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前言

　　大概是在2年前，当我们首次着手准备关于基因型研究的实验室指南时，我们的第一想法是，这
本指南能够使用多久？
就我们2005年底所知的大学和商业实体正在研发的1000美元基因组序列分析技术是否会令基因型分析
技术落伍？
采纳我们的科学家同事和冷泉港实验室出版社（Cold Spring Harbor Laboratory Press）编辑的建议，我
们决定扩展指南的内容，把基因分型合并到完整基因组变异研究的更广大的领域。
基于冷泉港实验室一直以来的杰出成果，我们努力想使本书为从事农业和动物领域研究的科研人员提
供令他们感兴趣的信息。
在计划这本指南的结构时，我们考虑过给各个不同层次的专业学者提供有用的信息。
因此，我们把指南划分成5个部分。
第1部分描述研究设计和读者在开始研发之前需要了解的工具。
完整的基因组变异数据库的建立令人着迷：你看到的越多，你想要的也越多。
但是不管怎样，数据量都不能克服研究计划的不足。
实际上，统计学分析表明：一项不漂亮的研究设计中，尽管有可观的基因分型数据也得不到足够的关
注，可能产生仅有表面价值的结果，如多重比较设计。
第1部分的作者清楚地阐述了这个问题及其相关内容。
虽然很容易想象出所有的基因组研究都从选择基因分型的方法开始，但是我们希望第1部分展示给读
者的是一项正确的遗传研究，应从所涉及的问题和恰当的群体选择开始。
本指南的第2部分是关于基因分型的基因组变异数据库的建立，共分为3个小部分，主要是提供了人们
所期望从冷泉港实验室出版社的实验室指南系列获得的传统“配方和方案”。
第2部分的第1小部分，讲述了从各种不同的样品中分离和制备核酸的方法，包括核糖核酸（RNA）和
脱氧核糖核酸（DNA）。
第7、8章重点讲述植物遗传研究材料的制备，也包括RNA的分离，因为许多情况不太复杂的转录子组
的RNA是比较容易处理的。
第9章包括从哺乳动物中制备DNA的12项实验方案，及2个全基因组扩增的2种方法：第一是聚合酶链
反应过程，第二是使用“滚圆”复制作用。
许多这些方法的试剂盒都可以从商品供应商那里获得，本书提供了试剂盒供应商的地址、配方基本成
分和使用中出现问题的解决办法。
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内容概要

本书是冷泉港实验室出版社实验手册系列专著之一。
全书共划分为5个部分：第1部分描述研究人员在开始研究之前需要了解的基础，主要是告诉读者正确
的遗传研究应从所涉及的问题和恰当的群体选择开始。
第2部分是关于基因分型的基因组变异数据库的建立，主要提供了人们期望从冷泉港实验室出版社的
实验手册系列获得的传统“配方和方案”。
第3部分主要涉及对获得数据的分析及进行SNP选择策略和遗传关联分析的工具。
第4部分充分介绍了生物有机体的当前研究状态，特别是已完成基因组测序和不同水平遗传分析的主
要模式生物。
第5部分着重描述一些关于人类变异分析的远景和研究方向。
    本书可供高等院校、科研院所的硕士，博士研究生和教学研究人员参考。
尤其适合作为生物学，医学、农学及环境生物学等专业的研究与实验教学的重要参考书。
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章节摘录

　　对于儿童疾病的研究来说，儿童受试者的参与是必不可少的；然而包含儿童受试者的遗传研究的
理由目前来说太有限了。
为了进一步保护儿童这样一个特殊的群体，相关部门修改了美国联邦关于知情同意的法规，但是其潜
在的结果还是不可改变的。
简单地说，遗传学研究中的儿童参加者都是在儿童的父母或者监护人的决定下进行的；只能在将来的
某个时间，参加试验的儿童长大成人时才具备评估该决定的合法地位。
理想的状况是，在一个年龄适合的知情同意下，儿童可以自己决定参加研究。
然而，对于所有的知情同意来说，理解研究的意义以及研究结果在将来的应用是高度主观的，因此，
想要确保所有儿童的知情同意并不是在父母或者监护人的压力下获得的，是极其困难的（Fisher2006a
，2006b；PanlSON2006）。
我们并不知道儿童试验者的遗传信息将来如何被使用，也不知道儿童试验者的遗传信息的泄漏在将来
会不会侵犯该儿童的权利以及该儿童的隐私，因此我们并不清楚将来什么样的规定才是合乎伦理的。
因此想要提高参加研究的儿童的权利将来不受侵犯的可能性需要采取谨慎的方案。
这种谨慎的方案应该包括，参加试验的儿童一旦具备自己决定自己行为的权利，可以随时选择退出研
究，并且可以声明研究中该儿童的遗传信息清楚的状态——是可以自动公开还是不可以公开。
现在已经普遍接受的观点是，任何支持有可能用于儿童的新的治疗和诊断方案的人，对新的治疗和诊
断方案在应用之前必须进行评估，评估其应用于儿童的安全性和有效性。
在开展有儿童受试者的研究之前，研究人员必须确保以下几点。
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