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《医学遗传学基础》

内容概要

《医学遗传学基础》主要内容简介：医学遗传学是医学科学领域发展最迅速的学科之一。由于新方法
、新技术的引入，人们对遗传病的认识不断深化，遗传物质改变引起的疾病种类日渐增多，它不仅涉
及基础医学的各个学科，而且对临床医学和预防医学的影响也日益受到人们的重视。医学遗传学已成
为现代医学教育中不可缺少的一门学科。
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《医学遗传学基础》

章节摘录

插图：系谱分析是遗传病诊断的一个非常重要的手段。通过系谱分析，可以明确某种病是否为遗传病
。如果是遗传病，系谱分析有助于区分单基因病、多基因病和染色体病，以及其遗传方式，进而确定
家系中每个成员的基因型，预测复发风险，指导婚育，降低遗传病发病率。（一）系谱分析的步骤1.
绘制一个全面详尽、准确、可靠的系谱。2.通过系谱分析确定某种病是否为遗传病。3.如果是遗传病，
则应进一步确定该病属于遗传病的哪一型，是单基因遗传病还是多基因遗传病，还是染色体病。4.如
果是单基因遗传病，需确定该病遗传方式。5.根据遗传方式，确定家系中每个成员的基因型。6.根据系
谱，估计可疑杂合子风险及子女发病风险。7.对家系中有风险的成员提出合理建议及意见。（二）系
谱分析中应注意的问题1.系谱的系统性、完整性和可靠性在绘制系谱时必须注意：①完整的系谱应有
三代以上有关患者及家庭的情况；②家族患病史不可仅凭患者或代述人对症状和体征的描述作出判断
，应有实验室检查和辅助检查材料；③患者或代诉人文化程度的高低，记忆、思维、判断能力的强弱
以及精神状态正常与否，有否隐瞒真相、提供假材料的情况，即要判断主诉的可靠性；④系谱中有关
成员要逐个查询，关键成员不可遗漏，所有死亡者均须尽可能查清原因；⑤是否近亲婚配、有无死胎
、流产史应记录在系谱中。
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编辑推荐

《医学遗传学基础》：中等卫生学校教材
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