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编辑推荐

本书参考国内外相关教材进行编写，内容涵盖目前国内各医科院校医学遗传学课程教学
的基本内容，共分19章，每章由目的要求、学习纲要、英汉名词对照、强化训练、强化
训练参考答案组成，书后附综合测试题。
  目的要求部分对每章的教学内容中哪些应掌握、哪些属于熟悉或了解的内容，都分别
明确指出。学习纲要部分是在教学要求的基础上，将教材中教学及学习的要点以及疑难
点归纳概括，进一步明确其较为重要的基础理论和基础知识，以使教学中特别给予重视
。英汉名词对照部分将本章中要求掌握的重要名词以汉、英文对照形式列出，以利于开
展双语教学。强化训练部分以习题为主，题型有名词解释、选择题、填空题、判断题、
简答题、问答题、案例分析题等，使学生熟悉多种考试方式和试题类型。  

内容简介

本书以目前国内医学院校医学遗传学基本教学内容为依据，内容包含19章。各章设目的
要求、学习纲要、英汉名词对照、强化训练、强化训练参考答案，并附综合测试题，各
部分内容中包含了一些临床案例分析。
  本书可供本、专科医学遗传学课程学习、研究生入学考试和职业医师资格考试参考。
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在线试读部分章节

第一章 医学遗传学概论
  学习纲要
1．医学遗传学及其研究范围：医学遗传学是医学与遗传学相结合的一门边缘科学，它研
究人类遗传性疾病的发生、发展和转归与遗传因素的关系，同时探讨疾病诊断、预防、
治疗的遗传学方法及手段，以改善人类的健康水平。
医学遗传学已经建立的主要分支学科有：细胞遗传学、生化遗传学、分子遗传学、群体
遗传学、免疫遗传学、药物遗传学、行为遗传学、肿瘤遗传学、体细胞遗传学、发育遗
传学、辐射遗传学。
2．遗传因素在疾病发生中的作用：现代医学认为，绝大多数疾病的发生、发展和转归都
是遗传和环境综合作用的结果，不同疾病病因中遗传因素和环境因素所占比例不同。
依据遗传因素和环境因素在疾病发生中所起作用的大小，可以把疾病分为几类：①完全
由遗传决定发病，看不到特定环境因素的作用，这些疾病的发生完全取决于突变的基因
或畸变的染色体；②基本由遗传因素决定，但需一定环境诱因才发病；③遗传因素和环
境对发病都有作用，在这类疾病中，遗传基础是多基因，它和环境共同决定机体易患性
的高低；④完全由环境因素决定发病，与遗传因素基本无关。
3．遗传性疾病的特征和类型遗传性疾病是指遗传物质改变所导致的疾病，遗传物质改变
既可以发生在生殖细胞，也可以发生在体细胞。遗传病具有以下3个基本特征：①遗传病
的病因是遗传物质的改变；②遗传病具有遗传性；③遗传病具有先天性。
在认识遗传病时应注意：
（1）遗传病不应与先天性疾病等同起来。先天性疾病是指个体出生时就表现出的疾病，
先天性疾病不一定是遗传病，因为胚胎发育过程中接触一些有害因素，会导致胎儿产生
疾病或发育畸形；反之，有些出生时未表现出来的疾病，也可以是遗传病。
（2）遗传病应与家族性疾病加以区别。家族性疾病是指某种表现出家族聚集现象的疾病
。家族性疾病不一定是遗传病；遗传病有时也看不到家族的聚集性，也不一定出生时就
表现出疾病的症状，有的是在出生后漫长的生命过程中逐步表现出来的。
根据遗传物质结构和功能改变的不同，将遗传病分为5类：①染色体病：染色体的数目或
结构异常引起的一类疾病；②单基因病：由于染色体上某一对基因发生突变所致的疾病
；③多基因病：由多对基因与环境因素共同作用所致的疾病；④线粒体遗传病：线粒体



基因
突变所导致的疾病；⑤体细胞遗传病：体细胞内遗传物质改变所产生的疾病。第一章
医学遗传学概论  学习纲要  1．医学遗传学及其研究范围：医学遗传学是医学与遗传学
相结合的一门边缘科学，它研究人类遗传性疾病的发生、发展和转归与遗传因素的关系
，同时探讨疾病诊断、预防、治疗的遗传学方法及手段，以改善人类的健康水平。 医学
遗传学已经建立的主要分支学科有：细胞遗传学、生化遗传学、分子遗传学、群体遗传
学、免疫遗传学、药物遗传学、行为遗传学、肿瘤遗传学、体细胞遗传学、发育遗传学
、辐射遗传学。 2．遗传因素在疾病发生中的作用：现代医学认为，绝大多数疾病的发
生、发展和转归都是遗传和环境综合作用的结果，不同疾病病因中遗传因素和环境因素
所占比例不同。 依据遗传因素和环境因素在疾病发生中所起作用的大小，可以把疾病分
为几类：①完全由遗传决定发病，看不到特定环境因素的作用，这些疾病的发生完全取
决于突变的基因或畸变的染色体；②基本由遗传因素决定，但需一定环境诱因才发病；
③遗传因素和环境对发病都有作用，在这类疾病中，遗传基础是多基因，它和环境共同
决定机体易患性的高低；④完全由环境因素决定发病，与遗传因素基本无关。 3．遗传
性疾病的特征和类型遗传性疾病是指遗传物质改变所导致的疾病，遗传物质改变既可以
发生在生殖细胞，也可以发生在体细胞。遗传病具有以下3个基本特征：①遗传病的病因
是遗传物质的改变；②遗传病具有遗传性；③遗传病具有先天性。
在认识遗传病时应注意： （1）遗传病不应与先天性疾病等同起来。先天性疾病是指个
体出生时就表现出的疾病，先天性疾病不一定是遗传病，因为胚胎发育过程中接触一些
有害因素，会导致胎儿产生疾病或发育畸形；反之，有些出生时未表现出来的疾病，也
可以是遗传病。 （2）遗传病应与家族性疾病加以区别。家族性疾病是指某种表现出家
族聚集现象的疾病。家族性疾病不一定是遗传病；遗传病有时也看不到家族的聚集性，
也不一定出生时就表现出疾病的症状，有的是在出生后漫长的生命过程中逐步表现出来
的。 根据遗传物质结构和功能改变的不同，将遗传病分为5类：①染色体病：染色体的
数目或结构异常引起的一类疾病；②单基因病：由于染色体上某一对基因发生突变所致
的疾病；③多基因病：由多对基因与环境因素共同作用所致的疾病；④线粒体遗传病：
线粒体基因突变所导致的疾病；⑤体细胞遗传病：体细胞内遗传物质改变所产生的疾病
。 4．识别疾病遗传基础的方法医学遗传学的任务在于揭示疾病过程中的遗传因素。在
针对不同的研究对象和目的时，通常采用一些独特的研究方法来确定某种疾病是否与遗
传因素有关，方法有以下几种。 （1）群体筛查法：选定某一人群，采用简便、精确的
方法对某种疾病进行普查。将患者亲属发病率与群体发病率进行比较，如果患者亲属的
发病率高于一般人群，而且发病率还表现为一级亲属大于二级亲属，二级亲属大于三级
亲属，三级亲属大于一般人群，则表明遗传继承关系影响该病发生，可以认为该病有遗
传基础。 （2）系谱分析法：在初步确认一种病可能是遗传病后，对患者家族成员的发
病情况进行全面调查，绘成系谱，根据系谱特征进行分析，往往可以确定单基因病的遗
传类型和方式。 ⋯⋯
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