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前言

医学遗传学是医学领域中发展最快的带头学科之一，医学遗传学课程在现代医学教育中有着十分重要
的作用。
然而由于医学遗传学内容多，涉及面广泛，使学生在学习中感觉困难较大，常常抓不住要点，课后复
习无从人手，鉴于此，我们组织编写了这本医学遗传学学习指导。
本书参考国内外相关教材进行编写，内容涵盖目前国内各医科院校医学遗传学课程教学的基本内容，
共分19章，每章由目的要求、学习纲要、英汉名词对照、强化训练、强化训练参考答案组成，书后附
综合测试题。
目的要求部分对每章的教学内容中哪些应掌握、哪些属于熟悉或了解的内容，都分别明确指出。
学习纲要部分是在教学要求的基础上，将教材中教学及学习的要点以及疑难点归纳概括，进一步明确
其较为重要的基础理论和基础知识，以使教学中特别给予重视，这实际上是教学要求的具体化，从而
便于抓住教材中的重点。
英汉名词对照部分将本章中要求掌握的重要名词以汉、英文对照形式列出，以利于开展双语教学。
强化训练部分以习题为主，题型有名词解释、选择题、填空题、判断题、简答题、问答题、案例分析
题等，使学生熟悉多种考试方式和试题类型。
题目选择考虑本专科教学考试以及参加执业医师资格考试、研究生入学考试的备考需求，有代表性，
同时也有一定广度和深度。
其中案例分析题结合临床实际选编一些病例，并进行综合分析，着重培养知识的运用能力，这部分内
容是本书最具特色之处。
本书的编写很多方面是编者们的初次尝试，尽管各位编者花费了大量心血，总结了他们自己的学习和
教学经验，而且参考了近年许多相关的资料，但由于时间紧迫，加上水平限制，不可避免地还存在不
足和错误，我们殷切期望使用本书的老师和同学们提出宝贵意见，使本书再版时更为完善，以更加适
合我国高等院校医学遗传学教学改革的需要，以期在医学教育中发挥其应有的作用。
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内容概要

本书以目前国内医学院校医学遗传学基本教学内容为依据，内容包含19章。
各章设目的要求、学习纲要、英汉名词对照、强化训练、强化训练参考答案，并附综合测试题，各部
分内容中包含了一些临床案例分析。
    本书可供本、专科医学遗传学课程学习、研究生入学考试和职业医师资格考试参考。
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章节摘录

插图：一、手术治疗如果遗传病发展到各种临床症状都已显现，尤其是器官组织已出现损伤，应用外
科手术对病损器官进行修复、切除或组织器官移植，可以有效改善某些遗传病的症状，减轻病痛。
手术治疗的方法有：（1）手术修复：对于一些遗传病导致的机体缺损畸形，可以采用手术修复的方
式改善症状。
（2）手术去除：对于一些遗传病导致的病损或引起病损的器官可以手术切除治疗。
（3）组织器官移植：某些遗传病患者可以进行组织器官移植改善症状，如用胰岛细胞移植治疗胰岛
素依赖性糖尿病；用骨髓移植术治疗重型地中海贫血。
二、药物治疗药物治疗能有效地控制遗传病的发展和改善症状，主要原则是对症治疗，治疗方法有：
（1）补充疗法：分子病及先天性代谢病可补充缺乏的蛋白质、酶或它们的终产物，一些激素水平改
变以及所引起的疾病和症状，可以用补充激素治疗。
（2）排除疗法：对于一些体内某种物质堆积的遗传病可使用排除疗法清除堆积的物质，减少患者对
所忌物质的吸收是排除疗法的重要策略。
（3）其他内科治疗。
三、饮食治疗饮食控制的一般原则：①多则减少；②缺则补充；③禁忌物质。
四、基因治疗1.基因治疗定义  基因治疗是运用DNA重组和基因转移技术，将外源正常基因插入患者的
适当的靶细胞中使之表达，对患者缺乏或异常的蛋白质提供正常表达产物，从而治疗疾病的方法。
2.基因治疗的策略（1）基因置换：在原位定点导人外源正常基因代替突变基因的直接疗法，其目的是
纠正突变基因，进行精确的原位修复而不涉及基因组其他任何的改变。
（2）基因添加；非定点导人外源正常基因（没有真正去除或修复突变基因），代替突变基因表达具
有正常功能的蛋白而发挥治疗作用。
（3）基因干预：用特定的方式抑制某个基因的表达或破坏某个基因使之不能表达，以达到治疗疾病
的目的。
3.基因治疗的途径（1）生殖细胞的基因治疗：将正常基因转移到患者的生殖细胞（精细胞、卵细胞）
纠正遗传缺陷，使其发育成正常个体，而且还能将新的正常基因传给下一代，从而使遗传病得到根治
。
（2）体细胞基因治疗：采用将基因转移到基因组上的随机座位，只要该基因能有效地表达出其产物
，便可达到治疗的目的。

Page 5



第一图书网, tushu007.com
<<医学遗传学学习指导>>

编辑推荐

《医学遗传学学习指导》的编写很多方面是编者们的初次尝试，尽管各位编者花费了大量心血，总结
了他们自己的学习和教学经验，而且参考了近年许多相关的资料，但由于时间紧迫，加上水平限制，
不可避免地还存在不足和错误，我们殷切期望使用《医学遗传学学习指导》的老师和同学们提出宝贵
意见，使《医学遗传学学习指导》再版时更为完善，以更加适合我国高等院校医学遗传学教学改革的
需要，以期在医学教育中发挥其应有的作用。
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