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遗传病概述01



分类

根据遗传方式的不同，遗传病可分为单基因遗传病、多

基因遗传病和染色体异常遗传病。

定义

遗传病是指由于遗传物质（DNA）发生改变而引起的

疾病，通常具有家族聚集性，可在家族中代代相传。

定义与分类



01 基因突变
DNA序列发生永久性改变，导致蛋白质功能异常

或丧失，进而引发疾病。突变可自发产生，也可

由环境因素诱发。

02 遗传物质的重组和交换

在减数分裂过程中，同源染色体的非姐妹染色单

体之间可能发生交叉互换，导致遗传物质重组，

进而产生新的基因型和表现型。

03 染色体变异
染色体结构或数目发生改变，如缺失、重复、倒

位、易位等，导致基因表达异常，引发疾病。

发病原因及机制



• 临床表现：遗传病的临床表现多种多样，涉及全身各个系统和器官。常见症状包括生长发育
迟缓、智力障碍、畸形、代谢异常等。此外，不同遗传病具有特定的临床表现，如先天性心
脏病、血友病、白化病等。

临床表现与诊断方法



遗传学检测

利用分子生物学技术对特定基因或染色体区域进行检测，

如基因突变筛查、基因型分析等。遗传学检测可为遗传病

的诊断和预防提供重要依据。

诊断方法

遗传病的诊断通常包括以下几个方面

家系调查

收集患者及其家族成员的病史和遗传信息，绘制家系图谱

，分析遗传方式和风险。

临床表现分析

根据患者的症状、体征和实验室检查结果，结合遗传病的

特征性表现进行综合分析。

临床表现与诊断方法
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明确调查目的01

确定要调查的遗传病类型、发病率、遗传方式等。

02 确定调查范围
选择特定的地区、族群或家庭进行调查。

03
制定调查计划
包括调查时间、人员分工、资源预算等。

确定调查目标



根据调查目的和范围，选择合适的样本量以确保
结果的可靠性。

确定样本量

确保样本具有代表性，能够反映目标人群的特征。

选择代表性样本

在样本选择过程中，要尊重被调查者的意愿和隐
私，确保调查的合法性。

考虑伦理问题

选择合适样本



设计调查问卷或表格
根据调查目标，设计详细的数据收集

工具，包括被调查者的基本信息、家

族病史、生活习惯等。

数据收集
通过访谈、问卷调查等方式收集数据，

确保数据的准确性和完整性。

数据处理与分析
对收集到的数据进行整理、统计和分

析，包括描述性统计、相关性分析、

遗传模型拟合等，以揭示遗传病的分

布规律、影响因素等。

结果解释与报告
将分析结果以图表、报告等形式呈现

出来，为决策者提供科学依据。同时，

要注意结果的解释和报告方式，确保

易于理解和传播。

数据收集与处理
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03

亨廷顿氏舞蹈症

一种神经退行性疾病，由单一基因突变引起，表现为不自主的

舞蹈样动作和认知障碍。

01

囊性纤维化

这是一种常见的遗传性疾病，主要影响肺部和消化系统，由单

一基因突变引起。

02

镰状细胞贫血

由血红蛋白基因突变引起的血液疾病，表现为红细胞形状异常

和贫血等症状。

单基因遗传病



高血压

多基因遗传和环境因素共同作用的结果，表现为血压升高和心血
管疾病风险增加。

糖尿病

多种基因突变和环境因素共同影响导致胰岛素分泌不足或胰岛素
抵抗，表现为高血糖和多种并发症。

精神分裂症

多基因遗传和环境因素相互作用的结果，表现为思维、情感和行
为的异常。

多基因遗传病
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