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迄今最全面的世代遗传变异图谱绘就。 了解人类DNA如何在世代间变异，对于评估遗传疾病风
险、理解人类的进化过程至关重要。但直到现在，研究人员一直难以涉足人类DNA中一些变异
最频繁的区域。

美国犹他大学、华盛顿大学、太平洋生物科学公司等机构的研究人员利用多种DNA测序技术，
绘制出迄今最全面的世代遗传变异图谱。这项新研究显示，部分人类基因组的变异速度比以前认
为的快得多，这为深入了解人类的疾病根源和进化历程奠定了基础。4月23日，相关论文发表于
《自然》。

正是突变最终使我们有别于其他物种。论文作者之一、犹他大学斯宾塞�福克斯�埃克尔斯医学
院的Lynn Jorde表示，我们正在探寻人类一个非常基本的属性。

通过对比父母和子女的基因组，研究人员可以检测出新突变发生并遗传的频率。Jorde解释说，
这种频率对于理解人类生物学的重要性，就像光速对于理解物理学一样。

我们看到的个体之间的所有遗传变异都是这些突变的结果。Jorde说。随着时间的推移，这些变
异造成了从眼睛的颜色到消化乳糖的能力，再到罕见遗传疾病等方方面面的不同。

研究人员估计，每个人都有近200个不同于父母的新遗传变异。其中许多变异发生在特别难以研
究的DNA区域。

论文作者之一、犹他大学斯宾塞�福克斯�埃克尔斯医学院的Aaron Quinlan表示，以前的研究仅
限于基因组中变异最少的部分，但这项研究采用了先进的测序技术，揭示了人类DNA中变异最
快且以前无法触及的区域。

我们发现人类基因组某些部分的变异速度快得惊人，几乎每一代都会发生一次突变。而其他的D
NA片段则更稳定。 Quinlan说。

Jorde认为，研究结果可为遗传咨询提供重要支持，帮助回答这类问题——如果有一个患有某种
疾病的孩子，该病可能是从父母那里遗传的，还是一个新突变导致的？

由突变热点区域的变异引起的疾病更有可能是孩子独有的，而不是从父母那里遗传的。这意味着
父母生育其他患有同样疾病的孩子的风险较低。但如果是从父母那里遗传的，这些父母未来的孩
子患这种疾病的风险更高。
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新发现与一个犹他州家庭有关。自上世纪80年代以来，这个家庭一直作为人类多态性研究中心联
盟的一部分，与遗传学家合作，为人类基因组计划提供了极为宝贵的帮助。该家庭四代人都捐赠
了DNA，并同意对其进行分析。这使遗传学家能够极其深入地研究新变异是如何产生的，以及
如何从父母遗传给子女。

拥有如此广度和深度的大家庭是一种非常独特、宝贵的资源。论文作者之一、犹他大学斯宾塞�
福克斯�埃克尔斯医学院的Deborah
Neklason说，它帮助我们细致了解了基因组在世代间的变异。

为了获得关于遗传变异随时间变化的完整、高分辨率图谱，研究团队利用多种不同技术对每个人
的DNA进行了测序。有些技术最适合检测DNA可能发生的最小变化；有些技术则可以一次扫描
大片段DNA，以发现较大变化，并观察基因组中其他难以测序的部分。由此，研究人员实现了
两全其美——在小尺度和大尺度上都达到了准确性。

在未来的工作中，研究人员希望将全面测序技术扩展到更多人身上，以了解不同家庭的遗传变异
速度是否不同。下一个问题是，当试图预测疾病风险或基因组如何进化时，这些发现能在多大程
度上适用于不同的家庭？Quinlan说。

测序结果将免费公开，以便其他研究人员在自己的工作中使用这些数据，从而为进一步了解人类
进化和遗传疾病打开大门。（来源：中国科学报 王方）

相关论文信息：https://doi.org/10.1038/s41586-025-08922-2
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