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中华民族基因组中若干位点基因结构的研究通过专家验收

国家 自然科学基金
“

八五
”

期间资助强度最大的重大项 目
“

中华民族基因组中若干位点基

因结构的研究
”

目前在上海通过专家验收
。

19 9 3 年
,

国家自然科学基金委员会
,

经过专家论证
,

设立了以强伯勤院士和陈竺院士负责

的这一重大项 目
。

这标志着我国人类基因组研究正式启动
。

近 4 年来
,

在该项 目组 16 个单位

1 9 个课题组共同协作努力下
,

圆满完成 了预定任务
,

并有所突破
,

获得了一批重要成果
:

( 1) 完成 了我国南
、

北方两个汉族人群和西南
、

东北地区 12 个少数民族共 7 33 个永生细胞

系的建立
,

为中华 民族基因组的研究保存了宝贵的资源
,

并展开了我国多 民族基因组多样性的

比较研究
。

( 2) 建立了较完整的基因组研究技术体系
,

包括基因谱作图
、

测序
、

定位
、

基因识别
、

基因组

扫描
、

生物信息学等
。

获得 了与神经 系统
、

造血 系统发 育
、

分 化和基 因表达调控相 关的一批
c D N A

。

在基因组信息学的研究中
,

也取得了一些重要进展
,

如剪切位道的预测
、

外显子与内含

子序列的分维分析等
。

( 3) 在致病基因的分离和结构
、

功能研究方面
,

克隆到 了定位于 11 号柒色体的遗性多发性

外生性骨疵 的疾病基因 ;获得 了一批食管癌特异缺失的 D N A 片段
,

发现了若干肝癌相关基 因

的
c D N A 和确定了 1 7 p 上肝癌相关缺失区域的范围

,

克隆到 r 若干 白血病致病基 因并研究其

结构和功能
,

定位了 X 柒色体上视网膜色素变性的相关 区域
。

此外
,

还在 w il so
n 氏病相关位

点
、

p珠蛋白基因
、

血友病甲 ( F v l l l) 和 M ar fan 综合征等基因突变与疾病的关系以及血管紧张

素 I转换酶 ( A c )E 基因
、

脂蛋 白脂酶 ( L P )L 基因和载脂蛋 白 (E A po )E 基因与 n 型糖尿病并发

症易感性的关系研究方面有所发现
。

该项研究发表专著两部
、

论文 18 0 多篇
。

获国家级
、

省部级和国际奖 7 项
。

一批结果以数

据方式进入 国际基因组数据库
。

专家组一致认为
,

该项研究在人类基因组多样性研究
、

疾病基

因及功能基因分离研究与临床治疗紧密联系等方面具有一定的特色
。

取得的研究成果 已达到

国际水平
,

一批新的疾病相关基因及
c D N A 的分离

,

已接近或达到国际先进水平
。

这使我国人

类基因组研究计划有了一个良好的开端
。

通过这一研究
,

已在国内形成了人基因组研究 的协作体 系
,

形成了资源和信息无偿共享
,

技术和方法互通有无
、

相互支持的可喜局面
。

在研究与管理工作中以 中青年科学家为骨干
、

注

意发挥老科学家的重要作用
,

及时吸收归国的年轻科学家加入
,

努力开拓国际交流与合作
。

在

研究工作中积极探索适合我国国情的新技术体系
,

充分发挥我国原有工作的特色
,

这都为项 目

的顺利开展提供了重要保证
,

为我 国人类基因组研究的深入发展奠定了基础
,

为我国在有限投

资下如何从基因资源大国努力 向基因研究大国迈进积累了宝贵经验
,

作出了重要贡献
。

以吴昊院士为首的专家验收组也 同时指 出
,

该项 目虽然取得 了可喜的成绩
,

但就总体而

言
,

还处于初始阶段
,

建议国家进一步加强对人类基因组研究的资助
,

为我国的人类基 因组研

究在国际学术界争得一席之地
。

(生命科 学部 童道玉 供稿 )
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