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前言

医学分子遗传学是遗传学和医学互相渗透、互相结合的一门学科，也是医学科学领域中十分活跃的前
沿学科。
随着分子生物学和分子遗传学的发展，医学分子遗传学也获得了迅速的发展，对医学所面临的一些重
大课题有了更深刻的认识。
人类基因组研究计划的实现，对医学分子遗传学产生了深远的影响。
医学分子遗传学许多新进展如基因组印迹、动态突变、后生效应及目前医学分子遗传学中非常活跃的
两个分支学科：发育分子遗传学和行为分子遗传学。
它们都会对未来医学产生深刻的影响。
1.分子医学新时代的到来人类基因组工程研究取得的技术成果和资源已开始对分子遗传学研究和临床
医学带来新的革命，随着越来越详细的基因组图谱的绘制完成，越来越多与疾病相关的基因被发现，
这有助于研究人员寻找遗传病有关的基因。
2.分子遗传学新时代的主要特点分子遗传学不仅是治疗疾病的症状，而且是寻找引起疾病的根本原因
，研究人员将能够根据新的药物和免疫疗法技术，设计出新的治疗机制，避开可能引发疾病的环境条
件，通过基因疗法更换有缺陷的基因，将目前包括遗传性疾病在内的疾病的诊断、治疗、预防进入分
子水平，使人类处于最佳的生命环境中，为人类防病治病作出更大的贡献。
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内容概要

本书在分子水平上系统地阐述了分子遗传病学的基本理论和分子技术在遗传病发病机制、诊断和治疗
中的应用。
大量介绍21世纪以来应用最新分子生物学技术研究成果阐述遗传与疾病发生的关系，以及重点介绍应
用新的分子手段治疗遗传病的最新研究成果。
本书分上下两篇，由18章组成。
上篇：医学分子遗传学理论，重点阐述了在分子水平上遗传性疾病，如单基因病、多基因病、线粒体
遗传病、肿瘤、心血管和感染性疾病遗传因素的发病机制和研究方法的最新进展，揭示基因突变及表
观遗传学和疾病发生的关系；下篇：医学分子遗传学技术与应用，重点介绍了在分子水平上对遗传性
疾病的诊断方法，遗传性疾病的分子治疗的方法以及在治疗遗传病过程中涉及的社会伦理和法律等方
面的最新研究进展。
    本书是编者在总结多年教学经验和科研成果的基础上撰写而成，可作为博士、硕士研究生及长学制
医学与生物学专业本科学生的教材，也可供医学和生物学各专业的学生、教师和科研工作者参考。
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章节摘录

插图：近年来美国有几个实验室针对艾滋病毒的gag基因和5’LTR（长末端重复序列）设计了四种核
酶，每种核酶都能在体外生理温度下有效地切割靶RNA，而其中一种核酶是在HeLa细胞中表达出来的
，因此他们认为核酶将有望应用于艾滋病的治疗。
（五）编辑编辑（editing）是指转录后的RNA在编码区发生碱基的加入、删除或转换等现象。
1.编辑的发现  1986年Benne在研究锥虫线粒体mRNA转录加工时发现mRNA的多个编码位置上加入或删
除尿苷酸，1990年在高等动物和病毒中也发现了编辑现象。
mRNA所有的信息都来自DNA，在哺乳动物和鸟类免疫球蛋白中经DNA体细胞重组产生改变了DNA编
码的信息。
它的改变仍是发生在DNA水平的。
而RNA的编辑是在mRNA的水平改变遗传信息的，而且往往会增加一些原来DNA模板中不曾编码的碱
基。
在哺乳动物各种组织都鉴定出具有单个载脂蛋白-B（apolipoprotein-B，apo-B）基因，但在肝中翻译
成512 kDa的蛋白质，而在肠中只翻译成250 kDa的一个较短的蛋白质。
它仅有全长的一半（N-端）。
经检测发现其2153位的密码子CAA（Gln）中的“c”变成了“U”，这样“CAA”也变成了终止密码
子UAA。
另一些例子是大鼠脑中的谷氨酸受体所提供的。
编辑在单个位点上将原来编码Gln的密码子在RNA上变成Arg的密码子，而精氨酸在控制离子流向神经
递质中起到重要的作用。
在锥虫的线粒体的几个基因中发现了RNA序列有着戏剧性的改变。
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编辑推荐

《医学分子遗传学》是由科学出版社出版的。
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