
表3．基础医学院     硕士研究生课程简介

	课程名称：医学遗传学

	英文名称： MEDICAL GENETICS 

	课程类型：■讲授课程  ■实践（实验、实习）课程  □研讨课程  □专题讲座  □其它

	考核方式：闭卷                             
	教学方式：讲授与实验操作

	适用专业：与医学遗传学有关的专业或方向
	适用层次：硕士 ■  博士 □ 

	开课学期：第一学期
	总学时/讲授学时/实验学时：32/20/12
	学分：2

	先修课程要求： 无

	课程组教师姓名
	职  称
	专  业
	年  龄
	学术专长

	余涛
	副教授
	医学遗传学
	35
	分子遗传学

	唐艳平
	副教授
	医学遗传学
	49
	生殖遗传学

	田虹
	副教授
	医学遗传学
	49
	免疫遗传学

	付四清
	讲师
	医学遗传学
	42
	分子遗传学

	周洁
	讲师
	医学遗传学
	28
	医学遗传学

	
	
	
	
	

	教学大纲（章节目录）：

课程目的：给研究生系统介绍遗传学的基本原理及其在医学上的应用、遗传学实验方法和技术，简要介绍学科发展的前沿问题，并为选课者即将开展的毕业论文设计提供遗传学相关方法学咨询。

课程特点：与临床结合紧密，理论与实践相结合。
课程设计：注重层次分布（群体遗传、家系分析、个体、器官、细胞水平、分子水平）、与相关学科的衔接（生化、细胞生物学、分子生物学等基础学科及妇产科、儿科等临床各学科）。

开课方式：课堂讲授与实验操作相结合。

选课要求： 无特别要求。

内容简介
序号

项目及内容简介

类别

1

绪论

课堂讲授

内容简介：简要介绍医学遗传学概念、研究对象及范围、发展简史。重点介绍遗传病的概念、特征，尤其是遗传病与先天性疾病、家族性疾病的区别及联系。 强调遗传因素和环境因素均在疾病发生中的起作用，介绍遗传病的分类。

2

单基因遗传
课堂讲授

内容简介：单基因病的概念、人类单基因遗传病的遗传方式及系谱分析法、常见单基因遗传病的遗传特征、婚配类型与子代发病风险的估计、影响单基因遗传病分析的几个问题如遗传异质性、遗传印记（ genetic impringting）、拟表型等、两种单基因病或性状的遗传规律以及用Bayes逆概率定理估计再发风险。其间穿插介绍动态突变理论并简要介绍表（观）遗传学。

3

线粒体遗传病
课堂讲授

内容简介：人类线粒体基因组的结构、线粒体DNA的遗传学特征（如基因排列紧密、呈独特的母系遗传、突变率高、有阈值效应等）、线粒体基因的复制、转录和翻译、线粒体DNA突变与疾病

4

多基因病
课堂讲授

内容简介：多基因遗传的特点。累加基因、微效基因、多基因病、易患性以及阈值的概念。多基因病的遗传方式、特点及其一级亲属发病风险的估计。易患性、阈值与发病率的关系。应用Edward公式估计再发风险。

常见多基因病的研究进展及相关研究方法。如多基因病易感基因定位的策略、常用的遗传分析方法及应用。

5

染色体病
课堂讲授

内容简介：染色体数目异常和结构畸变的类型、原因及其后果。嵌合体的种类及形成机理。几种常见的染色体病的临床特点，细胞遗传学异常及其发生机制、复发风险的估计。性别决定和性别发育的一般规律，性别发育异常的临床特点及遗传学机制。
6

人类外周血淋巴细胞培养及染色体标本制备
操作

内容简介：在无菌条件下抽取静脉血0.5 ml，立即接种于盛有5 ml RPMI-1640培养液的培养瓶中，加入 5mg/ml PHA 20-40ul,轻轻将其摇匀后放在37℃恒温培养箱中。培养至69 -70h。然后加人秋水仙素0.05 ml，继续培养2--3h，即可获得细胞。然后经过离心、低渗、固定、离心、固定、离心、滴片、染色等步骤可获得人类染色体标本。
7

