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生物学上有一个规定! 对已发现的生物种类都
要给予一个国际统一的!以拉丁语表述的学名" 我
们人类的学名是 "#$# %&’()*%###智人" 这是分类
学奠基人 ! 瑞典大博学家林耐 $+&,- .#* /(**)!
0121#3114%在&自然系统’$3154 年%一书中给我们
命名的" "#$# 是人类的属名(%&’()*% 是人类的种
名" %&’()*%在拉丁语中是聪慧的意思"何谓)聪慧*+
林耐的解说是()能认识你自己*" 这就是说(人类区
别于其它动物的根本特征在于人类具有认识自身

的本领" 这句话其实是承袭了苏格拉底$6#7,&8)%9
:;<!=<<>+%对人的认识的名言"
人类基因组计划在 #$$% 年 & 月 ’& 日大功告

成! 这是人类在认识自己的前进道路上史无前例的
伟大飞跃"也是遗传学发展过程中的又一座伟大丰
碑! 对人类基因组研究作一番简略的回顾 $止于
?22=年上半年%(对于迎接 ?3 世纪生命科学的多歧
的异彩纷呈的发展是会有益处的"

一# 基因组$()*+,)%概念及实施
人类基因组计划的科学技术前提

@)*#$)这个术语是德国著名植物学家!遗传学
家温克勒尔 $"&*% A(*7-),93411#3<:5%在 3<?2 年
创造的(由基因$B)*)%和染色体$CD,#$#%#$)%两词
缩合而成" 此术语过去常被译为染色体组" 温克勒
尔将配子中含有的半数性染色体称为一个染色体

组" 温克勒尔创造此术语与他长期从事孤雌生殖或
单性生殖$’&,8D)*#B)*)%(%%!嫁接嵌合体$CD($),&%和
人为多倍体等研究有密切关系" 随着遗传学的进
步(@)*#$)一词的内涵也发生演变" 3<=2年日本著
名的植物遗传学家木原均$34<=#3<4;%赋予基因组
概念以新的功能性内容" 他规定,维持生物正常生
活所必需的最少数量的染色体为一个染色体组(如
普通小麦 $E,(8(CF$ &)%8(GF$% 的体细胞有 ?3 对 :?
条染色体" 木原均通过他创立的染色体组分析方法
成功地阐明了普通小麦是异源六倍体(即由 H!>!+
=个染色体组组成(每个染色体组是 1条染色体" 木
原均进而阐明了形成普通小麦的进化途径"
现在基因组一词则用于表示配子 $卵或精子%

中全部 -./ 分子的碱基顺序! 规定生物物种特征
的遗传信息全部蕴藏在基因组中"换言之"基因组
是生命的遗传信息库或设计蓝图! 人的基因组即为
人的遗传信息库或设计蓝图" 基因组的实体是细胞
核中的染色体(确切地说是构成染色体的脱氧核糖

核酸$IJH%" IJH 分子由脱氧核糖!磷酸和腺嘌呤
$H%!鸟嘌呤$@%!胸腺嘧啶$E%!胞嘧啶$+%: 种碱基
构成" 脱氧核糖与磷酸相间排列(构成 IJH分子的
骨架-碱基则按着各个物种固有的遗传信息所规定
的顺序(连接在 IJH骨架的糖分子上"
在人的细胞中有 ?= 对!:; 条染色体" 其中 ??

对是常染色体(3对是性染色体$女性为两条 K 染色
体(男性为 3条 K染色体和 3条 L染色体%"人的基
因组由 ?? 条常染色体和 K!L 两条性染色体共 ?:
条染色体组成(其 IJH的全部碱基数为 =M亿"基因
组通过生殖而世代传承"
由于测定碱基序列装置自动化程度的不断提

高和测定碱基序列化学反应的改良(迄今已完成包
括病毒!微生物!多细胞动物和植物在内的 ;22余种
生物的基因组测序工作"
人的基因组比 ! 噬菌体 $:4N5OP(;3 个基因%!

动物病毒 6.:2 $5OP(5 个基因 %! 人的线粒体
$3;N5OP(:2 个基因%!大肠杆菌 $:N;QP(: =22 个基
因(3<<1年完成%! 酵母 $3?QP(5 422个基因(3<<;
年完成%!线虫$<1QPR3< 2<< 个基因(3<<; 年完成%!
果绳 $33;QP(3= ;23 个基因(?222 年完成%! 小鼠
$QF% $F%CF-F%(? 522QP( 估计 = 万个基因(?22? 年
3? 月完成概要图 (?22= 年全部完成 %! 拟南芥菜
$335QP(?5 :<4个基因(?222年完成%等生物的基因
组要大得多 $注,OPS3 222 碱基-QPS322 万碱基%"
但是(人的基因组并不是最大的(有不少生物特别
是植物(其基因组比人的基因组要大"
人的各条染色体的长度不同(最长的染色体是

第 3 号染色体(其 IJH 长度约 4C$-最短的染色体
是第 ?3号染色体(其 IJH长度约 3T;C$" 若将人的
:; 条染色体中的 IJH 分子连接起来( 其长度近
?$" 构成成年人身体的细胞数目约 ;2兆( 其 IJH
总长度约达 3?2兆 $" 3?2兆 $是个天文学数字(相
当于从地球到太阳系中最远的行星冥王星往返几

次" 人的遗传信息就记录在这样长的 IJH链子中"
人的各个细胞所含的基因组原则上是相同的(但在
不同发育状态和不同种类的细胞中(基因却可处于
不同的状态" 如有的基因处于)开*的状态(有的则
处于)关*的状态"
人类基因组计划 $"F$&* @)*#$ U,#V)C8%于

3<<3年正式启动(其目的在于测定人类基因组全部
IJH的碱基序列以及探明其中所包含的基因!排列
顺序及其功能"
人类基因组计划之所以能够启动"在于上世纪

0$年代后一系列作用于 -./的酶特别是限制酶的

人类基因组研究的成果和趋向
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&摘要’ 本文概述了人类基因组的概念!实施基因组计划的科学技术前提"阐释了成果的主要内容"尤
其是从中获得的 !点重要的新认识"进而指出了今后在学术和应用两方面的主要研究内容#
&关键词’ 人类基因组 遗传学 生命科学 生物进化 &中图分类号’ 1% 12’
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发现!以及相继开发出的若干重要技术" 它们为实
施人类基因组计划提供了必要的科学技术前提"

!"#$ 年美国生物化学家 科 恩 伯 格 %&’()*’
+,’-./’0 1"!2!3发现了当时人们认为是使 45& 进
行复制的酶"称之为#45& 多聚酶$"并因此而荣获
了 !"6" 年度诺贝尔生理医学奖% 嗣后了解到科恩
伯格所发现的酶是 45& 修复酶% 真正作用于 45&
复制的 45&多聚酶是在 7"8!年发现的%
在科恩伯格的发现之后的 !$ 年间" 人们相继

