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内容概要

本书对近百年来生命科学领域的重大发现及其进展、人类遗传性疾病发生的机制与规律，以及为确保
优生开展遗传咨询与产前诊断等，作了通俗易懂的阐述。
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章节摘录

书摘    痛风是一种古老的疾病，现已明白它属于多基因遗传病。
公元2000年前，已有史料记载过痛风的特点。
痛风是一种嘌呤代谢紊乱疾病，其发病特点：①高尿酸血症；②痛风性关节炎，关节红肿，急性发作
时像锥刺样疼痛；③男女发病比例为20：1。
诊断痛风的理化指标是：血中尿酸男性大于7mg／dL，女性大于6mg／6dL；发病的高峰年龄为35—55
岁。
    痛风和其他多基因病一样，遗传和环境是一对相互作用的“矛盾”。
即痛风的发病年龄和疾病的严重与否和环境关系密切。
这里所指的环境包括“精神环境’：和“饮食环境”。
例如，有位痛风患者38岁，因家庭不和，生闷气，连续几天不愉快，晚上睡眠差，又常常以大量饮酒
来发泄自己的烦恼，还吃羊肉火锅和大量的肉类食品，结果因“急性痛风”住进厂医院。
从病史中发现患者有饮酒史，因乙醇可使体内的乳酸堆积，而乳酸对尿酸的排泄有竞争性抑制作用，
以致使体内尿酸增高，进而导致痛风的发作。
    这种古老的“富贵，病”，常常并发高血压、冠心病、糖尿病以及高脂血症。
家族中如父母患有痛风，其后代痛风的发病风险明显增加。
    其实，嘌呤并“不坏”，它是细胞核核酸的主要成分之一。
人体在正常情况下，核酸中的嘌呤经代谢最终变成尿酸；2／3的尿酸经过肾脏随尿液排出体外，三分
之一随粪便排出。
但痛风病人的“病根”在基因。
因此，治本就是要从根本上解决，目前还没办法；治标，重点弄懂嘌呤从何而来，只要使体内的嘌呤
物质减少，血中尿酸也就会减少。
尿酸多了，就会“跑”到关节、肾脏内形成结晶。
痛风病人经不起尿酸增多的“折腾”。
若进食时，再增加富含嘌呤类的食物，真可谓雪上加霜。
痛风属多基因遗传，无法从细胞水平和分子水平诊断，故应强调以预防为主，尤其要从饮食和情绪两
方面加以调整，以牛奶、鸡蛋为主要的蛋白质食品摄人，要多饮水，每天不少于2000-3000毫升。
    哪些食物富含嘌呤类物质呢?如动物的肝、肾、肠等内脏，鲢鱼、蛤蜊、牡蛎、鸡等肉类，还有香菇
、豆苗、黄豆芽、菜花、紫菜等，这些食品应尽量不吃或少吃。
低嘌呤类食品有大米、麦子、高梁、玉米、马铃薯、蛋类、奶类及蔬果类等。
    目前，对痛风还没有特效治疗方法。
但是人类在实践中已积累厂大量经验。
常用的有秋水仙碱、消炎镇痛剂，还有抑制尿酸生成的药物，如别嘌呤醇、痛风利仙等。
但所有治疗痛风的药物，均对人体有一定的毒副作用。
如常用药别嘌呤醇主要经肾脏排泄，若肾功能不全时，肾脏对该药的清除能力下降，致使体内蓄积增
加，而引起相应的不良反应。
故在用药前应检查患者的肾功能。
此外，在治疗痛风的同时，最好少用或不用小剂量阿司匹林、维生素C、维生素B。
因为这几种药具有对尿酸重吸收或减少尿酸排泄的功能。
在血尿酸值正常时，不要滥用治痛风的药物。
如别嘌呤醇可能使患者出现药疹。
而药疹是一种变态反应。
变态反应与用药剂量无直接关系。
有临床资料表明：长时间大剂量用药后，药疹发生率往往较高。
发生药疹的时间，短则3-5天，长则数月不等。
白细胞减少尤应引起注意。
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一般情况下，白细胞减少与用药剂量大小关系密切。
有资料表明，发现白细胞减少，立即减少用药量，白细胞数量可恢复到正常水平。
    治疗痛风的药物对肝脏的损害不可忽视。
