中南大学2020年中南大学硕士研究生

《遗传学》考试大纲
本考试大纲由中南大学生命科学学院教授委员会于2019年9月16日通过。
I.考试性质
遗传学考试是为招收硕士研究生而设置的具有选拔性质的入学考试科目，其目的是科学、公平、有效地测试学生掌握大学本科阶段医学遗传学的相关基本知识、基本理论，以及运用遗传学方法分析和解决相关医学问题的能力。评价的标准是高等学校本科毕业生能够达到的及格或及格以上水平，以保证被录取者具有基本的医学遗传学理论基础，并有利于本校相关院系在专业上择优选拔。
II.考查目标
遗传学考试包括医学遗传学基础和医学遗传学临床两部分内容，其中医学遗传学基础涵盖人类基因和基因组、基因突变、基因突变的细胞分子生物学效应、单基因疾病的遗传、多基因疾病的遗传、群体遗传、人类染色体、染色体畸变等内容；医学遗传学临床涵盖单基因遗传病、多基因遗传病、染色体病、遗传病的诊断、遗传病的治疗、遗传咨询等内容。要求考生：

1、对遗传性疾病的研究、发展和应用等有全面和系统的认识，掌握学科范畴内的基本知识和研究方法。
2、具有自主获取知识的能力，同时有能力对已经产生的知识进行利用和扩充。
3、能够为解决某一科学问题而设计和实施需要进行的实验，并对所获得的结果进行批判性评价。

Ⅲ.考试形式和试卷结构

一、试卷满分及考试时间
本试卷满分为150 分，考试时间为180 分钟

二、答题方式
答题方式为闭卷，笔试。

三、试卷内容结构
1、医学遗传学基础             约70 %
2、医学遗传学临床                      约30 %
Ⅳ.考查内容

一、医学遗传学基础（疾病发生的遗传学机制）
（一）人类基因和基因组

1、基因的概念

2、基因的化学本质：DNA分子的组成及结构。
3、人类基因和基因组的结构特点：基因的结构和基因组的组成。

4、基因的生物学特性：遗传信息的储存单位。基因自我复制的特点。基因表达及其表达调控机制。

5、人类基因组计划：结构基因组学和后基因组学的概念和内容。

（二）基因突变

1、基因突变的一般特性

2、基因突变的诱发因素：物理、化学和生物因素。

3、基因突变的形式：静态突变和动态突变的含义。

4、DNA损伤的修复：紫外线照射和电离辐射引起的DNA损伤与修复。修复缺陷引起的疾病。

（三）基因突变的细胞分子生物学效应

1、基因突变导致蛋白质功能异常
基因突变导致异常蛋白的生成。基因突变导致蛋白质功能异常。突变导致组织细胞蛋白表达类型的改变。突变蛋白的分子细胞病理学效应与相应临床表型之间的关系。

2、基因突变引起性状改变的分子生物学机制
基因突变引起酶分子的异常。酶分子异常引起的代谢缺陷。非酶蛋白分子缺陷导致的分子病。

（四）单基因疾病的遗传

1、系谱与系谱分析

2、常染色体显性遗传病的遗传：常染色体完全显性遗传的特征。

3、常染色体隐性遗传病的遗传：常染色体隐性遗传的特征。

4、X连锁显性遗传病的遗传：X连锁显性遗传的特征。

5、X连锁隐性遗传病的遗传：X连锁隐性遗传的特征。

6、Y连锁遗传病的遗传

7、影响单基因遗传病分析的因素：熟悉、掌握不完全显性遗传、表现度、X染色体失活等影响单基因遗传病分析的因素。

（五）多基因疾病的遗传

1、数量性状的多基因遗传：数量性状与质量性状的概念。

2、疾病的多基因遗传：遗传率及其估算。影响多基因遗传病再发风险估计的因素。

（六）群体遗传

1、群体的遗传平衡：Hardy-Weinberg平衡定律的概念及其应用。

2、影响遗传平衡的因素：非随机婚配、选择、突变、遗传漂变、基因流的概念及主要内容。

3、遗传负荷：突变负荷、分离负荷、影响遗传负荷的因素。

4、群体中的遗传多态现象：DNA多态性和染色体多态性。

（七）人类染色体

1、人类染色体的基本特征：染色质和染色体的区别和联系。人类染色体的数目、结构和形态特征。性别决定及性染色体。

2、染色体分组、核型与显带技术：染色体的研究方法。染色体核型分析。人类染色体命名的国际体制。

（八）染色体畸变

1、染色体畸变发生的原因：化学因素、物理因素、生物因素、目前年龄。

2、染色体数目异常及其产生机制：整倍性改变、非整倍性改变、非整倍体的产生原因。

3、染色体结构畸变及其产生机制：染色体结构畸变的类型、描述方法及其产生机制。

4、染色体畸变的分子细胞生物学效应

（九）致病基因的定位与克隆

1、测序技术

2、连锁分析

3、关联分析

（十）功能基因组学和模式生物学

1、功能基因组学常用的实验方法和原理

2、模式生物的基本常识和人类疾病的模式动物

二、医学遗传学临床（遗传病及其诊断、治疗与预防的遗传学原则）

（一）单基因遗传病

1、分子病：血红蛋白病、血浆蛋白病、结构蛋白缺陷病、受体蛋白病、膜转运蛋白病。

2、先天性代谢缺陷：先天性代谢缺陷的共同规律。糖代谢遗传病、氨基酸代谢遗传病、核酸代谢遗传病、脂类代谢遗传病、先天性代谢缺陷引起的罕见遗传病的治疗。

（二）多基因遗传病

1、精神分裂症：精神分裂症的临床特征及发生的遗传因素。

2、糖尿病：糖尿病的临床特征及发生的遗传因素。

3、原发性高血压：原发性高血压的临床特征及发生的遗传因素。

4、哮喘：哮喘的临床特征及发生的遗传因素。

（三）染色体病

1、染色体病发病概况：染色体病的发生率、染色体分析的临床指征。

2、常染色体病：Down综合征、18三体综合征、13三体综合征、5p-综合征、微小缺失综合征、常染色体断裂综合征等。

3、Down综合征：Down综合征的发生率、表型特征、遗传分型、分子机制以及诊断、治疗和预防。

4、性染色体病：性染色体的数目异常，如Turner综合征、Klinefelter综合征、XYY综合征等；X染色体的结构异常；染色体正常的性发育异常。

5、染色体异常携带者：染色体异位携带者和倒位携带者。

（四）遗传病的诊断

1、临症诊断和症状前诊断：病史、症状和体征；家系分析；细胞遗传学检测、生化检查和基因诊断。

2、产前诊断和植入前诊断：产前诊断的对象、产前诊断方法、植入前诊断。

3、基因诊断：基因诊断的主要方法、基因诊断技术的应用。

（五）遗传病的治疗

1、基因治疗：基因治疗的策略、种类和方法。
2、基因编辑技术及其应用

（六）遗传咨询

1、遗传咨询的临床基础：一些常见的遗传咨询问题；遗传咨询的主要步骤。

2、遗传病再发风险率的估计：遗传病再发风险率的一般估计；Bayes定理在遗传病再发风险率评估中的应用。

3、遗传病的群体筛查：新生儿筛查、杂合子筛查、产前诊断。

4、遗传与优生