发现了许多作用于 45&的酶" 诸如& 使 45&端与
45& 端连接起来的连接酶’ 将核苷酸附加到 45&
末端上的末端转脱氧核苷酰酶’将双螺旋链拆开的
解螺旋酶"等等% 在所发现的酶中"相对说来"最有
用的酶要算是限制酶% 瑞士分子生物学家阿尔伯
(9/’-/’ &’./’"!":8)* 在研究细菌遭受病毒感染
后如何进行自身防卫的工作中"发现了细菌具有能
够将入侵病毒的 45& 链切断和分解的酶" 从而保
障了自身的安全+ 这种酶被称为限制酶% 阿尔伯所
发现的限制酶是 7 型限制酶" 它可以无差别地把
45& 切断% 而美国分子生物学家史密斯(;<=>?(,-
@()<-/? A=>()"7"B7,* 在 7"8C 年 从 流 感 病 毒
(;</=,D)>?*E >-F?*/-G</* 的 HI 株中发现了另一类
限制酶"可以在特定的碱基顺序部位将 45& 切断%
上述这些作用于 45&的酶成为后来开展 45&重组
技术(即基因工程*和测定基因组碱基序列的有用
工具 % 7"87 年美国分子生物学家内森斯 (4<->/?
5<()<-E"7":2,7""2* 在研究 AJKC 病毒 45& 的结
构与功能时"首先利用限制酶成功地将 45& 切断%
阿尔伯-史密斯-内森斯 B 人于 7"82 年获得了诺贝
尔生理医学奖+
在上世纪 #$ 年代开发出的重大技术中! 有两

项对基因组研究是特别重要的" 其一是 %&#’年两
位美国学者伯格 #()*+ ,-./!%&’!$% 和科恩
&01)2+-3 456-2!%&’’$%所确立的 789 重组技术
即基因工程技术" 伯格在 7"8: 年用生物化学方法
将 AJKC 病毒和大肠杆菌的基因制成了重组体"系
国际上首次进行的 45& 重组实验+ 科恩则将大肠
杆菌中的两个具有不同抗药性的质粒(质粒存在于
细菌细胞中"是染色体外较小的环状 45& 分子"含
少量基因*重组到一起"形成杂合质粒"然后将此杂
合质粒引进到大肠杆菌中去"结果发现它在那里能
够继续复制并表达出双亲质粒的遗传信息+ 7"8K年
科恩和波耶将非洲爪蛙的一段 45& (目的基因*插
入到质粒 45&中去" 然后将此重组 45&引进到大
肠杆菌中去"通过培养使大肠杆菌大量繁殖"结果
也得到了目的基因的许多拷贝+ 这就是人们常说的
45&克隆技术+运用这种技术人们就可以得到大量
高纯度的目的基因"于是对目的基因进行详细的分
析成为了可能+ 不言而喻"45&克隆技术对于生物
学发展具有划时代的意义+ 同时这种技术在医疗和
食品领域中也显示出广阔的应用前景+ K年之后的
7"82年"即运用这种技术在细菌中产生出人的胰岛
素+其二是两个测定 789序列的方法在 %&#:年内
相继问世 " 美国分子生物学家吉尔伯特 (9<?(/’
L>?./’("7"B:!*-马克萨姆(&??/- M<N<=*创立了用
化学药品在碱基序列的特定位置将 45& 切断"然
后对片断进行测序的方法+ 另一个测定 45& 碱基

序列的方法是由英国生物化学家桑格 (O’/I/’>I/
A<-0/’"7"72!*设计出来的+ 桑格是位非常卓越的
生物化学家- 早在 7"## 年就研究出胰岛素分子的
氨基酸顺序"7"#2年获得诺贝尔化学奖+ 桑格的测
定 45& 碱基序列的方法设计得十分巧妙" 妙在合
成了具有变异结构- 能够阻止 45& 合成反应的 &-
P-L-Q R种特殊的核苷酸+ 分别地将它们与欲测序
的 45&链-很短的 45& 引物-R 种普通的核苷酸和
45& 多聚酶混合到一起" 就会合成出由特殊的 &-
P-L-Q 阻断的各种不同长度的 45& 片断+ 经加热
和骤冷处理使双链 45& 变成单链" 然后走电泳予
以比较"就可以了解欲解读的碱基序列和与之互补
的序列+ 桑格的方法很受人们青睐+ 因为根据他的
方法测定碱基序列的工作" 可由机器自动地进行+
测定 45& 碱基序列技术的成熟同样使生物学发生
了革命性变化+ 伯格-吉尔伯特-桑格 S 人由于在
45& 重组和测定 45& 碱基序列方面的卓越成就"
获得了 7"2C 年度的诺贝尔化学奖+ 桑格乃是第二
次获此殊荣+ 科恩则在 7"2$ 年荣获诺贝尔生理学
医学奖+
由于 45& 重组技术和碱基测序技术的确立"

于是从 8C 年代后半期起" 关于人的基因的研究便
迈入蓬勃发展的阶段+ 用手进行 45& 碱基序列的
测定"7周大概只能解读 7 CCC个碱基左右+ 2C年代
初"加州理工学院的胡德研究组设计出运用桑格方
法测定碱基序列的自动化仪器+ 由于是机械操作"
测序速度大大加快"信赖程度也大大提高+ 7""2 年
开发出更加高效的毛细管型 45& 自劝测序仪"每
台每日可解读 7CC万个碱基+
美国分子生物学家马利斯 (+<’T U M*??>EV

7"KK!’7"8" 年曾研究出合成寡核苷酸的技术*和
塞基(HW+WA<>X>*于 7"22 年开发出能使 45& 片断迅
速大量增幅的多聚酶链反应法 (Y,?T=/’<E/ Z)<>-
H/<Z(>,-VYQH*+ 它也是一项使分子生物学飞跃发展
的重要技术+ 在 YQH法发明之前"克隆某特定 45&
片断是一项十分费力的工作"而且结果也未必稳定
可靠+ YQH法发明之后"即使是极其少量的 45&也
可以在很短时间增幅出大量拷贝来" 结果也稳定+
理论上讲 7次可增幅几十万倍到 7CC万倍+ YQH法
实在是一种过去连想都不敢想的新奇技术"马利斯
因此项发明而获得 7""B年度的诺贝尔化学奖+
上世纪 2C 年代后期" 酵母人工染色体(T/<E(

<’(>F>Z><? Z)’,=,E,=/V[&Q* 载体和细菌人工染色体
(.<Z(/’><? <’(>F>Z><? Z)’,=,E,=/VU&Q*载体先后确立+
前者可使含!: CCC+.碱基的 45& 片断在酵母中增
幅’ 后者可使碱基数少一些的片断增幅" 平均在
76C+."但结果稳定+ 同时"计算机技术的飞速发展
也成为顺利实施人类基因组计划的保障条件+ 比
如"美国学者文特(\WQ’<>0 J/-(/’*及其合作者开发
一种很有效的称之为 .散弹枪式测序 $(A),(0*-
E/]*/-Z>-0*的新方法%这种方法可以同时使用 7C来
种限制酶将整个基因组裂解成很多零散的小片断"
然后分别测序"测序速度自然加快% 他们利用这种
方法在 7""6 年完成了具有 72C 万碱基序列的流感
嗜血杆菌 (;</=,D)>?*E >-F?*/-G</* 的基因测序工
作% 流感嗜血杆菌的基因组长度为以往解析成功的
最长基因组的 7C 倍% 但是散弹枪式测序法并不能
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记录各个片断的位置! 把 !"# 片断正确连接起来
的工作则是依靠信息科学的手法"运用计算机来完
成的! 随着计算机程序的不断改进"计算机已经能
够解读出 $ 条 !"# 链的全部碱基序列" 而且能够
在碱基序列中找出基因的位置"它的起始处和终端
处! 如今已有一批从事 #干实验台研究$%%&’ ()*+,
&)-).&+,&的信息科学学者"他们不做生物实验"而是
运用计算机从浩瀚无垠般的碱基数据中寻觅出有

意义的信息来!

