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前 言
( 第三版)

本书的第一版和第二版为我国高等医学专升本教学和科研以
及从事遗传生殖与优生的科技工作者尽了我们的一份力量，深受
广大读者的欢迎和喜爱。由于医学遗传与生殖科学发展极为迅
速，涉及的新技术和新成果不断涌现，尤其是在人类基因组学和分
子遗传学技术方面的进展更为显著。为了能适应该学科的迅速发
展和教学改革的要求，我们决定对其进行修订，力求编写出一本更
适合高等医学专升本教学的教材，以便更好地满足培养医学人才
的需要。

本教材在吸收多年来教学改革经验的基础上，把基础理论和
临床实践紧密地结合起来，将本来具有内在联系而被分隔的有关
课程有机结合起来，有利于培养学生认识个体发生变化及疾病发
生的唯物观和发展观，启发学生防治疾病的创新思维和提高学生
学习的主动性，使学生在疾病发生的机制和临床实践统一的基础
上认识疾病的全貌，理解采取的预防和诊治的措施和手段。本书
共分 20 章，主要包括遗传生殖与医学导论、医学遗传与生殖的细
胞基础、生殖细胞与减数分裂、生殖医学基础、早期胚胎发育与遗
传控制、器官发生与先天畸形、人类染色体与染色体病、基因与基
因组学、单基因遗传与单基因遗传病、线粒体遗传病、多基因遗传
与多基因遗传病、表观遗传学与人类疾病、群体遗传学、生化遗传
学、药物遗传学、肿瘤遗传学、遗传病的诊断、遗传病的预防与治
疗、医学遗传与生殖科学研究技术和医学遗传与生殖科学专题
( 包括免疫遗传学、行为遗传学、毒理遗传学、遗传与生殖的伦理
问题、克隆与医学和生物工程与医学) 。

本版教材在吸收前两版经验的基础上，基本保持原有的结构
体系、写作风格和特点，对该版教材的内容、编排等方面进行了逐
章逐节地讨论和修订，在内容上进一步精选。使本教材既具有学
术性，还有可读性和可教性。与第二版相比，第三版做了以下变
动:①删去与培养目标关联不大的一些内容，补充了近年来发展较
成熟的新成就，与分子生物学接轨，与其他学科交叉;②增加了表
观遗传与疾病一章，部分章节完全是重新撰写的; ③同时对第二
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版的图、表、文字、标点等做了修改和订正;④由于有关网络信息日
新月异，瞬息万变，本书对所有参考网站进行了订正;⑤为了便于
查阅，本版增加了中英文及英中文索引。

本书第一章由杨保胜、黄艳梅编写;第二章和第五章由张鑫编
写;第三章、第四章和第八章由朴丽花、张子波编写;第六章由韩金
珠编写;第七章由程晓丽、杨保胜编写;第九章由张艳芬编写;第十
章和第十四章由张光谋编写;第十一章由郑红编写;第十二章由井
长勤编写;第十三章和第十六章由李延兰编写;第十五章和第十八
章由闫文义编写; 第十七章由李晓文编写; 第十九章由黄艳梅编
写;第二十章专题一由井长勤编写，专题二由丰慧根和井长勤编
写，专题三由单琳琳和张光谋编写，专题四、五、六由张子波、金政、
朴丽花编写。

在编写本教材过程中采纳了不少读者的宝贵意见，引用和借
鉴了国内外许多著作和教材的图片，新乡医学院各级领导和参编
院校领导给予了大力支持和帮助，郑州大学出版社的领导和责任
编辑对本教材的编写提出了建设性意见并做了大量细致编校工
作，这些对提高本教材的质量和水平起到了重要作用，在此特表示
衷心感谢。

医学遗传与生殖科学是一个不断发展的学科，其教学内容尚
需深入探索和认真推敲。鉴于作者学术水平有限，虽经 3 次集体
审稿，仍难免疏漏，衷心期待同行和读者给予坦诚的批评和指正，
以便更好地满足读者的需要。

杨保胜 金政 李晓文
2008 年 5 月
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第一章 遗传生殖与医学导论

