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论遗传咨询科技服务平台对医学遗传学课程建设的促进作用 *
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摘要：遗传咨询工作是临床遗传学的重要组成部分。开放式的遗传咨询科技服务平台，构建了课外学习与课堂教学有机结合，师
生互动的立体化教学体系，实践证明有利于提高学生综合素质，并有助于全面提升教师的教学素养，达到教学相长的目的。对医
学遗传学课程建设起到了促进作用。
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近三十余年来，我教研室把遗传咨询科技服务平台建设与
医学遗传学课程建设相结合，致力于高等医学教育部门通过科
技辐射为地方医疗卫生事业服务的同时，提供了科技社会服务
活动与教学活动相结合，促进课程建设和学科建设工作全面发
展的经验。

1 医学遗传学课程建设与遗传咨询科技服务平台建
设的内在联系
1.1 医学遗传学课程建设的特点

医学遗传学是基础医学新兴的分支学科，是研究人类遗传
性疾病发病机制、传播规律及临床诊断、治疗与预防的学科。医
学遗传学是实验科学。高水平的医学遗传学课程应以高水平的
实验室建设和实验技术发展为基础。医学遗传学是现代医学理
论体系发展的前沿领域，但同时又涉及广泛的临床实践和社会
实践。因此，"本本先生 "是不能成为高水平医学遗传学教师
的。合格的医学遗传学教师不仅应是实验室技术工作的专家里
手，而且应积极参加针对遗传病诊断、治疗和预防的工作实践，
取得较为丰富的经验。总之，合格的教师队伍，先进的实验技术
设施，同有关的临床部门和社会部门的密切联系是保证医学遗
传学课程质量的要素。
1.2 遗传咨询科技服务平台

医学遗传学与临床实践及社会实践相结合，产生了一个新

的专业领域 ----遗传医学[1],其主要任务是为遗传病患者及家属
提供诊断、治疗和预防服务。鉴于遗传病的特殊性，遗传医学的
工作方式是组建地区性遗传医学中心，在提供临床服务的同
时，面向本地区人群开展遗传咨询[2,3]。通过遗传咨询，可以帮助
遗传病患者家庭选择正确的诊断途径和适宜的治疗和预防措
施；同时，遗传咨询是宣传促进优生优育、保健和环保，降低遗
传病的发病率，提高群体遗传素质的有效工作方式[4,5]。随着社
会人群对遗传咨询科技服务需求的增加，在发达国家每一百万
人口设立一个遗传医学中心，遗传咨询科技服务窗口设在遗传
医学中心门诊部。在我国，一般由高等医学院校医学遗传学科
或遗传研究所同临床医院相配合，共同搭建遗传咨询科技服务
平台，面向本地区人群服务[6]。
1.3 统筹共建促成多赢

医学遗传学课程建设与遗传咨询科技服务平台建设二者
在专业方向上高度一致，在工作内容上相互促进。二者统筹共
建是富有远见的，顺应规律的筹谋。

首先。二者在基础理论范畴，科技人才需求上高度一致。广
博的医学遗传学学识是开展遗传咨询的理论基础，而开展遗传
咨询科技服务的过程为医学遗传学理论联系实际创造了条件。
以医学遗传学科教师为核心，并骋请部分临床医师兼任遗传咨
询医师，不仅提高了人员编制的使用价值，而且有利于造就高
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水平的师资，建设高水平的医学遗传学课程，同时也促进了临
床医生的知识更新、医疗水平的提高。

其次，二者在实验室建设和实验技术发展取向上高度一
致。围绕细胞遗传学技术、生化遗传学技术、分子遗传学技术有
计划地建设教学、科研、临床诊疗多重利用的共享实验室，不仅
可以节省资金，提高仪器设施的利用率，而且在统筹管理下遗
传咨询科技服务工作本身可以创造经济效益，促进实验室建设
的更快地发展。

