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前言

　　诞生于20世纪80年代的生物信息学是伴随基因组研究而产生的一门新学科，它综合运用数理科学
、计算机科学和生物学工具，对基因组相关信息进行获取、加工、储存、分配、分析和解释。
具体地说，生物信息学是把基因组DNA序列信息分析作为源头，找到基因组序列中代表蛋白质和RNA
基因的编码区；同时，阐明非编码区的信息实质，破译隐藏在DNA序列中的遗传语文规律。
　　进入21世纪以来，基因组研究得到了深人与广泛的发展，生物信息学也成为归纳、整理与基因组
遗传语文信息释放及其调控相关的转录组、蛋白组、代谢组等组学信息，应用系统生物学的方法认识
生物体代谢、发育、分化、进化以及疾患发生规律的不可或缺的工具。
　　由丁卫等医学工作者翻译的迈克尔R.巴恩斯著的《遗传学工作者的生物信息学》是一本专门为遗
传学工作者了解生物信息学的概念、掌握生物信息学的方法并应用于实际问题而写的书。
其内容翔实且系统，既有基本概念、算法、软件与数据库，也有对新进展的介绍，为遗传学工作者学
习与应用生物信息学提供了很好的机会。
　　生物信息学是一门很有用的学问，所有与基因组相关的研究都离不开它。
生物信息学也是一门发展十分迅速的学科，不紧密跟踪就不能及时、全面地掌握它。
希望不断有更多、更新的生物信息学的著作出现，为广大科技工作者、教育工作者提供丰富的资源。
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内容概要

本书由五部分共19章组成，第一部分主要介绍了遗传学工作者所面临的生物信息学挑战以及遗传数据
的操作和管理；第二部分主要介绍了以人类单体型图谱计划(HapMap)、人类基因组学和比较基因组学
等为代表的多元化数据；第三部分主要介绍了用于遗传学研究设计和分析的生物信息学策略和手段；
第四部分重点介绍了基因分析与疾病的关联及其代表案例；第五部分介绍了利用数据库界面进行全面
生物信息学系统分析的流程，其中覆盖了微阵列等一些非常实用的技术，并且就药物遗传学等前沿领
域展开了前瞻性的论述。
    本书适合统计学和群体遗传学专业，以及具有分子遗传学和医学遗传学背景的高等院校师生和科研
人员阅读，对从事人类及模式生物研究的广大实验室研究人员、临床研究人员以及实验室负责人都有
较大的参考意义。
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章节摘录

　　1.2生物信息学在遗传学研究中的作用　　目前，生物信息学的主要功能是有效地解释遗传学和基
因组信息以及大多数其他生物学信息，这使得生物信息学技术成为遗传学效能的先决条件。
生物信息学技术并不神秘，只要有正确的生物信息学工具，并且具有勤学好问的精神和实验中吃苦耐
劳的态度（任何科学工作者、生物信息学工作者的最必要条件），就能够在很短的时间内获得处理生
物信息学信息的信心和能力。
本书的目的不是对生物信息学进行详尽的介绍（另外的教材会去完成这个任务），而是主要作为一种
专门的指南，帮助人类遗传学工作者在互联网上找到一些最好的工具和数据库，即将基因与疾病和遗
传性状联系起来。
在本章中，我们简要介绍生物信息学在人类遗传学中发挥较大作用的许多过程，详细隋况参阅后面的
章节。
　　1.2.1理解遗传性状　　理解一种遗传性状的过程通常包括三个阶段：第一阶段，识别疾病的状态
或症状，包括其遗传特性的评定；第二阶段，相关多态性或突变的发现和定位；第三阶段，阐明引起
疾病表型的生物化学／生物物理机制。
每一步都需要进行不同程度的实验研究和数据分析（通常使用生物信息学的方法），实验研究和数据
分析这两种活动是互补的，没有生物信息学分析的实验室工作是徒劳的、效率低下的，同样，没有实
验室工作的生物信息学也是毫无结果的。
事实上，这两个学科其实就是一个学科，遗传学和基因组学产生数据，生物信息学能够做到有效的数
据存储、访问和分析，它们共同发挥作用，最有效地表现了遗传学研究的现状。
1.3后基因组时代的遗传学　　从最广义上讲，遗传学研究过程中的生物信息学涵盖以下方面：　　
（1）知识管理和扩充；　　（2）信息管理、整合和挖掘；　　（3）基因、基因组和遗传变异信息的
掌握；　　（4）遗传学研究的设计和分析；　　（5）功能的确定（从候选基因过渡到疾病等位基因
）；　　（6）遗传学和基因组学信息界面的分析。
　　这些分类十分普通，可用于大多数的生物学领域，同样也适用于遗传学。
遗传学和生物信息学基本上都是提出正确的问题、产生并检验假说、组织和解释大量的信息来查明生
物学现象这样一个过程。
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编辑推荐

　　一书尝试描述鉴定人类遗传决定因子所需要的主要生物信息学和遗传学过程，《遗传学工作者的
生物信息学(原书第2版)》是学术研究和工业研究两个领域专家实践的结晶，应当能够引起许多读者的
兴趣，包括从事人类遗传学工作的学生、研究人员和临床医生。
　　·《遗传学工作者的生物信息学(原书第2版)》50％以上的章节是完全新写成的，涵盖了数据操作
和管理、Hap Map、小RNA、比较基因组学、表观遗传学、肿瘤遗传学、基因表达的遗传学分析、高
密度基因组扫描分析、药物遗传学和药物发现。
　　·《遗传学工作者的生物信息学(原书第2版)》在基因和基因组定性、通路分析、SNP功能分析和
统计遗传学的核心领域，进行了大幅度的改写。
　　·内容重点集中在免费的生物信息学分析工具和基于网络的生物信息学方法，同样适合于初学者
和有经验的研究人员。
　　·《遗传学工作者的生物信息学(原书第2版)》是唯一一本专门针对满足遗传学工作者对生物信息
学需求的书。
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