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第1章 简介

 



什么是基因组学

基因组学是研究生物体内的全部基因组的科学。它涉及基因

组的组成、结构、功能和调控等方面的研究，对生命科学和

医学领域具有重要意义。



沃森和克里克发现DNA的双螺旋结构

1953年的重要发现01

03

 

 

02

1990年启动，全面推进人类基因组研究

人类基因组计划



基因组学的应用

揭示疾病发生机制，

指导临床诊断和治

疗

医学领域

改良植物品种，提

高农作物产量

农业领域

 

 

 

 



隐私和伦理问题隐私和伦理问题

基因组数据的隐私保护需加强基因组数据的隐私保护需加强

伦理问题需要谨慎处理伦理问题需要谨慎处理

  

  

  

  

基因组学的挑战

数数据据量量和和信信息息分分析析
难题难题
基因组学研究面临巨大的数据基因组学研究面临巨大的数据

量量

信息分析复杂，需要专业技能信息分析复杂，需要专业技能

支持支持



基因组学的应用基因组学的应用
前景前景

基因组学在医学、农业、基因组学在医学、农业、
生物能源等领域具有广泛生物能源等领域具有广泛
的应用前景。通过研究基的应用前景。通过研究基
因组可以揭示疾病发生机因组可以揭示疾病发生机
制，指导临床诊断和治疗，制，指导临床诊断和治疗，
同时也可以帮助改良植物同时也可以帮助改良植物
品种，提高作物产量。品种，提高作物产量。
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第2章 基因组结构

 



DNADNA的结构的结构

DNADNA是一种含有遗传信息是一种含有遗传信息
的分子，由磷酸、脱氧核的分子，由磷酸、脱氧核
糖和四种碱基组成。它呈糖和四种碱基组成。它呈
双螺旋结构，碱基之间通双螺旋结构，碱基之间通
过氢键相互连接。主要碱过氢键相互连接。主要碱
基有腺嘌呤、鸟嘌呤、胸基有腺嘌呤、鸟嘌呤、胸
腺嘧啶和胞嘧啶四种。腺嘧啶和胞嘧啶四种。

 



基因的结构

调控基因转录的启

动位点

启动子

编码氨基酸序列的

DNA区域

密码子

终止转录的DNA

序列

终止子

 

 



染色体数目染色体数目

人类细胞中有人类细胞中有2323对染色体对染色体

一对性染色体决定了个体的性一对性染色体决定了个体的性

别别

异常影响异常影响

染色体的异常会导致遗传病和染色体的异常会导致遗传病和

发育异常发育异常

重要性重要性

染色体携带了大部分生物的遗染色体携带了大部分生物的遗

传信息传信息

研究染色体结构有助于理解遗研究染色体结构有助于理解遗

传与疾病之间的关系传与疾病之间的关系

染色体的结构

有序排列有序排列

染色体是细胞内染色体是细胞内DNADNA的有序排的有序排

列形式列形式



基因组重组

指基因组中基因的

重新排列

基因组中基因
的重新排列

会导致基因多样性

的增加

多样性增加

在进化和遗传疾病

的研究中具有重要

作用

作用

 

 



不同染色体间的DNA互换

交叉互换01

03

新的基因产生于基因组重组过程中

新型基因形成

02

基因组中基因的不同组合方式

重组组合
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第3章 基因组功能

 



基因的表达调控基因的表达调控

基因的表达调控是指基因基因的表达调控是指基因
如何在合适的时机、合适如何在合适的时机、合适
的组织中发挥作用。这一的组织中发挥作用。这一
过程受到转录因子和表观过程受到转录因子和表观
遗传学的调控，任何基因遗传学的调控，任何基因
表达异常都有可能导致疾表达异常都有可能导致疾
病的发生。病的发生。

 



蛋白质合成

基因通过转录过程

合成RNA

转录过程

RNA通过翻译过程

合成蛋白质

翻译过程

蛋白质是细胞内功

能分子的重要组成

部分

功能作用

蛋白质合成异常会

导致细胞功能紊乱

和疾病的发生

异常影响



基因编辑技术可以精准地修改基因组中的特定基因

精准修改01

03

基因编辑技术在基因治疗和植物基因改良中具有广

泛应用前景

应用前景

02

CRISPR/Cas9是一种常用的基因编辑工具

工具介绍



多样性发展多样性发展

基因组演化解释了物种多样性基因组演化解释了物种多样性

和适应性的发展和适应性的发展

研究目的研究目的

基因组演化研究有助于了解生基因组演化研究有助于了解生

物进化的规律物进化的规律

  

  

基因组演化

演化过程演化过程

基因组演化是指物种在进化过基因组演化是指物种在进化过

程中基因组的变化程中基因组的变化
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