二! 人类基因组研究的
启动和两步走战略

上世纪 /0 年代初期" 国外曾有学者提议搞清
人类基因组的全部碱基顺序"但当时这种提议是不
切实际的"未得到学界的普遍响应! 人类基因组计
划被认真讨论是在 12/3 年加里福尼亚大学圣克鲁
斯 分 校召 开 的 专 题 讨 论 会 上 " 美 国 能 源 部
%!)4.&56)*5 78 9*)&:’;!<9&首先提出倡议! =2>?年
!<9在圣菲的聚会上进一步强调该主张! 同年"著
名病毒学家’ 诺贝尔生理医学奖获得者达尔伯科
%@)*.57 !AB()++7;=2=C(&在 )科学*杂志上发表文
章"积极倡议实施人类基因组计划+ 同年 D 月美国
冷泉港研究所在举行#人的分子生物学$讨论会时"
辟了一个专门讨论#人类基因组计划$的分会, 会
上"华生%E.6)- !)F)’ G.5-7*"12H>-"$2DI 年和克
里克提出 !"# 双螺旋结构模型" 奠定了分子生物
学发展的基础"$2JH 年获得诺贝尔生理医学奖"正
是这一伟大发现才使人类基因组研究成为可能&和
吉尔伯特积极主张开展人类基因组研究! 会上美国
遗传学家博特休泰因%现为斯坦福大学人类基因组
中心的主任&和辛格尔%卡内基研究所所长&当时则
持怀疑和反对的态度! 两派之间进行过激烈的争
论"结果华生一派占了上风! 12>J年以后"美国人类
基因组计划向着实施的方向迈进!

12>>年在日内瓦郊外的莱蒙湖畔"召开了为成
立推动各国研究者协作的民间性组织...人类基
因组组织%KA6.* L)*76) <&:.*MN.5M7*;KOL<&的会
议, =2>> 年美国开始了试验性计划%4MB75 4&7P)+5&,
=220年" 美国 "QK与 !<9发表了以 D年时间制成
精度为 =00R(的人类基因组图的计划"确定当年的
=0 月 = 日为美国正式实施人类基因组计划的起始
日期"华生担当美国该计划的负责人,
人类基因组计划在欧洲" 是由英国从 =2>2 年

开始的 " 领导者是著名的分子遗传学家布伦纳
%S’*%*)’ T&)**)&"=2HU.& 和萨尔斯顿 %E7,* 9V
SAB-57*"12CH.&,两人在线虫发生学/线虫基因组测
序和细胞凋亡研究方面取得了卓越成就"共同荣获
了 HWWH年度的诺贝尔生理学医学奖! 法国在 HW世
纪 2W 年代初期并没有真正意义上的人类基因组计
划"但是若干一流的研究机构"如著名的免疫遗传
学者多塞%E).* !.A--)5"=2=J."=2>W年获诺贝尔生
理学医学奖& 创建的人类多态性研究中心%X9YK&
和在法国肌肉营养不良协会%#Z[&支持下成立的
基尼屯研究所等"都开展了这方面的工作!
在日本"早在上世纪 >W 年代初期"东京大学教

授和田昭允就提出建立对人类基因组进行大规模

自动测序工厂的想法"并且和日立’富士写真 8MB6’
精工电子等几个大企业订立了开发测定 !"# 序列
自动化装置的项目! =2>U年"和田在)自然*杂志通
信栏上发表了日本有望实现对基因组的基本部分

进行自动化测序的文章"给各国特别是美国以很大
的刺激"促进了美国基因组计划的成立! 但是和田
计划中途夭折"停顿了近 \ 年后才实际启动! 日本
基因组计划的领导者是松原谦一%大阪大学名誉教
授&!

#$$#年人类基因组计划启动时"人们只了解六
七百个基因" 不足当时估计的 #%万个基因的 &’#
要达成基因组计划的目标" 其难度是可想而知的"
学者们只能采取$从测绘染色体地图到测定碱基序
列%的两步走战略# 第一阶段测绘染色体地图用了
近 ! 年的时间# 染色体地图又分基因连锁图%即遗
传学图&和物理图! 所谓基因连锁图"通俗言之"就
是找出制约人类身体性状或疾病的基因在染色体

上的相对位置! 研究的方法是采用早年摩尔根学派
所创立的经典方法"即对大的家系或特定群体成员
中的基因重组现象进行分析"根据其重组频率测定
出基因之间的相对距离!相对距离是以0=]摩尔根$
%+)*5M[7&:.*;+[&为单位的, 缜密研究的结果"人的
全部基因组为 I IWW+[,但是"基因的相对距离并不
与实际碱基数相等或呈平行关系"重组频率因基因
在染色体上所处的位置不同而迥异,
人的基因组中有许多部位存在着由 HW!IW 个

碱基组成的短序列的多次重复或 H 碱基序列%X#
或 L^&的多次重复, 由于它们重复次数不同而形成
多态,前者称为小卫星%6M*M-.5)BBM5)&多态1后者称为
微卫星%6M+&7-.5)BBM5)&多态,它们是绘制遗传学图的
有用的 !"# 标记, 美国犹他州有许多一夫多妻制
的摩门教的大家系" 且教会保存着他们的完好家
谱"是进行遗传分析的好材料, 美国遗传学家雷怀
特对此进行了深入研究, 法国人类多态研究所亦收
集了上述大家系及其它许多大家系的 !"# 样品"
用上述 !"#多态标记从事连锁分析;并向各国研究
者提供 !"# 样品, 基尼屯研究所开展了大量微卫
星的连锁分析, =22C年"法国魏森巴赫研究组完成
了约 \ WWW个微卫星定位的遗传学图" 同年年底完
成了由 J WWW 个 !"#标记定位的遗传学图"达到了
0平均 =+[= 个 !"# 多态标记$ 的人类基因组计划
的要求, 在建立物理图谱的工作中"法国学者丹尼
埃尔科恩研究组做出了重要贡献,他们运用 _#X得
到了大量人的 !"# 克隆片断" 然后对应于基因组
上的 !"#多态标记"用一个个克隆了的 !"#片断"
把人的基因组全部覆盖起来"=22\ 年 =H 月完成了
此项工作, 此种由 !"# 片断连接起来的0地图$就
称为物理图, =22U 年完成了平均 DWR( 间隔的 S^S
%-)‘A)*+)a5.::)% -M5)"由数百碱基序列标记的位置&
的人基因组的物理图, 同时期"日本学者制成了人
基因组的0+!"#图$,
染色体地图完成之后"第二阶段的任务&&&测

