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前 言 《医学遗传学》 ( 第三版)

医学遗传学是遗传学理论与医学实践相结合的一门边缘学科。
由于人类基因组计划工作框架图的完成，以基因组学为龙头的遗传学
将得到迅猛地发展，必然引发临床医学领域的一场新的革命性变革。
再者，在人类社会不断进步的今天，随着对众多传染性、感染性疾病和
营养性疾病的控制，各种遗传病的发病率不断增高，成为严重威胁人
类健康的常见病、多发病，因此，医学遗传学已成为医学教育中一门不
可缺少的基础课。

本教材在李晓文教授等主编的前两版教材主要内容的基础上，广
泛汲取了国内多本教材的长处，紧紧围绕面向基层、面向医疗卫生保
健一线的医学技能型人才这一医学专科教育的培养目标，充分考虑教
学对象的特点，基本知识、基本理论以“必需、够用”为原则，强调基本
技能的培养，坚持把专业能力要求与岗位责任和社会需要结合起来，
融知识传授、能力培养和素质提高为一体。

本教材共分十四章，南阳医学高等专科学校李弋老师编写了第一
章绪论、第二章遗传的细胞学基础，尚喜雨老师编写了第五章单基因
遗传与单基因遗传病; 河南大学耿旭老师编写了第三章染色体畸变与
染色体病，刘红亮老师编写了第四章遗传的分子基础和第十章免疫遗
传学，闫文义老师编写了第八章群体遗传学; 黄河科技学院王镓老师
编写了第七章基因突变导致的异常疾病;郑州大学朱运良老师编写了
第六章多基因遗传与多基因遗传病和第十一章肿瘤遗传; 洛阳市卫生
学校辛利军老师编写了第九章线粒体遗传病和第十四章遗传咨询与
优生; 邢台医学高等专科学校姜炳正老师编写了第十二章遗传病的诊
断和第十三章遗传病的治疗。

本教材在编写过程中，参考并引用了大量相关教材的成果，得到了
郑州大学出版社和各参编学校的大力支持，在此一并表示衷心地感谢!

由于编者学识水平和能力有限，书中错漏之处在所难免，诚恳希
望广大师生在使用过程中提出宝贵的意见。

李 弋 刘红亮
2008 年 3 月
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前 言
( 第一版)

随着医学科学的发展，传染病、营养不良所致的疾病已逐步得到控制，而遗传病的病
种和群体发病率却不断增高，成为严重威胁人类健康的常见病、多发病，并涉及临床各科。
为适应学科发展，各医学大专院校相继开设了“医学遗传学”这门课程。因此，我们编写
了这本专科教材。

本书共 14 章，第一章“绪论”介绍遗传病的基本概念和医学遗传学进展; 第二章“遗
传的细胞学基础”重点讲解细胞周期和减数分裂，为学生顺利学习染色体病的发生机制
奠定基础;第三章“遗传的分子基础”主要介绍核酸的结构和功能，使学生深入了解基因
与遗传性状的关系;第四章至第十章介绍遗传病的主要遗传方式、遗传规律、发病机制以
及与临床的关系;第十一章至第十四章介绍对遗传病发病风险的估算，遗传病的诊断、治
疗和预防，可使学生了解遗传病的临床诊断、治疗方法和预防措施，对以后的临床工作和
优生工作具有指导意义。本书既可作为专科学生的教学用书，也可作为临床医师以及医
药科学研究人员的参考书。

在编写过程中我们力求按照内容准确、反映新的进展和容易阅读的原则进行撰写，对
已不适应学科新要求的内容进行了删节，并对某些内容的重复、脱节问题，进行了妥善处
理。在坚持系统性、科学性和先进性的同时，我们把重点放在基础理论、基础知识和基本
技能方面，希望能在培养学生分析和解决问题的能力上起到较好的作用。为了加强与临
床医学和预防医学的有机联系，本教材除了重点阐明遗传学基本理论外，还详细介绍了典
型遗传病的发病机制、临床表现、治疗、预防等，又尽量避免与医学生物学重复。既照顾到
医学遗传学基本理论的系统性，又兼顾临床医学实践的需要;既有一定的深度和广度，又
有浅而易懂的基本医学遗传知识。这些均突出了本教材的临床实用性。

