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内容概要

　　随着人类基因组计划的完成和后基因组计划的实施及日新月异的分子生物学技术的应用，我们已
生活在一个遗传病致病基因被大量发现的年代，截至2010年7月10日，在线人类孟德尔遗传（OMIM）
记载的有关人类单基因遗传的性状（疾病）的条目有20084条，定位基因12565个。
对疾病遗传基础的深入了解将对疾病的诊断和防治起着非常关键的作用。
在当今的医学教育中，医学遗传与优生已成为一门重要的必修课程。
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章节摘录

　　健康孩子的诞生必须具备3个基本条件，即父母有优质的精子、优质的卵子和适合胚胎健康发育
的内外环境。
遗传因素直接影响精卵的质量。
据统计每年活产婴儿中4％～5％具有遗传性缺陷。
遗传病是死胎、死产、新生儿死亡及婴幼儿死亡的主要原因，是导致智力低下的重要因素。
在人群中表型正常的个体可能是某种遗传病基因携带者或染色体易位、倒位等结构异常携带者，这些
人群可将遗传缺陷传递给后代，成为后代中遗传病发病的潜在威胁。
随着我国工农业迅猛发展，环境污染日益严重，各种致突、致畸、致癌因素对遗传物质的损害，将增
加人群中致病的突变基因和遗传病的发生，严重危害人们的健康，因此，必须重视遗传病的防治，才
能提高人口素质，达到优生。
　　（二）环境与优生　　胚胎发育过程中有羊膜、绒毛膜和胎盘屏障的保护，但仍可能直接或间接
受环境中某些因素干扰，导致发育迟缓、先天畸形或胚胎死亡。
　　1.影响胚胎发育的环境因素主要有3类：①母体所处的外环境。
包括物理因素、化学因素和生物因素等。
②母体自身的内环境。
包括母体的营养、代谢和疾病等。
③胚胎所处的微环境。
包括胎盘功能、胎盘激素、胎膜和羊水状况等。
　　2.环境因素造成的毒理效应主要包括如下3方面。
①致突变效应：环境因素诱发生殖细胞基因突变或染色体突变，使后代产生先天缺陷，这种损伤具有
遗传性；②致畸效应：环境因素作用于发育中的胚胎细胞，干扰胚胎正常分化，导致畸形，这种效应
不具有遗传性；③致癌效应：环境因素诱发体细胞遗传物质改变，致使体细胞分裂和分化失控，体细
胞无控制地异常增殖并恶性转化发展为肿瘤；致癌效应仅发生于特定的体细胞，一般不具有遗传性。
　　3.环境物理因素与优生已知有致畸作用的物理因素有电离辐射、噪声和高温等。
如胚胎细胞对放射线的敏感性较成人强，对母体没有影响的小剂量放射线可能对胚胎造成伤害。
环境物理因素与优生详见第9章。
　　⋯⋯
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