ 带。

（７） １２ 号染色体
１） 短臂：中段可见 １ 条深带，此臂只有 １ 个区。
２） 长臂：近侧有 １ 条深带，紧贴着丝粒，中段有 １ 条宽的深带，这条深带与近侧深带之

间有 １ 条明显的浅带，但与 １１ 号染色体比较这条浅带较窄，这是鉴别 １１ 号与 １２ 号染色体
的一个主要特征。 在处理较好的标本上，中段这条较宽的深带可分为 ３ 条深带。 其正中一
条着色较浓，在有些标本上，远侧段还可以看到 １ ～２ 条染色较淡的深带。 此臂分为 ２ 个区，
中段正中的深带为 ２ 区 １ 带。

（８） Ｘ 染色体：其长度介于 ７ 号和 ８ 号染色体之间，主要特点是长臂和短臂中段各有 １
条深带，有“一担挑”之名。

１） 短臂：中段有一明显的深带，宛如竹节状。 在有些标本上远侧段还可以看见 １ 条窄
的着色淡的深带，此臂分为 ２ 个区，中段的深带为 ２ 区 １ 带。

２） 长臂：看见 ３ ～４ 条深带，近中部 １ 条最明显，此臂分为 ２ 个区，近中段的深带为 ２ 区
１ 带。

４畅Ｄ 组　１３ ～１５ 号染色体，具有近端着丝粒和随体。
（１） １３ 号染色体：着丝粒区深染
长臂：可见 ４ 条深带，第 １ 和第 ４ 深带较窄，染色较淡；第 ２ 和第 ３ 深带较宽，染色较浓。

此臂分为 ３ 个区，第 ２ 深带为 ２ 区 １ 带，第 ３ 深带为 ３ 区 １ 带。
（２） １４ 号染色体：着丝粒区深染
长臂：近侧和远侧各有 １ 条较明显的深带。 在处理较好的标本上，中段尚看见 １ 条着色

较浅的深带。 此臂分为 ３ 个区，近侧深带为 ２ 区 １ 带，远侧深带为 ３ 区 １ 带
（３） １５ 号染色体：着丝粒区深染。
长臂：中段有一条明显深带；染色较浓，有的标本上近侧段可见 １ ～２ 条淡染的深带。 此

臂分为 ２ 个区，中段深带为 ２ 区 １ 带。
５畅Ｅ 组　１６～１８ 号染色体
（１） １６ 号染色体
１） 短臂：中段有 １ 条深带，在较好的标本上看见 ２ 条深带，此臂只有 １ 个区。
２） 长臂：近侧段和远侧段各有 １ 条深带。 有时远侧段 １ 条不明显，次缢痕着色浓；此臂

分 ２ 个区，中段深带为 ２ 区 １ 带。
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（２） １７ 号染色体
１） 短臂：有 １ 条深带，紧贴着丝粒，此臂只有 １ 个区。
２） 长臂：远侧段看见 １ 条深带，这条深带与着丝粒之间为一明显而宽的浅带，此臂分为

２ 个区，这条明显而宽的浅带为 ２ 区 １ 带。
（３） １８ 号染色体
１） 短臂：一般为浅带，此臂只有 １ 个区。
２） 长臂：近侧和远侧各有 １ 条明显的深带，此臂分为 ２ 个区，两深带之间的浅带为 ２ 区

１ 带。
（４） １９ 号染色体：着丝粒及其周围为深带，其余为浅带。 短臂和长臂均只有 １ 个区。
（５） ２０ 号染色体：着丝粒区浓染。 短臂有一条明显的深带，此臂只有 １ 个区。
长臂：中段和远侧段看见 １ ～２ 条染色较淡的深带，有时全为浅带。 此臂只有１ 个区。

此染色体有“头重脚轻”之名。
６畅Ｇ 组：２１ ～２２ 号染色体和 Ｙ 染色体，２１、２２ 号有随体
（１） ２１ 号染色体：着丝粒区着色淡。 其长度比 ２２ 号短，其长臂上有明显而宽的深带。

