
第一章

揭开基因的面纱

小史回顾一、

世纪之前，这可是

俗话说“龙生龙，凤生凤，老鼠生儿会打洞”。意思是

说儿女总是很像父母。不过，亲代和子代并不完全相同。现

在我们已经了解了其中的机制。但在

年奥地利的修道士孟德尔从豌豆的一个天大的谜题。

交配的实验中发现了遗传具有法则。他认为某种形式的遗传

物“因子”会从亲代传给子代，而这种因子相当于现在所说

的“基因”。这一法则就是遗传学界著名的“孟德尔定律”。

年才由荷兰的令人遗憾的是，他的这一发现直到

年，瑞士的米夏在医院收集绷带，用上

弗里斯、德国的科伦斯和奥地利的切尔马克分别重新发现遗

传信息载体。

“核酸”，而这正是遗传信

面的脓作为材料。从脓细胞（淋巴细胞）核中发现了含有大

量磷酸的前所未见的新物质

息的载体，不过当时还不很清楚细胞核中含有染色体。

年，美国的萨顿通过观察减数分裂内的染色体，推测基因位



、胞呤（

年发现

美国的艾布里于

和

于染色体上。美国的摩根从 年之后开始遗传学的研究，

他研究的果蝇的突变，发现基因位于染色体上的特定位置，

并制作出了画有果蝇基因位置的染色图。

英国吉利非斯在 年利用肺炎双球菌进行的实验，

否定了当时大多数人认为遗传信息的载体是蛋白质的看法。

年提出遗传基因的载体是 （脱氧

核糖核酸）的看法。他的观点并未立刻得到认同，直到

年，美国的赫尔西和蔡斯利用噬菌体做研究，才证明

了他的观点。噬菌体是侵染细菌的病毒，赫尔西等人的研究

采用的是侵染大肠菌的噬菌体。经过科学家研究发现，核酸

是由称为核百酸的单位所组成，核昔酸则是由碱基、糖、磷

种。美国的沙尔加夫

的腺嘌呤

等四种碱基并非

，而是依碱基的种类不同有所差异。此外还发现碱

和 的含量比例相等

是的发现更是吸引了众多生物学家投入研究

年间，生物学家们提出了五花八门的结

如何遗传的，其分子结构是破译遗传密码的关键。列文结构

模型提出之后的

年才由沃森和可里克给它构模型，但都不成功。直到

们画上了一个圆满的句号。

一无所知的美国人沃森博士，在年夏天，对

的演讲后，决定丹麦皇家学会听完劳伦斯布拉格关于

研究 的三维模型结构。沃森进入英国剑桥大学卡文迪

许实验室后，认识了英国的可里克，他们很快发现彼此都对

的分子结构极感兴趣，便决定合作研究。他们提出生

、乌嘌 

酸等零件所构成，并且知道了碱基有

对核酸进行了分析，于

胸腺

各占

基之中，



而他们的研究招徕了实验室方面的非议。 的

命分子的三维结构是由线性密码中所蕴含的信息所决定。然

射线衍

遇使可里克心灰意冷。而沃森没有动摇，他坚信

射图提供者威尔金斯对他们的研究也不热心。几起几落的遭

是所

有分子中最重要的王牌，是万木之本，是打开生命之门的钥

匙。他和可里克一起，采用物理、化学的科学原理与方法，

双螺旋来揭示 结构的奥妙。最后，他们提出的

三维结构。这是一个成功的模型，它由两

模型认为，必须由两股核苷酸碱基的任意排列顺序，来决定

高度有序的

。这个模型就是

条右旋但反向的链绕同一个轴盘旋而成，活像一个螺旋形的

梯子，生命的遗传密码就刻在梯子的横档上

我们今天在挂图上和生物实验室看到的那个样子。

立的

年的诺贝尔医学生物学奖授予了沃森和可里克建

模型，引发了一门被称为“分子生物学”的新科

工程学的出现。用人工的方法将生物体内的

学的诞生；它为破译生物的遗传密码提供了依据，导致遗传

分离出

来，重新组合搭配，再放回生物体内，创造新的品种，成为

交水稻，抗棉铃虫棉花等等，都是

本世纪下半叶最活跃的领域。例如我国科学家实验成功的杂

重组的产物；目前

国际上正热门的克隆技术，也是 年的绝妙之作。

月，

彩缤纷的景象，被认为是

双螺旋提出后，整个生物学界呈现出少有的五

世纪以来生物科学中最伟大的

医学的发展开辟了新天地。把

成果，是生物学史上一个新纪元，为生物科学、农业科学、

结构模型称为打开生命

之门的钥匙，是一点也不夸张的。

进入 的年代之后，利用限制酶切割和组合
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二、认识基因的奥秘