尤其是遗传咨询科技服务平台建设促进了高等医学院校
的基础医学学科同临床医学学科在人才、技术、教学和科研等
多方面的交流与合作。同时，也增强了高校同本地区的宣传、环
保、优生、法律等社会职能部门的联系，一方面为地方医疗卫生
事业做出了贡献，另一方面也为高校的教育改革开拓了更广阔
的空间。

2 遗传咨询科技服务实践是造就高水平医学遗传学
师资的摇篮
2.1 新教师岗位培训的重要途径

基础医学教育部门录用的新教师多是来自医学院校或综
合性大学生物系的毕业生。他们具备一定的书本知识和实验技
能，但与教学任务需求有差距，尤其是缺乏遗传医学的临床经
验。医学遗传学教学涉及的遗传病种类繁多，发病机制复杂，面
对遗传病的诊断、治疗和预防问题，要胜任教学工作，仅靠学习
教材、听课观摩是远远不够的。在新教师入科后，教研室在安排
一定量的教学见习任务同时，把参加遗传咨询科技服务工作实
践作为岗位培训的必修课。在这个过程中，新教师有更多机会
聆听老教师运用理论知识分析实际病例；有更多机会学习掌握
各种实验技术操作，参与遗传病的诊断；通过遗传咨询科技服
务窗口，了解与众多临床医学学科和社会职能部门的联系和配
合，学习参与遗传病的治疗和预防实践活动。
2.2 教师知识更新的不竭源泉

即使是经验丰富的老教师，坚持遗传咨询科技服务实践，
也是其保持学术活力的富饶土壤。遗传咨询实践活动使教师对
遗传病的认知不是局限于书本中，而是建立在对大量鲜活病例
的分析基础上。遗传病的多样性和复杂性使咨询医师经常感受
到自身学识的缺陷和继续学习的必要。准确诊断遗传病是开展
遗传咨询的前提，学习掌握前沿实验技术是胜任遗传病诊断的
基本要求，而发展新的实验技术、创新诊断方法，往往同教师的
科研工作相结合，是没有止境的。同相关临床医学学科和社会
职能部门建立业务联系是遗传咨询工作的需要，也是学习的机
会，必然促进临床医学知识的学习，促进跨学科运用知识，解决
问题能力的增长，促进高水平师资所应具备的综合素质的提
高。
2.3 教育思想理念的进步

近年来，本教研室尝试医学遗传学 PBL教学模式[7-9]，即通
过教师集体备课，研究设计系列教学问题；围绕教学问题，组织
安排教学活动内容；以培养学生解决问题的能力，提高学生学
识和素质为目标，开展教学活动。遗传咨询科技服务平台的建
设和发展为新型教学模式的运作创造了有利条件。经历了遗传
咨询科技服务工作实践的教师队伍的专业视野和学术实力也

初步达到了新型教学模式的需求，实践经验使教师们牢固地树
立了理论联系实际、医学教育要早期接触临床的教学理念；树
立了在教学过程中注重学生能力培养的理念，包括培养学生主
动学习的能力，综合运用知识分析问题解决问题的能力，实验
操作动手能力等；树立了学生是教学过程的主人，注重提高学
生综合素质的理念，积极组织多种形式的课外教学活动，乐于
同学生一起探讨教学问题。

3 遗传咨询科技服务平台开拓了医学遗传学课程改
革的舞台
3.1 促进了医学遗传学理论课教学方式多样化的改革[10]

1）课堂讲述与课堂讨论相结合
某些教师课堂教学 "一言堂 "，究其原因是缺少真知和实

践的教学难点较多，特别是面对教材中的某些实验技术问题和
临床实践问题，教师常缺乏自信，回避与学生讨论。遗传咨询科
技服务工作实践使教师弥补了缺陷，形成了自己的专业特长，
有信心、有实力主动设计教学问题，鼓励学生提出问题，主导课
堂教学讨论，受到学生的欢迎[11]。

2）课堂教学与课外活动相结合[12]

