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基因和遗传学 
 

1. 导言 

 
大疱性表皮松解症是一种遗传性疾病，就是说其病因存在于人的基因中。在

我们的基因中进行的过程复杂而难以理解，还有许多未解的问题。关于 EB的遗

传常有许多问题和误解。在本节中我们将对影响遗传的复杂过程进行总结，并试

图让你更了解导致 EB的基因改变所产生的影响。 
 

 要点 

·基因是我们遗传因素的载体。 

·EB 的病因在于个体基因的改变。 

·这些基因改变可以通过不同的方式遗传 

  隐性： 

  - 疾病通常在家族里完全意外地出现。 

  - 通常父母（健康的）都是致病基因的携带者。 

  显性： 

  - 在家族里通常已经有一个或多个患者。 

  - 父母中一人通常患有 EB。 

·规律和病例中总有一些例外，EB 也一样! 

·详细的遗传咨询对于更好地了解 EB 很重要。 

 
2. 概述 

 

本节并不能解释所有对你产生影响的遗传因素之间的关系。这些过程非常复

杂，至今也没有完全弄清楚。不过，希望它能激起你的兴趣，从而让你掌握理解

EB这种疾病的原因所需要的基础知识。 
 
理解遗传因素涉及的过程的基本知识： 
 

在生物学中，遗传指性状从父母传递给孩子。这只适用于物质属性（例如头

发颜色、体型），而不包括孩子从父母那里学到的技能和知识。 
 

基因是遗传信息的载体，是遗传的基本单位。它们包含着特定“积木”的“图

纸”，这些“积木”构建出我们的身体。它们分布在 23对染色体上，这些染色体

位于体内每一个细胞的核里。所有体细胞里都包含人类的 23对染色体，23 x 2 = 
46 条染色体。卵子和精子细胞与体细胞不同，这些细胞中只包含 23 条染色体。

卵子和精子融合后，一套完整的 23对染色体会再次出现，每对染色体中一条来

自母亲，另一条则遗传自父亲。 
 

1-22 号染色体是“常染色体”，这表示它们在男性和女性中一样。第二十三

对染色体是性染色体X 和 Y。 它们决定了一个人的性别。人类染色体因此是 46，
XX（女性）或 46，XY（男性）。染色体（DNA=脱氧核糖核酸）由构建单个基
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因的脱氧核糖核酸组成。基因是 DNA 的片段，它是合成构建我们身体的单个蛋

白质或蛋白质分子的图谱。 
 

最近，人类全部 DNA（基因组）被完全破译；现在估计在人类染色体上大

约有 30000个基因。到目前为止，已经发现 16000个遗传特性的基因。它们与每

个人的多样性和独特性有关。发色、眼睛的颜色以及血型和许多其他的特性通过

不同的组合从一代传给下一代。每个人遗传的基因一半来自母亲，另一半来自父

亲。这些基因不断地发生重组，只有同卵双胞胎具有完全相同的遗传信息。 
 

基因的改变被称为突变。它们可能不太重要而被忽视，也可能导致各种疾病。

已经有 1300种疾病在对应基因上发现了特定改变，在许多其他疾病中也怀疑有

基因改变。 
 

遗传性疾病的病因和遗传性质被大致分为： 
 
染色体疾病： 
 

不是一个或几个基因的改变，而是染色体总数或结构的变化。最著名的例子

是唐氏综合症，这种疾病是因为有太多相同的染色体。在细胞里不是有一对 21
号染色体而是有三条 21号染色体，也就是说在每个细胞里总共有 47条染色体而

不是 46条。 
 
多基因疾病： 
 

这些疾病的原因一方面是不确定基因上许多独立改变的相互作用，另一方面

常常是未知的环境因素。多基因或多因子的遗传性疾病发生和复发的风险不像单

基因疾病那样有规律或能从家谱中获得，但是它在一些家系中更频繁地出现。这

类疾病包括过敏和糖尿病。 
 
单基因疾病： 
 

单个基因的改变能导致疾病。这个基因的改变导致一种特定的酶或蛋白质分

子的缺失或结构改变。这是许多不同类型的 EB的病因，同时也是许多其它疾病

的病因。数据显示，大约100个孩子中就有1个因为单个基因的改变而出现疾病。

这些遗传病中的一部分从出生就开始表现出来，其它的则在成长过程中出现。代

谢或肌肉疾病在婴幼儿期就已经能看出来，而其它疾病，如亨廷顿舞蹈病或甚至

一些家族肿瘤直到成年才显现出来。 
 
大疱性表皮松解症的遗传： 
 

大疱性表皮松解症是一种单基因疾病，这意味着疾病是由单个基因的改变造

成的。已知有 16个不同的基因能导致 EB，未来几年中可能会有更多被发现。基

因改变使特定蛋白质无法合成或发生了改变，而这些蛋白质负责表皮与真皮的锚

定。结果是表皮的锚定不正常从而导致在机械应力作用下形成水疱。这些改变通
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过标准的方式遗传，即常染色体隐性遗传和常染色体显性遗传。 
 