此臂分 ２ 个区，其深带为 ２ 区 １ 带。
（２） ２２ 号染色体：着丝粒区染色浓。 其长度比 ２１ 号长，在长臂上可见 ２ 条深带，近侧

的 １ 条着色浓，而且紧贴着丝粒。 近中段的 １ 条着色淡，在有的标本上不显现。 此臂只有 １
个区。

（３） Ｙ 染色体：长度变化大，有时整个长臂被染成深带，在处理好的标本上可见 ２ 条深
带。 此臂只有 １ 个区。
附 2：人类染色体 G带歌谣

一秃二蛇三蝶飘，四像鞭炮五黑腰；六号像个小白脸，七盖八下九苗条；
十号长臂近带好，十一低来十二高；十三、四、五一二一，十六长臂缢痕大；
十七长臂带脚镣，十八白头肚子饱；十九中间一点腰；二十头重脚飘飘；
二十一好像黑葫芦瓢，二十二头上一点黑；Ｘ 染色一担挑，Ｙ 染色长臂带黑脚。

五、 作业与思考题
（１） 实验报告：学生取 Ｇ 显带染色体照片一张，把正常人 Ｇ 带中期染色体相片中每一

个染色体剪下来，按 ＩＳＣＮ 分组列号，并粘贴于核型分析版上。 完成剪贴工作后，分析核型，
写出结论：正常女性 ４６，ＸＸ 或正常男性 ４６，ＸＹ。

（２） 人类染色体 Ｇ 带技术的基本原理是什么？
（３） 怎样识别人类 Ｇ 带染色体？

（苏　刚）
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实验七　人类染色体 Ｃ显带技术
一、 实验目的
　　（１） 学习 Ｃ 显带标本制作法、了解 Ｃ 显带原理。

（２） 掌握 Ｃ 显带染色体的基本特征。
二、 实验原理

Ｃ 显带技术是一种染色体局部显带技术。 染色体经碱、酸、盐处理后，再经 Ｇｉｅｍｓａ 染
色，呈现出特有的着丝粒、次缢痕区及 Ｙ 染色体长臂远侧段等的结构异染色质区深染，称为
Ｃ 带。 此区域的 ＤＮＡ 多为高度重复序列，并仅与组蛋白紧密结合，因而保护了 Ｃ 带区的异
染色质免受酸、碱、盐破坏，并易被 Ｇｉｅｍｓａ 深染。 如该区域的 ＤＮＡ 一旦发生变性，在改变变
性条件后，即可快速复性，这是高度重复序列 ＤＮＡ 所具有的特性。 其他部位的 ＤＮＡ 一旦被
碱破坏变性后，不易发生复性，或复性较慢，因此，不易被 Ｇｉｅｍｓａ 着色。 所以，染色体两臂的
常染色质部分仅显示出浅淡的染色体轮廓。 优良的 Ｃ 带标本，可使结构异染色质区着色
很深。

Ｃ 带显示的结构异染色质表现在：①各号染色体的着丝粒部位；②各近着丝粒部位；
③在各具有次缢痕的部位如 １、９、１６ 号染色体长臂上；④Ｙ 染色体长臂远端。 因此，利用 Ｃ
带，可以准确地识别这些染色体，并可确定着丝粒的位置和数目。 不同个体、种族，Ｃ 带的大
小和染色的强度不同，呈现出多态性，故 Ｃ 显带技术在多态性研究和鉴别染色体来源等方
面具有一定的意义。
三、 实验用品与材料

１畅器材　光学显微镜、恒温水浴箱、温度计、立式染缸、镊子、吸管、量筒、烧杯、盖玻片、
擦镜纸等。

２畅试剂　０畅２ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ溶液、５％ Ｂａ（ＯＨ） ２ 溶液、 ２ ×ＳＳＣ 缓冲液、Ｇｉｅｍｓａ 染液、７０％
乙醇溶液、８０％乙醇溶液、９５％乙醇溶液和乙醇。

３畅标本　外周血培养按常规法制作染色体标本。 （白片）。
４畅试剂配方
（１） ２ ×ＳＳＣ 溶液：称取 １７畅５ｇ ＮａＣｌ 和 ８畅８ｇ 枸橼酸钠溶于 ８００ｍｌ 蒸馏水内，用 １ｍｏｌ／Ｌ

