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前言

　　本教材以教育部、卫生部制定的《三年制高等职业教育护理专业领域技能型紧缺人才培养指导方
案》为指导思想，在高等教育出版社统一组织规划下，由来自全国高职护理院校从事医学遗传学教学
和科研工作的中青年教师编写的。
　　医学遗传学是遗传学理论与医学实践相结合的一门边缘学科，是医学领域发展迅速的前沿学科，
它是高等职业教育中的一门不可缺少的基础课。
它的任务是从医学角度，专门研究人类各种生命现象和疾病与遗传的关系，其主要内容包括两部分：
一是遗传学的主要基础理论知识，如遗传的细胞和分子基础、遗传的基本规律等；二是遗传学的理论
与方法在医学实践中的应用，如常见遗传病和遗传病的诊治、咨询及预防，优生学等。
　　本教材紧紧围绕培养高等应用型专门人才这个目标，以专业培养目标为导向，以职业技能的培养
为根本，充分体现以应用为目的，以必需、够用为度，以讲清概念、强化应用为教学重点，不追求精
、尖、深、偏，坚持贴近学生、贴近社会、贴近岗位的原则，融传授知识、培养能力、提高素质于一
体。
　　本教材编排格式有新意，更加人性化。
在每一章的前面有学习目标，按掌握、理解、了解三个层次明确了对所要掌握本章主要内容的程度的
要求；然后是问题驱动，用小号字引出一个与本章内容有关的遗传现象、病例或者故事，使学生带着
强烈的求知欲去学习；每章后有内容提要，对本章内容作简单归纳，总结；每章后附有思考题，便于
学生巩固教材内容、加强各知识点的联系、增强综合运用的能力。
为了适合培养目标，精选内容，调整结构，避免了同类教材中对“群体遗传”、“统计学在医学遗传
学中的应用”等深奥内容的赘述，增加了人类基因组学、基因治疗、肿瘤与遗传等内容，精心选择了
各个系统常见的101种遗传病，从临床表现、遗传规律、诊断和防治等方面进行了简单介绍，作为课堂
学习内容的扩展。
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内容概要