为了完整性应该提到还有其他的单基因遗传模式，即那些与性染色体（X 连

锁隐性，X 连锁显性）和线粒体连锁的疾病。这些遗传模式与 EB不相关，所以

我们不做进一步讨论。 
 

请参阅你或你患有 EB的孩子的特定遗传模式的章节“EB亚型”。 
 
常染色体隐性遗传是什么意思？ 
 

常染色体隐性遗传的 EB类型有：隐性营养不良型 EB，伴肌肉萎缩型单纯型

EB和所有类型的交界型 EB。 
 

隐性可以理解成“被抑制的”。这意味着基因中出现了改变，但是它可以被

另一个未改变的基因掩盖。第二条染色体上的基因是“健康的”，常常可以产生

功能完整的蛋白质。即使出现一个基因突变，也不会发病。 
 

这种类型的基因突变涉及一对基因，有一个发生改变的基因和一个正常的基

因，成为杂合的（“两个不同的”）。这种基因的携带者是健康的，他们大多没有

意识到他们携带有这种疾病的致病基因。现在的估计是地球上每个人都携带 6-8
个隐性致病突变，而人们不生病也不知道致病突变的存在。 
 
图一：常染色体隐性遗传： 

 

 
在这种情况下怎么会患 EB呢？ 
 

如果一个孩子的父母，因为偶然或命运，都是同一个基因突变的携带者，孩

子就有 25%的风险遗传两个突变基因并生病。也有可能没有或只遗传到一个突变

基因，这样就是健康的（请看图一）。 
 

有些人会将 25%的风险理解为 4个孩子中会有一个患病。这是不正确的。它

只是意味着每一次生小孩儿都有 25%的机会患病和 75%的机会不患病。在这种
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遗传模式中可能所有孩子都患病，或者一个都不患病。这个数据是纯粹的统计学

数据，但是每一次怀孕这些基因都会重新组合！另外，该病与孩子的性别无关，

因为 EB中变异的基因不在决定性别的染色体上。 
 
常染色体隐性遗传的总结： 
 

• 变异基因的携带者只有一个健康的基因，未变异的基因可以维持正常功能。 
• 只有携带两个变异基因（一个来源于母亲，一个来源于父亲）的孩子才会

表现出疾病。 
• 男女患病几率相同。 

 
什么是常染色体显性遗传？ 
 

常染色体显性遗传的 EB 类型有：局限性单纯型 EB，单纯型 EB 
Dowling-Meara亚型和显性营养不良型 EB。 
 

显性的意思是“占优势的”。在这些类型中，一个单独的基因突变不能被一

个健康的等位基因所补偿。这种改变太强，压倒了正常的基因。第二个染色体上

的基因再也不能补偿它的“邻居”基因的功能缺失。这种基因的携带者一定会发

病。只要一个基因发生改变，就会产生疾病。与隐性遗传相反，家族中已经知道

这个疾病，通常在连续的不同世代里有很多人患病。 
 

因为两个基因（改变或未改变的）中只有一个会通过患病父母传递下来，所

以父母中一人患病（在图中是母亲）的小孩有 50%的概率获得变异基因从而患病。

同样，这是一个统计学数据，因为每一次怀孕都会重新组合。有可能所有的孩子

都患病，或一个都不患病。 
 
图二：常染色体显性遗传 

 

 
常染色体显性遗传的总结： 
 

• 来自于父亲或母亲的一个变异基因就可以导致疾病。 
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• 致病基因相对于“健康的”基因起主导作用。 
• 疾病通常在连续的世代中出现。 
• 男女患病几率相同。 
• 家族中不患病的人，后代也不患病。 

 
自发性基因突变： 
 

现在必须说明同样可能会有基因在胚胎发育的过程中发生自发性改变，这同

样也可以导致疾病。“自发性突变”，可能突然出现在一个家族中的某个成员身上，

随后它可以被传递给未来的世代。在这种情况下父母是健康的，都没有携带有突

变的基因，但是他们的孩子可能天生患有 EB。这种情况主要发生在显性遗传的

类型中，出现频率还比较高。 
 
基因检测： 
 

目前在有条件的实验室中可以检查遗传性疾病，可以搜索潜在的基因突变。

这有助于确认诊断，在某些情况下以后会用到基因检测的结果。有时需要做产前

诊断，比如同一对夫妇以后的妊娠中。如果有必要，也可以检查在家族中是否有

更多的携带者。医学研究正在持续的向前发展，如果有一天可以通过编辑基因来

改变遗传疾病并治愈，那么就需要事先查出来基因的突变点。 
 

当然，没有人知道确定基因突变的细节对你是否重要。同样应该提到的是医

保可能不包括这些费用。因此，在你决定做或不做基因检测之前，有必要与专家

详细讨论细节。在许多国家，法律要求做检测，这对你也有帮助，因为基因突变

与疾病的关联方式在每个人身上都不一样。作为综合性遗传咨询的一部分，你可

以接着去搞清楚所有对你和你的家人很重要的问题。 


