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《遗传咨询》教学大纲 

（授课对象：全校各专业公共选修课） 
 

前  言 

尽管生活水平和医疗技术都取得了长足的进步，遗传疾病的危害仍然凸显，其发病早，困扰患者终

生且大多数目前尚无有效治疗方法，提早预防是降低遗传病危害的有效手段。遗传咨询结合产前诊断和

遗传筛查可有效降低常见遗传病的发病。随着遗传病预防、诊断和治疗技术的不断发展，使遗传咨询的

内容日益丰富，其重要性也越加明显。 

本课程理论主要内容包括遗传咨询的基础知识及国内外发展现状、遗传咨询师的培训、遗传咨询的

伦理学问题、遗传学基本原理、遗传病主要类型、不同水平层次的遗传病检测技术、组学时代的新医学

等。课程安排以遗传病发病原因、传递规律和临床诊断技术及原理为贯穿线索，采取课前学生查阅资料，

课上教师讲授、学生主题演讲及分组讨论的“阅读—引导—思考—探讨”的开放式教学形式。此外，课

程同时包含了实验操作部分：ABO 血型的基因型，与基础理论密切联系的“复等位基因分型检测技术”

的学习与操作，有助于加深学生对基因型和表现型的理解。遗传咨询课程的设立，不仅可以激发大学新

生对遗传咨询的兴趣、培养科学探索的精神，而且有助于促进其对遗传学和临床医学基础知识理论的理

解，加强学生对身边的遗传学问题的关注，为以后的深入学习奠定基础。此课程以教师讲授、学生研讨

以及实践操作的综合形式进行。 

本大纲适用于全校各专业，教学总学时数 16 学时，其中理论课 8 学时，实验课 8 学时。 

 

第一章  遗传咨询概述 

一、教学目标 

（一）掌握遗传咨询的概念、原则及方法技术 

（二）掌握遗传咨询适应的人类遗传病的特征和类型 

（三）正确认识遗传咨询在医学教育中及现代医学中的地位 

（四）了解遗传咨询发展简史及现状 

二、教学内容 

（一）遗传咨询的概念 
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（二）遗传咨询的原则、方法技术 

（三）遗传咨询在现代医学中的地位 

（四）遗传咨询适应的遗传病的特征和类型 

（五）介绍国内外遗传咨询师的培训、遗传咨询的伦理学问题 

三、教学学时安排 

2学时 

四、教学方法 

以讲授法为主的小班授课，辅以学生提问讨论，教师自制多媒体课件辅助教学 

 

第二章  分子、细胞和生化遗传学的临床实验室检测规范 

一、教学目标 

（一）了解遗传咨询师培训的国内外现状 

（二）了解遗传咨询的伦理学问题 

（三）了解分子、细胞和分子遗传学临床检测的新技术 

（四）了解常见的出生缺陷、风险因素及防治 

二、教学内容 

（一）遗传咨询师培训 

（二）分子遗传学检测简介 

（三）细胞遗传学检测和核型分析技术 

（四）生化遗传学实验室检测 

（五）出生缺陷的防治和遗传咨询 

三、教学学时安排 

2学时 

四、教学方法 

以小组讨论辅以教师引导的小班授课，以提问-回答方式进行研讨，教师适当引导 

 

第三章  基因诊断与生物信息学分析 
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一、教学目标 

（一）了解 DNA 高通量测序的基本知识 

（二）了解基于 DNA 高通量测序检测遗传变异的基本流程 

（三）了解基于 DNA 高通量测序临床遗传学应用  

二、教学内容 

（一）DNA 测序的发展简史 

（二）DNA 高通量测序的基本原理 

（三）遗传变异鉴定的生物信息学方法 

（四）基于 DNA 高通量测序的临床遗传学应用和生物信息学分析方法示例 

三、教学学时安排 

2学时 

四、教学方法 

以讲授法为主的小班授课，辅以学生提问讨论，教师自制多媒体课件辅助教学 

 

第四章  组学时代的新医学 

一、教学目标 

（一）掌握基因组学、转录组学、蛋白质组学等不同水平的组学概念 

（二）明确遗传因素在人类健康和疾病中的角色 

（三）了解组学研究在疾病诊断、治疗和预防中的作用 

二、教学内容 

（一） 组学的概念及研究现状 

（二）遗传因素在人类健康和疾病中的角色 

（三）组学研究在疾病诊断、治疗和预防中的作用 

三、教学学时安排 

2学时 

四、教学方法 

以讲授法为主的小班授课，辅以学生提问讨论，教师自制多媒体课件辅助教学 
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实验  HBA 基因变异分析 

一、教学目标 

（一）掌握珠蛋白基因结构 

（二）掌握 α-地中海贫血的临床分型和基因型 

（三）熟悉外周血提取 DNA 和 PCR 检测方法 

（四）了解不同类型 HBA 缺陷型的 PCR 检测结果 

二、教学内容 

（一）珠蛋白基因结构 

（二）α-地中海贫血的临床分型和基因型 

三、实践内容 

（一）人外周血基因组的提取 

（二）HBA 基因检测分析 

四、教学学时安排 

8 学时 

五、教学方法 

以实践操作为主的小班授课 

 


