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前言

　　医学遗传学是遗传学的一个重要分支，它运用遗传学的原理和方法研究人类遗传性疾病。
随着人类基因图谱的不断完善，遗传学研究技术的不断进步，人们对遗传病的认识不断加深，全民优
生意识不断提高，医学遗传学已成为21世纪医学发展的领头学科之一。
掌握医学遗传学的基本理论知识和技能是21世纪医务工作者必备的条件和素质。
　　医学遗传学不仅是基础学科，也是应用学科。
随着许多疾病的致病基因不断被确认，遗传病的研究不断深入，分子生物学技术不断商业化，遗传咨
询和产前诊断不断普及。
纵观21世纪医学科学发展，遗传病的诊断、治疗和预防已成为医学实践的前沿和主流。
　　多年来，作者一直致力于医学遗传学理论与实验教学改革的探索，尽量缩短医学遗传学教学与临
床实践的距离，突出该学科的特色，使学习者掌握医学遗传学的基本理论、基本知识、基本技能和研
究方法，了解该领域的发展动态，能初步解决医学实践中的遗传学问题。
为突出系统性和实用性，方便读者，我们将医学遗传学內容整合成八章作为概论出版，并用浅显易懂
的语言来描述深奥的遗传秘密。
　　该书是对多年教学经验的总结，既具科学性、系统性、思想性和时代性，又有启发性、司读性、
趣味性和实用性。
为想了解人类遗传秘密的读者，叩开医学遗传学神秘的大门。
　　由于作者水平有限，书中疏漏在所难免，不足之处，敬祈各位读者和同行不吝指正。
　　涂　冰　　2008年1月1日
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内容概要

本书内容共分8章，包括医学遗传学的作用，基因的本质和作用，遗传的细胞学基础，染色体畸变与
染色体病，遗传的基本规律，遗传病的传递方式及发病风险估计，遗传病的诊断、治疗和预防。
全书用浅显易懂的语言描述深奥的遗传秘密，体系完整，内容丰富，贴近临床，深浅适宜，既具科学
性、系统性、思想性和时代性，又有启发性、可读性、趣味性和实用性。
    本书既适合欲了解人类遗传秘密的读者，也适合医学生和医务工作者参阅。
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章节摘录

　　第一章　绪论　　人类基因组（human genome）的研究成果使生命科学呈现出空前繁荣，也使遗
传和疾病的研究进入崭新的阶段，未来的医学是遗传医学，未来的保健是遗传保健，对于预防和防止
人类疾病，遗传学所起的作用将越来越大。
　　第一节　医学遗传学的作用　　遗传学（genetics）是研究生物遗传与变异的科学。
genetic源于希腊字，意思是“传代”，遗传学也可以说是关于生物源流的科学，因为它研究亲代到子
代遗传信息的转移。
　　遗传（heredity）是指子代与亲代相似。
子代之所以与亲代相似，是因为遗传物质从亲代传递到了子代，而使子代表现出与亲代相似的性状特
征，即俗话所说的“种瓜得瓜，种豆得豆”。
经典遗传学过去很少问“猫为什么总是生猫，不会生出老鼠”，而倾向于回答“为什么两只黑猫会生
出白猫”。
　　变异（variation）是指生物个体间的差异，即子代与亲代、子代与子代、同一物种不同个体间的
差异。
子代是亲代生命的延续，但不是亲代的翻版，“子女与父母既像又不像”，表达了遗传与变异的双重
含义。
世界上没有完全相同的两个人，也没有完全相同的两只类人猿，遗传使物代代延续、保持稳定的形态
特征，变异使生物不断演进、异彩纷呈。
　　⋯⋯
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