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内容概要

尽管全国有许多医学院校的各类医学专业已开设了“医学遗传学”课程。
但相应的“医学遗传学实验（或实习）课”却显得相对薄弱。
一方面受现实条件的限制（包括课时、学生数、实验室条件等等），以至于不能满足开设医学遗传学
实验（实习）的实际需要；另一方面医学遗传学实验（实习）所涉及的范围广泛（宏观的内容可涉及
人群或个体、微观的内容则可达细胞、分子），这使其在一个具体的教学实验室不易得到实施。
然而其本身的性质决定了实验（实习）教学在医学遗传学课程学习中具有重要的意义，因此，在可能
的情况下，我们提倡应积极争取实验课的开设。
    作为横跨基础医学与临床医学的桥梁课程，“医学遗传学”既带有基础医学实验的性质，也具有临
床医学实习的特点，但我国绝大多数医学院校的医学遗传学教学是由从事基础医学教学和研究的老师
担任的，故无法实现医学遗传学所具有临床性质的教学。
我们在编写这本《医学遗传学实验指导》时，试图兼顾基础和临床两个方面，意在鼓励有条件的学校
加强基础医学与临床医学老师的合作，使医学遗传学教学走进病房、门诊，走进社区。
        《医学遗传学实验指导》包括：遗传病的家系分析、群体遗传分析相关的实验、染色体分析相关
的实验、基因检测相关的实验、医学遗传学综合实验和附录等六章。
分别代表医学遗传学实验的群体、家系、细胞、分子等四个层次和一个综合性实验，每一个层次又包
括若干个具体的实验，在使用本教材时，可根据实际情况，选择其中的一些实验作为代表进行教学。
书后的附录包括了一些医学遗传学技术上的进展，供有兴趣的使用者学习时参考。
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书籍目录

第一章　遗传病的家系分析　实验1-1　系谱分析　实验1-2　Bayes法在遗传咨询中的应用第二章　群
体遗传分析相关的实验　实验2-1　人类的皮肤纹理分析　实验2-2　PTC尝味实验　实验2-3　人类性
状的遗传学分析　实验2-4　遗传度、杂合度、多态信息量和吻合度测验　实验2-5　遗传性疾病遗传
方式的估计第三章　染色体分析相关的实验　实验3-1　人类染色体标本的制备　实验3-2　染色体显
带技术　实验3-3　姐妹染色单体交换技术　实验3-4　小鼠骨髓嗜多染红细胞微核检测　实验3-5　荧
光原位杂交第四章　基因检测相关的实验  实验4-1　人基因组DNA的提取  实验4-2　聚合酶链反应  实
验4-3　点杂交技术第五章  医学遗传学综合实验第六章　附录  附录1  实验1-2 Bayes法在遗传咨询中的
应用实例计算答案  附录2　人类各号染色体的G显带带型特点及鉴别要点  附录3　现代遗传学研究技
术  　第一节　基因组研究  　第二节　转录组研究  　第三节　蛋白质组研究
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章节摘录

第一章　遗传病的家系分析遗传病的系谱分析是了解、研究和诊断遗传病的重要步骤，从先证者人手
，尽可能多地调查其亲属的患病情况，这有助于判断疾病是染色体疾病还是基因病；是单基因遗传病
还是多基因遗传病；是显性遗传还是隐性遗传；是常染色体遗传还是性染色体遗传。
事实上系谱分析也是发现疾病、认识疾病的开始。
在采集系谱时，重点应记录家族史、婚姻史和生育史，另外对于收养、过继、近亲婚配和非婚生育等
情况应予以特别注意。
在进行家系系谱收集及分析时必须注意以下几个问题：①资料必须可靠。
个体的文化程度、家系成员的分散程度、被调查者的年龄、记忆和判断能力等，都是影响资料准确度
的因素。
②由于有些问题涉及家庭成员的隐私，因此应说服被调查者在可能的情况下积极配合。
③对不同患者患病程度的度量应尽量准确一致，最好能提供医院的诊断资料，仅依某一个人的描述往
往产生较大的偏差。
④应尽可能地扩大家系范围，以便更准确地判断。
⑤注意外显不全、延迟显性、新突变基因、动态突变、易位基因、基因组印迹等问题，还要充分考虑
主基因和遗传背景、基因和环境综合作用等问题。
⑥观察指标的不同，可能遗传方式也不同。
家系分析的结果对于发病风险率的计算将产生重要影响。
 实验1-1 系谱分析一、实验目的通过对遗传病的系谱分析，掌握单基因遗传病的遗传方式及其特点，
初步掌握系谱分析的方法，并培养学生综合分析能力。
二、实验原理 系谱分析法（pedigree analysis）是了解遗传病的一个常用的方法。
其基本程序是先对某家族各成员出现的某种遗传病的情况进行详细的调查，再以特定的符号和格式绘
制成反映家族各成员相互关系和发病情况的图解，然后根据孟德尔定律对各成员的表型和基因型进行
分析。
通过分析，可以判断某种性状或遗传病是属于哪一种遗传方式，这对遗传病的诊断和治疗有一定的帮
助。
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编辑推荐

《全国高等学校配套教材·医学遗传学实验指导(第2版)》由人民卫生出版社出版。
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