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【摘要】本文探讨了医学遗传学教学改革的重要性和挑战，提出了针对本科医学教育体系的改革建议，以培养能够有效应对遗传学挑战的新一代医学人才。通过对教学方法的改革，学生的理论知识掌握和实践能力得到显著提升，为未来专业实践打下坚实基础。本文强调了医学遗传学在临床医学中的重要性，以及对教育体系进行综合性改革的迫切性。
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【Abstract】 This paper discusses the importance and challenges of the teaching reform of medical genetics, and puts forward reform proposals for the undergraduate medical education system in order to cultivate a new generation of medical talents who can effectively cope with the challenges of genetics. Through the reform of teaching methods, students' theoretical knowledge mastery and practical ability have been significantly improved, laying a solid foundation for future professional practice. This paper emphasizes the importance of medical genetics in clinical medicine and the urgency of a comprehensive reform of the education system.
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《医学的遗传学》是一个将医学和遗传学结合起来的跨学科领域，主要研究人类遗传性疾病，并探讨疾病发生的遗传机制。它运用遗传学原理和技术进行疾病的诊断、治疗、预防和遗传咨询。这门学科是现代医学中最具前沿性的领域，也是一门新兴的学科[
]。在全国各个医学院校都有开设课程。随着基因检测技术的快速发展和推广，精准医学时代给医学遗传学带来了具有前沿性的特点，对于遗传病的早期筛查诊断以及临床指导治疗都提出了较高的要求。它给临床带来了较大挑战的同时，对未来即将从事临床诊疗的医学院学生也提出了新的学科要求，同时也对医学院校教师对于本科生以及研究生医学遗传学的教学方面提出了适用性更强，更高效，高创新性的要求。如何将新的教学模式应用于医学遗传学的课程教学中，有效地拓展学生们的医学遗传学知识深度和广度，活跃课堂气氛，增强学科教学的有趣性，帮助同学们有效地记忆和知识点应用是我们在附属医院从事医学遗传学教学和临床工作者共同思考的问题。

相较于人体解剖学和组织胚胎学等其他基础课程，医学遗传学的基础知识和理论更加抽象且含义难以理解，这使得本科生在学习时面临一定的困难[
]。医学遗传学是医学院校的一门专业基础课，主要研究人类疾病与遗传的关系、遗传病的发生机制、遗传特点以及诊断、治疗和预防，它与内科、儿科、产科等临床学科有着密切的交叉联系，集合了分子遗传学、基因组学等诸多现代生物医学发展技术。因此，医学遗传学课程在现代医学教育中占有重要地位[
]。而昆明医科大学医学遗传学教学以前主要采取的是以教师讲授为主，重概念轻实践，与临床脱节比较多，现在根据教学的期望适应医学遗传学的发展需要，以及开始了比较多的案例教学，包括和我们附属医院产前诊断中心合作联系，制作了一系列的细胞遗传学实验室、分子遗传学实验室、生化遗传学实验室等基础操作流程视频，比如：染色体病常选择21三体综合征、Turner等，单基因遗传病选择了苯丙酮尿症、亨廷顿病等。以及设计了对应的调查问卷，提供给医学遗传学教研室的老师在课余的时候发给感兴趣的同学选择学习和作答，主要是增强同学们对基础理论学习的形象感和印象感。该方法能激发学生的学习兴趣，同时能加深对理论知识的学习，引导学生将所学到的理论知识综合应用到临床的实践当中去，实现学以致用。同时显著提升学生的基础和实操能力，成为未来出生缺陷防控师、临床诊断能力、遗传咨询能力的专科培养提前培养的端口。

1.资料与方法

1.1研究对象

选取2018级临床医学专业学生，以班级为单位。

1.2案例教学设计

1.2.1教学案例选择　

教学章节选取人民卫生出版社第七版《医学遗传学》：第四章《单基因病的遗传》及第十三章《染色体病》作为教学内容，其中染色体病常选择21三体综合征、Turner等，单基因遗传病选择了苯丙酮尿症、亨廷顿病等进行教学。