重组技术问世，这项技术的出现使生化学家能够增殖

碱基排列组合和基因或将基因另行组合。从此，有关

研究便突飞猛进。 重组技术的进步也给医学带来了巨

大影响。对于传统方法不易治疗的疾病，可考虑采用从基因

层次来治疗的基因疗法。经过 年代的研究和实验，美国

年开始正式采用基因疗法，也有人期待这种疗法能从

对付癌症和艾滋病等疾病。某种生物具有的 的组合称

年，流行性感冒菌

为“基因组”，它含有该生物全部的遗传信息，而且也记录

着该生物的演化过程等资料。

的碱基排列组合全部揭晓后，大肠杆菌、酵母等也被拿来做

基因组分析。

生物体有很多奇妙的本领，我们见惯了，也就不觉得奇

怪，可细想想：为什么我们种下水稻的种子，长出的就是水

稻，而不是小麦或者别的？遗传就是上一代和下一代基本上

是一样的，不会从人变成别的什么东西，但遗传是什么因素

控制的呢？是什么像接力棒一样一代传向另一代的呢？这些

都牵涉到了基因，基因好比是计算机上的一串代码，区别是

四个密码按照一定它不是由 组成，而是

码，被

的顺序排成，而且不是储存在电子芯片上，而是在染色体

上，一条染色体上有成千上万的基因，它们经细胞解码、翻

译，如同计算机程序的 一处理，哇，它显

示出多种功能啦！

上面讲了基因的一个功能，那就是它控制生物体的性



三、克隆引起大震撼

之间、为 和

和

状，那它又是怎么复制给下一代呢？这就是

这四个密码的怪癖了。这四个密码实际上是四种不同的物

不是一条，而是两条。这条链上是

质，它们之间通过化学键连成一起，而基因中这样的信息链

，另一条链上对应就是

，这条链上是 ，另一条对应就是

和

，反之亦然。这是因

之间有特殊的吸附力（氢键），两条

分子，形成链通过这种吸附力缠在一起，构成所谓的

和

染色体的物质基础。基因复制时，两条链在酶的作用下分

之间的互补原则，分别合成互补开，根据

链，形成两条 分子，在细胞分裂时分别分配到两个子

细胞中去，通过这样精确的配对关系，将遗传密码复制给下

一代。认识了基因的两个特性，即基因控制性状和基因能稳

定遗传后，我们就可以来看看什么是基因克隆了。

克隆这一词由克隆羊多莉的诞生而被媒体炒得沸沸扬

扬，但我们这里所讲的基因克隆与克隆羊有一些区别。

克隆是指一个无形繁殖系，当用作动词时，克隆则是指

利用不同方法产生无性繁殖系所进行的工作。简言之，克隆

作动词用时是指研究或操作过程，作名词用时是指产生的

结果。

）水平

克隆可根据其研究或操作的对象分为基因克隆、细胞克

隆和个体克隆三大类。基因克隆是指在分子（

上开展研究工作，以获得大量的相同基因及其表达产物。细

胞克隆则是在细胞水平上开展研究工作以获得大量相同的细



年代，美国的科学家以两栖动物和鱼类世纪

胞。个体克隆则是经过一系列的操作产生一个或多个与亲代

完全相同的个体，这种克隆所用的生物材料可能是一个细

胞，也可能是一个组织。很显然，基因克隆、细胞克隆和个

体克隆是在三个不同的层次上所开展的工作。以原有的基因