　　《医学遗传学基础（供三年制高等职业教育护理专业及其他医学相关专业用）》共12万字，分七
章，内容包括绪论，遗传的基础知识，单基因遗传与单基因病，多基因遗传与多基因病，染色体病，
遗传病的诊断、防治与优生学，各系统常见遗传病简介以及实验指导等。
　　《医学遗传学基础（供三年制高等职业教育护理专业及其他医学相关专业用）》紧紧围绕培养高
等应用型专门人才这个目标，不追求精、尖、深、偏，坚持贴近学生、贴近社会、贴近岗位的原则。
章节编排格式新颖，更加人性化，以问题驱动激发学生兴趣，去掉了同类教材中的“群体遗传”内容
，密切结合临床，精选了各个系统常见的101种遗传病，作为课堂学习内容的扩展。
　　本教材适用于高职院校护理、药剂、检验、影像、中西医结合、助产等专业，也可用做成人护理
教育，还可供在职妇幼保健、计划生育等人员参考。
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书籍目录
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学在现代医学中的作用第二节 遗传病概述一、遗传病的概念和特征二、遗传病的分类第二章 遗传的
基础知识第一节 染色质和染色体一、染色质和染色体的组成与结构二、常染色质和异染色质三、人类
染色体四、性染色质第二节 基因的结构和功能一、基因的概念及种类二、真核细胞基因的结构三、基
因的功能第三节 人类基因组计划一、人类基因组计划的研究内容二、人类基因组计划的研究现状与发
展三、人类基因组计划的重大意义第四节 基因突变一、基因突变的概念及特性二、诱发基因突变的因
素三、基因突变的类型四、基因突变与遗传病第五节 细胞分裂一、有丝分裂二、减数分裂三、精卵发
生与性别决定第三章 单基因遗传与单基因病第一节 遗传的基本规律一、分离律二、自由组合律三、
连锁与互换律第二节 系谱与系谱分析第三节 单基因遗传一、常染色体显性遗传二、常染色体隐性遗
传三、x连锁显性遗传四、x连锁隐性遗传五、Y连锁遗传第四节 影响单基因病分析的几个因素一、表
现度和外显率二、拟表型三、遗传异质性与基因的多效性四、从性遗传与限性遗传第四章 多基因遗传
与多基因病第一节 多基因遗传的概念和特点一、数量性状和质量性状二、多基因假说三、多基因遗传
的特点第二节 多基因病一、易患性和发病阈值二、遗传度三、多基因病的遗传特点四、多基因病再发
风险的估计第五章 染色体病第一节 人类染色体畸变一、染色体畸变的概念二、染色体畸变发生的原
因三、染色体畸变的类型第二节 染色体病一、常染色体病二、性染色体病三、两性畸形第三节 肿瘤
与遗传一、肿瘤发生中的遗传现象二、染色体畸变与肿瘤三、肿瘤相关基因第六章 遗传病的诊断、防
治与优生学第一节 遗传病的诊断一、遗传病的临床诊断二、系谱分析三、细胞遗传学检查四、生化检
查五、基因诊断六、皮纹分析七、产前诊断第二节 遗传病的预防一、遗传病的普查二、新生儿筛查三
、携带者筛查四、产前诊断与选择性流产五、遗传咨询第三节 遗传病的治疗一、手术治疗二、药物治
疗三、饮食治疗四、基因治疗第四节 优生学一、优生学的概念二、优生学研究的主要内容三、优生措
施第七章 临床常见遗传病第一节 心血管系统遗传性疾病一、房间隔缺损二、室间隔缺损三、法洛四
联症四、原发性高血压五、动脉粥样硬化六、遗传性出血性毛细血管扩张症七、家族性高胆固醇血症
第二节 呼吸系统遗传性疾病一、支气管扩张二、支气管哮喘三、a一抗胰蛋白酶缺乏所致肺气肿四、
家族性自发性气胸第三节 血液系统遗传性疾病一、葡糖一6一磷酸脱氢酶缺乏症二、镰状细胞贫血三
、B型地中海贫血四、甲型血友病第四节 消化系统遗传性疾病一、消化性溃疡二、肥大性幽门狭窄三
、先天性巨结肠四、家族性结肠息肉症五、胰腺囊性纤维化第五节 泌尿系统遗传性疾病一、多囊肾二
、遗传性肾炎三、肾性糖尿病四、膀胱外翻五、尿道下裂第六节 内分泌系统遗传性疾病一、家族性甲
状腺肿二、甲状腺功能亢进三、遗传性尿崩症四、遗传性垂体性侏儒五、糖尿病第七节 神经和肌肉系
统遗传性疾病一、小头畸形二、巨头畸形三、先天性脑积水四、脊柱裂五、无脑儿六、肝豆状核变性
七、慢性进行性舞蹈病八、家族性震颤九、扭转痉挛十、手足徐动症⋯⋯附录
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章节摘录

　　二、优生学研究的主要内容　　优生学研究的内容涉及广泛，一般可分为基础优生学、临床优生
学、环境优生学和社会优生学。
　　1．基础优生学是以基础医学的理论和方法，研究出生缺陷的遗传因素、发病机制、诊断方法、
检测手段及预防措施等，以达到降低遗传病的发病率和提高人口素质的目的。
　　2．临床优生学主要从临床医学的角度进行优生医疗的研究，包括优生咨询、婚前检查、产前诊
断、围生期保健、新生儿保健、遗传病和先天性疾病的诊断和防治等。
　　3．社会优生学优生工作是一项复杂的社会系统工程，它涉及人口学、社会学、教育学、心理学
与法学等社会科学。
社会优生学主要是从社会科学和社会运动方面研究有关的优生政策、推进优生法规的建立、进行优生
宣传教育、开展优生运动、使优生工作群众化、社会化，以达到提高全民族、全人类人口素质的目的
。
在这些社会科学的领域中，优生学的科学研究工作在很多方面还有待于进一步开拓，如社会伦理与优
生、家庭结构与优生、传统道德与优生、人口与优生以及法律与优生等，都需从各个不同的角度探讨
如何在全社会普遍推行优生，避免和减少各种反优生因素的干扰。
　　4．环境优生学主要研究环境与优生的关系，通过对环境污染的治理，防止有害因素对人类健康
的影响。
随着工业化进程的加快，各种生物的、物理的以及化学的有害环境因素对人类健康影响也越来越大，
因而消除公害，防止有害物质对母体、胎儿及人类生殖健康的影响，是环境优生学的重要任务。
　　上述四个领域的研究内容是相互交叉、相互渗透的。
虽然四个领域所研究的范围甚广，概括起来仍为预防性优生学（负优生学）和演进性优生学（正优生
学）两个方面，目前研究的重点还是预防性优生学。
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