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一份人类自己的“生命说明书”

[ 作者 ] 何屹 

[ 单位 ] 科技日报 

[ 摘要 ] 英美科学家于2006年5月17日公布了人类1号染色体的基因序列，这表明人类最大和最后一个染色体的测序工作已经完成，人类基

因组测序计划已经画上了句号。 
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       英美科学家于2006年5月17日公布了人类1号染色体的基因序列，这表明人类最大和最后一个染色体的测序工作已经完成，人类基因组

测序计划已经画上了句号。  经过多年的努力，世界各国不同的研究小组已分别公布了22条染色体及X染色体和Y染色体的基因序列。此次

公布的1号染色体序填补了过去测序中存在的漏洞，补充和发现了一些新的基因序列，并在基因图谱中精确地标明了这些基因的位置，对

一些重要的基因还进行了标注，这对从事基因研究工作的科学家来讲极为重要。  至于为什么1号染色体直到现在才结束测序工作。这是由

于1号染色体是人类最大的染色体，约占人类整个基因组的8%%，比最短的21号染色体长6倍。1号染色体的测序工作稍晚于其他染色体，

共有160名科学家参加了此项工作。据项目主持人北卡罗莱那达拉谟大学的格雷格里公爵透露，由于其他染色体的测序工作相继完成，每

年在剑桥桑格研究所举行的年会上，1号染色体的测序工作总是各国同仁们嘲弄的对象。现在1号染色体的测序工作终于结束，对他本人来

说，也算是一个解脱。  此次1号染色体测序工作的结束，值得人们特别关注。估计1号染色体携带3141个编码蛋白的基因,这使得它成为最

富含基因的染色体之一。大约有350种疾病与1号染色体相关，1号染色体测序工作的结束，点燃了科学家征服这些疾病的希望。如现在就

有一个研究小组已经发现了与兔唇有关的基因。人类基因组计划一个最重要的作用就是发现与人类疾病相关的基因。当把个体的基因与人

类基因进行比对时，如果发现基因有所突变。就可能说明该基因与该个体的独特特征或某种特定的疾病相关。人类基因组计划还可以解释

不同的地区不同族群之间为什么存在差异。比如近来发现，欧洲人在脂肪组织上，与非洲人种和亚洲人种明显不同。这就解释了为什么欧

洲人比较适合在寒冷地区生活。  1号染色体测序工作的结束，还带来另一个比较有趣的问题，也就是说人类基因组图谱从哪里写起。英文

字母开头的是A，但对于人类基因组是从哪里开始，则争论较大。科学家在编译人类基因组这部天书时，一般是排除掉染色体端粒这部分

反复出现的基因，从1号染色体的头部开始，以Y染色体的尾端结束。从目前掌握的知识来看，人类基因组是以嘧啶碱基开始，也就是说

基因组的天书是以字母C打头的。  另一个问题是，人类基因组测序工作结束后，下一步还要干什么。到目前为止，在人类基因组中，约

有一半基因的功能还不为科学家所知，只有了解了基因的功能，人类基因图谱才能成为民众的真正福音，而解析基因的功能则需要科学家

付出更多的努力。另一项需要开展的工作是比对个体基因与人类基因的差异。此外，科学家还要仔细研究过去被视为无用的垃圾的基因以

外的染色体区段。目前的研究结果发现，这些区段可能对基因有非常重要的保护作用。  人类基因组计划被誉为生命科学领域的“阿波罗

登月计划”，是人类生命科学史上最伟大的工程之一，是人类第一次系统、全面地解读和研究人类遗传物质DNA的全球性合作计划。人

类基因组是全人类的共同财富。基因组序列图首次在分子层面上为人类提供了一份“生命说明书”。  人类基因组测序计划完成的消息，

此前在2000年和2003年已经公布过两次，加上本次的公布，人类基因组图谱一共三次宣布完成。这三次公布之间的差别在于，2000年公布

的是人类基因组草图，这是由于人类基因组测序工作是由两个研究小组同时开展，抢先公布是该次公布的最大特征。因此该基因草图存在

许多错误和遗漏。2003年公布的人类基因组测序结果，是由公共资金支持的研究结果，其结果相对来说比较准确，但是在1号染色体上依

然还存在一些漏洞和不精确的地方。  人类基因组计划是否已经彻底结束?我们还会不会再次听到人类基因组完成的消息呢？本次所公布的

基因测序结果，应该是人类基因组这部天书的杀青，1号染色体的测序结束是历时16年才完成的人类基因组这部生命之书的最后一章。本

次公布的结果为人类基因组计划划上了句号。但由于人类对基因详细情况及其功能还不了解，相信今后还会不断有令人振奋的基因研究成

果出现。以人类基因组测序工作为基础，生物学和基因学的研究工作将掀起高潮，未来10到20年内，基因医学将进入黄金时代。 
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