定基因组碱基序列的工作便提到日程上来了’
=22J年 H月"在大西洋的百慕大岛召开了由英

国维康基金会%G)BB+76) ^&A-5&和美国 "QK 联合举
办的’华生牵头的第一次人类基因组测序工作的国

基础科学 $%&’( &(’)*()
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际会议!美国"欧洲"日本的数十名研究者参加# 会
议讨论了国际合作开展人类基因组测序工作的一

些问题!确定 !""#年完成测序工作$$% 年计划%&还
规定各国研究组不论测定哪条染色体以及完成的

量!都要立即向公共数据库登录&并且决定要无条
件地供世人使用数据’ 此即百慕大原则’ 这样做的
目的在于互通情报"加快测序工作!以促进对致病
基因的研究!如乳腺癌基因 &’()*就是在国际研究
组产生的数据基础上发现的’ 另外!国际组织采取
以 &)( 为单位的测序方法!确立所谓(一个克隆接
一个克隆)$+,-./ 01 +,-./%的测序战略’百慕大会议
后! 各国研究组就在百慕大原则的指导下开展工
作’ 百慕大原则今天已成为国际合作解析其它生物
基因组时必须遵循的原则’

$223年 #月!文特在其私人的基因组研究机构
的基础上投入几亿美元!建立起民营的高科技风险
企业***塞莱拉基因组公司$ (/,/45 6/.-78+9%’ 塞
莱拉公司具有 :"" 台自动测序仪和处理能力!仅次
于美国国防部的计算机系统!成为与人类基因组国
际合作组织竞争的强劲对手’ 该公司使用(全基因
组散弹枪)$;<-,/ =/.-7/ 9<->=?.%方法!即首先将整
个基因组裂解成许许多多的片断分别测序!然后由
计算机将诸片断连接整合起来进行工作’ 文特宣称
用 : 年的时间可独立完成人类基因组的测序和解
析工作’ 这一宣言给人类基因组国际合作组织以很
大压力! 迫使国际合作组织不得不加快工作步伐’
也正是在此激烈竞争的背景下!国际基因组联合体
才在 !%%% 年 @ 月发布了人类基因组的草图和要求
提前两年完成任务’ 此外!文特不受百慕大原则的
约束!声称可以独占基因组数据以谋取利润’ 文特
的这种意图遭到国际基因组的许多领导人的反对!
甚至于克林顿总统和布莱尔首相亦在 !%%% 年 : 月
$A 日发表了 (人类基因组的序列是人类的共同财
产)的联合声明!指出人类的遗传信息不可独占’ 塞
莱拉公司的股票因此而暴跌’

$222年!中国科学家也加盟到人类基因组的国
际合作组织中去!承担第 : 号染色体的部分测序任
务’

三! 人类基因组草图的发表和
碱基序列测定工作的最终完成

!%%%年 @ 月 !@ 日!由美+英"日"德"法"中 @ 个
国家 $@ 个研究组 : %%% 多位科学工作者组成的国
际人类基因组测序联合体 $*.>/4.5>8-.5, B?75.
C/D?/.+8.= (-.9-4>8?7%和塞莱拉基因组公司!同时
分别宣布完成了人类基因组的草图’ 人类基因组是
关系到人的发育"生理"医学"进化的庞大的信息宝
库’ 它的完成标志着人类在认识自身的前进路上实
现了一次伟大的飞跃’ 完成测定的碱基数为 !EF!60
G6H=8=5I$%亿J!占整个基因组的 2!EFKL覆盖率J&未测
序的间隙为 @ %2A 个& 数据精度为 22E2K!22E22K’
其中! 美国研究组完成的工作量约为 @#K! 英国
!!K!日本 FK!德国"法国各 !K!中国 $K’ 国际人
类基因组测序联合体的论文(人类基因组的初测序
与分析)$*.8>85, 9/D?/.+8.= 5.M 5.5,1989 -N ></ <?75.

=/.-7/%发表在 !""O 年 ! 月 O# 日出版的,自然-杂
志上’ O2#:年华生和克里克发表的 PQ) 双螺旋结
构模型的历史性论文不足 O """个词! 而国际人类
研究组的这篇文章竟长达 @! 页’ 量上的这种巨大
变化正是生命科学在半个世纪中飞跃发展的生动

写照’ 塞莱拉基因组公司的题为(人类基因组的序
列)$R</ C/D?/.+/ -N ></ B?75. 6/.-7/% 的论文发
表在 !""O年 !月 O@日出版的,科学-杂志上’
至 #$$%年 &月 ’&日" 人类基因组 (&条染色

体的测序工作终于完成# 美"英"日"德"法"中 @ 国
科学家分工合作的情况见表 O’要说明的是!此表援
引自 !"": 年 A 月的文献! 故只反映了那时以前的
研究情况’ 染色体番号有!者! 表示该染色体在
!"":年 !月前已被解读完了!且有论文发表’
国际人类基因组合作组织测定的碱基数为

!E2"60"覆盖率为 23E3S’覆盖率未能达到 $%%K!是
因为在人类基因组中存在着用现行技术不能稳定

克隆化的领域’ 数据精度高于 22E22K!其概念是所
测的 $% 万个碱基序列中没有发生 $ 个碱基错误’
完成人类基因组碱基序列的测定"不过是刚刚站在
理解人的生命本质的起跑线上"即便日后将存在于
碱基序列中的基因都搞清楚了"也不意味着研究可
以终止了$ 要探明基因表达的分子机制%各个基因
和蛋白质的生理功能"直至完全了解生命运营的过
程"还有很漫长的路要走$

四! 人类基因组的特征

基于对第 !!"!$ 号染色体和 T 染色体的碱基
序列的研究!遗传学家对人的基因组获得了若干重
要的新认识’
第一"人的基因数意外地少$ 由于人体的结构

与功能具有高度复杂性!过去遗传学家估计人该有
$%万个基因’ 可是从序列草图来看!基因总数大概
只有 :!A 万个’ 国际人类基因组合作组织推测为
:$ %%%个到 :! %%%个’塞莱拉公司估计人的基因数
最低为 !@ %%%个!最高为 :2 %%%个’ 根据日本学者
矢田哲士开发的被认为是当今精度最高的 P*U*R 的
计算机基因预测系统的测算!人的基因数为 :A %%%
个’ 随着今后研究的深入!还可能发现若干个基因’
迄今人们对基因的功能有大体了解的不过 $: %%%
个基因左右’
线虫体长不足 $77!由不足 $ %%%个细胞组成!