ＮａＯＨ 调 ｐＨ 到 ７畅０，加水到 １０００ｍｌ。
（２） ０畅０１ ｍｏｌ／Ｌ 的磷酸缓冲液 （ ＰＢＳ 液）：称量 ０畅０１ ｍｏｌ／Ｌ Ｎａ２ ＨＰＯ４ （Ｍ ＝３５８畅２ｇ）

２畅２２ｇ，然后溶于 ６２０ｍｌ蒸馏水内。 ０畅０１ ｍｏｌ／Ｌ ＫＨ２ ＰＤ４ （Ｍ ＝１３６畅０９ｇ）０畅３５ｇ 溶于 ３８０ｍｌ 蒸
馏水中。 上述两液混匀后用 ０畅２ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ 调 ｐＨ 到 ６畅８ 左右，即配成 １０００ｍｌ ０畅０１ ｍｏｌ／Ｌ
ＰＢＳ 液，室温保存。
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（３） Ｇｉｅｍｓａ 染液
Ｇｉｅｍｓａ 染料　　　　　０畅５ｇ
甘油（丙三醇） ３３ｍｌ
甲醇 ３３ｍｌ
用时与 ｐＨ ６畅８ 的 ＰＢＳ 液以 １∶９ 稀释即可。

四、 实验方法与步骤
方法（一）
（１） 将制好的玻片放入 ０畅２ ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ溶液中 １ 小时。
（２） 蒸馏水冲洗两遍。
（３） 浸入预先水浴加温 ５０℃ ５％ 的饱和 Ｂａ（ＯＨ） ２ 溶液 ８ ～１０ 分钟。
（４） 蒸馏水冲洗二次。
（５） 浸入预先水浴加温 ６０℃ ２ ×ＳＳＣ 溶液中 １畅５ 小时。
（６） 蒸馏水冲洗三次。
（７） Ｇｉｅｍｓａ 染色 １０ ～１５ 分钟。
（８） 流水轻轻冲洗，空气干燥，镜检。
方法（二）
（１） 将制好的玻片浸入预先水浴加温 ５８℃ 饱和 Ｂａ（ＯＨ） ２ 溶液中 ５ 分钟。
（２） 取出标本置 ０畅１ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ溶液中漂洗 １ ～２ 分钟。
（３） 然后蒸馏水漂洗数次。
（４） 乙醇脱水：７０％乙醇溶液→８０％乙醇溶液→９５％乙醇溶液→乙醇（每个浓度 ５ 分

钟），空气干燥。
（５） 浸入预先水浴加温 ６５℃ ２ ×ＳＳＣ 溶液中 １畅５ 小时。
（６） Ｇｉｅｍｓａ 染色 １０ ～１５ 分钟。
（７） 流水轻轻冲洗，空气干燥，镜检。
（８） 实验观察：由低倍镜找到合适的细胞分裂相，然后换油镜观察（表 １唱２）。

表 1唱2　C带标本的带型特征
染色体号 着色区大小 其他特征

　　　　　１ 大　 　 　从着丝粒伸展至长臂内
　　　　　２ 小　
　　　　　３ ～８ 中等

　　　　　９ 大　 　 　从着丝粒伸展至长臂内
　　　　　１０ 中等

　　　　　１１ 中等

　　　　　１２ 中等

　　　　　１３ 中等 　 　有时分成两段
　　　　　１４、１５ 中等

　　　　　１６ 大　 　 　从着丝粒伸展至长臂内
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续表

染色体号 着色区大小 其他特征

　　　　　１７ 中等

　　　　　１８ 中等 　 　但较 １７ 号稍大些
　　　　　１９ ～２２ 中等

　　　　　Ｘ 中等

　　　　　Ｙ 　 　着丝粒上有一较小的带，长臂的远端有一大带

五、 注意事项
（１） 片龄不宜过长，否则影响 Ｃ 带质量。
（２） 制片从饱和 Ｂａ（ＯＨ） ２中取出时要迅速投入 ０畅１ｍｏｌ／Ｌ ＨＣｌ 溶液中，以免 Ｂａ（ＯＨ） ２