引言———遗传、生殖、发育、变异与疾病

遗传与变异是一切生命活动的基本规律，是生物界存在的极其复杂的生命现象。
遗传( heredity) 是生命有机体在生殖过程中所表现出来的亲代与子代间的相似现象，遗传
使生物体的特征得以延续。遗传是高度稳定的，但这种稳定性又是相对的。人体的发育、
分化是细胞中脱氧核糖核酸( DNA) 分子所携带的遗传信息依照精确的时空程序与环境
相互作用、逐步表达的结果。当遗传物质突变及遗传信息改变表达程序而出现错误时，就
会导致人体某些器官结构和功能异常，发生疾病乃至死亡，这就是变异( variation) ，变异
造成同种个体( 亲代与子代、子代与子代) 间的差异。遗传学( genetics) 是研究生物遗传
与变异的一门自然科学。

生物有机体通过特定的方式产生子代，从而使生命得以延续并获得亲代的遗传特性
的过程称为生殖( reproduction) 。在人类，生殖是通过两性细胞的结合而实现的。精子和
卵子的形成、成熟和受精都是一些复杂的过程，了解这些过程中的分子事件，不仅是人们
了解生殖机制的需要，更是医学实践的需要。任何阻断精子和卵子的形成、成熟、结合和
受精卵发育的因素都可能使生殖过程受阻。借助于对这些机制的了解，不仅可以实施避
孕，也可以治疗不孕不育。

何谓医学遗传与生殖科学，其研究范围有哪些? 该学科在现代医学中的地位如何?
生殖、发育和遗传与疾病发生的内在联系如何? 是本章的主要内容。

第一节 医学遗传与生殖科学及其研究范围

随着生物医学科学的发展，尤其是人类基因组计划的完成和后基因组计划的实施，迎
来了医学课程体系和教材改革的新潮，医学遗传与生殖科学这一新课程也应运产生了。

一、医学遗传与生殖科学的研究对象和任务
医学遗传与生殖科学( science of heredity and reproduction in medicine) 是研究人类疾

病与遗传及生殖与遗传的关系，即研究人类遗传病的发生、传递规律、诊断、治疗、预防及
生殖、发育、分化与遗传和环境关系的科学。它的研究对象是人类，它以遗传学、胚胎学和



发育生物学的基本理论和方法为基础，以分子生物学为先导，以疾病为中心，来研究人类
疾病及生殖与遗传的关系，进而达到生的健康、生的优秀的目的。它分别从细胞和分子水
平、个体水平和群体水平探索遗传病、先天畸形( 出生缺陷) 和不孕不育的发病机制、诊治
措施和预防策略。

二、医学遗传与生殖科学的研究范围
医学遗传与生殖科学是包括遗传学、生殖学 ( genesiology ) 、胚胎学 ( embryology ) 和

发育生物学( developmental biology) 等在内的一门综合学科，它主要包括医学遗传学与生
殖医学 2 个既相互联系又相对独立的学科范畴。医学遗传与生殖科学的重要特征之一是
与其他学科的横向渗透、纵向加深、综合交错和发展迅速。

( 一) 医学遗传学研究的范围
医学遗传学( medical genetics) 是研究人类疾病与遗传关系的一门学科。它是由遗传

病这一纽带把遗传学与医学结合起来的一门边缘学科，是遗传学理论与技术在医学领域
中的应用。随着医学科学和生命科学的发展，人类已逐步从分子、细胞、个体和群体水平
等各个不同层次去研究医学遗传学的各种问题，使其得到了迅速的发展，其研究范围逐渐
拓展，已形成了一门由多个分支学科构成的综合性学科。

从研究的技术层次可分为: 医学细胞遗传学( medical cytogenetics) 、人类生化遗传学
( human biochemical genetics) 、医学分子遗传学( medical molecular genetics) 、分子细胞遗
传学( molecular cytogenetics) 、人类基因组学( human genomics)、后基因组学( postgenomics)、
表观遗传学( epigenetics) 和表观基因组学( epigenomics) 等。

从研究的对象和范围可分为: 人类群体遗传学( human population genetics) 与遗传流
行病学( genetic epidemiology) 或称临床群体遗传学( clinical population genetics) 、体细胞遗
传学( somatic cell genetics ) 和基因( 遗传) 工程 ( genetic engineering ) 或脱氧核糖核酸
( DNA) 重组( DNA recombination) 等。

从与其他学科的结合情况可分为:肿瘤遗传学( cancer genetics，oncogenetics) 、药物遗
传学( pharmacogenetics) 、免疫遗传学( immunogenetics) 、遗传毒理学( genetic toxicology) 或
毒理遗传学( toxico-genetics) 、生态遗传学( ecogenetics) 、辐射遗传学( radiation genetics) 、
发育遗传学( developmental genetics) 、行为遗传学( behavior genetics) 和优生科学［( healthy
birth science) ，旧称优生学( eugenics) ］等。

