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内容概要

　　《临床分子诊断学》着眼于介绍当今国际分子诊断学理论及技术在临床应用的最新成果，重点论
述分子诊断技术，尤其是发展中的分子诊断微型化技术（如生物芯片技术、DNA传感器技术等）、生
物质谱技术等新型技术在感染性疾病、遗传性疾病、肿瘤疾病、药物遗传学和药物基因组学、公共卫
生安全、生殖和优生遗传学、法医学等领域的应用。
主要包括分子诊断技术和分子诊断的临床应用两大部分。
在分子诊断技术方面，密切结合我国广泛应用的分子诊断技术，主要介绍核酸提取技术、实时PCR技
术、杂交技术、DNA测序技术、光谱技术、色谱技术、生物质谱技术、生物信息学技术等。
在分子诊断的临床应用方面，主要介绍分子诊断技术在感染性疾病、单基因疾病、多基因疾病、肿瘤
疾病、耐药性方面、个体化治疗等方面的应用。
在分子诊断的遗传学咨询、公共卫生安全、分子诊断实验室质量管理等方面也予以了讨论。

　　《临床分子诊断学》可作为临床医师、检验医师、从事分子诊断技术的科研人员以及医学及生物
技术院校学生的参考用书。
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章节摘录

　　4.1.6.6 物理原因　缺失，影响引物与模板特异性结合，或因靶序列某段缺失使引物与模板失去互
补序列，其PCR扩增是不会成功的。
　　4.1.6.7 靶序列变异　　如靶序列发生突变或大片段的交叉污染，导致假阳性。
这种假阳性可用以下方法解决：操作时应小心轻柔，防止将靶序列吸人加样枪内或溅出离心管外。
除酶及不能耐高温的物质外，所有试剂或器材均应高压消毒。
所用离心管及进样枪头等均应一次性使用。
必要时，在加标本前，反应管和试剂用紫外线照射，以破坏存在的核酸。
空气中的小片段核酸污染，这些小片段比靶序列短，但有一定的同源性，可互相拼接，与引物互补后
，可扩增出PCR产物，而导致假阳性的产生，可用巢式PCR方法来减轻或消除。
　　4.1.6.8 假阳性　　出现的PCR扩增条带与目的靶序列条带一致，有时其条带更整齐，亮度更高。
　　引物设计不合适：选择的扩增序列与非目的扩增序列有同源性，因而在进行PCR扩增时，扩增出
的PCR产物为非目的性的序列。
靶序列太短或引物太短，容易出现假阳性，需重新设计引物。
　　靶序列或扩增产物的交叉污染，这种污染有两种原因：①整个基因组或变性对PCR扩增来说相当
重要，如变性温度低、变性时间短，极有可能出现假阴性。
②退火温度过低，可致非特异性扩增而降低特异性扩增效率；退火温度过高则影响引物与模板的结合
而降低PCR扩增效率。
有时还有必要用标准的温度计检测一下扩增仪或水溶锅内的变性、退火和延伸温度，这也是PCR成败
的关键之一。
　　4.1.6.9 出现非特异性扩增带　　PCR扩增后出现的条带与预计的大小不一致，或大或小，或者同
时出现特异性扩增带与非特异性扩增带。
非特异性条带的出现，其原因有：①引物与靶序列不完全互补或引物聚合形成二聚体。
②Mg2+离子浓度过高、退火温度过低、PCR循环次数过多。
③酶的质和量。
往往一些来源的酶易出现非特异条带而另一来源的酶则不出现，酶量过多有时也会出现非特异性扩增
。
　　⋯⋯
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编辑推荐

夏邦顺等编著的《临床分子诊断学(精)》以介绍常用的分子诊断技术及其在临床诊断中的应用为主要
目的，这主要基于以下考虑：①国内已有较多分子医学基本理论的专著，这些专著在基因、遗传、基
因药物组学等各个方面都有详细的叙述，尽管这些内容构成了分子诊断的基础，但本书不再占用篇幅
详细介绍。
②分子诊断技术林林总总，涉及临床分子诊断的基本技术或主流技术有其内在的联系；为了突出分子
诊断的基本原理和应用，更考虑到临床分子诊断技术的规范化和标准化，本书以目前国内广泛开展的
分子诊断学技术为主。
③分子诊断技术是一种不断发展的技术，包括其应用范围在实践中也不断发展，因此，本书对于一些
尚在实验室阶段的诊断技术也做一些介绍，以利于在临床实践中进行探索。
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