主要表现在：①转氨酶、转肽酶增高；②肝活检发现肝间质炎、肝细胞混浊、水肿，中心小叶脂肪浸
润、沉积，周围毛细血管酸原化等。
一般情况下，更换药物即更换降尿酸的药物后，转氨酶一般会降到正常水平，如转氨酶仍不下降还是
呈上升趋势，应考虑与降尿酸药物无关。
    一、开创近代遗传学的神甫孟德尔    1．一位追求科学的神甫    要了解基因，首先得走进奥地利。
因为这座“世界音乐之城”诞生了一位因发现遗传学分离律和自由组合律的世界著名遗传学家孟德尔
。
1938年奥地利被法西斯德国占领，第二次世界大战后又被前苏联、美国、英国、法国瓜分。
1955年恢复独立，宣告成为永久中立国。
    1822年7月22日，盂德尔出生在奥地利摩拉维亚北部欣溪澈村的一个农民家庭，从小喜欢帮父亲嫁接
果树、学习种植等。
其父母信仰天主教。
孟德尔16岁时，家庭陷入了经济困境，无法支付他的学费，只好勤工俭学挣钱读书。
孟德尔常常因“饥饿和疲劳”病倒。
1843年，21岁的孟德尔以优异成绩毕业于阿罗木次大学附属哲学学校。
他学习神学，并选修农学、果树学和葡萄栽培学等课程。
毕业后选择了当神甫(又叫修道土或僧侣)。
经弗兰茨介绍，他来到了布尔诺修道院。
当时，该修道院把信仰宗教和信仰科学看成一样重要，“把发展和贡献作为第一目标”。
孟德尔成为了遗传学家，这所修道院后来也成了“孟德尔纪念馆”。
    2．孟德尔与植物杂交    与其他的修道院不同，孟德尔所在的布尔诺修道院从院长到修道士，都是优
秀的哲学家和自然科学家。
这里有规模较大的植物圆，可供植物学家做实验。
孟德尔迷上了修道院的植物圆，但他深感自己的知识不够用，以后他又去维也纳大学学习。
这一期间，有3位大学者对他影响较大。
第一位是著名物理学家多普勒(1803-1853)，他主张对自然现象先进行分析，再提出设想，再通过实验
证实正确与否。
第二位是物理学家埃汀豪生(1796-1878)，著有《组合分析》。
孟德尔后来能将数学理论和遗传学有机结合，与这两位物理学家的影响分不开。
第三位是从事进化论研究的翁格尔(1800-1870)，他认为只有研究变异，才能解决物种的“起源问题”
。
孟德尔从中受到极人的启发。
翁格尔向孟德尔介绍了“富豪”科学家——盖尔特纳的“宏伟计划”。
盖尔特纳拥有自己的私立植物圆，并在自己的植物圆中进行植物杂交试验，还出版了专著《植物杂交
实验与观察》。
他在对700种植物、80个属、1万多次的杂交实验中，获得了258种不同的杂交类型，并都一一记录在这
本专著中。
这部专著对孟德尔的影响极大，孟德尔碗豆杂交实验的成功无不与此有关。
孟德尔在读过的这本书中，布满了许多批注，有的内容就是孟德尔杂交实验类似的方法和步骤。
至今该书连同孟德尔读过的其他书，均保存在奥地利布尔诺修道院——现在的盂德尔纪念馆。
在孟德尔之前的植物圆的负责人也是一位哲学家和植物学家，1856年，因投身民族爱国运动而离开了
植物圆。
孟德尔接替了他的位置，成为了该植物圆的“老板”。
同年，孟德尔着手豌豆试验，对它的7对性状进行了研究：即种子的圆皱；叶子的黄绿；豆种的灰白
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；豆荚的饱满与不饱满；未熟豆荚的绿黄；花开的位置顶生和腋生以及植株的高矮。
这就形成了7种显性性状和7种隐性性状。
与牛顿创立牛顿定律一样，孟德尔通过碗豆试验创立了不朽的分离定律和自由组合定律，并应用到细
胞遗传学和分子遗传学领域至今。
    ⋯⋯
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媒体关注与评论

前言“遗传”是一种古老的生命现象。
据史料记载，在古希腊Hippocrates(西波克拉底)时代之前，人类就已察觉到某些疾病在家族中代代相
