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前言

　　在这本教科书的第一版序言中，我们曾满怀雄心地写道“《医学遗传学原理》的目的是让学生和
医生了解遗传学正在发展的情况并将其应用于诊治病人。
”我们希望我们至少已经部分地成功了，因为在过去的七年中，我们对疾病遗传基础的认识已有了急
剧的增长。
临床实践中遗传学的影响亦有显著的增长。
对医学学生和实习医生而言，认识医学遗传学基本原理，现在比过去更为重要。
　　事实上，新版的每一章都反映了人类分子遗传学中令人吃惊的进展。
如改进了检测和鉴定突变的技术，开发了自动测序技术以及产生了特异基因精确失活的小鼠等，这些
只是少数例证。
已经发现三联体一重复动态突变是疾病发生的一种机制，这一点启示了我们对脆性x综合征、强直性
肌营养不良、Huntington病和相关神经变性疾病的认识。
由于荧光原位杂交（F’ISH）技术的应用，分子细胞遗传学有了特殊的进展，它在基因定位和分子细
胞学诊断上起着重要的作用。
癌遗传学的进展现已应用到常见癌症如结肠癌和.乳腺癌的个体风险鉴定。
　　或许这一切中最令人惊异的是人类基因组遗传作图和物理作图的进展。
定位克隆疾病基因是1990年的一个主要技术成就，今天几乎已成为常规了。
人类基因组计划促进我们对遗传解剖学和鉴定致病基因的知识正按指数增长，这也成为新版中独立一
章的题目。
这些进展扩大了对症状前个体和具有传递遗传病风险个体的遗传筛查项目的范围，增加了具有患病风
险的夫妇现在可进行产前诊断的疾病种类，同时还推进了对常见复杂病遗传基础的认识。
最后，所有这些进展引起若干有争议的伦理问题，促使我们增添了新的一章——遗传学的伦理问题。
　　医学遗传学的发展必然导致本书内容的扩展。
然而，本书仍旧阐述医学遗传学原理，并不打算写成人类或医学遗传学纲要。
因此，我们将迄今为止优秀的印刷版和电子版参考文献列于相应章节的正文之后。
　　遗传学像医学其他分科一样有自己的专业语言。
关键词首次介绍时用黑体字，并在词汇表中下一定义。
在本书的最后，一个特别的部分是关于每章的学习问题及其答案。
问题有两类：第一类问题是能够回答的，或者通过学习该章内容直接回答，或者把学到的原理应用到
正文中并未特别涉及的领域而间接回答。
第二类问题用星号标明，可不必做任何简单的、直接的或正确的回答。
更确切地说，设计这些问题是为了刺激思考和讨论，以鼓励读者在超出本书范围之外扩展他（她）的
分析，并希望把包括本书在内的这些原理应用于尚未定论的新情况中。
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内容概要

　　近年来人类分子细胞遗传学迅猛发展，尤其在人类基因组计划方面取得了重大成就。
《生命科学名著：医学遗传学原理》运用这些新成就，结合遗传学基本理论，系统而有重点地阐述了
遗传学在医学中的重要作用；基因和染色体的结构与功能；群体遗传学与多基因遗传；现代分子生物
学各种技术；人类疾病的细胞与分子遗传学机理；致病基因的定位与克隆；人类基因组学；临床遗传
学；癌遗传学与基因治疗等章节。
书后还附有每章的问题与答案，有助于加深对内容的理解。
　　《生命科学名著：医学遗传学原理》是世界著名的遗传学家，美国NH人类基因组研究所主
任F.S.Collins和密歇根大学T.D.Gelehrter教授等编著的医学遗但学名著《生命科学名著：医学遗传学原
理》的第二版，译文较好地保持了原书的风格，是一本值得推荐的教科书和参考用书。
适合作为医科院校的本科教材，也可供临床医生和医学遗传学研究人员及相关研究人员参考使用。
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书籍目录
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功能第三章 孟德尔式遗传第四章 群体遗传学和多因素遗传第五章 分子遗传学：基因结构、调节和操
作第六章 人类疾病的分子遗传学——血红蛋白病第七章 人类疾病的生化和分子遗传学第八章 细胞遗
传学第九章 人类基因组解剖学：基因定位、连锁及定位克隆第十章 人类基因组计划第十一章 癌遗传
学第十二章 临床遗传学第十三章 基因治疗第十四章 伦理的思考词汇表问题和答案
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章节摘录

　　几十年来，遗传学基础学科和医学临床学科一直是双向相互作用并且成果累累。
在其早期阶段，遗传学倾向于植物和动物饲养，属昆虫学家的范畴，而并非医生的领域。
孟德尔在19世纪60年代通过豌豆实验已能系统地表达基因概念。
他采取计划交配，并观察数代，发现了决定性因素，而这在人类研究中是难以获得的。
同样其他人利用果蝇的传代期短和基因组相对简单（同哺乳动物相比）的特点，对果蝇进行研究，获
益很大。
然而，人类遗传学萌发于20世纪初，对一些重要理论的认识和探索要比其他物种更深奥。
群体遗传学、多态性的研究（第九章）和生化遗传学（第七章）就是突出的例证。
近几年，这种趋势仍在继续，新学科层出不穷。
正如第十一章要论述的那样，人类肿瘤遗传学的新领域表明人类细胞携带一组基因叫“癌基因”，另
一组1114。
“肿瘤抑制基因”。
它们在正常情况下参与形成失控的生长方式。
这些基因的某些突变能使生长方式失控，我们认为是癌症。
癌基因和肿瘤抑制基因的发现已证明了在癌症、病毒学和遗传学之间的一种不曾预料的联系，并把生
物学和生化学的不同领域联系起来。
许多癌症同特定的染色体重排有关，这也是重要的诊断和预后指标。
克隆这些断裂点区域可以发现一些新的基因，并对正常和异常生长调控机制有更好的了解。
而且，已经鉴定的几个癌基因或肿瘤抑制基因的遗传性突变可能导致出生缺陷而不是癌！
最后，在家族性癌综合征中起作用的基因的克隆和鉴定揭示了在细胞生长的、调控过程中的一些鲜为
人知的步骤。
例如，神经纤维增生症型基因的克隆（第三章和第九章中讨论）得出一个惊人的发现：这个基因不只
是肿瘤抑制基因，而且它的产物神经纤维素在涉及癌基因RAS和鸟苷三磷酸酶的正常生化信号传导通
路中起关键作用！
　　因此，医学的成就已促使遗传学和基础生物学的不断深化发展。
在另一方面，遗传学研究对医学的贡献甚至更为明显。
在当今科技医疗保健系统中，我们很容易忘记医学在其大部分历史进程中是一个描述性的学科。
虽然描述方法对于决定疾病的自然病史和记述各种治疗策略的效果是很有价值的，但医学上极为重要
的进展却通常来自于对更为基础的科学原理的阐明和随后应用于临床实践。
医学遗传学在最基本水平，即基因本身，研究人类疾病。
因此，遗传学上的发展自然地对l临床医学具有深远影响，而且这些影响将持续增长。
 　　⋯⋯
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