而人体由 @% 兆个细胞组成’ 人体的结构与功能比
线虫不知要复杂几百倍!可是人的基因数目仅不过
是线虫或果蝇的基因数的 ! 倍多些!比原来的估计
数要少得多’ 这为数不算多的基因又是怎样支撑起
结构与功能都极为复杂的人体呢. 显然!我们不能
仅从数目上来看问题’ 其实!在人的基因组中存在
着非常复杂的调控系统!如位于基因上游的启动区
域$V4-7->/4%及位置不定的增大区域$/.<5.+/4%!可
在时间+ 空间和数量上对基因表达的开关进行调
控!形成不同的蛋白质’ 蛋白质修饰也是造成蛋白
质多样性的原因之一’ 现在有一种时兴的称之为选
择型拼接$5,>/4.5>8W/ 9V,8+8.=%的理论’ 这种理论认
为一个基因并非只形成 O种 7’Q)! 而是可以形成
多种 7’Q)’ 同一个基因内的外显子! 可根据发育

本栏目由北京理工大学协办

O3X X



!"!""#

科技导报

!"#!!$%&’$ "()*+ ,-./012-34!0-/.5 6070.-89
德国基因组技术中心

染色体
番号
大小
:’;< 主要完成单位

协作单位及
工作量

完成
年份

= >?@ 英国桑格研究所 美 国 州 立 华 盛 顿 大 学
"AB’;# >BB@

> >AA 美国私立华盛顿大学 美国系统生物学研究所"极少部分$ >BB@

@ >=C 美 国 贝 伊 拉 医 科 大 学:=AD=@B’;<
中国科学院 %CB’;<&州立
华盛顿大学"AB’;$ >BB@

C >B@ 私立华盛顿大学
桑格研究所">’;$’美国斯
坦 福 大 学 基 因 组 中 心
"==’;$

>BB@

A =EC
美国能源部联合基因组
研究所&斯坦福大学人类
基因组

>BB@

? =F@ 桑格研究所 >BB@

G =GB 私立华盛顿大学"=CB’;$
私立华盛顿大学& 系统生
物研究所"@B’;$ >BB>

F =AA 美国麻省理工学院 19)H0
90.+ 医学科学研究所

日 本 庆 应 义 塾 大 学
"=B’;$’德国耶拿大学"很
少一部分$

>BB@

E =CA 桑格研究所
麻省理工学院 19)H0 90.+
医学科学研究所">’;$’德
国 !I,"@’;$

>BB@

=B =CC 桑格研究所 基因组治疗公司"美企业’
@A’;$ >BB@

== =CC
日本理化学研究所基因
组科学总合研究中心
"FA’;$

系统生物学研究所 "极少
一 部 分 $’ 桑 格 研 究 所
"?’;$’ 麻 省 理 工 学 院
19)H0 90.+ 医学科学研究
所"?B’;$

>BB@

=> =C@ 贝伊拉医科大学 >BB@
=@ ==C 桑格研究所 >BB@

=C! =BE 法国国立测序中心 系统生物学研究所"G’;$’
华盛顿大学"@JG’;$ >BB>

=A =B? 麻省理工学院 19)H0 90.+
医学科学研究所

系统生物学研究所"=B’;$ >BB@

=? EF
美国能源部联合基因组
研究所&斯坦福大学人类
基因组中心

桑格研究所"=’;$ >BB@

=G E> 麻省理工学院 19)H0 90.+
医学科学研究所

德国马克斯普朗克研究所
"=JA’;$ >BB@

=F FA 麻省理工学院 19)H0 90.+
医学科学研究所"?B’;$

日本理化学研究所基因组
总合研究中心">A’;$ >BB@

=E ?G
美国能源部联合基因组
研究所&斯坦福大学人类
基因组中心

>BB>

>B! G> 桑格研究所 >BB=

>=! @E
理化学研究所基因组总
合研究中心&庆应义塾大
学&耶拿大学 &马克斯普
朗克研究所&!I,

>BBB

>>! @C 桑格研究所&庆应义塾大
学&美国俄克拉荷马大学 =EEE

K =?C 桑格研究所 "=BB’;$&贝
伊拉医科大学"@A’;$

马 克 斯 普 朗 克 研 究 所 ’
">’;$耶拿大学"=’;$ >BB@

L >G 私立华盛顿大学 >BB>

的需要形成不同的组合’如有时外显子 =&@&A 进行
组合’有时 =&>&C 进行组合’由此便会产生出多种
/6%M’于是就形成多种蛋白质(
第二!基因的大小不等" 最小的基因只有 = BBB

个碱基左右’大的基因则有 >BB 万个碱基) 从前人
们一向认为基因是连续的’基因中的碱基都参与为
蛋白质编码*但是 =EGG年发现基因不是连续的’而
是分段的’由+外显子,%0N25’含有遗传信息的段落#
和+内含子,%)5H0-25’不含有遗传信息的段落#相间
排列组成) 现在发现’基因中所包含的外显子和内
含子的数目参差不齐’有的基因只含 = 个外显子’
有的却含 AC 个外显子) 外显子含有的碱基数也相
差悬殊 ’最小的外显子只有 F 个碱基 ’最大的有
G ?BB个碱基) 顺便提一下’在第 >> 号染色体的两
个大基因的内含子中还发现有小的基因潜藏着) 这
是一个很新奇的现象) 它有无普遍性-形成的机制
和生物学意义’均有待深入研究)
第三! 基因在基因组中的分布密度极其不均)

如在第 >=号染色体中’在过密的区域’在 =BB 万个
碱基序列中有几十个基因集结*而在被称之为+基
因沙漠,的过疏区域’在长达 GBB万个碱基序列%约
为大肠杆菌组的 > 倍长$中才只有 A 个基因零星存
在) 学者对这种现象还不能给予合理的解释’推测
与基因进化有关)
第四 ! 在人的基因组中除了为信息 #$%

#&#$%$编码的基因外!还存在着很多转录成各种
#$% 的基因% 其中! 有 ABB!= @BB 个基因为转移
6%M%H6%M’搬运氨基酸的 6%M$编码*=AB!>BB 个
基因为核糖体 6%M%-6%M’核糖体为形成蛋白质的
+车间,$ 编码* 有!AB 个基因为细胞核内低分子
6%M%752 6%M’其作用关系到 /6%M 的拼剪<编码*
有!=BB 个基因为核小体 6%M:7526%MO其作用在于
对 -6%M加工$编码) 基因组中转录成各种 6%M的
基因数目是因人而异的)
第五!基因一般是纵向垂直传递的!即按着亲

传子&子传孙的方式进行!可是学者们意外发现在
人的基因组中有 ’(( 多个基因与细菌的基因极其
相似!而在线虫&果蝇&酵母的基因组中则没有这样
一些基因" 一种颇为合理的见解是!人类的远祖在
屡遭细菌感染的过程中’细菌的一部分 P%M%基因$
融入到我们人类的染色体中) 这种现象在分子进化
学上称之为水平转移*也许由另外的机制所致) 对
此还有待深入研究)
第六!在人的基因组中大约 )(*的基因与无脊

椎动物的基因表现出很高的相似性或称同源性!约
+(*与脊椎动物的基因表现出很高的相似性" 这说
明支撑人体生命运营的很多基因与其它动物是共

同的) 例如在发生&分化过程中发挥着极其重要作
用的体节化基因群%92/02H)8 Q050 8*(7H0-$’在人与
果蝇之间表现出很高的同源性’不过这种基因群在
人的基因组中变得复杂化了) 在果蝇的基因组中体
节化基因群为 = 套’含 F 个基因*而在人的基因组
中则为 C套’共有 @E个基因) 这种情形是祖先型基
因在进化过程中通过不断的重复而产生的) 与酵
母&线虫&果蝇的基因组相比较’人类基因组中除许
多致病基因外’主要是保障免疫系统&脑中枢神经
系统发育的基因有显著的增加)
第七!在人类基因组中!包含大量碱基重复序