1.2.2案例教学的实施　

首先，在教学开始前对学生进行问卷调查，问卷内容为课程需要掌握的理论知识。以案例为引导，引出相应的授课主干内容。课程中给学生播放课程内容的基础操作流程视频，再将学生进行分组，2人一组进行理论知识讨论及模拟就诊（模拟各种疾病的临床表现，学生模拟进行看诊）。课后对学生进行问卷调查，问卷调查题目难度与课前测试的难度一致。最后将测试结果提交到教师处，由教师进行统计、汇总。

1.3教学效果评价

以问卷考试成绩作为教学效果评价的客观指标，考试试题由非授课教师根据教学大纲命题，采用教学改革开始前与结束后使用同一套试卷进行考试，试卷采用百分制。

1.4统计学处理

使用SPSS 26进行统计分析。计量资料用均数±标准差（
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±s）表示，采用t检验。

2.结果

2.1问卷考试成绩

2.1.1平均分比较

教学前问卷考试的平均分为（30.8±12.8）分，教学后问卷考试的平均分为（57.1±14.9）分，教学后比教学前高（P < 0.0001），见图1。
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图 1    问卷考试成绩平均分的比较

讨论

通过采用新的教学策略，学生在理论知识测试中的表现有了显著提升。具体而言，实施教改后，学生的平均分数与改革前相比，呈现出统计学意义上的显著增长。这一结果表明，所采用的教学方法改革对于提高学生的学习成绩具有有效性。也表明现行本科教育体系中存在的一些局限性。通过对比分析和教学实践的反馈，我们发现了教育过程中的若干不足之处。这些不足可能包括但不限于课程内容的简易性、教学方法的单一性、以及缺乏临时实际就诊的适应性。这些问题可能导致学生的知识掌握能力、思维能力和问题解决技能的发展受限。因此，本研究的结果也强调了对现行本科教育体系进行综合性改革的迫切性，以便更好地满足当下的学科发展的要求及人才培养的需求。

3.1医学遗传学在临床医学中的重要性

医学遗传学作为一门交叉学科，其重要性在于其广泛的应用范围和对临床医学的深远影响。其研究领域涉及基础医学和临床医学的各学科，它本身既是基础医学重要的一门课程，同时也是遗传学与临床医学相互渗透的一门学科，已经渗入到临床医学的多个学科中[
]。该学科不仅构成了基础医学的核心课程之一，而且在遗传学与临床医学的交汇点上发挥着至关重要的作用。医学遗传学的研究成果已经广泛渗透到临床医学的众多分支中，如母胎医学、妇产科、儿科等，对于诊断、治疗和预防遗传性疾病具有不可替代的价值。

2014年国家卫生计生委下发《住院医师规范化培训内容与标准（试行）》和《住院医师规范化培训内容与标准（试行）》（国卫办科教发〔2014〕48号）[
]，医学遗传学在中国的发展迈入了一个新的阶段。该文件的发布标志着医学遗传科专业住院医师规范化培训的正式设立，并对医疗机构开展住院医师规范化培训工作提出了要求。这一举措体现了国家对于医学遗传学专业人才培养的重视，以及对于提升遗传病诊治水平的决心。

医学遗传科的组成多元，涵盖了母胎医学科、妇产科优生咨询门诊、产前诊断中心等多个部门，这些部门共同协作，为遗传病患者及其家族提供全面的医疗服务。医学遗传医师在此过程中扮演着核心角色，他们需要具备跨学科的知识体系和临床技能，以便为患者提供准确的诊断、有效的治疗方案和专业的遗传咨询。

为了实现这些服务目标，医学遗传医师的培训必须严格而全面。三年的专科规培过程旨在培养医师的综合能力，确保他们能够在遗传病的预防、诊断和治疗中发挥关键作用。因此，提出了对现行本科医学教育体系的改革建议，以确保医学生在进入专业化的住院医师培训之前，已经具备了坚实的理论基础和初步的临床实践能力。这一改革不仅有助于为未来的医学遗传学专业实践打下坚实的基础，也是对整个医学教育体系进行优化和提升的重要一环。