本书的出版得到了河南医科大学各级领导的关心和支持，也得到了各编者所在单位
的支持，在此表示由衷的感谢。

由于医学遗传学是一门不断发展的学科，加上我们水平有限，书中不足之处，恳请同
行专家和读者提出宝贵意见，以利改进。

李晓文
2000 年 6 月



前 言
( 第二版)

人类基因组计划和分子生物学的迅猛发展，极大地推进了医学遗传学的进展，引发了
临床医学领域的一场革命。面临新世纪医学遗传学向临床领域发展、渗透，作为医学生，
及时了解医学遗传学新进展、掌握医学遗传学基本知识，是十分必要的。

本教材第一版出版于 2000 年，经过一段时间的使用，为紧跟学科的发展，现由高等医
学教育专科教材编审委员会组织修订，写成第二版。

第二版教材较第一版更加注重系统性、实用性、先进性，力求反映本学科的新进展，与
临床医学结合更加紧密。由于药物基因组学近年来在医学领域备受关注，我们增加了
“药物遗传学”一章，使学生了解药物代谢和效应方面个体差异的遗传基础。此外，还增
加了“免疫遗传学”内容。

本书在编写过程中，承蒙郑州大学各级领导、出版社和各编者所在医学院校的大力支
持，特此感谢!

恳请各兄弟院校广大师生在使用过程中发现问题，提出宝贵意见。

李晓文
2003 年 5 月
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第一章

绪论

第一节 医学遗传学的研究对象
及其分支学科

一、医学遗传学的研究对象

遗传学( genetics) 是研究生物遗传与变异的科学。医学遗传学是
遗传学的一个分支学科，是遗传学与临床医学相结合的一门边缘学科，
是遗传学原理在医学领域中的运用，它研究人类遗传性疾病的发生机
制、传递方式、发展规律，为遗传病的诊断、预防、治疗提供科学依据和
技术手段，以期控制遗传病在一个家庭中的复发和在人群中的危害，从
而达到改善和提高人类健康素质的目的。

二、医学遗传学的研究范围和分支学科

随着医学科学和生命科学的发展，从分子水平、细胞水平、个体水
平、群体水平的各个不同层次研究医学遗传学的各种问题，使医学遗传
学得到迅速发展，研究范围逐渐拓宽，与免疫学、生物化学、微生物学、
病理学、药理学、流行病学等基础医学以及放射科学、儿科学、眼科学、
耳鼻咽喉科学、妇产科学、法医学、神经病学和精神病学等临床各学科
之间相互渗透，发展出许多分支学科。

1．分子遗传学( molecular genetics) 从分子水平研究基因的结构、
表达、调控以及基因突变的遗传学效应，为遗传病的分子机制研究、基
因诊断、基因治疗等提供理论依据和技术手段。

2．细胞遗传学 细胞遗传学( cytogenetics) 是从细胞学水平研究染
色体的形态结构、数目、畸变的频率与染色体病关系的学科。



3．群体遗传学( population genetics) 又可分为群体细胞遗传学和遗传流行病学，主
要通过调查人群中各种基因频率、基因型频率的分布，研究群体的遗传结构、规律及影响
因素，为预防、监测遗传病提供必要的依据。

4．体细胞遗传学( somatic cell genetics) 用细胞体外培养的方法，研究基因突变和表
达、细胞分化、肿瘤发生、基因治疗等;用细胞融合方法，研究基因定位、单克隆抗体的制备
等，可以克服人类遗传学研究中存在的人类世代长、子代数目少、不能进行有目的婚配等
困难。

5．生化遗传学 生化遗传学( biochemical genetics) 是以生物化学方法研究基因的表
达与蛋白质( 酶) 的合成，以及基因突变导致蛋白质( 酶) 合成的异常而产生的分子病和遗
传性酶病的学科。