列" 如在人的 >>号染色体的 @ CBB万个碱基中’为
蛋白质编码基因的碱基序列只占 AR左右’ 而 CAR
为碱基重复序列)在 L染色体中回文结构和重复序

基础科学 $%&’( &(’)*()
表 , 人类基因组测序工作分工&协作表
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列的分布更为广泛和显著! 重复序列有长有短"从
!"" 个碱基到 # """ 个碱基不等! 有的序列重复几
十次"有的甚至重复几十万次! 而在其它生物的基
因组中"碱基重复序列所占的比例则低得多! 如在
线虫基因组中重复序列占 #$#果蝇只占 !$! 在人
的基因组中频繁出现的重复序列可分为 % 类$长的
散在成分 %&’() *(+,-./,-.,0 ,1,2,(+3&456" 例如
&4567#&4568#&456!&’ 短 的 散 在 成 分 %9:’+
*(+,-./,-.,0 ,1,2,(+39456"例如 ;1<#=4>#=4>!&’长
的末端重复%&’() +,-2*(?1 -,/,?+@&A>"例如 6>B7#
6>B8#6>B!&’转座子%+-?(./’.’(&! 在人的基因组
中"9456 出现得最频繁! ;1< 是 !"" 个碱基左右的
9456"在人的基因组中出现 !" 万次"且存在于 CDE
含量高的 F5;区域中!而 &456则存在于 CDE含量
低的 F5;区域中"它们的分布表现出规则性! 一些
例子表明"&456可导致基因功能低下# 产生癌或血
友病等"是基因组中的令人可怕的存在! 另外发现"
染色体的近着丝点%/,-*G,(+-’2,-*G&区域和近端粒
%.<H+,1’2,-*G& 区域普遍由大的 F5; 断片重复所
致"在这些部位所看到的重复现象较之酵母#果蝇#
线虫要频繁得多! 过去重复序列被认为是(自私)序
列! 其理由是它在进化过程中"曾发生过(随机)的
位置移动与数目增多" 而与 F5; 的诸功能似无关
系"但是这些看法现在正在改变! 有的学者推测"重
复序列在人类进化的过程中"可能与保持染色体的
稳定性有关"也可能与染色体发生断裂#易位有关!
重复序列的位置移动"可能还具有促进基因组重新
编排和创建新基因的作用! 另外"重复序列可以作
为(路标)"帮助我们追溯人类进化的历程! 重复序
列的生物学意义还有待深入研究! 此外"还有功能
完全不明的序列! 过去不少学者认为遗传密码以外
的序列是(垃圾)%I<(J&"今天这种观点正在发生改
变"认为它们是亟待破译的(基因组密码)!
第八!在真核生物的基因组中普遍存在着伪基

因"#$%&’()%*%#!人的基因组也不例外$如$人的第
87 号染色体有 88K 个%真&基因#KL 个伪基因"两者
之比约为 % 比 7’ 第 88 号染色体有 K%K 个 %真&基
因#78K个伪基因" 两者之比也约为 %比 7! 可见在
人的基因组中伪基因的数目是相当可观的! 伪基因
的定义是$在碱基序列上与真正基因相似"但是失
去了基因功能"即不能进行转录"故又被称为(死亡
了的基因)! 其生成原因有如下说法$基因重复是进
化的前提"原本有功能的基因在重复过程中若出现
差错"形成不具功能的基因"即为伪基因! 如此说
来"伪基因系进化的副产物%分子进化中立理论的
创始人木村资生就是这样主张的&! 另一种主张认
为"2>5; 由于反转录酶作用形成互补性 F5;"然
后又插入到基因组中去!
第九!我们每个人都是有个性的!而 +,- 是构

成个性的遗传基础之一$ 个性表现在身体特征#姿
态#行动#性格#聪明程度#心理素质#对疾病的敏感
性#寿命长短等各个方面! 个性一般是有复杂的遗
传基础的! 人类基因组研究表明"基因的数目和基
因的排列顺序全人类是相同的"没有个人差别! 黑
猩猩的基因数目与基因排列顺序也与人类几乎相

同! 但是"相同基因中的碱基序列存在着个人差别!
在人的基因中一个碱基由另一个碱基置换的现象

是很普遍的! 这种现象称为单个核苷酸多态%.*()1,
(<G1,’+*0, /’1M2’-/:*.2."95N&! 估计在人的整个基
因组中有 !""万个 95N"迄今已发现 7%"万个! 95N
是构成个性的遗传基础之一!由于 95N在基因内的
位置不同"可分为$编码 95N%G’0*() 95N"引起翻译
领域内氨基酸残基置换&"沉默 95N%.*1,(+ 95N"不
引起氨基酸置换&"内含子 95N%*(+,-’( 95N"存在于
内含子中 " 也不引起氨基酸置换 & 和调节 95N
O-,)<1?+’- 95N"在转录领域上流"参与对基因表达的
调控P!编码 +,-和调节 +,-可直接影响基因的功
能!+,-研究具有重大的理论意义和应用价值$

五% 今后的研究趋向和重点

人类基因组的知识为今后人类生物学的多方

面发展提供了最根本和最坚实的基础! (后基因组
时代&%国外有的学者不同意这样叫法& 的研究!大
致可以分为两块$ 一块是学术性研究!其终极目标
在于从不断破译的基因组信息中逐渐达到对人类

自身的更深理解$ 另一块是应用性研究$
学术性研究领域又可分为两部分$ 一部分是从

基因水平阐明分化%形态形成%成长%生殖%行为%性
格%语言%思维等特征的形成过程!即关于人的个体
发育的研究$ 发生遗传学研究在模型动物之一***
线虫%E?,(’-:?H0*+*. ,1,)?(.&身上取得了辉煌的成
就! 线虫的生命周期为 !天! 线虫的成虫是雌雄同
体的"由 LKL个细胞组成!这 LKL个细胞数目是固定
的"没有个体差异! 线虫的身体是透明的"利用诺马
尔斯基微分干涉显微镜已观察到每一个细胞的发

育命运"绘制出详细的细胞谱系"并了解了基因在
发育过程中表达的情况! 通过对人基因组的不断研
究和与其它动物基因组作比较研究"科学家终究也
会有一天能把人的发育过程阐明得清清楚楚"使人
类终于达到认识自己的境界! 话虽如此说"可是研
究起来却有相当大的难度! 特别是若想了解胎儿发
育阶段中基因表达的样式"不论从技术上说"还是
从伦理上说"都几乎是不可能的! 可是通过基因组
的比较研究"却有望解决此难题! 这里举一个例子!
小白鼠一向是遗传学研究的好材料"人们已积累了
许多突变品系" 从 %个小白鼠近交系中已得到了 Q
万个 95N! 人的所有基因在小白鼠身上几乎都有!
根据小白鼠的基因在其个体发育中的表达情况"我
们可以间接地类推出人的发育情况"找出体质特征
变化以及疾病敏感性等的遗传基础!
学术性研究的另一部分是关于人类系统发育

