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内容概要

　　《遗传流行病学》共十二章，内容包括绪论、研究方法介绍和应用。
第一章绪论介绍了遗传流行病学学科发展的简史、学科特点与发展趋势；从第二章到第十一章详细介
绍了遗传流行病学的基本原理、各类常用的研究方法，如家族聚集性研究、遗传度分析、分离分析、
连锁分析、连锁不平衡定位、群体遗传学、候选基因关联研究以及遗传交互作用分析；第十二章重点
介绍了遗传流行病学在医学与公共卫生方面的应用。
 《遗传流行病学》可作为遗传流行病学教学人员的参考用书，也可作为在校本科生与遗传流行病学专
业研究生学习遗传流行病学的推荐读物，对从事相关领域研究的科研人员也具有一定的参考价值。
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章节摘录

　　第二章 遗传流行病学的基本概念和原理　　20世纪中后期，在遗传学、分子生物学、生物统计学
和流行病学等众多学科交叉融合的基础上，产生了遗传流行病学，它是探讨人群中遗传因素与环境因
素在疾病发生中的作用及其相互关系的学科。
这一学科不仅覆盖了原有遗传学、分子生物学和流行病学等众多学科的基本概念，同时也产生了许多
本学科所特有的新概念。
为了帮助读者顺利阅读后续各章节，帮助其深入了解该学科的基本原理和方法，本章将从遗传学、流
行病学以及遗传流行病学三方面对本学科的基本概念和原理作一全面介绍。
　　第一节　遗传学的基本概念　　一、遗传物质　　（一）染色体　　染色体存在于细胞核中，
由DNA（脱氧核糖核酸多聚体）、蛋白质（组蛋白和非组蛋白）和少量RNA（核糖核酸多聚体）组成
，是遗传信息的载体。
人类是二倍体生物体，体细胞具有46条（23对）染色体。
其中44条（22对）为同源常染色体（每对中1条来自父亲，1条来自母亲）；另两条为性染色体，与性
别分化有关，性染色体在女性为XX，在男性为XY。
染色体的形态是由着丝粒的位置决定的，它将每条染色体分为一条长臂（记为9）和一条短臂（记为p
）。
根据着丝粒的位置，人类染色体可以分为三种：①近中着丝粒染色体，着丝粒位于或靠近染色体中央
，将染色体分为长短相近的两个臂；②亚中着丝粒染色体，着丝粒偏于一端，将染色体分为长短明显
不同的两个臂；③端着丝粒染色体，着丝粒靠近一端，人类没有真正的端着丝粒染色体。
　　将染色体标本用热、碱、胰酶、尿素、去垢剂或某些盐溶液预先处理，再用Giemsa染料染色，可
以使染色体呈现出宽窄和亮度不同的带纹，称为G显带，是目前广泛应用的染色体显带技术。
显带技术不仅解决了染色体的识别问题，而且由于染色体上能区别许多区和带，还为深入研究染色体
的异常和人类基因定位创造了条件。
图2-1显示的是一幅显带染色体模式图。
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