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前   言

从古到今 ,人体自身的奥秘一直是人类最感兴趣的问题之一。

人的生、老、病、死 , 思维和意识行为等不但是常人百姓的日常话

题 ,同时也是无数学者孜孜不倦 ,穷毕生精力探索的秘密。20 世

纪 50 年代以来 ,分子生物学突飞猛进地发展 ,特别是随着 90 年代

初开始的人类基因组研究计划的顺利进展 ,展示生命现象与遗传

信息的表达密切相关 ,任何形态的、生理的甚至行为的特征都能从

基因这个层次上找到答案 ,人类自身的奥秘不断地被揭示出来 ,人

们对生命活动的认识达到空前的深度 ,从而也引起更多的人对此

问题的关注和兴趣。

早在十多年前 ,我们就开设“人类遗传学”这门课程 ,在教学过

程中发现不少学生 ,特别是非生物专业的学生对人类自身的遗传

现象了解甚少 ,但对这方面知识却非常感兴趣 ,亦有不少人对现代

生物技术对人类自身发展的影响十分感兴趣。后来 ,我们将这门

课作为广州市中学教师继续教育课程 ,受到广大中学教师的欢迎。

这使我们相信 ,社会上关心人类自身奥秘的人不在少数。因此 ,编

写一本书 ,将与人体遗传有关的知识为所有大、中专的青年学生以

及对此有兴趣的朋友做一个简要、通俗的解释 ,凡具有中学文化水

平的人士都可以理解、可以读懂 ,是我们多年来的愿望。在《遗传》

杂志编辑部李绍武同志的热情鼓励和帮助下 ,在北京科普基金会

以及高教出版社的大力支持下 ,这本书终于可以面世 ,在此我们特

表示衷心的感谢。

本书介绍了人类遗传的基本背景知识、基本原理和研究方法 ,

重点介绍人体一般性状的遗传方式 ,常见遗传病的遗传方式及其防

治等 ,特别还介绍了人类性状遗传中的肿瘤、智力、皮纹、优生及人



类生殖工程的进展等方面的知识 ,并根据需要适当地扩大 ,涵盖了

细胞生物学、发育生物学、分子遗传学、医学遗传学、进化生物学和

环境科学等相关学科的部分内容。考虑到读者的知识基础和学习

兴趣 ,在书中尽量减少采用专门术语及艰深的学术性描述 ,力求深

入浅出 ,通俗易懂 ,并且编排了专业名词索引。在内容编排上 ,注重

科学性、实用性、趣味性和新颖性 ,收集了不少图表 ,既有日常生活

中的例子 ,也有最新的科技成果 ,力求让读者能在轻松、顺畅且饶有

兴趣的阅读过程中获得较系统、较全面的人类遗传知识概念。同时

我们还注重尽可能贴近生活 ,贴近社会 ,从青年学生关注的问题入

手介绍本研究领域中最新的成果和进展 ,拓宽读者的知识视野。

编写本书是适应当前国内高等教育中素质培养的教改需求 ,

也是符合加强科普教育 ,提高国民综合素质的新世纪目标的。本

书的最终目的在于帮助人们解放思想、破除迷信 ,特别是能辨识邪

教歪理 ,树立辩证唯物主义的世界观 ,科学的世界观、提高我国人

口的文化素质、科学素质。

本书适合作为普通高等院校开设“人类遗传学”公共选修课以

及教育学院继续教育相关课程的教材或教学参考书 ,我们将这本教

材自荐给全国各兄弟院校。还可作为一本课外阅读的自修读物 ,我

们特别推荐给全国大中专青年学生。在编写本书过程中 ,面对如何

对数量庞大的材料进行取舍抉择 ,对如何将广博精深的理论知识提

纲挈领、深入浅出地讲清楚等难题时 ,我们自觉水平有限 ,书中难免

有遗憾之处 ,因此真诚祈盼同行及其他读者 ,提出宝贵意见。

本书最初是由林兆平教授提议撰写并组织拟定大纲 ,对本书

的完成起了重要作用。参加本书编写工作的还有程舸和田长恩二

