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内容概要

　　《全国医药类高职高专护理专业“十二五”规划教材：医学遗传学》围绕高职高专为基层社区输
送“技能型、实用型”医疗卫生人才的培养目标，满足三个需要，即学科需要、教学需要、临床需要
，加强三个联系，即教学内容与培养目标相联系，理论教学与临床应用相联系，实践教学与职业能力
相联系。
在教材编写中贯穿以遗传病为主线的教改思路，包括遗传病概述→遗传病的细胞和分子基础→各类遗
传病的临床表现、发病机制、传递方式→遗传病的诊断、治疗和预防及各系统遗传病简介等。
以遗传病为主线的教材编写体系使理论教学、实践教学与临床应用紧密结合起来。
教材编写以“必需、够用”为原则，强调基本技能的培养，坚持把专业能力要求与岗位责任和社会需
要结合起来，融知识传授、能力培养和素质提高为一体。
教材中引入大量的病例，图文并茂，适当插入互动环节，既拓展学生视野，又激发和提高学习兴趣。
文字力求简练清晰，条理清楚；内容力争深入浅出，通俗易懂。
在确保学科知识体系完整的前提下，引入新知识、新技术、新进展，体现了教材的科学性和先进性。
　　《全国医药类高职高专护理专业“十二五”规划教材：医学遗传学》可供高职高专临床医学、护
理、助产及其他医学相关专业使用，不同专业根据各自培养目标可有所取舍。
在编写方法上，每章前面以学习目标为引导，章末有综合测试题供学生自学、复习参考之用；教材还
配有实验，培养学生动手动脑的能力，并重视学生对实验仪器、实验方法的正确运用，要求实验规范
化，培养学生科学、严谨、求实的学习和工作态度。
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书籍目录
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统遗传性疾病 第四节脉管系统遗传性疾病 第五节泌尿系统遗传性疾病 第六节生殖系统遗传性疾病 第
七节内分泌系统遗传性疾病 第八节神经系统遗传性疾病 第九节感觉器遗传性疾病 实验 实验一 普通显
微镜的使用及细胞的形态观察 实验二动植物细胞有丝分裂观察 实验三X染色质标本的制备与观察 实验
四人类染色体的形态观察与非显带核型分析 实验五人类染色体非显带标本的制备 实验六人类染色体
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章节摘录

版权页：   插图：   第三节 基因突变 生物细胞内的遗传物质在生命活动和世代传递过程中通常具有稳
定性，但这种稳定性是相对的，在一些内外环境因素的作用下可引起遗传物质的改变，从而引起突变
；相反，生物体细胞内一系列修复系统也能及时修复突变，使基因得以稳定遗传。
 一、基因突变的概念 基因突变（gene mutation）是指DNA分子在结构上发生碱基对组成或排列顺序上
的改变。
由于遗传信息的改变，造成基因表达的产物一蛋白质的氨基酸种类、数目、排列顺序变化，从而引起
表型的改变。
当基因中一个或一对碱基改变时，称为点突变（point mutation）。
基因突变在自然界中普遍存在，任何基因都可能以一定的频率发生突变。
基因突变是生物变异和进化的主要因素。
基因突变后在原基因座位上出现的新基因称为突变型（mutant）基因，未发生突变的基因称为野生型
（wild type）基因。
 基因突变不仅涉及单个碱基的变化，还涉及多个碱基突变，如缺失、重复、插入等。
基因突变可以发生在结构基因的编码区，也可发生在非编码区。
核内基因组DNA可发生基因突变，线粒体DNA也可发生基因突变。
这些突变均可引起相应的遗传改变或遗传病的发生。
 基因突变可以发生在个体发育的任何阶段、任何部位，既可发生在体细胞中，也可发生在生殖细胞中
。
发生在生殖细胞中的突变基因可通过有性生殖遗传给后代，并存在于子代的每个细胞里，从而使后代
的遗传性状发生相应改变。
突变发生在体细胞中则称为体细胞突变（somatic mutation）。
在有性生殖的个体中，体细胞突变不会传递给子代，它是细胞癌变的基础。
 二、基因突变的诱发因素 根据基因突变发生的原因，将突变分为自发突变和诱发突变。
自发突变（spontaneous mutation）也称自然突变，即在自然条件下，由于自然环境中诱变剂的作用
或DNA复制、转录、修复时偶然的碱基配对错误等因素所产生的突变。
自然突变率很低。
诱发突变（induced mutation）是指在人为干涉下，经过特殊的人工处理而产生的突变。
所有能诱发基因突变的各种内外因素，统称为诱变剂（mutagen）。
诱变剂种类复杂多样，根据其性质分为物理因素、化学因素和生物因素等几种类型。
 （一）物理因素 包括紫外线、电离辐射、激光、超声波和温度等因素。
电离辐射带有较强的能量，作用于生物机体，可直接使受照射的部位发生电离产生自由基，后者与细
胞内的DNA分子发生激烈的化学反应，引起DNA主链甚至染色体断裂。
紫外线的能量较低，对DNA的损伤主要是使链上相邻的嘧啶碱基之间通过共价结合形成嘧啶二聚体
（TT），甚至可致DNA链断裂。
嘧啶二聚体使DNA双链间的氢键减弱，导致DNA结构局部变形，影响DNA的复制和转录。
 （二）化学因素 能够诱发基因突变的化学因素很多，如工业原料中的甲醛、亚硝酸盐；治疗癌症药
物中的氮介、环磷酰胺；食品工业中常用的防腐剂、添加剂；汽车排放的尾气；农药等。
又如烟草中的多环苯蒽在芳烃羟化酶作用下转变为多环芳烃，后者可致基因突变，进一步引发肺癌、
喉癌及口腔癌等。
目前已经检测出能导致基因突变的化合物有6万多种。
 （三）生物因素 在生物因素中，诱发基因突变的主要是病毒，如风疹病毒、麻疹病毒、带状疱疹病
毒等。
早期胚胎细胞对病毒感染最为敏感，故妊娠早期病毒感染常常引起基因突变而导致胎儿流产、畸形或
死胎。
除病毒外，还有一些真菌和细菌产生的毒素或代谢产物也能诱发基因突变，例如花生、玉米等发霉后
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，黄曲霉菌产生的黄曲霉素具有致突变作用，并被认为是肝癌发生的重要诱发因素之一。
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编辑推荐

《全国医药类高职高专护理专业"十二五"规划教材:医学遗传学(供临床医学、护理、助产及其他医学相
关专业用)》在编写过程中实现了由传统的“以学科体系为引领”向“以解决基层岗位实际问题为引领
”转变。
由“以学科知识为主线”向“基层实际应用技能为主线”转变，坚持“贴近学生、贴近岗位、贴近社
会”的基本原则。
在内容上以必需、实用、适用、够用为度，尽量满足岗位需要、教学需要、社会需要，体现农村医学
专业职业教育的特色；使教材做到思想性、科学性、先进性、启发性和适用性更好地结合。
另外根据中等职业教育中学生的心理特征，在编写中力求图、文、表并茂，化繁为简，贴近学生的学
习心理。
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