的沉淀物粘贴在玻片上影响 Ｃ 带的观察。
（３） 染色浓度及时间不宜过高过长，以免影响 Ｃ 带的质量。 （图 １唱１１）

图 １唱１１　人类染色体 Ｃ显带核型图

六、 作业与思考题
（１） 实验报告：每人剪贴一张 Ｃ 带染色体照片，作为对照的中期分裂相贴在报告单上

方，核型贴在下方。
（２） 怎样识别人类 Ｃ 带染色体？
（３） 制备 Ｃ 带染色体应注意哪些问题？

（朱宏文）
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实验八　人类染色体 Ｒ显带技术
一、 实验目的
　　（１） 掌握人类染色体 Ｒ 显带技术。

（２） 观察人类染色体 Ｒ 带的形态特征。
二、 实验原理

Ｒ 显带技术是因为该法显带与其他（Ｑ、Ｇ）带型相反，巴黎会议（１９７１）将其定名为“ ｒｅ唱
ｖｅｒｓｅ ｂａｎｄｓ”，简称 Ｒ 带，又称“反带”或逆转 Ｇｉｅｍｓａ 法。 Ｒ 带特征与 Ｇ 带相同，只是浅带和
深带颠倒而已。

由于 Ｇ 显带显示的各染色体两臂末端均为浅带，如果在染色体两臂末端发生缺失等异
常时，一般难以识别检出。 而 Ｒ 带正好能将各染色体末端显示出易于识别的深带，所以，Ｒ
显带技术对分析、研究染色体的末端缺失或者结构重排特别有用。
三、 实验用品与材料

１畅器械　显微镜、超级恒温水浴锅、酒精温度计、染色缸、滴管。
２畅试剂药品　磷酸缓冲液（ｐＨ ６畅５）、Ｇｉｅｍｓａ 原液。
３畅标本　按常规法制作染色体标本（白片）。
４畅试剂配方
（１） Ｅａｒｌｅｓ液
１） 溶液 Ａ：ＮａＣｌ ６畅８０ｇ、ＫＣｌ ０畅４０ｇ、ＮａＨ２ＰＯ４ · Ｈ２Ｏ ０畅１４ｇ、蒸馏水 ８００ｍｌ。
２） 溶液 Ｂ：ＣａＣｌ ２０畅２０ｇ、ＭｇＣｌ· ６Ｈ２Ｏ ０畅１７ｇ、蒸馏水 ２００ｍｌ。
将溶液 Ａ 倒入溶液 Ｂ 中，混合后即可。
（２） Ｈｏｅｃｈｓｔ唱３３２５８ 原液：Ｈｏｅｃｈｅｓｔ唱３３２５８ ２ｍｇ，蒸馏水 ４ｍｌ。 Ｈｏｅｃｈｅｓｔ 工作液：２００ｍｌ

１／１５ｍｏｌ／Ｌ，ＰＢＳ 加 ０畅７５ｍｌ原液。
（３） 吖啶橙（ａｃｒｉｄｉｎｅｏｒａｎｇｅ）。
（４） ｐＨ６畅５ ＰＢＳ
１） 溶液 Ａ：０畅０７ｍｏｌ／Ｌ Ｎａ２ＨＰＯ４ · １２Ｈ２Ｏ。
２） 溶液 Ｂ：０畅０７ｍｏｌ／Ｌ ＫＨ２ＰＯ４ 。
３） 将 ３２ｍｌ Ａ 液和 ６８ｍｌ Ｂ 液混合。
（５） 吖啶橙工作液：０畅１ｇ 吖啶橙于 １００ｍｌ ０畅０７ｍｏｌ／Ｌ ＰＢＳ中。
（６） 胸腺嘧啶核苷（Ｔｈｙｍｉｄｉｎｅ）：使最终浓度为每毫升为 ０畅３ｍｇ。
（７） ５唱溴脱氧尿嘧啶核苷（ＢｒｄＵ）：使最终浓度为 ３ ×１０ －５ｍｏｌ／Ｌ。

四、 实验方法与步骤
（１） 所制标本在 Ｈｏｅｃｈｓｔ唱３３２５８ 工作液中，浸染 ２０ 分钟或在吖啶橙工作液中浸染 ５
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