位教授。在初稿完成之后 ,有幸获得《遗传》杂志编辑部李绍武编

审的细致审阅和热情指教 ,特在此致以衷心的感谢。

王正询

2002 年 4 月于广州大学
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第一章  绪   论

自古以来 ,人类一直在企图认识自身的由来和人体的奥秘 ,智

人学者穷究人的生、老、病、死、思维、意识和行为的底蕴 ,这里的诸

多方面均涉及人类遗传学。人类遗传学是遗传学的一个主要分

支 ,从其诞生之日起就引起了人们的极大兴趣和众多研究者的研

究热情 ,人类遗传学始终是遗传学领域的研究热点。欲学习人类

遗传学 ,首先得了解以下几个方面。

第一节  人类遗传学研究的内容

一、什么是遗传学

遗传学是研究生物遗传与变异规律的科学。何谓遗传、变异 ?

二者之间又有何关系呢 ?

1 . 遗传

遗传是生物亲代与子代以及子代个体间存在相似性的现象。

正是由于遗传 ,人类所生育的子女总是保持着父母的基本特征。

古人曰 :“物生自类本种”,即一种生物只繁殖出同一物种的后代 ,

其任何个体都具该种的基本特征。俗话说的“种瓜得瓜 ,种豆得

豆”即体现了遗传的内涵。因此 ,遗传是维持物种稳定性的因素 ,

是生命活动的一个基本特征。

2 . 变异

变异是生物亲代与子代间以及子代个体间存在差异的现象。

有了变异 ,才有生物界的五彩缤纷。这正是“一娘生九子 ,连娘十

个样”、“人上一百 ,种种色色”的道理所在。从进化观点出发 , 30



多亿年前 ,地球上只有单细胞生物。正是不断的变异和变异的日

积月累 ,才使单细胞生物经多年的演化和自然选择形成了今天

200 多万种包括动物、植物、微生物等在内的丰富多彩的生物界。

所以 ,变异是物种产生和进化的动力 ,是生命活动的另一个基本特

征。

根据引起变异的原因不同 ,可将其分为两类 :一是遗传的变

异 ,即有遗传物质改变的变异。例如 ,镰状细胞贫血症是正常血红

蛋白的遗传物质发生改变的结果 ,因此可以遗传。二是不遗传的

变异 ,即只在特征上发生改变而没有遗传物质的改变 ,因而不能遗

传。例如 ,锻炼所获得的强壮体魄以及意外事故引起的伤残是不

能遗传给子代的。

3 . 遗传与变异的关系

遗传与变异的关系是对立统一的关系。遗传确保生物和人类

种族的稳定性和世代延续性 ,是相对“不变”的 ;而变异是绝对的

“变”,它使生物或人类原有的特性发生改变 ,从而产生出新的生物

性状或类型 ,为生物或人类的进化与发展提供动力。没有变异 ,遗

传只能是简单的重复 ,生物和人类就无法进化。因此 ,在维持物种

的稳定性上 ,遗传与变异是对立的。然而 ,没有遗传 , 变异不能积

累 ,新的变异因不能遗传给后代而失去了意义 ,生物和人类同样也

不能进化。所以 ,在进化方面 ,遗传和变异又是统一的。要正确认

识遗传与变异的关系 ,深入研究其实质和规律 ,并以此来能动地改

造生物和人类自身 ,使遗传学更好地服务于人类。

二、人类遗传学及其研究内容

人类遗传学是专门研究人类遗传和变异规律的科学 ,它是遗

传学的一个重要分支。因其与人类的生活和生存息息相关而备受

各方面的重视 ,研究者众多 ,推动了本学科的快速发展。人类遗传

学一直是遗传学领域的研究热点。

人类遗传学研究的内容是人类遗传和变异及其规律 ,具体地
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说 ,主要研究和要解决如下问题 :① 人类的特征特性是如何一代