或细胞或生物个体作为模板，复制出多个与原来模板完全相

同的基因或细胞或生物个体来。这就有点像大家利用复印机

复印资料，或用胶片冲洗照片一样，从原有的资料或底片复

制出许多完全一样的资料或照片来。

，这种组

在长期的生产实践和科学研究中，人们已经掌握了许多

克隆技术。“有心栽花花不开，无心插柳柳成荫”的诗句可

以说是家喻户晓，诗句中的“插柳”实际上就是一个“克

隆”过程，即把柳枝切成小段，插入土中。一段时间后，它

就可以长出根来，并逐渐长成一棵小柳树。农民种红薯时，

先将一根红薯藤剪成若干小段，然后将每一小段栽插在土

里，几天以后，红薯藤就会长出根来，然后逐渐长成一根完

整的红薯条。植物中还可以举出许多类似的例子。因此，人

们对克隆不应该是陌生的，只是熟视无睹罢了。此外，科学

家们利用组织培养技术也能使许多植物的不同组织再生成一

棵完整的植株，而且已被广泛地应用于生产实践中

织培养技术实际上也是一种克隆技术。英国罗斯林研究所试

验成功的克隆羊“多莉”就是首次利用体细胞克隆成功的，

它在生物工程史上揭开了新的一页。自然界有不少植物具有

先天的克隆本能，如番薯、马铃薯、玫瑰等插枝繁殖的植

物。而动物的克隆技术，则经历了由胚胎细胞到体细胞的发

展过程。

早在



万英镑的

做研究对象，首创了细胞核移植技术，他们研究了细胞发育

分化的潜能问题，细胞质和细胞核的相互作用问题。

遗传物质吸出，然后将另一只

科学家选取了三只母羊，先将一只母羊的卵细胞中所有

岁母羊的乳腺细胞与之融

岁母羊。

合，形成一个含有其遗传物质的卵细胞，并促使它分裂发育

成胚胎。当这一胚胎生长到一定程度时，将它植入第三只母

羊的子宫中，由它孕育并产出克隆羊多莉，多莉酷似提供乳

腺细胞的

小羊多莉是世界上第一个利用体细胞克隆成功的动物。

克隆多莉的成功，从理论上说明了高度分化细胞，经过一定

手段处理之后，也可回复到受精卵时期的合子功能；说明了

在发育过程中细胞质对异源的细胞核的发育有调控作用。它

对生物遗传疾病的治疗、优良品种的培育和扩群等提供了重

要途径，对物种的优化、濒危动物的种质保存，对转基因动

物的扩群均有一定作用。

自克隆小羊多莉成功以后，世界各国引起了强烈的反

响，有的看做福音，有的视为祸水。我们以为对新技术应该

采取支持态度，生物克隆获得突破，最大的好处是培养大量

品质优良的家畜，丰富人们的物质生活，使畜牧业的成本降

低、效率提高，还可以提供某些药物原料以提高人的免疫功

能等等。在小多莉以前，罗斯林研究所曾培育出一只奶中含

治疗血友病药物原料的转基因羊，一家公司以

高价买去。如果利用体细胞大批“复制”这只羊，就可挽救

更多患者的生命。另外，利用克隆技术可以大量复制珍稀动

物，挽救濒危物种，调节大自然的生态平衡，为人类造福，

何来忧患呢？当然，克隆技术也可能带来负面影响，一些克
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这是一个颇有争议的

