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第一章 简介

 



课程介绍

本课程将深入介绍遗传系谱图分析法的基本概念和应用，帮

助学习者理解遗传系谱图的构建方法和解读技巧。在本章中，

我们将探讨遗传学基础知识、遗传系谱图概述以及常见遗传

疾病的相关内容。



遗传学基础遗传学基础

遗传学基础概念的回顾对遗传学基础概念的回顾对
于理解遗传系谱图分析法于理解遗传系谱图分析法
至关重要。我们将学习遗至关重要。我们将学习遗
传物质的传递和表达，以传物质的传递和表达，以
及基因型和表现型之间的及基因型和表现型之间的
关系。这些基础知识将帮关系。这些基础知识将帮
助我们更好地理解遗传系助我们更好地理解遗传系
谱图的构建和解读。谱图的构建和解读。

 



遗传系谱图概述

遗传系谱图在遗传

学研究中的重要性

定义和作用

遗传系谱图中的关

键组成部分

基本元素

不同类型的遗传系

谱图及其在实际应

用中的作用

分类及应用领
域

 

 



自体显性遗传病自体显性遗传病

遗传方式明显，后代患病风险遗传方式明显，后代患病风险

较高较高

如多囊肾病等如多囊肾病等

性染色体相关遗传病性染色体相关遗传病

由性染色体上的基因异常引起由性染色体上的基因异常引起

例如色盲、血友病等例如色盲、血友病等

常常见见遗遗传传疾疾病病的的症症状状
和传播方式和传播方式
症状多样，传播涉及复杂的遗症状多样，传播涉及复杂的遗

传机制传机制

家系研究对疾病预防和治疗至家系研究对疾病预防和治疗至

关重要关重要

常见遗传疾病

自体隐性遗传病自体隐性遗传病

遗传方式隐蔽，后代患病风险遗传方式隐蔽，后代患病风险

较小较小

常见疾病包括囊性纤维化等常见疾病包括囊性纤维化等



学习目标

掌握遗传学研究中

的关键方法和策略

理解遗传系谱
图的构建方法
和解读技巧

在实际研究和临床

实践中灵活运用所

学知识

应用遗传系谱
图分析法

通过实例分析和讨

论提升专业能力

提高遗传学数
据解读能力

 

 



研究遗传疾病的发病机制和遗传特征

医学遗传学01

03

研究人类遗传变异和人类演化历程

人类学

02

品种改良和遗传育种的重要工具

动物遗传学
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第2章 遗传系谱图构建

 



遗传信息收集遗传信息收集

遗传信息收集是遗传系谱遗传信息收集是遗传系谱
图构建的重要步骤。通过图构建的重要步骤。通过
家族成员调查和信息整理、家族成员调查和信息整理、
临床病历和遗传测试结果临床病历和遗传测试结果
收集以及遗传信息筛选和收集以及遗传信息筛选和
验证，可以获取到丰富的验证，可以获取到丰富的
遗传信息，为绘制遗传系遗传信息，为绘制遗传系
谱图提供必要数据支持。谱图提供必要数据支持。

 



遗传系谱图符号

代表家族成员

不同代

代表遗传关系

不同符号

表示遗传信息传递

方式

使用不同线条

 

 



绘制家系图绘制家系图

根据符号规则绘制家系成员关根据符号规则绘制家系成员关

系系

标记不同代别和遗传关系标记不同代别和遗传关系

补充必要信息补充必要信息

添加疾病或特征信息添加疾病或特征信息

填写临床病历数据填写临床病历数据

结果解读和分析结果解读和分析

根据家系图进行遗传信息分析根据家系图进行遗传信息分析

发现潜在遗传规律发现潜在遗传规律

遗传系谱图绘制流程

确确定定研研究究对对象象和和家家
系资料系资料
准确定义研究的遗传特征准确定义研究的遗传特征

收集家系成员基本信息收集家系成员基本信息



选择合适的标记进行检测

遗传标记的选择与检测01

03

探讨连锁位点在遗传中的作用

连锁位点分析的方法和意义

02

研究等位基因之间的关系

等位基因分析的基本原理



总结

遗传系谱图分析法是遗传学中一项重要的研究方法，通过构

建家系图，可以清晰记录家族成员间的遗传关系，帮助研究

者了解遗传信息的传递规律。同时，等位基因和连锁位点分

析可以进一步揭示遗传变异和遗传连锁现象，为研究提供更

多线索。



●● 0303

第3章 遗传病风险评估

 



遗传风险估算

风险指标包括遗传

病的患病率、遗传

病的类型、遗传病

的遗传方式等

遗传风险的评
估指标

计算遗传风险需要

考虑家族史、遗传

病类型等因素

遗传风险的计
算方法

遗传风险评估结果

可用于家族遗传病

的预防和干预措施

制定

遗传风险的解
读和应用

 

 



通过筛查发现患有遗传疾病的个体，早期干预和治

疗

遗传疾病筛查的目的和意义01

03

推广筛查意识，提高遗传疾病筛查的覆盖率

遗传疾病筛查的推广与实践

02

包括基因测序、遗传病检测等技术手段

遗传疾病筛查的方法和技术



遗遗传传咨咨询询的的内内容容和和
流程流程
内容包括家族史调查、遗传风内容包括家族史调查、遗传风

险评估、遗传病理解等险评估、遗传病理解等

流程包括面谈、遗传测试、结流程包括面谈、遗传测试、结

果解读等步骤果解读等步骤

遗遗传传咨咨询询师师的的职职责责和和
技能要求技能要求
遗传咨询师需具备医学、遗传遗传咨询师需具备医学、遗传

学等专业知识学等专业知识

需具备良好的沟通能力和敏感需具备良好的沟通能力和敏感

度度

  

  

遗传咨询服务

遗遗传传咨咨询询的的定定义义和和
重要性重要性
遗传咨询是指专业人员向个人遗传咨询是指专业人员向个人

或家庭提供关于遗传疾病风险、或家庭提供关于遗传疾病风险、

预防和干预等方面的建议预防和干预等方面的建议

遗传咨询的重要性在于帮助个遗传咨询的重要性在于帮助个

体了解遗传风险，做出正确决体了解遗传风险，做出正确决

策策



临床病例分析临床病例分析

通过实例分析家族中患有通过实例分析家族中患有
自体隐性遗传疾病的风险自体隐性遗传疾病的风险
评估，可以更好地理解遗评估，可以更好地理解遗
传病风险评估的重要性和传病风险评估的重要性和
应用价值。案例讨论中，应用价值。案例讨论中，
探讨如何进行遗传系谱图探讨如何进行遗传系谱图
分析和风险评估，为实际分析和风险评估，为实际
工作提供指导和参考。工作提供指导和参考。
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