的研究!即探讨人类的起源和之后的发展轨迹$ 过
去只有古人类学家从事这方面的研究! 从 7QKR 年
最早发现尼安德特人 %S’2’ .?/*,(. (,?(0,-+:?1,(
.*.&的头盖骨"到最近找到生存在 R""!#"" 万年前
的后中新世的人科%S’2*(*0&的最早成员***(乍得
人)%9?:,1?(+:-’/<. +G:?0,(.*.&的骨头"古人类学家
积累了大量化石资料"并从中得到了许多重要的研
究成果! 古人类学今后也是探讨人类进化的极其重
要的科学部门!上世纪 K"年代"F5;生命观得到确
立"特别是分子钟理论%6TU<GJ,-J?(01, ?(0 &TN?<1"
*()"7LRK& 提出之后" 人类学又迎来了一片新的曙

本栏目由北京理工大学协办
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光! 线粒体是真核生物的细胞器之一"具有独自的
!"#" 哺乳类的线粒体 !"# 大约由 $% &&& 个碱基
对构成 #人的线粒体 !"# 为 $’ (’)*+$% 线粒体
!"# 呈环状! 与核 !"# 不同"线粒体 !"# 只由母
亲一方传给子女"即母系遗传! 线粒体 !"#的另一
特点是它的突变率比核 !"# 高出 $&!$&& 倍"因而
是研究进化的好材料! $),%年美国人类学家威尔逊
和他的女学生坎&-./.0122 3 #.0.456782$根据对分
布于世界各地的 $9: 个个体的线粒体 !"# 研究所
得到的结果"提出’夏娃(假说"即认为现代人系是
大约 ;&万年前从非洲某个群体起源的%

<染色体为男人专有"由父亲传给儿子)儿子传
给孙子"*万世一系(%<染色体也是研究人类进化的
好材料% 理由是+<染色体上的基因数目少,<染色
体在群体中的数量" 与常染色体相比为 :"$"<染色
体上的突变相应地也要少,从性成熟年龄看"男性
迟于女性"在长达千万年的时间长河中"<染色体经
历的世代数要比常染色体经历的世代数少" 因而 <
染色体上积累的突变量相应地比较少,人类每代人
形成精子或卵子时"都要进行减数分裂"常染色体
必定发生基因重组"而 <染色体则不然% 如果 <染
色体本身不发生突变"其男性子孙就会继承和祖先
一样的 < 染色体,相反"祖先 < 染色体发生了某种
变异"如果不是致死的"在其后继者的 < 染色体上
也会保存这种变异% 如 < 染色体出现有利的突变"
持有者会比其他男性留下更多的子孙% 由于适应度
高"该 < 染色体就会逐渐固定在群体中% < 染色体
的以上特征给人类进化的研究带来了便利%
通过对 # 染色体多态性的研究!可以推测人类

进化过程中发生的变化和人种"民族之间的系统关
系# 国内外学者"如乔布林与泰勒-史密斯研究组)
金力研究组等已在这方面取得了有意义的成果,前
不久"美国 =>? 的佩奇&!.0.@1AB";&&9$研究组完成
了 < 染色体碱基的测序工作"< 染色体今后就更有
资格成为寻找*亚当(的有力工具%
人所以成为*人("是因其有别于其它动物的根

本特点+从体质上看"在于人的体毛很少)直立姿势
和发达的大脑,从行为上看"为两足步行)具有说话
和高度思维的能力"并以此为基础产生了进行社会
活动的能力% 当然"体质特征与行为特征是紧密相
关的% 如"语言能力和高度思维能力与发达的大脑
密切相关"而发达的大脑又在于人有能够支撑其重
量的呈直立姿势的骨骼% 又如"婴儿出生时头盖骨
未封闭"因而出生后脑仍可以成长"说明胚的发育
动力与脑的成长相关% 人的诸多特征"当然都是有
遗传基础的% 若问这些遗传基础是什么"仅与小白
鼠的基因组作比较是得不出答案的"因为两者之间
的差别太多了" 而两者的共同项则仅限于具有脊
椎)胎盘和哺乳行为% 若把人的基因组与人类亲缘
关系最近的黑猩猩的基因组作比较"则可能得到有
意义的线索% 较之黑猩猩"人的最显著特征要算有
说话和高度思维的本领% 人的说话能力与发达的大
脑语言中枢)听觉有密切关系"与喉头位置也有密
切关系% 黑猩猩与人的婴儿时期的喉头位置均偏
高"限制了复杂声音的产生% 随着人婴儿的成长"喉
头与颈椎的相对位置向下转移"于是可以说出复杂
的话语来% 人与黑猩猩在发育上的差别"当然是由

基因决定的% 据 ;&&;年.科学/的文献报告"人和黑
猩猩两者基因组的碱基差别"平均仅为 $.;9C0相对
说来"便于找到两者在遗传上的差别%
人类基因组得到破译后!人们最为期待的是将

基因组的知识尽早应用到医药业方面$ 人类疾病多
种多样"不外由遗传因素或环境因素或两者共同作
用所致"呈现非常复杂的情形%遗传疾病有 ’ &&&多
种" 其中 $ $&&!$ ;&& 种疾病的致病基因已为人们
所了解% 血友病)亨廷顿舞蹈病等系由 $ 个基因所
致% 癌)糖尿病)心血管疾病)高血压)痴呆症等"既
受多个基因制约"又与环境因素有关% 外伤)中毒则
纯属环境因素所致"与遗传无关% 现在"人们总是在
发病或出现早期征兆之后才去医院作检查,而今后
若搞清各种致病基因及其发病机理"人们就可以在
发病之前及早地进行基因诊断"从而可采取有效的
预防及治疗措施%
近来"*量体裁衣(&D1568E F1GB$ 或 *个性化(

&+BE782165HBG$ 医疗的说法在国外文献上很时兴"这
是因为基因存在着个人差别% 如前所述"这种差别
大多由基因中单个核苷酸的多态" 即 I"@ 所造成%
I"@与个人的罹病性)药物敏感性等特征密切相关%
如在乙醛脱氢酶基因中"由于碱基的置换"有一个
密码子中的碱基存在多态" 或为 J##" 或为 ###%
J## 的持有者对酒精不敏感"具有酒量,而 ### 的
持有者则对酒精敏感"不能饮酒了% 又如有一种名
为家族性淀粉状变性的遗传疾病" 是上世纪 (& 年
代由一位葡萄牙医生在一个家族中发现的% 当时只
知道这种病是由一种称之为淀粉状蛋白&1FK685G$
的不溶性物质在体内积累引起的"使手)脚)心)肝
等脏器产生功能性障碍% 到 $)%,年"才搞清楚该淀
粉状蛋白是一种名为转甲状腺素 &?E127DLKEBD52M
??-$的血清蛋白% $),:年"日本学者佐佐木裕之发
现正常型 ??- 和变异型 ??- 的差别" 只不过是在
第 9& 个氨基酸编码的密码子中发生了 $ 个碱基置
换% 正常人的密码子为 J?J" 而患者的密码子为
#?J%以此发现为契机"关于这种疾病的治疗取得了
进步%然而"并非每一个 I"@都直接和疾病相关%研
究表明"许多生活习惯性疾病"如糖尿病)心脏病)
哮喘)癌等"是与若干 I"@的特定组合有关% 目前"
科学家正利用各种方法"包括可一举查明成千上万
个基因突变的 !"# 芯片技术" 揭示各种遗传病的
机制,而发病机制一旦被揭示"医学将发生革命性
的变化---由笼统的)一般化的医疗转变为针对性
的)个性化的医疗"这将会大大地提高治愈率%
现在市场上销售的药物"几乎都是基于过去的