隆动物在遗传上是全等的，一种特定病毒 或其他疾病的感

染，将会带来灾难。如果无计划地克隆动物，将会扰乱物种

的进化规律，干扰性别比例，这种对生物界的控制会带来许

多意想不到的危害。但只要采取相应的研究对策，制定科学

的克隆计划，这种负面效应就可以最大程度地避免。

围绕多莉的最明显的令人不安的问题是，她是否是人克

隆的先兆。从一开始，威尔穆特就一直强调，没有合理的理

由为克隆人作辩护。他说，此外，已知目前缺乏有关克隆如

何奏效的知识，所以这类试验太危险。“过去，我们曾培育

出有明显畸形的羔羊。”至于克隆人，

如德国研究技术

研究课题。当代生物史证明，克隆技术只能复制出外貌特征

相同的生物，不能够克隆出被复制者原有的才能。人的思想

才能受后天的制约。所以，即使有人能够克隆出酷似历史上

的伟大领袖、伟大科学家那样的人物，却缺乏伟大领袖、伟

大科学家那样的思想、气质、才能。试问，这样的克隆具有

什么意义？至于有人主张克隆人以取得人体器官，用于医学

上人体器官的移植，这也是不可行的。因为克隆出来的人首

先是一个人，他享有人权。如果克隆人不肯捐赠器官，你发

明者也不能侵犯人权。至于克隆无头的人，那也是不现实

的，因为克隆人要生存，首先要吃饭，要思维，没有头颅是

不可能的，我们总不能培植一个无头的植物人吧？而且，最

重要的是克隆人不符合世情国情，当今世界人口急剧膨胀，

不少国家已实行计划生育，控制人口增长，在这种情况下怎

能斥巨资做违背社会发展规律的事呢？正

部长吕特格斯所说：“复制人类将不被允许，也一定不会

发生。”



