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前言

　　从简单的A、T、G、C组合到复杂的人类疾病，这其中隐含的奥妙是人类目前不断孜孜以求的真
理。
有幸的是，我们生活在一个遗传病致病基因被大量发现的年代，对疾病遗传基础的深入了解将对疾病
诊断、预防和治疗的推动起关键作用，这也是未来医学的焦点。
而人类基因组计划的巨大成就以及随后的“功能基因组学”、“表观基因组学”和“蛋白质组学”等
二系列后基因组计划的启动，提升了人们解密自身的能力和战胜病魔的信心。
层出不穷的新概念、新内容和新技术把生命科学研究带人了日新月异的快速发展阶段，同时也对医学
遗传学的教学提出了快速更新补充的高要求。
　　什么是医学遗传学呢？
这是一门研究人类疾病或病理性状遗传规律和物质基础的学科。
它回答某一疾病是否遗传、怎样遗传、物质基础（病因）和发病机制，以及如何防治等一系列问题。
近些年来，医学遗传学之所以取得了空前的发展，并成为现代医学的核心学科之一，是因为它不仅指
出了人类变异与遗传的基础，帮助医生从遗传学的观点重新认识各种疾病，同时还通过染色体检查、
基因诊断、基因治疗等手段为疾病的有效干预提供了新的途径。
　　医学遗传学也是一门交叉学科，它是遗传学方法和知识在医学中的应用。
但由于在一切生物中人类的表型，尤其是病理表型是研究最为详尽的（例如，血压、血糖的波动，轻
微的头疼，智力低下，这些都可在人类中加以确认），对人类表型的遗传基础研究又将反过来大大地
丰富遗传学本身，并使医学遗传学成为遗传学中发展最快、成就最为突出的领域。
　　对本书的学习应注重把握以下几点：①掌握好医学遗传学涉及的基本概念、基本知识、基本理论
和主要研究方法；②注重将遗传学的基本知识、基本理论和新进展与临床医学结合，特别是与疾病的
诊断和预防相结合；③要善于举一反三，以典型疾病为基础，将从中学到的原理类推到其他基因及其
导致的疾病中，达到触类旁通的效果。
　　本书由我国军队医学院校多位遗传学家和长期从事一线教学、科研任务的教师编写。
由于时间和水平有限，本书难免有疏漏和不足之处，恳请同道们不吝赐教，并期望读者提出宝贵意见
，以利再版时修正。
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内容概要

本书提炼了当前医学遗传学教学内容的精华，同时引入了医学遗传学理论和相关研究的最新进展。
书中染色体病、单基因病、多基因遗传、线粒体遗传及免疫遗传等章节在保留基本原理要点的同时，
力求做到深入浅出，从新的角度启发读者认识医学遗传学的基本问题；表观遗传学、疾病相关基因克
隆策略及连锁、关联分析等章节注重对前沿领域的介绍；而遗传学理论在医学上的应用是本书意图强
化的内容要点，这在临床遗传学和各种遗传病的介绍中都有体现。
　　本书主要用作医学院校各专业本科生教材，也可供生命科学研究人员或临床医生参考。
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章节摘录

　　人体的每一个有核细胞都有一套完全相同的基因组，但不同组织的细胞形态和功能却相去甚远。
即使是在同一组织，不同的发育时期及不同的生理、病理条件下其基因组的表达状态也是不一样的。
整个基因组的表达和调控是一个十分复杂但协调有序的过程，这一过程不仅与基因本身的功能有关，
也与整个细胞及机体的功能状态有关。
对基因组表达调控的研究将进一步阐明胚胎分化、个体发育等重要的生命现象，以及阐明疾病发生的
分子机制，为疾病的诊断、治疗和预防提供科学依据。
功能基因组学的主要研究内容之一，就是要全方位地研究生物体的基因在不同条件、不同状态下的表
达水平，以及形成这种特定的表达状况的调控机制。
近年来发展起来的基因芯片和蛋白质芯片等技术，在基因组的表达和调控研究中发挥了重要作用。
基因芯片能够在细胞水平上检测基因组的表达情况，通过比较不同生理条件下、不同发育阶段的基因
组表达水平，可以从宏观上研究基因组的表达和调控规律。
例如，通过检测癌组织和对应的非癌组织的基因表达状况，观察有哪些基因在两种组织中存在不同的
表达（表达与否或表达量的差别），然后将这些表达有差异的基因进行进一步的研究，有可能这些基
因就是候选的癌基因或抑癌基因。
随着检测技术的不断发展，不久的将来，这些技术应该可以检测到每个细胞一个拷贝的表达水平，区
分基因的不同剪接方式，甚至达到检测单个细胞的基因组表达特征的能力。
　　基因组表达和调控的复杂性不仅表现在基因表达的组织特异性和时空特异性，还表 现为蛋白产物
的翻译后修饰状态的高度复杂性，这又涉及功能基因组学的另一个重要分 支——蛋白质组学。
　　三、蛋白质组学　　如果说细胞内的基因组包含了决定细胞分化、生长、运动、分裂，以及衰老
死亡的 命令，那么蛋白质便是这些命令的执行者。
细胞的各种功能都是通过蛋白质来实现的。
 但是，基因、mRNA和蛋白质之间并不是一一对应的关系。
一个基因在转录为mRNA 的过程中，由于可变剪接的缘故，可以加工成几种不同的mRNA，进而翻译
成不同的 蛋白质。
而蛋白质经过不同的修饰（糖基化、磷酸化等）后，其功能又不相同。
尽管机 体的每个细胞都含有一套相同的基因组，但在特定的组织、特定的阶段、特定的环境 中，基
因的表达情况却大相径庭。
例如，在胰腺的细胞中，胰岛素基因的mRNA含 量特别丰富，而在神经细胞中却没有；还有，在胚胎
阶段表达的许多基因，到了成年后 不再表达。
由于基因组学的进展和技术的进步，可以用基因表达连续分析法（serial analysis of gene expression
，SAGE）、基因芯片等技术同时检测到成千上万个基因 mRNA的表达，但由于mRNA水平和蛋白质水
平之间并不完全相关，仍然得不到完整 的信息。
解决办法之一就是直接研究基因的产物——蛋白质。
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