一代传下来并保持基本不变的 ? ② 支配遗传现象的客观规律是

什么 ? ③ 变异是如何发生的 ,有无规律可循 ? ④ 遗传和变异的

物质基础是什么 ,它们的化学结构和性质如何 ? ⑤ 人类能否控制

遗传和变异 ,控制和治疗人的遗传疾病 ,进而控制人类自身的未来

命运 ? 解答上述这些问题则是人类遗传学的根本任务 ,也是人们

自古以来梦寐以求的愿望。

人类遗传学的研究覆盖了与人类遗传变异有关的各个方面 ,

对不同方面的侧重点不同再加上与其他科学的结合就形成了人类

遗传学的许多分支。例如 ,医学遗传学和临床遗传学就是人类遗

传学原理与医学实践结合而成 ,侧重于对遗传病的发病机制探讨、

症状诊断、产前预测和预防治疗等临床应用型理论。又如 ,从不同

的遗传群体上进行横向的对比研究 (即在人种之间、民族之间、群

体之间、家族之间等等进行比较探讨 )和从时间跨度上进行纵向的

比较研究 (即灵长类与人类之间、世代之间等 ) ,便形成了人类群体

遗传学、进化遗传学、发育遗传学和行为遗传学等分支。再如 ,通

过对人类遗传疾病起因的不同方面进行探讨 ,就形成了辐射遗传

学、药物遗传学、毒理遗传学、免疫遗传学、肿瘤遗传学等分支学

科。另外 ,还可从不同研究层次和研究技术上区别为人类细胞遗

传学、人类生化遗传学和人类体细胞遗传学、人类分子遗传学、人

类基因工程学等等。总之 ,人类遗传学之中包含有如此众多的分

支学科 ,充分显示出该学科研究的深入发展和巨大进步 ,关于这些

分支学科的一些重要内容将在以后有关章节中具体介绍。

第二节  人类遗传学研究的方法

尽管人类遗传学是遗传学中的一个分支学科 ,但其研究方法

却与普通遗传学不同 ,其根本原因在于人与其他生物所具有的特

点不同。普通遗传学研究需具三个基本条件 :① 要求实验对象的
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基因型 (即遗传物质 )完全相同或相似 ,以及世代周期短、繁殖快和

繁殖量大 ;② 要求实验环境相对稳定和一致 ,以便识别和排除环

境因素对结果的影响 ;③ 要求实验方案能按人为意愿进行不同遗

传型之间的杂交 ,例如父女交、母子交等方式。显然 , 人类作为研

究对象不能满足以上条件。因此 ,人类遗传学研究有其自身特点 ,

其研究方法主要有 :社会普查、系谱分析法、双生子法、跟踪法、染

色体分析法及 DNA 分析法等。

为了全面认识了解人类基因组的全部分子结构和功能 , 从

1990 年起 ,全世界几十个国家联合开展这个全面测序作图的宏伟

计划 ,花费了巨额经费 ,组织了大量分子生物学家以科研集团军的

方式攻关 ,对人类基因组 3×109 碱基对 ,进行全序列测序 ,绘制详

尽的遗传图谱 ,对其中的主要基因进行功能分析。此项计划被喻

为第二个阿波罗计划 (即生命科学登月计划 )。人类遗传学研究虽

起步较晚 ,但到 20 世纪 60—70 年代 ,在细胞遗传学和分子生物学

技术兴起的促进下迅猛发展。到 80 年代后来居上 ,已经跃升成为

生命科学领域中的前沿学科和领头学科。可以毫不夸张地说 ,现

在以人类基因组作图为重点的人类遗传学研究成果和各种先进技

术手段 ,正在有力地带动整个生命科学飞速发展。

第三节  人类遗传学的发展简史

人类遗传学是一门新兴的学科 ,它是在普通遗传学的基础上

产生和发展起来的。普通遗传学的诸多研究成果 ,为人类遗传学

的研究与应用奠定了坚实的基础 ,开辟了广阔的前景 ,同时人类遗

传学的研究和发展 ,又极大地丰富了遗传学的内容 ,二者是相辅相

成的。因此 ,要想更好地了解人类遗传学 ,必须以普通遗传学发展

史为线索 ,揭示人类遗传学的形成与发展过程。
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一、古人对人类遗传现象的认识

