
第20章  生物的遗传和变异

遗传病和人类健康



   遗传病是由遗传物质改变而引起的疾病，
致病基因可通过配子在家族中传递，因而在患
者家系中常常表现出一定的发病比例。如色盲、
血友病等。

遗传病对人类健康和人口素质有严重的影响，已成
为当今社会关注的问题。



•近年来，随着医疗技术的发展和医
药卫生条件的改善，人类传染性疾
病已得到控制，但人类的遗传性疾
病的发病率和死亡率却有逐年增高
的趋势，遗传病已成为威胁人类健
康的一个重要因素！



一、遗传病就在我们身边

    据研究，我们所有的人都是遗传病基因携
带者，每个人的全部基因中都可能有5～6个致
病基因。

其中某个基因贮存的遗传信息一旦表达，
就会表现出相应的遗传病症。

有的遗传病基因虽然在携带者身上没有
得到表达，但能够通过配子传递给后代。





血友病
    血友病患者的血液里缺少一种凝血因子，
所以受伤流血时，血液不易凝结，因此不易自
然止血，容易造成失血过多而发生生命危险。

色盲症
    色盲又称道尔顿症，是一种先天性色觉障
碍疾病。色觉障碍有多种类型，最常见的是红
绿色盲，患者从小就没有正常辨色能力。

了解几种遗传病



                患者体内黑色素细胞中酪氨酸酶缺患者体内黑色素细胞中酪氨酸酶缺

乏，导致乏，导致黑色素合成障碍造成白化病黑色素合成障碍造成白化病。。

        患者皮肤呈乳白色，毛发淡黄或银患者皮肤呈乳白色，毛发淡黄或银
白色，皮肤很容易被阳光灼伤，容易发白色，皮肤很容易被阳光灼伤，容易发
生皮肤癌；此外，由于缺乏黑色素的缘生皮肤癌；此外，由于缺乏黑色素的缘
故，眼睛的虹膜、巩膜、瞳孔也呈浅红故，眼睛的虹膜、巩膜、瞳孔也呈浅红
色，阳光对患者的眼睛来说也过于强烈，色，阳光对患者的眼睛来说也过于强烈，
畏光、视力差是白化病的特征之一。畏光、视力差是白化病的特征之一。

      白化病白化病是一种常染色体隐性遗传病，是一种常染色体隐性遗传病，

除了人以外，也会出现在动物身上。除了人以外，也会出现在动物身上。
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唇裂是口腔颌面部常见的先天性畸形，根据大量的实验
研究及流行病学调查结果表明，可能为多种因素的影响
而非单一的因素所致.遗传学研究还认为唇裂属于多基因

遗传性疾病。



苯丙酮尿症

苯丙酮尿症

苯丙酮尿症是一种遗传病，属
隐性遗传，即父母携带了这种
病的基因，但可以没有症状，
我国发病率约为1/16500。其发

病机理是进入人体的苯丙氨酸
不能被人体代谢，因而患儿尿
中排出大量的苯丙酮酸等代谢
产物，使尿有一种特殊的鼠尿
臭味，故名苯丙酮尿症.由于苯

丙氨酸代谢异常致黑色素合成
不足，所以患儿的毛发、皮肤
和眼虹膜色泽变浅。 



先天性愚型

先天性愚型

先天愚型是一种最常见的导致先天痴
呆的常染色体三体征。它是由于第21

号染色体比正常人多了一条所引发的，
故又称“21三体综合”。“先天愚型
儿”通常为先天性中度智力障碍。 

它有独特的面部和身体畸形，如小头，
枕部扁平，项厚，眼裂小，外侧上斜，
内眦深，眼距宽，马鞍鼻，口常半开，
舌常口外，手指短粗，掌纹有通贯，
小指内弯等。 

http://news.yztoday.com/54/2003-06-12/20030612-61579-54.shtml


抗维生素Ｄ佝偻病

抗维生素Ｄ佝偻病

抗维生素D佝偻病是由
位于X染色体上的显性
致病基因控制的一种遗
传性疾病。患者由于对
磷、钙吸收不良而导致
骨发育障碍。患者常常
表现为X型（或0型）腿、
骨骼发育畸形（如鸡胸）
、生长缓慢等症状。



多指                       并指
它们如何为社会创造更多的的财富
？ 他们如何提高生活质量？

http://images.google.com/imgres?imgurl=www.med.kobe-u.ac.jp/plas/photo/poly_1.jpg&imgrefurl=http://www.med.kobe-u.ac.jp/plas/disease/polydact.html&h=180&w=105&prev=/images?q=%E5%A4%9A%E6%8C%87&svnum=10&hl=zh-CN&lr=&ie=UTF-8&sa=N


二、什么是遗传病？它与非遗传病如
何区别？

爱滋病能经母亲传递给婴儿。这是遗传病吗
？
遗传病的 特征：

（1）是由遗传物质改变引起。

（2）可在家族中传递——生殖细胞。

（3）患者家系中表现出一定的发病比例。



遗传病是由遗传物质改变而引起的疾病。致病
基因可通过配子在家族中传递，因而在患者家
系中常常表现一定的发病比例。通常分为单基
因遗传病、多基因遗传病和染色体异常遗传病
三类。



（一）单基因遗传病：受一对等位基因
控制的遗传病。主要有

其他的单基因遗传病:先天性聋哑、
短指(趾)症

抗维生素Ｄ佝偻病 苯丙酮尿症软骨发育不全 白化病

进行性肌营养不良



讨论：如果一个致病基因是位于X染色

体上，则患者与性别有无关系？                 

是男的容易患病还是女的容易患病？

      如果致病基因是位于Y染色体上情

况又如何呢？

因为女性患病基因型为XbXb而男性为XbY。也就是说女
性体内必须有两个b同时存在才能患病，而男性体内只含
有一个b就患病，所以男性患病率高，男患者多于女患者

。 

传男不传女



单基因病遗传规律

1、致病基因即可能是显性基因也可能是隐

性基因。

2、致病基因即可能在常染色体上也可能在

性染色体上。

显性基因遗传病：有中生有

           （有病的父母会生出有病的孩子）

隐性基因遗传病：可以无中生有

          （无病的父母也会生出有病的孩子）



（二）多基因遗传病：
由多对等位基因控制。常表现出家族性聚集现象，
且比较容易受环境影响。
• 较常见的有唇裂（俗称兔唇）、无脑儿、原发性高血压、
青少年型糖尿病等。

唇裂



（三）染色体异常遗传病：

• 患者大多寿命短暂，甚至在胚胎期就死亡造成流产。较常见的
有21三体综合症（先天性愚型）和Turner综合症（性腺发育不
良）等。

性腺发育不良

先天性愚型



三、遗传病在我国的发病情况及危害

1、我国遗传的发病状况：

统计表明，我国人口中有1/5到1/4的人患有危害轻重不同的遗
传病！其中单基因遗传病约3%-5%，多基因遗传病约15%-20%，
染色体异常遗传病约0.5%-1%。每年新出生的儿童中，有先天性
缺陷的约1.3%，其中70%以上是遗传因素所致。在自然流产儿中，
约50%是染色体异常引起的！

我国人口中患21三体综合症的人就在100万以上

2、遗传病的危害：
危害人类健康，降低人口素质；给患者本人、家庭和社会带来
严重的经济负担和精神负担；某些精神病患者给社会治安带来
危害。



       原因

       遗传因素占25%，环境因素  

占10%，两种因素共同作用或原
因不明的占65%。 

放射性污染 化学污染
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