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前言

　　基础医学是人类认识自身科学实践过程的重要学科之一，主要研究人体的结构、功能、遗传、发
育和免疫以及病理过程等，着力探究疾病的发生原因、发病机理以及药物作用机理，寻求有效诊断治
疗的方法。
　　基础医学近年来取得了飞跃发展，分子生物学、生物化学和细胞生物学等为解析生命活动的本质
作出了不可替代的贡献。
同时，随着新技术和新学科的兴起，基础医学研究变得更为量化、更为系统，形成了以功能基因组学
和蛋白组学研究为方向，以多学科交叉为基础，分析与综合并重，微观与宏观相结合研究体系。
基础医学理论和技术方法不断发展，带动了整个医学的全面发展和阔步前进，成为推动医学研究和保
障人类健康的重要力量。
　　从建设创新型国家和开展中国工程科技中长期发展战略研究的需要出发，2008年，中国工程院医
药卫生学部确立了“医药学科发展现状及前沿发展方向"咨询项目，从学科的视角系统分析了医药学科
发展现状、趋势和需求，并提出了前沿发展方向。
作为咨询项目的重要组成部分，本报告详细分析了国内外基础医学学科发展现状与差距，分析、预测
了基础医学学科发展的趋势与需求，评述了我国基础医学学科所面临的挑战与机遇，提出了我国基础
医学学科前沿发展方向，以促进我国基础医学的可持续发展。
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内容概要

本书是中国工程院医药卫生学部“医药学科发展现状及前沿发展方向”咨询项目的研究成果之一，详
细分析了国内外基础医学学科发展现状与差距，分析、预测了基础医学学科发展趋势与需求，评述了
我国基础医学学科面临的挑战与机遇，提出了我国基础医学学科前沿发展方向，以促进我国基础医学
的可持续发展。
    全书展示了20多位院士、专家关于转化医学、免疫学、肿瘤防治等9个方面的研究成果和观点，可作
为政府部门、科研机构、大学、企业进行基础医学科研布局决策或开展具体研究工作的重要参考资料
，可供国内外专家、学者研究和参考。
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基因组时代——医学基因组    学发展展望　（一）HGP及其系列研究工作的启示　（二）国际千人基
因组计划及炎黄计划的重要意义⋯⋯八、干细胞技术研究与应用发展现状及前沿发展方向　九、发育
生物学研究现状及前瞻
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章节摘录

　　有科学家认为，人类基因组计划带来的最伟大的变革并不是对基因组本身序列的测定，而是随之
发展起来的新技术，如基因芯片和下一代测序技术等。
这些新技术已经给医学基础和临床研究带来了理念上的颠覆性改变。
　　基于人类基因组单体型图计划（Hap Map）和高密度单核苷酸多态性（single nucleotide
polymorphisms，SNP）基因型分型芯片技术，重要疾病与遗传的关联性研究（genome wide association
study，GWAS）已在国际上启动多年。
这一计划旨在对人类常见的重要疾病或性状特征与遍布全基因组且在人群中有较高出现率的遗传标志
物SNP的关联性进行分析。
GwAS所针对的常见遗传变异（common genetic variants）是指在人群中出现频率大于5％的SNP。
经过几年的实践，GWAS取得了丰硕的研究成果，总共确认了250多个含有常见SNP并与常见多基因疾
病或人类性状存在关联的遗传位点。
尽管如此，随着研究的不断深入，人们逐渐意识到，与预先估计的不同，这些常见SNP在肿瘤、糖尿
病等复杂多基因疾病或人类性状中可能仅发挥着微弱的遗传效应，其临床价值十分有限。
例如，Goldstein基于目前所发现的身高相关SNP及其遗传效应建立模型，并据此推断，如果按照现在
所知的身高相关SNP对遗传度的贡献计算，假设人类身高80％取决于遗传因素，那么仅控制身高这一
个表型就需要动员基因组中的绝大多数基因。
很明显，这不符合生物学规律。
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