经验与知识制成的"同样的药物"效果时常参差不
齐"有人服了有效"有人服了则不太有效)甚至无
效%原因就在于人的基因型有所不同%同样道理"药
的副作用也是因人而异% $)):年美国因药物副作用
而入院的患者多达 ;&&万"其中 $&万人因药物副作
用&包括医疗失误$而死亡%I"@研究清楚之后"药物
的开发也将迈入到以人为本的新时代"即可针对不
同的基因型"设计出不同的药物来% 不言而喻"这将
会大大提高人民的健康水平和延长人的寿命% 由于
这种美好理想的驱动" 同时也受巨大商机的引诱"
当今许多科学家把精力放到解析 I"@的研究上%冰
岛共和国已立法举国进行 I"@ 探察"旨在解析 I"@

基础科学 $%&’( &(’)*()
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与遗传病的相关性! 冰岛所以从事这样的事业"原
因是冰岛是一个非常理想的群体! 它的人口较少"
全国只有 !"万人左右#其次是遗传均质性很高"大
多数居民是 #" 世纪时少数海盗移居到冰岛后遗留
下来的子孙#更主要的原因在于教会保存着冰岛几
代人的各种记录资料"包括照片和患病的记录! 但
冰岛仅靠本国的力量是难以完成这样庞大的分析

工作的"于是在几年前和瑞士的罗奇制药公司签订
了合作研究协定" 试图从冰岛人的 $%& 样本中发
现新的 ’%(类型"从而造出新药来!
最后需要特别指出的是!基因组的研究必须回

答!是进化还是"上帝#的特殊创造的问题$ 生物进
化论者认为$生命是地球上物质世界发展的必然产
物" 人类是从低级的生命类型逐渐进化而来的#最
原始的基因组出现在地球上的瞬间便是生命起源

的时刻#人的基因组是在经历了漫长的进化过程之
后"在大约 )"" 万年前才由某种古灵长类的基因组
演变而来! 可是"%特创论&者则认为世上万物包括
生命乃至人类在内都是%上帝&创造的#而埋藏着人
类全部遗传信息的基因组也是%上帝&赋予人类的!
如前所述"人的基因组由 *+条染色体组成! 在

人类基因组的研究中"第 ** 号染色体是首先被解
读的"由英国桑格研究所’日本庆应义塾大学和美
国俄克拉荷马大学’华盛顿大学等 + 个研究单位近
*," 名研究人员共同完成的 ! 论文 %-./ $%&
0/12/34/ 56 .2783 4.9575057/ **&刊登在 :;;; 年
:* 月 * 日出版的 (自然)杂志上! ** 号染色体由
! +""万个碱基构成"含 )+)个基因! 虽说这不过是
人类基因组的一部分"但由于它是首先被破译成功
的"其意义极其重大! 人们不仅由此窥视到人的%生
命设计图&的一角"而且坚定了最终揭示基因组全
貌的信心! 这一成就在一些具有宗教信仰的学者看
来"简直可以和%上帝&创造人类的起始瞬间相匹
敌! 该期(自然)杂志的封面选用了文艺复兴的巨匠
之一意大利画家’雕刻家’建筑师和诗人米开朗琪
罗*<2538995=> ?>4./@83A/@5B:+C)+:)D+,所绘的 %创
造亚当&那幅壁画的一部分! 那一部分表现的是耶
和华用饱含精力的手指伸向亚当"而亚当则将左臂
伸向%上帝&! 根据宗教传说"正是在这惊天动地的
瞬间"亚当才从%上帝&那里获得了无穷的活力! (自
然)杂志编辑作这样的选择"无疑是寓意深长的!

*""" 年 D 月 *D 日人类基因组草图宣告完成!
为宣传此大成就"日本%%/E=53&杂志编辑部和美国
冷泉港研究所共同筹划"在 *"""年 C月出版了一本
由华生等美国著名学者撰写的专辑! 在该专辑的封
面上有以醒目的大字写的一句话$%一切是从 $%&
开始的神的设计图&"而其中%神的设计图&)个字尤
其大!
上述事例清楚地表明!关于人的基因组和其它

生物的基因组的形成及进化的问题! 必须深入研
究!给出唯物论的答案$ 在未得到科学的令人信服
的说明之前"%特创论&的思想仍然会在一些生物学
家的头脑中游荡!
科学总是一把双刃剑! 基因组的知识既能给人

的健康长寿’择偶’优生优育’发挥特长等许多方面
带来益处#同时"基因组*可以说是个人的最大隐
私,的被曝光"也会在保险’就业’婚姻等方面引发
出一系列社会矛盾和伦理问题! 倘若有一天克隆人
的技术突破了禁忌!并且和基因组的技术%知识结
合起来!是会复制出各式各样的人来的$ 基因组的
破译在若干年代之后! 带给人类的究竟是福还是
祸& 福与祸!孰轻孰重& 今天是无法评断的$ 但是科
学技术是第一生产力"它的发展是任何人也阻挡不
了的! 人类只有顺应科学发展的潮流不断地提高自
己的聪慧’理性’社会公德与责任感"再加以法律约
束’因势利导"才能使科学技术更多地为人类造福!
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防止脑血栓的新技术

据英国(新科学家)*""+年 :月 !:日报道$为了防止
体内脱落的凝块流向脑血管" 以色列 ?>3MS289M公司奥
费4约德法特领导的科研小组研究了一种凝块 %转移器&!
它是一个管状细网"通过手术将它植入脖子两边颈动脉分
叉处通向面部的血管内管状细网安放在血管分叉的地方"
血液中的凝块只能通过网状转移器流向面部的血管"不会
流到通向脑部的血管"因为凝块被网孔只有 !""微米的细
网管堵住了! 凝块流向面部造成的危害比流向脑部造成
的危害要小得多! 病人甚至不必担心这些凝块会损坏面
容"因为面部的供血要好得多"不会造成什么危害!
英国牛津大学防止脑血栓研究所的负责人彼得4罗

斯韦尔对以色列科学家研制的这一装置倍加称赞" 认为

很有实用性" 可以为高危脑血栓病人提供替代抗凝块药
物的治疗方案" 因为服用抗血凝块药物有时可能引起血
管出血而造成生命危险!但罗斯韦尔也告诫说$转移器本
身是否会引起血凝块的形成" 还应进行大量试验才能排
除#另一个问题是"这种网状细管是否会堵塞和限制到达
脑部的血流!但约德法特说"他们用猪脑进行过彻底的试
验"表明不会发生这种问题!

*""! 年底"科研组通过腹股沟把第一个%凝块转移
器&植入到一位 J"岁妇女的颈动脉分叉处! 这位老太婆
被诊断有高度的中风危险" 在植入这种凝块转移器后"!
个月没有出现中风"并健康地生活着"说明这种技术是安
全的! !刘先曙"

本栏目由北京理工大学协办
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