6．药物遗传学 药物遗传学( pharmaco genetics) 是研究药物代谢的遗传差异和不同
个体对药物反应的遗传基础的学科，目的在于指导临床合理用药，减少药物的不良反应。

7．免疫遗传学 免疫遗传学( immunogenetics) 是研究免疫现象的遗传本质和免疫应
答过程基因调控的学科。免疫遗传学已深入到临床医学的许多领域。输血、器官移植及
新生儿溶血症等都涉及免疫遗传学理论。

8．肿瘤遗传学 肿瘤遗传学( cancer genetics) 是研究肿瘤的发生与遗传关系的学科，
研究肿瘤的遗传规律、肿瘤与染色体畸变的关系、癌基因和抑癌基因的作用等，阐明肿瘤
的发生机制，为诊断、治疗和预防肿瘤提供科学依据。

9．毒理遗传学 毒理遗传学( toxicology genetics) 是用遗传学方法研究环境中导致遗
传物质损伤的因素、作用机制和检出方法的学科，阐明遗传毒性和肿瘤、畸形、遗传病之间
的关系。

10．辐射遗传学 辐射遗传学( radiation genetics) 是研究电离辐射对遗传物质的损伤
及其检测和预防的学科。电离辐射可导致基因突变和染色体畸变。

11．行为遗传学 行为遗传学( behaviour genetics) 是研究行为与遗传关系的学科。在
医学遗传学中，当前行为遗传学的研究比较集中在人类的智力、智力低下的遗传基础、癫
痫、精神分裂症、躁狂、抑郁症等异常行为的遗传基础。行为遗传学的研究为改善人类智
力水平和防治精神疾病创造了有利条件。

12．优生学 优生学是以遗传学和医学为基础，研究改善人类遗传素质的学科。优生
学包括负优生学和正优生学。负优生学主要研究如何降低人群中不利表现型的基因频
率，减少有严重遗传病和先天性疾病的个体出生。禁止近亲结婚、提倡适龄生育、筛查致
病基因携带者并对其进行婚姻指导、开展产前诊断和选择性流产等措施，都是负优生学的
范畴;正优生学则是研究如何增加有利表现型基因频率。

13．发育遗传学( developmental genetics) 研究个体发育过程中的遗传调控机制。

第二节 遗传病及其分类

遗传病( genetic disease) 是由遗传物质发生改变( 基因突变或染色体畸变) 所引起的
疾病。
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一、遗传病的特点

1．遗传病的传递方式 遗传病在有亲缘关系的个体之间垂直传递，在没有亲缘关系
的个体间( 如夫妇) 不发病。这和传染性疾病、营养性疾病在人群中水平传播的方式不
同。

2．家族性发病 因为遗传病是遗传物质发生改变，亲子代之间有相同的致病基因，所
以发病往往是家族性的，即具有家族聚集现象。如 Huntington舞蹈病，常表现为亲代与子
代间代代相传。但家族性发病不一定全是遗传病，例如，维生素 A 长期缺乏引起的夜盲
症，虽表现出家族发病倾向，但常常是由于在相同生活条件下，相同的环境因素作用的结
果。还有一些疾病虽是遗传病却无家族性发病如白化病、半乳糖血症，因致病基因是隐性
基因，频率较低，所以传递是散发的。

3．患者人数在家族中有一定的比例 遗传病患者在家族中是以一定数量的比例出现
的，通过特定的数量关系，如后面提到的系谱图，可以了解疾病的遗传特点和发病规律，并
能预期再发病的风险。

4．遗传病是先天性疾病 遗传病往往是先天性疾病。先天性疾病是指出生就有的疾
病。如白化病是常染色体隐性遗传病，婴儿刚出生时就表现出“白化”病状。唐氏综合征
( Down syndrome) 是染色体病，出生后就表现为智力低下等。但有些先天性疾病并不是遗
传病，如在胎儿发育过程中，由于环境因素及母体因素造成的妊娠期风疹病毒感染致胎儿
患先天性心脏病，没有遗传物质的改变，不属于传统概念的遗传病。另外，后天发病的也
可能是遗传病，如 Huntington舞蹈病是典型的常染色体显性遗传，但它一般在 35 ～ 40 岁
才发病。

