《遗传与优生》第十次课教学教案

	【授课课题】多基因遗传病、分子病与遗传性代谢缺陷
	【授课教师】

	【授课时间】
	【授课班级】


【教学目的】1、了解多基因遗传病的易患性和发病阈值。

            2、掌握遗传度的概念和意义。
            3、熟悉多基因遗传病的特点和发病风险的估计。

            4、掌握分子病的概念以及常见的几种分子病。
            5、掌握先天性代谢缺陷的概念和发病机制，以及常见的几种代谢缺陷性疾病。

【教学重点】遗传度的概念、表示方式和临床意义。
【教学难点】1、分子病之血红蛋白病。

            2、典型的代谢缺陷性疾病。

【教学时数】2学时（80分钟）

【教学过程】

 I组织教学（1分钟）

 II导入新课（4分钟）

     问1：简要叙述单基因遗传病可以分为哪几类，遗传特点如何。
 问2：什么是系谱和系谱分析？

 III讲授新课（70分钟）

 第四章     人类常见遗传病
第四节     多基因遗传病
多基因遗传病：由多对微效基因和环境因素共同影响而引起的疾病，简称多基因病。

一、易患性和发病阈值

（一）易患性：
易患性是指在多基因遗传病中，由遗传基础和环境因素共同作用，决定一个个体患病可能性的大小。

发病阈值：

     是指当个体的易患性达到或者超过一定限度时，个体就要患病，使个体患病的易患性最低限度。

遗传度

概念：

多基因遗传病是由遗传因素和环境因素的双重影响决定的，其中遗传因素起作用的大小，成为遗传度。

表示方式：

遗传度% = 遗传因素 / （遗传因素 + 环境因素）* 100%

多基因遗传病的特点

1、发病有家族聚集倾向。

2、患者亲属发病风险随着亲缘关系的疏远而降低。

3、有些多基因病的发病率存在种族差异。
4、近亲婚配子女的发病风险增高，但不如常染色体隐性遗传病那样显著。
5、单卵双生的患病一致率高于二卵双生患病一致率。

四、多基因遗传病发病风险的估计

第五节    分子病与遗传性代谢缺陷
分子病

    基因突变导致蛋白质结构或者合成量异常所引起的疾病。

（一）血红蛋白病

1、镰状细胞贫血     2、地中海贫血

（二）其它分子病

1、血友病           2、受体病

遗传性代谢缺陷

（一）遗传性代谢缺陷发生的分子机制

1、酶缺陷导致代谢产物缺乏：白化病

2、酶缺陷导致中间产物积累：半乳糖血症、鸟黑酸尿症

3、酶缺陷导致底物堆积：糖原贮积症

4、酶缺陷导致旁路代谢途径开放造成副产物积累：苯丙酮尿症

5、酶缺陷导致代谢产物增加：痛风

（二）典型遗传性代谢缺陷

1、白化病

2、苯丙酮尿症

3、尿黑酸尿症

（三）糖代谢缺陷

（四）核酸代谢缺陷

（五）脂类代谢缺陷

IV 巩固新课（4分钟）

利用多媒体课件回顾本次新课内容。

V布置作业（1分钟） 

   1、什么是分子病，常见的分子病有哪些？

   2、常见的氨基酸代谢病有哪些，简单说说发病机制。

【课后反思】

   相对于单基因遗传病来说，多基因遗传病在讲解上就简单的多，学生也容易理解和接受，并能很好的区别俩大类别的疾病。课堂上的随堂提问，都很踊跃的回答，教学目的达到。分子病和遗传性代谢缺陷这块内容，和生化衔接比较紧密，遗传学把这块知识讲透了，日后再学习生化相关知识点时就能温故而知新了。
