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学习目标 

1.了解遗传性肿瘤与基因组学的发展与基本
概念 
2.熟悉遗传性肿瘤的特点 
3.熟悉遗传性肿瘤咨询与基因检测的伦理原
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肿瘤遗传与基因组学 

遗传性肿瘤与基因组学的基本概念 

 遗传性肿瘤  指肿瘤基因发生胚系变异后，使得自身对某种或某些肿瘤易
感易发，个体往后代传递变异基因导致相关家庭成员发病的肿瘤。  

 基因  指可以遗传的某一表型的遗传物质，是合成一种有功能的多肽链或者
RNA分子所必需的一段完整的DNA序列。  

 肿瘤基因组学  研究肿瘤从正常组织、癌前病变、早期癌再到进展期癌发
生发展过程中每个阶段分子的变化的科学。  



遗传性肿瘤的特点 

肿瘤遗传与基因组学 

 发病具有家族
聚集性  
两 代 人 中 有 3个
或 3 个 以 上 患病  

同一种肿瘤可
以发生在不同
的肿瘤相关综
合征  

 罕见的肿瘤  
如 男 性 乳 腺 癌  

 肿瘤发病年
龄偏小  
一 般 在 50岁前
发 病  

 同一患者患有
多个或双侧性
肿瘤  
比 如 双 侧 乳 腺 癌  

明确的相关肿瘤基因
胚系变异  
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 常见遗传性肿瘤及相关基因 

肿瘤遗传与基因组学 



     

 

 

2、有利/不伤害原则 

3、公正原则 

1、尊重原则 

遗传性肿瘤咨询与基因检测的伦理原则 

肿瘤遗传与基因组学 

5、尊重不知情原则 

6、社会公益原则 

4、保护后代原则 
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