二、遗传病的分类

人类遗传病的种类繁多，而且每年都有新的遗传病种出现，现代医学遗传学将人类的
遗传病划分为如下五类。

1．单基因遗传病( monogenic disease) 由单个基因突变所致，根据突变基因的位置不
同又分为:常染色体显性遗传病、常染色体隐性遗传病和 X 连锁显性遗传及 X 连锁隐性
遗传等不同遗传方式。单基因遗传病除个别的病种( 红绿色盲、先天性聋哑等) 外，多数
发病率低于 1 /1 000。

2．多基因遗传病 多基因遗传病( polygenic disease) 是由两对以上基因和环境因素
共同作用所导致的疾病，这类病有一定的家族史，但没有单基因性状遗传所见到的系谱特
征。目前已确认的多基因遗传病已有近 100 种，例如先天畸形、高血压、冠心病等。多数
多基因遗传病发病率高于 1 /1 000。

3．染色体病 染色体病( chromosomal disease) 是由于染色体结构或数目异常引起的
疾病。由于每条染色体或染色体的片段均含有很多基因，所以对个体的危害往往大于单
基因遗传病和多基因遗传病，常表现为综合征。如唐氏综合征( 21 －三体综合征) 、Turner
综合征( 45，X) 。染色体病发病率高低不一，高的大于 1 /1 000，低的小于 1 /100 000。
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4．体细胞遗传病 体细胞遗传病( somatic cell genetic disease) 是由于体细胞遗传物
质异常引起的疾病。由于遗传物质的异常只发生在特定的体细胞中，因此，不发生上下代
之间的垂直传递。不像单基因遗传病和多基因遗传病那样遗传物质异常发生在人体所有
细胞包括生殖细胞并能传递给下一代，所以它不属于经典的遗传病。这类遗传病约有几
十种，如恶性肿瘤、白血病等，发病率一般低于 1 /1 000。

5．线粒体遗传病 线粒体是除细胞核之外唯一含有 DNA 的重要细胞器。线粒体遗
传病( mitochondrial genetic disease) 是由于线粒体 DNA发生突变引起的疾病，目前已发现
近 20 余种。因为线粒体存在于细胞质中，而在形成受精卵时，精子几乎没有细胞质，所以
线粒体遗传呈母系遗传。

三、疾病的发生与遗传因素和环境因素的关系

在不同的疾病中，遗传因素和环境因素所起的作用不尽相同，大致可以分为以下几
类。

1．完全由遗传因素决定 这类疾病并不一定与环境因素毫无关系，只是尚未发现其
发病必须具有何种特定的环境因素。例如，单基因遗传病中的先天性成骨发育不全症、白
化病及染色体病。

图 1 － 1 遗传因素和环境因素的关系

2．由遗传因素决定，但需要有环
境因素的诱发 例如，蚕豆病( 葡萄
糖 － 6 － 磷酸脱氢酶缺乏症) ，除具
有相关的基因有缺陷外，还必需在进
食蚕豆或服用氧化性药物伯氨喹才
诱发溶血性贫血。苯丙酮尿症是常
染色体隐性遗传病，但必需在进食含
苯丙氨酸量高的食物情况下，才能诱
发产生。

3．遗传因素和环境因素 对发
病都有作用，例如，唇裂、消化性溃
疡、冠心病等多基因病。在这类病
中，遗传因素对发病作用的大小是不
同的，但二者共同发挥作用。

4．发病完全取决于环境因素，与
遗传因素无关 例如，物理、化学因
素所造成的损伤性疾病等如烧伤、冻
伤等。

上述除第 4 类外其他三类疾病
的发病都需要有遗传基础，因此都是
遗传病( 图 1 － 1) 。
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