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前    言

高通量测序技术的诞生可以说是基因组学研究领域一个具有里程碑意义的事件。

高通量测序是高通量技术在基因组学中的一个重要应用。它允许在短时间内对大量

DNA 样本进行测序，极大地加速了基因组学研究。高通量测序技术不仅提高了测序通

量，还降低了成本，使得大规模基因组测序成为可能，推动了基因组学、转录组学以

及表观遗传学等领域的研究进展。它解决了一代测序只能测一条序列的缺陷。

随着高通量测序技术及设备不断更新换代，测序成本快速下降，高通量测序技

术已经广泛应用于生物医学基础研究及应用研究，随着应用的不断深入，这就迫切需

要一本较为系统的高通量测序技术方面的著作，为此，我们编写了这本书。

本书整体设计为两大部分，即高通量测序技术概述和高通量测序在临床中的应

用。全书共十二章，前五章为高通量测序技术概述，包括测序的技术原理及发展历程、

文库构建、生物信息学分析原理及特性、生物信息分析环境构建和高通测序技术临床

诊断技术质量控制程序。后七章为高通量测序在临床中的应用，包括高通量测序技术

临床应用概览、高通量测序在生殖健康中的应用、高通量测序在遗传病诊断中的应用、

高通量测序在肿瘤学中的应用、高通量测序在药物基因组学中的应用、高通量测序在

感染性疾病诊断中的应用和高通量测序在临床中的其他应用。本书编写过程中，我们

尽管努力发挥最好水平，但是技术发展迭代迅速，书中难免存在不足之处，敬请批评

指正 !
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第一部分　高通量测序技术概述

第一章　测序的技术原理及发展历程

第一节　概述

在 1953 年，Watson 与 Crick 揭开了 DNA 双螺旋结构的神秘面纱。紧接着，Sanger 测序技

术问世，直至人类基因组计划的成功完成，人类对自己遗传信息的探究才真正起步，推动生物

学研究深入到分子层面。DNA 测序技术的提升在分子生物学领域的研究中起到了核心作用。此

外，不同学科之间的交融为测序技术的进步提供了强有力的动力。目前，测序技术正朝着低成

本、高效率和广泛应用的方向发展。

Frederick Sanger，一位杰出的英国生物化学家，在 1977 年成功发明了双脱氧链终止法基因

测序技术，这一技术在科学史上具有划时代的意义，因为它标志着人类首次有能力准确地解读

基因的序列。该技术的核心原理是利用特定的双脱氧核糖核酸（ddNTPs）来终止 DNA 链的延

伸，从而实现对 DNA 序列的逐步读取。这种方法不仅提高了测序的准确度，还大大简化了操

作流程，使得科研人员能够更加方便地进行基因测序工作。

与此同时，Walter Gilbert，一位美国分子生物学家，也在同一时期发明了化学降解法，这

是一种通过化学方法来测定 DNA 序列的技术。在这一技术中，DNA 分子被切割成小片段，然

后通过不同的化学处理，根据各个核苷酸的降解速度来推测其序列。尽管化学降解法在操作上

比双脱氧链终止法复杂，且稳定性较差，但它同样为基因测序领域的发展做出了重要贡献。

这两种基因测序技术，由于它们在概念和技术上的创新，都被尊为第一代基因测序技术的

标志性成就。尤其是双脱氧链终止法，由于其操作简便、结果稳定可靠，很快在科研领域得到

了广泛的应用，推动了基因组学研究进入一个全新的阶段。通过这些技术的应用，科学家们能

够更加深入地理解生命现象的本质，为疾病的诊断、治疗和预防提供了有力的科学依据，也为

我国的生物科技发展和医药健康产业进步做出了重要贡献。

一、一代测序技术

传统的双脱氧链终止法、化学降解法，以及在它们的基础上发展而来的各种 DNA 测序技

术统称为一代 DNA 测序技术。

（一）双脱氧链终止法

双脱氧链终止法，又称 Sanger 测序，是利用 DNA 聚合酶和双脱氧链终止测定 DNA 核苷酸

序列的方法，是英国剑桥分子生物学实验室的生物化学家 Frederick Sanger 于 1977 年发明的。

基本原理：Sanger 测序利用一种 DNA 聚合酶来延伸结合在待定序列模板上的引物，直到
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The publishing process is simple and convenient, after filling in 
the basic information, signing the contract and paying the fee, 
IBPC will conduct proofreading, typesetting and cover design. 
After multiple proofreading, submit the ISBN application. 
According to the actual needs, we will arrange printing and 
collection archiving, and finally put on the shelves and issued. 

填写信息
Information Filling

签订合同
Contract Signing

支付费用
Payment

提交书稿
Submitting

内容校对
Proofreading
内容排版
Content Layout
封面设计
Cover Design

申请书号
ISBN Apply

印刷出版
Printing

馆藏存档
Archives

上架发行
Publication

检索服务·Retrieval Service

IBPC的检索服务可提供出版物国际注册文件及出版物所在地

的图书馆检索证明，为作者提供证明文件支撑。同时，优秀

图书将推荐至国际数据库中收录，提升出版物的认可度。

IBPC can provide retrieval service including the registration 
documents and the library search certificate. Meanwhile, 
excellent  books wil l  be recommended for   inclusion  in 
authoritative databases to enhance the recognition of publications.

销售协议·Sales Agreement

作者签订销售合作协议后，IBPC可提供多种上架渠道，包

括官网、京东、天猫、亚马逊、当当网等平台，可销售字

纸印本与电子图书等形式，并按照合作协议进行利润分成。

After the author signs the sales agreement, IBPC can provide a 
variety of sales channels, such as the official website, JD & T-
mall overseas Purchase, Amazon and other platforms, printed 
paper and electronic books are available, and the authors share 
the profits according to the sales agreement.

MOSP



澳门总部

电话：0853-62961666（澳门）
邮件：book@mospbs.com
地址：中国澳门南湾大马路恒昌大夏F座11楼
网址：www.mospbs.com（英文）| moaj.mospbs.com（中文）

特别提醒：MOSP所有业务均有出版社的正规盖章合同，
若有任何疑问，可联系出版社编辑确认。

澳门科学出版社
MOSP

“以服务青少年及青年科学才俊为己任，

打造国际性的科学技术交流平台”

正规国际出版，首选澳科出版
• 学术著作/个人作品 – 优质

• 中华“强国文化”输出战略 – 翻译后国际出版

• 数字教材 – 教材出书 & 数字化媒体上线

所有优质内容，均可申请出版减免资助。

所有澳门本土内容，均可申请出版减免资助；

http://www.mospbs.com/
http://moaj.mospbs.com/
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