物学家不再仅仅转录表达的以后，生

世纪末，克隆技术在英国又有了新的进展，他们把

这一技术应用于人类造血事业。英国的

术的经济后台，它的主管罗思

公司是克隆技

詹姆斯博士说：“从研究多莉

中我们知道，我们可以用一个细胞制造出一只转基因动物。

我们现在正利用这一技术生产人类血液中最重要的组成部

分，也就是血浆。”他们与罗斯林研究所合作研究一种带有

人类基因的牛和羊。他们先把动物体内的血浆取出，再取代

人类的血浆，这种改变了基因的牛和羊体内就含有人类血浆

的重要成分，通过对这些动物的饲养、再克隆或繁殖，就可

以得到稳定可靠而且相对便宜的血资源。

四、基因工程面面观

生产人们想要的特殊产品。随着 的内部结构和遗传机

基因工程就是人们对生物基因进行改造，利用生物技术

制的秘密一点一点呈现在人们眼前，特别是当人们了解到遗

传密码是由信使

满足于探索、揭示生物遗传的秘密，而是开始跃跃欲试，设

想在分子的水平上去干预生物的遗传特性。

中的某个遗传密码片断连接到

链上去，将

如果将一种生物的

另外一种生物的 重新组织一下，不

就可以按照人类的愿望，设计出新的遗传物质并创造出新的

生物类型吗？这与过去培育生物繁殖后代的传统做法完全不

同，它很像技术科学的工程设计，即按照人类的需要把这种

生物的这个“基因”与那种生物的那个“基因”重新“施

工”，“组装”成新的基因组合，创造出新的生物。这种完全



五、实施 计划

按照人的意愿，由重新组装基因到新生物产生的生物科学技

术，就被称为“基因工程，或者称之为“遗传工程”。

的重组技术，也就是利用基因工程的核心技术是

分

供体生物的遗传物质，或人工合成的基因，经过体外或离体

的限制酶切割后与适当的载体连接起来形成重组

子，然后在将重组 分子导入到受体细胞或受体生物构

建转基因生物，该种生物就可以按人类事先设计好的蓝图表

现出另外一种生物的某种性状。

基因工程技术几乎涉及到人类的生存所必需的各个行

业。比如将一个具有杀虫效果的基因转移至棉花、水稻等农

作物种中，这些转基因作物就有了抗虫能力，因此基因工程

被应用到农业领域；要是把抗虫基因转移到杨树、松树等树

木中，基因工程就被应用到林业领域；要是把生物激素基因

转移到动物中去，这就与渔业和畜牧业有关了：如果利用微

生物或动物细胞来生产多肽药物，那么基因工程就可以利用

到医学领域。

人类基因组计划及其对生物医学研究的推动

基因是控制生物遗传性状的基本单位。每个基因都是由

种简单的脱氧核糖核苷酸（又称碱基）按一定的顺序排列

所组成的。人类发育、生殖、生长、疾病、衰老、死亡及精

神、行为等都不同程度地与基因有关。决定一个人生、老、

病、死等一切生命现象的遗传信息总和称为人类基因组。人



序列多样性的研究将促进

类基因组所含的全部遗传信息由 （即脱氧核糖核苷酸

链）携带，分布于 号染色体、 染色体、 染色体以

及细胞质中的线粒体 上。

或遗传语言，基因组

目前，人类尚不能完全破译和解读贮存于基因组的信息

碱基顺序的排列仍是一部“天

书”。因此，如何破译和解读这部“天书”已成为各国科学

界极为关注的前沿科学领域。

最初是由美国科学界于

年开始实施的。其最终目标是阐明

“人类基因组计划”