( 二) 生殖医学研究的范围
20 世纪中末期崛起的生殖医学( reproductive medicine) 作为一门新兴边缘学科，在过

去的 20 多年里发展迅速，日益受到瞩目。不仅在临床患者的诊断、治疗方面不断有许多
新技术和新发现，在生殖基础理论研究及应用方面也有了更多新的认识，为生殖理论增添
了新内容，更为其临床应用提供了依据。精子体外获能的发现而建立起来的试管动物技
术，标志着对生殖生理和生殖控制的完善;以卵质为受体的克隆动物的诞生，使体细胞克
隆哺乳动物成为可能，标志着人类对生殖和发育机制的发挥和创新。自 1978 年世界上第
一例试管婴儿———路易丝·布朗( Louise Brown) 在英国诞生以来，生殖医学领域的研究
工作在世界各地蓬勃兴起。20 世纪 80 年代后期以来，在生殖生物学和医学领域中，通过
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遗传工程与分子生物学技术的精密结合，使人们对生殖过程中的基因控制、激素作用机
制、生长因子及其受体的相互作用等方面的认识达到了一个新的水平，大大地推进了辅助
生殖技术的发展。英国克隆羊———多莉( Dolly) 的诞生，虽至今尚有争议，但毫无疑问使
人类为解释生殖之谜向前迈出了一大步。

多学科交叉渗透已经成为当今生殖医学研究的主流，分化与一体化并进，复杂化与简
约化共存，现代生殖医学主要包括生殖形态学、生殖生物学、生殖生理学、生殖内分泌学、
生殖免疫学、生殖毒理学、生殖药物学、生殖医学心理学、生殖医学社会学、生殖遗传学、生
殖工程学和生殖流行病学等。它不仅研究精子与卵子的形成、受精作用，性激素和促性激
素的合成、分泌和调节的机制，人类的生殖控制机制和辅助生殖技术;它还研究早期胚胎
发育及其引起的先天畸形和遗传性疾病，生殖系统发生的基因调控和性别分化的机制，不
孕不育与遗传和环境的关系等。

第二节 医学遗传与生殖科学在现代医学中的地位

一、医学遗传学在现代医学中的地位
随着传染病、营养缺乏病及由环境因素引起的疾病得到或基本得到控制，临床病种的

构成发生了质的变化，遗传病及由遗传与环境共同作用所致的疾病，已成为临床常见而多
发的病种。医生在临床实践中所遇到的一些问题，如某些疾病的病因和防治等，常需要用
遗传学的理论和方法才能得以解决。医学遗传学已成为现代医学中的一个十分活跃的领
域。究其原因，主要是由于遗传病严重地威胁着人类的生命和健康，影响着人口素质的提
高。从以下几个方面可看出遗传病对人类的危害，同时也可了解到，医学遗传学在人类与
疾病斗争的过程中发挥着越来越重要的作用。

1．人类遗传病的病种在不断增长 据 Mckusick统计，人群中已认识到的单基因病及
异常性状在 1958 年为 412 种，到1998年增加到8 587种，2004年(截至2004年3月31日)增
加到 15 251 种，2007 年增加到 18 344 种( 表 1-1) ，50 年间，遗传病的病种增加了 40 多倍。
在人类染色体上已定位的基因有 10 575 种。至今已记载的人类染色体异常( 易位和倒
位) 有 16 000 种( 我国已记载 1 000 多种) ，多基因病有 100 多种，这不能不引起人们的关
注。在已发现的单基因病中，有 1 300 多种是严重危害人类健康的，有 300 余种伴有智力
低下。

2．人群中约有 1 /4 以上的人受遗传病所累 人群中有 0． 5% ～ 1%的人患染色体病，
4% ～8%的人受单基因病所累，15% ～ 25%的人受多基因病所累。总的来看，人群中约有
1 /4 以上的人受遗传病所累。

3．在活产儿中有 4% ～5%为遗传所致的缺陷 我国每年有 1 500 万～ 2 000 万的婴儿
出生，其中 1% ～2%有出生缺陷。在出生缺陷中有 80%为遗传因素所致。另外，在活产
婴儿中，有一些在生长到一定年龄后才发病，如果把成长后才发病的遗传病也估计在内，
那么，有 4% ～5%的婴儿为遗传缺陷所致的病残。
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