3.2医学遗传学的专业培训要求

医学遗传学科医师为患有遗传病或遗传相关疾病的患者及其高风险人群提供综合诊断、处置、治疗、风险评估和遗传咨询服务。遵循总则的要求，以六大核心胜任力为导向，培养能够独立、规范地承担本专业常见病多发病诊疗工作的临床医师[
] 。因此，从事医学遗传工作的医师需要具有较高的职业道德、职业操守和人际沟通能力，终生学习以及在临床实践中不断提高自身素质的能力。培训期间还需要完成涵盖21-三体、18-三体、13-三体、Angelman、苯丙酮尿症、成骨发育不全等综合征大于或等于100例的病例诊治。

培训的阶段主要包括，第一阶段主要包括综合临床能力的培训，第二阶段主要是医学遗传学知识和技能的基础培训，第三阶段是医学遗传学知识和技能的强化培训。第一阶段：在与医学遗传学相关的临床科室轮转。在第二阶段的学习中，分别在细胞遗传学实验室3个月、分子遗传学实验室2个月、生化遗传学实验室2个月轮转，熟悉遗传学常用的检查方法和原理，初步具备解释临床细胞遗传学、临床分子遗传学、临床生化遗传学等常见的检测报告结果。比如，解释G显带染色体核型分析的结果，间期核和中期核细胞的FISH检测结果，解释实验室检测CNV染色体拷贝数变异的结果，熟悉早中孕唐氏筛查的流程。此外还需要绘制完整的家系图谱，规范地书写医学遗传学专科病历，能完成羊膜腔穿刺术、皮肤活检术及其并发症的处理等。第二阶段主要在医学遗传科及相关实验室轮转。第三阶段主要要求能准确解读和综合分析染色体分析和基因检测报告，独立进行常见以及单基因病的临床诊断和产前诊断。当前的轮转学习模式，由于时间限制，往往难以为学生提供足够的机会去深入理解和精通特定领域的知识。鉴于此，我们认为本科教育阶段应当加强对专业核心课程的教学，以便学生能够在进入更高级别的专业学习之前，建立起坚实的知识基础。这不仅有助于学生在后续的轮转或实习中更有效地学习和应用专业知识，而且也为他们的长期职业发展奠定了必要的知识和技能基础。因此，对本科教育课程结构进行优化，确保专业知识的早期介入和深度教授，是提升教育质量和学生专业能力的关键策略。

3.3医学遗传学的教学挑战和改进需求

医学遗传学涉及数千种疾病，包括单基因病、多基因病、染色体病、体细胞遗传病等。医学遗传科住院医师规范化培训（住培）要求完成数目异常性染色体病、微结构异常染色体病、遗传代谢病、皮肤系统、神经系统、骨骼系统、血液系统、眼科耳科疾病、肿瘤／癌症综合征9类共61种遗传病[
]。医学院的学生是未来临床医生的主体，如何培养他们在未来不同临床部门的工作中对遗传性疾病的辨识、诊断和指导治疗的能力是非常重要的工作，因此需要在培养的阶段帮助他们建立扎实的遗传学基础知识以及熟练的临床应用能力。

《医学遗传学》的理论学时作为昆明医科大学的必修课20个学时理论，16学时实验，在有限的课堂教学中只能完成遗传学基础理论知识的讲授，16学时的实验限制了学生对它在临床中的实际应用的了解，比如如何对病人进行遗传咨询、产前诊断筛查和诊断的真实诊疗流程以及产前诊断中心如何完成病人各项指标的检测等，导致学生毕业后或者进入规培阶段不能活学活用所学的遗传学知识，甚至大部分学生对当初课程讲授的基础知识已经印象不深。另外，相对于其他学科来说，医学遗传学的内容复杂，理论知识较多，理解比较抽象，导致学生认为学科内容枯燥，课程参与度比较低，多数目的是以完成该学科的考试为标准，在早期就影响了学生对该学科的学习兴趣，最终导致很多学生对于该学科设置的目的和意义不理解，选择从业方向和规培基地时错失机会，不利于未来从事临床医学遗传学的专业人才培养。
3.4医学伦理在遗传学教育中的重要性