年代中提出，并于

碱基对的记录人类基因组全部遗传信息的 序

列，识别其中的约

的实施所带来的

万个基因，建立储存这些信息的数据

库，开发数据分析工具，并研究由于

年内即于伦理、法律和社会问题。全部研究计划在

年完成。

基因组计划的实施将对整个生物医学研究产生重要影

响。这一计划的最终完成将阐明人类全部基因与基因调控元

件的结构和位置，了解染色体结构对基因活性的控制与调

节，以及包括遗传性疾病、恶性肿瘤、心血管病、内分泌

病、老年性疾病、放射性疾病甚至感染性疾病等的分子改变

及其发病机理，为疾病的预后以及分子水平上的诊断、风险

预测、预防和治疗提供依据。通过对基因功能的了解，促进

新药开发，形成以基因及其表达产物为基础的生物技术产

业。对染色体和个体之间的

基因诊断、个体识别、亲子鉴定、药物过敏、耐受或抵抗、

器官移植的组织配型、发育进化等诸多医疗、司法和人类学

研究。
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人类基因组研究对其他科学领域和社会、经济发展

的影响

年启动以来，在世界各国“人类基因组计划”自

动了生物学和医学研究的不断创新，深化

科学家的共同努力下取得了迅速的发展。其研究成果不仅带

了对人类遗传语

该计划的实

言、基因结构与功能的关系、生命的起源与进化、细胞发

言、生长、分化、及疾病发生、发展的分子机理等问题的理

解。同时也使各种先进的工业化技术（自动化技术、信息技

术、大规模集成技术等）运用到生物医学领域。

为人类科学史

施促进了生命科学与信息科学、材料科学和高新技术产业的

结合，推动了基础性研究和不同科学的交叉融汇，刺激相关

学科技术领域的发展，并带动起一批新兴的高技术产业。基

因组研究还影响到农业、畜牧业（转基因动、植物）；微生

物学（微生物药物、保健品；抗病原微生物的药物；土壤改

良等）；计算机科学、自动化技术、纳米科学、微电子技术、

激光、信息科学，以及社会、伦理、道德、法律和经济问题

（医疗、人寿保险等）等诸多基础与应用科学的研究以及人

文科学研究。基因组研究的成果既可以直接指导和转化为实

际应用，并可能改变人类计会生产、生活和环境的面貌，具

有不可估量的社会和经济效益。因此称

上与曼哈顿原子弹计划和阿波罗登月计划齐名的三大科学工

程之一，其科学价值和对人类社会发展的影响将远远超过前

两个计划。

年代以来，国际人类基因组研究持续升温，世纪

其主要原因在于人类所有疾病和健康状况都与基因直接或间



或蛋白质诊断疾病

接相关。每种疾病都有其相应的致病基因或易感基因存在。

许多有战略发展眼光的企业家已意识到基因组研究必将带动

和促进治疗性蛋白、医疗诊断、基因治疗、组合化学分子治

疗剂、新药筛选以及生物信息、数据库管理、微电子技术、

自动化技术设备等领域的开发生产研究，带来巨大的商业利

益。如某些基因编码的蛋白有可能作为药物矫正遗传缺陷或

调节代谢功能（如凝血因子、干扰素、细胞因子等）；通过

检测疾病或重要生物学功能基因的

序列自动

或监控代谢；将基因送入细胞中，矫正遗传缺陷、破坏异常

细胞或调节细胞功能，进行基因治疗；以编码细胞受体或其

他特异蛋白的基因为治疗应用的目标分子；开发小分子治疗

剂；从组合化学库中筛选开发治疗性药物；

化分析技术与数据分析能力集成的商业开发；生物信息学、

基因组信息数据库和分析软件的商业开发；纳米技术、生物

芯片、微电子等技术的商业开发等。众多国际大型制药企业

将巨额资金投入疾病相关基因研究和“基因组工业”中。并

导致了愈演愈烈的基因专利之争和由此诱发的疾病家系、特

殊人群以及染色体异常材料等遗传资源之争。美国和欧洲一

些研究单位或公司已开始通过不同途径和方式进入或试图进

入发展中国家的人类基因组研究领域。显然，新基因的克隆

分离、功能鉴定和开发应用研究已经与国家、民族和人民的

利益联系在一起了。随着公司、药厂的投入，功能明确的基

因序列，特别是与严重危害人民健康的遗传易感性疾病（如

恶性肿瘤、心血管疾病、神经、精神性疾病及免疫性疾病）

的基因、一些编码重要的生长因子、细胞因子及其受体的基

因，或与重要生物学过程如发育、分化、衰老相关的基因专



各国政府对基因组研究的态度

美国是人类基因组研究计划的创始国之一，美国国会批

投入 亿美元。英国政府近年来每年在 序准对

列测定和欧洲生物信息中心的建设等方面的投入达到

万英镑以上。法国的 实验室和 中心，仅民

间集资即达 万法郎， 年又新建了国家基因研究中

心。欧共体每年投入 万美元以上的基因组研究专项基

亿日元，金。日本 年生物技术研究预算达

年研究开发预算要求额为 亿日元，主要用于克隆技术、

年每年对基因组研究的投入

为

世纪生命科学的制

利化趋向已下可逆转。而一旦某个功能基因序列被专利化，

其下游产品的开发也就必须引进此种专利。某些基因的专利

转让费已达上千万美元。从这个意义上讲，基因序列本身也

就是产品，而且是一种不能再生的资源。可以说，谁在基因

