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https://www.100test.com/kao_ti2020/533/2021_2022_2009_E8_80_

83_E7_A0_94_c73_533214.htm 基因诊断和治疗 1．基因诊断的

概念和特点 基因诊断是指利用现代分子生物学和分子遗传学

的技术方法，直接检测基因结构及其表达水平是否正常，从

而对疾病作出诊断的方法。 基因诊断的特点：①属于病因诊

断，针对性强；②特异性高；③灵敏度高；④适用性强，诊

断范围广。 2．基因诊断的常用技术方法 (1)核酸分子杂交技

术 ①限制性核酸内切酶谱分析法是利用限制性核酸内切酶和

特异性DNA探针来检测是否存在基因变异。百考试题，元旦

快乐！ ②DNA限制性片段长度多态性分析人类基因组中，

每200对碱基可发生1对变异，称DNA多态性。不少DNA多态

性发生在限制性内切酶识别位点上，酶切水解该DNA片段就

会产生长度不同的片段，称限制性片段长度多态性。 ③等位

基因特异寡核苷酸探针杂交法 (2)聚合酶链反应(PCR) 根据待

测基因两端的DNA序列设计出一对引物，经PCR反应将目的

基因片段扩增出来，即可进一步分析判断致病基因的存在与

否，并了解其变异形式。 (3)基因测序分离出有关基因，测定

出碱基排列顺序，找出其变异所在，是最确切的基因诊断法

。 (4)基因芯片又称DNA芯片、DNA阵列，是指将许多特定

的寡核苷酸片段或基因片段作为探针，有规律地排列固定于

支持物上，然后与待测的标记样品的基因按碱基配对原理进

行杂交，再通过激光共聚焦荧光检测系统等对芯片进行扫描

，并配以计算机系统对每一探针上的荧光信号作出比较和检

测，从而迅速得出所要的信息。 3．基因诊断的应用 目前已



经应用于下列疾病的基因诊断：遗传病、肿瘤、感染性疾病

、某些流行性疾病，判断个体对某种疾病的易感性，器官移

植组织配型，法医学上个体识别和亲子鉴定等。 4．基因治

疗 (1)概念基因治疗是指用正常的基因整合入细胞基因组以校

正和置换致病基因的一种治疗方法。 (2)基本程序 ①治疗性基

因的选择 ②基因载体的选择包括病毒载体和非病毒载体。临

床上多选用病毒载体，如逆转录病毒、腺瘸毒、腺病毒相关

病毒等。 ③靶细胞的选择受体细胞包括体细胞和生殖细胞。

目前基因治疗禁止使用生殖细胞，仅限于体细胞。 ③基因转

移包括病毒介导的基因转移和非病毒介导的基因转移(物理方

法十化学方法)。 ⑤外源基因表达的筛检利用载体中标记基因

对转染细胞进行筛选。 ⑥回输体内。 百考试题编辑祝各位好

运！ 100Test 下载频道开通，各类考试题目直接下载。详细请

访问 www.100test.com 