医学遗传学的教育和实践中，强化医学伦理的教育是至关重要的。这一需求不仅源于科技进步带来的挑战，如基因编辑和遗传信息隐私保护，而且也体现在对医务人员社会责任感和道德判断能力的期待上。因此，医学遗传学的教学框架应深入整合医学伦理学，确保学生能够理解并应对伦理道德问题，这不仅关系到技术应用的正确性，也关系到患者权益的保护和社会公正的维护。

实践过程中很容易发现同学们在患者数据的安全与共享、患者的隐私保护和临床应用的操作程序及监管规范、遗传咨询等四个方面的内容基本都比较薄弱。产前诊断的飞速发展主要归功于遗传学技术的快速发展，但医学遗传技术在为我们带来福音的同时，还有其“双刃剑”的特性，当技术的应用和范围脱离了最基本的伦理道德底线时，“基因编辑胎儿”、“基因歧视”等问题便成为社会伦理和法律争论的焦点。在这种情况下，医学遗传学的发展不仅需要关注其科学技术进步，更应强调伦理道德的引导和法律监管的完善。因此，将伦理教育引入医学遗传学教学，以提高医学生在未来的临床工作中对什么应该做、什么禁止做的医学伦理判别水平，让学生明确将来所处的社会角色和社会责任，通过医学遗传学的学习培养医学生的社会责任感和伦理道德观念[
]。

为了应对遗传技术迅速发展带来的挑战，医学遗传学的教育应不断更新，包括伦理和法律框架的变化，以及新兴技术的伦理考量。要不断强化医学伦理在医学遗传学教育中的地位，通过综合的教育策略，我们可以培养出既具备专业知识和技能，又能够负责任地应对伦理挑战的医学遗传学专业人才。

3.5未来就业方向。
在当前医学教育与研究领域，人类遗传资源的重要性日益凸显，其中遗传咨询作为一个关键组成部分，对于医学遗传学的学习和研究具有不可忽视的作用。然而，我国在遗传咨询的教育和人才培养方面存在明显短板，多数本科教育机构尚未开展相关课程，导致遗传咨询师等专业人才的严重缺乏。这一状况在出生缺陷防控领域尤为突出，相关的专业人才队伍建设迫在眉睫。

出生缺陷防控咨询师，是指从事出生缺陷防控宣传、教育、咨询、指导以及提供出生缺陷发生风险的循证信息、遗传咨询、解决方案建议、防控管理服务及康复咨询的人员[
]。该职业于2020年被正式纳入国家职业分类目录，体现了国家对此职业的认可与重视。尽管如此，该领域的职业发展依旧面临诸多挑战，主要因为缺乏系统的人才培养方案和明确的职业晋升路径，使得从业者面临职业发展的不确定性。

对于医学遗传学的毕业生而言，面对遗传咨询师职业的挑战与机遇，应当重视专业技能的培养与提升，加强跨学科合作，主动参与行业内的专业认证，关注行业动态，从而为自己在遗传咨询领域的职业生涯打下坚实的基础。这不仅有助于个人职业发展，也对推动我国医学遗传学教育和遗传咨询服务的整体进步具有重要意义。   

综上所述，医学遗传学作为一个日益重要的领域，在现代医学教育和临床实践中扮演着至关重要的角色。随着医学知识的迅速进展和医学遗传学在疾病预防、诊断和治疗中的日益重要性，对医学生在这一领域的知识和技能的要求也在不断提高。然而，当前的本科医学教育体系，在配备学生面对这些挑战的准备方面存在显著的局限性。

现行的教学模式往往过于侧重于传统的、理论导向的学习，而忽视了与临床实践和科研紧密结合的必要性。这导致学生在理论知识和实践技能之间存在脱节，无法有效地将学术知识应用于临床情境中。其次，对于医学遗传学这一快速发展的领域，传统教学模式缺乏必要的灵活性和适应性，难以及时纳入最新的科学发现和技术进步。

因此，为了医学生更好地应对未来的临床挑战，本科医学教育体系需要进行深入的改革。这包括采用更多样化的教学方法，如案例研讨、视频教学、小组合作等，以及加强实验室技能和临床技能的培训。通过这些教学改革，我们可以为培养能够有效应对遗传学挑战的新一代医学人才奠定坚实的基础。
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