传的现象。
在公元1500年以前，犹太教人在一种“割礼”中，发现某些教徒有家族性“出血不止”的现象，随后
就在犹太教的《法典》中删除了“割礼”条例。
    在我国亦相传着“种瓜得瓜，种豆得豆”，“龙生龙，凤生凤，老鼠生来会打洞”和“一娘生九子
，九子九个样”等谚语，说明古代劳动人民早巳关注这些生命遗传现象。
在公元前3世纪的《吕氏春秋》中写道：“大种麦而得麦，种稷而得稷，人不怪也。
”    1855年，经典遗传学鼻祖孟德尔在植物园进行豌豆种植实验时，发现并总结了生物遗传规律，这
就是著名的分离定律和自由组合定律。
    1859年，达尔文的《物种的起源》出版，彻底地否定了统治生物学领域的“神创论”，否定了“物
种是永不变化”的形而上学观点，列宁说他“第一次把生物学放在完全科学的基础上”。
达尔文以唯物的观点解释自然界发生的“物竞天择，适者生存”的现象，论述了生物界普遍存在着“
变异”现象。
认为变异的基本原因是生存条件的变化。
生物不仅有变异性，而且有遗传性。
    1900年被重新发现和确立孟德尔定律后，1903年Sotton和Boven等正式提出了染色体理论，认为“遗
传因子”就位于染色体上。
1909年，Johannsen将遗传因子叫做“基因”(gene)。
    1910年，美国哥伦比亚大学的摩尔根(Morgen)和他的学生在果蝇试验中，发现了连锁定律和交换定
律。
这两大定律弥补了孟德尔分离律和自由组合律所不能解释的遗传性状。
孟德尔和摩尔根的“四大定律”在基因工程中始终发挥着不可忽视的作用。
    1952年，美籍华人徐道觉证实人类染色体数目为46条，但未写论文发表。
华裔学者蒋有兴对前人确定的48条染色体提出了质疑，1956年发表了论文《人类染色体数》，从而结
束了30多年延用“48条”的历史。
    1953年，诺贝尔奖获得者沃森和克里克提出·了脱氧核糖核酸(DNA)的双股螺旋结构，随后又发展
了DNA自身复制、传代和指导合成蛋白质的功能。
1957年，天才的科学家克里克提出了后来叫“中心法则”的遗传信息传递路线，即复制DNA转录   翻
译      整合      合成    合成 → RNA → 蛋白质 → 亚细胞 → 细胞 → 有机体。
1970年，巴尔的莫等在核糖核酸(RNA)病毒中，发现“逆转录酶”，能以RNA为模板合成DNA，这种
酶可以使DNA→（←）RNA。
    人的遗传物质主要在染色体中，每—条染色体就是一条由基因有序排列的DNA链，人类46条染色体
中有3万—3．5万个基因。
这些基因也就是人类遗传信息密码的载体。
2003年5月31日止，已克隆致病基因1356个。
    自孟德尔提出颗粒遗传学说以来的137年间，基因及基因载体的研究始终是生命科学研究与技术发展
的核心，人们一直在努力寻找基因、定位基因、分离基因、认识基因、操作基因和开发基因，并因此
而形成了一系列新的学科与技术产业。
    生殖细胞或受精卵中的遗传物质一旦发生突变或畸变就会导致遗传病。
它们可以一代一代往下传递。
其中包括染色体病、多基因病、单基因病、线粒体病和体细胞遗传病。
    1．染色体病是由染色体数目异常和结构异常导致的疾病。
有流行病学调查发现，我国新生儿染色体异常发生率为7．2‰，流产和胎死宫内的胚胎中染色体异常
发生率为32％—42％。
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因染色体异常涉及的基因数目很多，少则数个，多则上百个基因，故染色体病患者就诊时，可发现其
为多器官、多系统病变的一组综合征。
    ⋯⋯
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