染色体异常病例分析
操作

内容简介：在显微镜下直接观察是G显带染色体核型，在熟悉正常染色体带型特征的基础上识别一些明显的染色体异常，如某些三体综合征，单体综合征以及较大片段的缺失、易位和重复等。根据染色体带型特征，准确确定异常种类，并按照国际命名体制描述染色体核型，由此进一步分析产生异常的原因及染色体在减数分裂中的行为，估计染色体病的再发风险。

病例标本：21三体综合征，Turner综合征，klinefelter综合征，等

示教病例：X等臂染色体，相互易位携带者，罗伯逊易位，环状染色体，双着丝粒染色体等。
8

人类疾病的生化与分子遗传学
课堂讲授

内容简介：分子病、先天性代谢差错的概念，异常血红蛋白病、地中海贫血、血友病等的分子基础，遗传性酶病发病的基本原理。
9

群体遗传学
课堂讲授

内容简介：群体遗传学、基因库、基因频率、基因型频率、突变与选择的概念。

Hardy-Weinberg定律即遗传平衡定律及其应用。近亲婚配及其危害。群体中基因频率、基因型频率的计算。近交系数、亲缘系数在近亲婚配中的应用。估算群体的遗传负荷。
10

人类基因组DNA提取、SRY基因的检测
操作

内容简介：1、人类基因组DNA提取。抽取外周血，按试剂盒的说明书提基因组DNA；0.8%琼脂糖凝胶检测。2、SRY基因扩增。SRY（sex-determining region of the Y）基因是人类性别决定的最佳侯选基因，定位于Yp11.3,编码特异DNA结合蛋白，可以激活抗中肾旁管物质（MIS）调节途径，导致MIS（19p13.2）表达，Mullerian 氏管退化，女性生殖系统不能生成。生成睾酮，通过双氢睾酮作用，形成男性生殖系统。SRY 基因无内含子结构，转录单位全长1.1kb。根据SRY 的序列，合成特异的引物（引物1   5ˊ-CTGCGGGAAGCAAACTGC-3ˊ；引物2   5ˊ-CGGGAGAAAAACAGTAAAGGC-3ˊ），经PCR扩增仪的变性、退火和延伸三个步骤多次循环，形成与模板链互补的新DNA链。

3、电泳检测。2%琼脂糖凝胶检测PCR产物，正常男性的产物长度为299bp。女性则无此产物。
11

肿瘤遗传学
课堂讲授

内容简介：肿瘤的家族聚集现象，肿瘤发病的种族差异，肿瘤的遗传易感性。染色体不稳综合征。肿瘤转移基因以及肿瘤转移抑制基因。遗传性肿瘤—视网膜母细胞瘤（Rb）的遗传特征，基因特点。肿瘤发病的遗传机理（体细胞突变学说、二次突变学说以及遗传印记学说）。细胞凋亡与肿瘤的相关性以及端粒、端粒酶与肿瘤的相关性。肿瘤染色体异常与肿瘤发生的相关性，特别是慢性粒细胞白血病与Ph染色体的相关性。癌基因、抑癌基因在肿瘤发生中的作用，特别是P53 基因、Rb基因在肿瘤发生中的作用。
12

临床遗传学
课堂讲授

内容简介：遗传病诊断的基本方法和步骤，皮肤纹理分析在遗传病诊断中的辅助作用，遗传病常规治疗的原则。常见遗传病的体征，并考虑到拟表型、遗传病的异质性。利用基因诊断技术（如PCP、PCR-RFLP、PCR-SSCP、PCR-ASO、Amp—FLP连锁分析等）对遗传病进行检测，以及进行产前诊断。遗传咨询及其种类和目的。常见遗传病的咨询。遗传病基因治疗的研究进展、医学遗传学研究中所涉及的有关伦理问题。


	教材： 

 医学遗传学  付四清主编   华中科技大学出版社，2007年出版   

	主要参考书：

医学遗传学  陈竺主编  人民卫生出版社，2005年出版
医学遗传学  夏家辉主编  人民卫生出版社，2004年出版

Genetics in Medicine, Thompson & Thompson ，Sixth Edition 

	该课程所属基层教学组织（教研室、系）专家小组意见，该课程是否适合硕士、博士研究生培养的需要？是否与其他课程重复，是否有稳定授课教师队伍。

该课程适合硕士研究生培养的需要，与其他课程没有重复，有稳定授课教师队伍。
专家组长 余涛
专   家  唐艳平，田虹                                       2012 年4月26 日


注：每门课程都须填写此表。本表不够可加页