组研究中处于领先地位，谁就占领了

世纪的生物技术产业。高点；谁拥有了基因，谁就拥有了

核苷酸序列测定、基因治疗、农业畜牧业研究、环保生物技

年术等。瑞典政府

万到 万法郎。新加坡、印度、巴西等政府纷纷

建立国家级生物技术研究开发机构，保存、保护遗传资源，

积极实施开发研究。

在中国 年代初的发展尚处于萌芽时期，科技部

人类基因组研究相关的研究课题。

和国家自然科学基金委员会在生物技术领域内组织了一批与

年启动的《中华民

”高技术计划生物

族基因组中若干位点基因结构的研究》重大项目，标志着我

国人类基因组研究正式启动。国家“



国际人类基因组研究的进展和发展趋势

人类基因组计划包括构建遗传连锁图、物理图、测序和

基因识别 项工作。前两项任务已提前完成。 年完成

了由

月发表的第二张人类基因

领域

该项目

年起设专题项目支持人类重大疾病基因的研究，

年升级为重大项目。目前，中国人类基因组研

究在我国多民族基因组的保存和分析、重要遗传家系资源的

究等方面已取得了多项重要进展。

收集、建立和发展基因组研究的新技术以及疾病相关基因研

年科技部和中国科

学院联合支持了“国际人类基因组计划 基因组测序”项

目，郑重向世界宣告中国科学界加入国际人类基因组

的测序任务。序列测定计划，承担其中

）连续克隆系组成的第一个酵母人工染色体（

代人类基因组物理图谱。目前已建立了

（千碱基对）就有

个序列标志位

个序列标签位点。其点，平均每

号染色体达到 一个序列标签位染色体和中

点。 年完成了由 个微卫星

第二代遗传连锁图，覆盖

标记组成的人类

（分摩，遗传距离单位），

。第三代遗传标志分辨率

）标记研究的迅速发展，不仅可以

单核苷酸多态

进一步提高遗传性（

年

图与物理图的分辨率，还有望用于疾病候选基因的筛选鉴定

与药物基因组学研究。

图将人类 个基因定位在染色体的不同区带上。截至

年 月

已超过

日，在公共数据库中可以查到的表达序列标

万条，其中人类基因的表达序列标签签（

为 条。在基因组序列测定方面，根据美国国家生



万碱基对的序列，

。这些序列分布在

物信息中心（ ）的基因数据库（ 年

月公布的数据，已测定的基因组序列超过 条，碱

余种生物基总数达到

年 月

占

个

上发现了至少

碱基到

号染色体上

序列的测定还使科学家们第一次

序列的测

。线虫以及酵母等

基因组的全序列已测定完成。

日出版的 自然》杂志发表了人类

号染色体

学家合作，测定了人类

序列测定结果。该工作由英、美、日等国科

号染色体

号染色体长臂 总序列的

个片段上，尚有 个空隙或区域未被覆盖。

片段中最长的一个达到

片段。在

万碱基，这也是人类基因

号染色体组测序研究迄今获得的最长的

个基因和 个假基因（在进化过程中曾

经发挥过功能，但现在已不再发挥功能的基因）。此外尚有

个尚待确认的基因。基因长度从到

万碱基。若以这一基因密度估碱基，平均长度

万个。人类算，人类基因的总数将不超过

号染色体

的基因与免疫功能、先天性心脏病、精神分裂症、智力低

下、出生缺陷及若干肿瘤如白血病等有关。

号染色体

全序列的测定无疑将对相应疾病的研究起到极大的促

进作用。

碱基排列从整条染色体的水平上去观察、分析和理解

的科学意义。或者说从

号染色体

碱基排列的水平上去理解染色

体的结构，包括基因或基因家族的染色体定位、基因表达如

何受染色体的调节和控制、染色体缺失或重排如何导致疾病

以及染色体如何复制与遗传等。

定使科学家们在着丝粒附近发现了以前未曾想到的复杂的重



年夏天

序列测定），完 成 该 区 域 的

的

碱基）为工作框架图（初步测定该区域

序列）。以这样的规模和速度发展，到

以前，完全可以完成预定的工作框架图测定任务，于

提前完成人类基因组全序列的测定工作。

年国际人类基因组计划的研究内容将集中

序对测定的同时，和

综合症。在这一区域的重组导致

日，人类基因组测序计划已完成了年截至 月

碱基）为完成图的任务。其中

年

至未来

在：

克隆和测定人类及模式生物（特别是小鼠）的全长

序列；

序列整合、分析，以及表达基因）开发和完善

识别的软件；

遗传）开展第三代遗传标记，单碱基多态性（

标记研究，用于人类基因组多样性、药物基因组学研究和识

别、定位疾病相关基因等）研究；

）继续研究由于基因组计划带来的社会、伦理和法律

问题等内容上。

在大规模进行基因组

一个以破译、解读和开发利用基因组功能信息、特别是与人

类重要疾病和重要生物学功能相关的遗传信息为主要研究内

容的功能基因组学研究将伴随结构基因组研究共同发展。功

能基因组学主要研究基因的识别及其功能信息的提取、鉴定

和开发利用，涉及生物信息学、计算机生物学和生物医学研

复顺序结构。这一信息也许有助于解释为什么 号染色体
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