多年坚持遗传咨询科技服务平台建设，促进了本学科实验
室建设和实验技术的发展；促进了本学科科研水平和研究生教
育的发展；促进了与临床医学科室和与本地区社会职能部门的
业务协作关系的发展；这些都可成为开展课外教学活动的可利
用资源。组织学生参加实验室技术工作；吸收部分学生参与教
师和研究生的科研活动；骋请校内外知名学者开展学术讲座；
指导学生围绕遗传病诊治和预防开展临床调研和社会调研；促
进了医学生早期接触临床、接触社会实践。

3）遗传咨询网站的利用
遗传咨询网站和医学遗传学教学网站[13,14]运载有丰富的有

关遗传病及其诊断、治疗和预防的资料信息，不仅可作为咨询
医师和教师的专业信息源和学习交流的重要途径，而且根据教
学需要，可以指导学生进行专题网络查询和享用网络教学精品
课资源。这无疑扩展了学生的学习空间，有利于激发学生主动
学习精神。
3.2 促进了医学遗传学实验课教学内容的改革[15]

建设高水平的实验室，发展创新遗传病诊断治疗技术是开
展遗传咨询工作的技术基础。也为医学遗传学实验课教学内容
的改革创造了条件。

1）实验室及仪器设施的共享
经多年的建设积累，本学科围绕遗传咨询科技服务需要，

建立了系列实验室。在组织培养技术、细胞遗传技术、生化遗传
技术、分子遗传技术等领域逐步形成了配套的仪器设施，培养
了技术力量。作为科技资源与本学科教学和科研工作充分共
享，一体化管理。遗传咨询科技服务工作也促进了临床学科对
遗传病诊断、治疗技术的发展，也可以间接转化成可利用的教
学资源。

2）丰富了 "验证性实验 "的教学内容
国家教育部要求本科实验课教学中逐步减少验证性实验

的比例，但经典的高水平的验证性实验课还是必要的。由于遗
传咨询实验技术的开展，积累了丰富的各类遗传病例档案，遗
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传病诊断和治疗的实验标本档案及经验资料、图谱、照片，甚至
可以直接联系患者家庭，供直观教学需要。由于遗传咨询工作
的常年坚持，提供了丰富的可持续的遗传病患者实验样品来
源，可依据教学需要，有计划地贮备各类遗传病患者的实验样
品，可以从染色体水平、基因水平、基因产物水平、代谢物水平
揭示遗传病的物质本质，提供验证性指标。

3）提高了 "综合性设计性实验课 "的可行性
提倡为医学本科生综合性设计性实验课，这有利于学生能

力培养和综合素质的提高。但为大批量学生开设复杂的实验课
也对实验室设备和实验备品的数量和配套程度提出了更高的
要求。由于本学科多年来教学、科研、遗传咨询科技服务三方面
实验室一体化建设发展，方向集中，实验仪器设备配套齐全，综
合利用率高；实验样品、标本等贮备丰富，因此，可选择的综合
性设计性实验内容较多。校内教学可行性论证时，所需增加的
仪器设备、实验备品不多，成本不算高，比较容易得到校方职能
部门的批准。

比如，所开设的综合性实验课《染色体病检查技术》涉及下
列内容：①实验器皿的清洁灭菌②外周血淋巴细胞培养③染色
体标本的制备④显微拍照、核型分析。该实验课学习内容丰富，
学生参与面大，动手机会多，而且完成教学基本不用增加什么
仪器和备品。

再如，所开设的设计性实验课《苯丙酮尿症多种诊断途径
设计及应用》，学生可以选择设计①从代谢物水平②从代谢关
键酶水平③从基因突变水平诊断苯丙酮尿症。实验室可以提供
患者的血清、尿样、DNA样品和所需的实验条件及指导查阅技
术方法资料。如果没有平时遗传咨询科技服务工作基础，这种
实验课是难能实现的。

总之多年来我们一直坚持遗传咨询科技服务并将其应用
到医学遗传学课程建设和科学研究中，促进了教学改革和科学
研究的发展。
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