国内外学者早在古代就对人类遗传现象有所认识 ,并企图加

以解释。然而 ,由于各方面的限制 ,这些认识是肤浅和片面的 ,有

些甚至是错误的。但不管怎样 ,古人的探讨或多或少为近代人类

遗传学的诞生奠定了基础。

早在两千多年前 ,古希腊的一些著名学者就对人类遗传现象

提出过他们的看法。医学家希波克拉底 (公元前 460—377 年 )认

为 ,人的遗传是由于精液把前代人的性质带给了下一代。他们指

出 :由于精液来自身体的各个部分 ,那么健康的精液来自健康的部

分 ,有病的精液来自有病的部分。因而就有蓝眼生蓝眼 ,斜眼生斜

眼 ,秃头生秃头 ,癫痫病人生癫痫后代的现象。哲学家柏拉图 (公

元前 427—347 年 )认为 :父母的精神、道德和体质条件等都会遗传

给他的后代。基于此 , 他提出“国家之洗涤”, 即对人类要保护良

种 ,更除恶种。他在《共和国》一书中主张 :父 50 岁 ,母 40 岁以上

所生子女应杀 ,身残者杀 ,他是古代西方最先提出“优生”概念的学

者。另一位哲学家亚里士多德 (公元前 384—322 年 )则认为 ,遗传

是子女从父母那里接受了一部分血液 ,相似于父母。他说 :在生儿

育女中 ,胚胎在子宫内是由母亲的月经血凝结形成的 ,而男子的精

液有能力赋予胚胎以生命。并且 ,当男子的性冲动强烈的时候 ,他

将生一个男孩而不是女孩 ,而且是一个像父亲而不像母亲的孩子。

反之也是一样。因此 ,男孩大部分像父亲 ,而女孩大部分像母亲。

同时他还认为 ,环境因素决定遗传变异 ,从外界环境中获得的身

体、智力和个性等方面的特征可以遗传给子代。

我国对人类遗传与变异现象的认识也有着悠久的历史。《左

传》中就有“男女同姓 ,其生不蕃”的记载 ,认识到近亲结婚会降低

生育力或增加发病率和死亡率 ,反对血亲结婚。王充在《论衡》中

指出“夫妇合气而生人”,“子性类父”;《后汉书·冯勤传》和《晋书

·惠贾皇后传》等著作中 ,已明确提出人的身高、皮肤颜色、多子女

5第一章  绪   论



等性状是遗传的 ,并被作为择媳的依据 ;王廷相在《慎言道体》中 ,

已有“人有不肖其父 ,则肖其母 , 数世之后 ,必有与其祖同其体貌

者”的论述。

二、近代人类遗传学的诞生

18 世纪后期 ,以瑞士的鲍萘 ( 1720—1793 年 )为代表的学者 ,

开始用“先成论”来解释遗传现象。他认为精子或卵子里已存在有

完整的小生命体 ,个体发育只不过是精卵相互结合后 ,这个小生命

体逐渐增大 ,最后发展为成体。持相反观点的是以瑞士的解剖学

家科里克尔为首提出的“渐成论”,主张婴儿各种组织、器官是在个

体发育过程中逐渐形成的。两种观点论战的结果 ,以渐成论的胜

利而告终。以上两种观点都把精卵作为上下代的遗传传递者 ,比

先前的精液或血液传递的观点前进了一步 ,预示着人类遗传学已

进入萌芽状态。1801 年 ,奥托首先报道了一个血友病家族 ,而且

清楚地描述了血友病的临床特征及遗传方式 ,他发现健康的母亲

可以把携带的病因传给儿子 ,但绝不会由患病的父亲传给儿子。

1814 年亚当斯出版了《论疾病的遗传可能性》一书 ,在家系图的基

础上 ,他清楚地鉴别了“家族性的”(隐性 )和“遗传的”(显性 )疾病

之间的不同 ,强调了遗传的易感性与导致疾病的环境因素的相互

作用。

19 世纪进化论的奠基人达尔文 ( 1809—1882 年 )对生物的遗

传、变异与进化的关系进行了综合研究 ,并于 1868 年发展了“泛生

说”,试图用于解释生物的遗传和变异机制。该学说认为 ,动物每

个器官里都存在有能够分裂繁殖的小颗粒 ,并在体内流动聚集到

生殖器官里形成生殖细胞。当受精卵发育成为成体时 ,这些小颗

粒就进入器官发生作用 ,因而表现出与亲代相同的性状。如亲代

的小颗粒发生改变 ,则子代表现变异。但这一理论是缺乏科学证

据的。达尔文的表弟高尔顿 ( 1822—1911 年 )对人类遗传学的建

立做出了巨大贡献。他在前人研究的基础上 ,对人类遗传现象进
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