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前    言 

我国人口基数大、疾病谱广，几乎所有的已知疾病在我国均有分布，其中相当一部分

疾病呈现家族性聚集，这些疾病家系为研究者探索疾病的发病机制、传递方式、诊断、治

疗、预后、复发风险以及预防方法提供了不可多得的研究材料，是我国十分珍贵的遗传资

源。目前国内众多的科研院所和医学院校都不同程度的开展了疾病家系遗传资源的收集工

作。但是由于缺乏相关标准的支持，样本采集中经常发生信息的漏检和误录，直接导致样

本不可用，严重浪费了宝贵的遗传资源。同时，由于各个研究单位之间在信息采集中所采

取的策略和标准不同，限制了这些遗传资源在研究机构之间的有效交流。 

为使相关工作有章可循，规范遗传资源信息调查和采集的操作和管理，促进人类遗传

资源的保护、研究与开发，在充分保障我国人类基因安全的基础上，加强遗传资源信息的

合理利用和共享。我们根据目前的研究积累，参考国际相关做法，结合中国已经制定的人

类遗传资源相关技术规范及信息管理技术规范，制定了本规程，适用于医学院校、与医学

有关的科研院所、防疫部门和疾病控制机构的临床医师、科研人员和学生在进行相关工作

时参考。 
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人类疾病家系调查与信息采集技术规范 

1  范围 

本规范规定了人类疾病家系调查与信息采集的基本原则和操作流程，对家系调查的准

备、调查内容和调查方法做出了具体规定，对系谱绘制方法进行了详细描述。 

2  规范性引用文件 

下列文件中的条款通过本规程的引用而成为本规程的条款。凡是注明日期的引用文件，

其随后所有的修改单（不包括勘误的内容）或修订版均不适用于本规程，然而，鼓励根据

本规程达成协议的各方研究是否可使用这些文件的最新版本。凡是不注明日期的引用文件，

其最新版本适用于本规程。 

GB/T 1.1-2000 标准的结构和编写规则 

GB 19489-2004 生物安全通用要求 

《人类遗传资源管理办法》 

《遗传资源的共享原则》 

《赫尔辛基宣言》 

3  术语和定义 

下列术语和定义适用于本规程 

3.1  人类遗传资源  human genetic resources  

  人类遗传资源是指含有人体基因组、基因及其产物的器官、组织、细胞、血液、制备

物、重组脱氧核糖核酸(DNA)构建体等遗传材料及相关的信息资料。 

3.2  系谱  pedigree  

是表明一个家系中，某种疾病发病情况的一个图解。 

3.3  家族性疾病  familial diseases  

某类疾病的发病情况呈现家族性聚集的特点，称为家族性疾病。需要注意的是家族性

疾病并不一定意味着遗传病。群发的疾病有很多并不是遗传病，如缺碘性甲状腺肿；而散

发的病例中也有相当一部分是遗传病，如大部分常染色体隐性遗传病。 

3.4  遗传病  genetic diseases 
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    指主要由基因决定一个个体是否呈现疾病表型。其基本特征是正常的遗传物质(染色体

或是染色体上的基因)发生了改变，进而直接或者在各种环境因素的作用下导致疾病的产

生。 

3.5  表型  phenotype 

    指一个个体由基因决定的可观察到的和生物化学的特征。 

3.6  携带者  carrier 

    指常染色体隐性遗传病的杂合子个体，在其生命进程中并不发病，但是可以将致病基

因向下一代传递。 

4  人类疾病家系的调查 

4.1  适合家系调查的疾病类型 

4.1.1  已知的发病频率较高的遗传病 

——血液病如血友病、地中海贫血病、镰状红细胞贫血病、Rh 新生儿溶血症及其他先天性

血液病； 

——癌症如乳腺、大肠、肺、肝、胃、卵巢癌及黑色素瘤等； 

——心血管疾病如高血压、高胆固醇血症及心脏病等； 

——染色体异常如先天愚型(Down’s 综合征)、Turner 综合征等； 

——囊性纤维化； 

——糖尿病； 

——癫痫； 

——眼部异常如白内障、青光眼、视网膜色素变性、盲等； 

——听觉缺失； 

——肾脏疾病； 

——肝脏疾病； 

——智力发育迟缓或者识记困难； 

——骨骼和肌肉疾病如侏儒症、肌营养不良、关节炎等； 

——神经精神病如亨廷顿舞蹈症（Huntington chorea）、躁狂抑郁症、精神分裂症及帕金森

氏病（Parkinson's disease）； 
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——代谢性疾病如苯丙酮尿症（PKU）、糖原贮积症； 

——呼吸系统疾病如哮喘、变态反应性疾病及肺气肿； 

——皮肤病如牛皮癣、痣和湿疹； 

——其他符合孟德尔遗传的疾病。 

4.1.2  原因未知的家族性疾病：目前有许多家族性疾病其确切的致病因素尚不明了，收集

此类疾病家系的历史、详细记录家系成员的信息并绘制一份翔实的系谱，不仅可以为探明

疾病的类型提供线索，而且可以为研究疾病的发病机理、致病因素、再发风险和预防办法

打下坚实基础。如各种非特异性心肌病、家族性癌等。 

4.1.3  原因未知的呈现家族性聚集的性状：呈现家族性聚集的正常表型，只要符合孟德尔

遗传定律，就应给与足够的重视，如特殊体质的长寿、长发、二次换牙、对某类疾病的先

天免疫等。 

4.2  调查的开始 

4.2.1  从先证者或者索引病例入手 

先证者是一个家系中最先被确诊患有某种遗传病的个体，通常都是这个家系中最先接

受治疗和遗传咨询的人，通过先证者或索引病例发现感兴趣的疾病家系是家系信息采集最

常用的方式，医疗机构的临床医生和遗传咨询医生在接诊患者时即可进行初步的信息调查，

确定该疾病家系是否符合要求。但是要注意，先证者或者索引病例所提供的信息不一定准

确，一旦确定要对某一家系搜集翔实信息时，要设法寻找最了解家系成员状况的成员加以

咨询，如族长、家长等。 

4.2.2  从卫生普查入手 

    由于人力和财力条件限制，这种形式目前在我国尚不普遍，但是应当给予足够的重视。

借助全国性的或者通过区域性的卫生普查，可以发现大量的有价值的疾病大家系，这些家

系的成员往往因为费用问题而无法去正规的医疗机构进行遗传咨询甚至治疗。另外，通过

卫生普查还可以得到特殊体质等正常表型家系的有用信息，这是临床咨询很难做到的。因

此，随着医疗卫生事业投入力度的不断加大，卫生普查应该逐渐成为我国发现疾病或特殊

性状的重要方式。 

4.2.3  从既往的临床病案入手 
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主要由临床医生或者科研人员完成，通过查阅医疗机构的临床病案，在既往病例的家

族史中查询感兴趣的疾病是否存在家族聚集倾向，然后通过病案中患者的联系方式进一步

确定该家系是否能够作为潜在的目标家系而加以信息采集。这种方式得到的信息质量不高，

需要经过大量的核实工作才能得到确定的结论。 

4.2.4  从社区卫生机构的医疗档案入手 

    社区医疗服务机构比大型的医疗机构更容易掌握家庭发病的情况，而且信息来源准确，

信息跟踪及时，信息反馈灵敏。对于一些常见病和慢性病如高血压、糖尿病等的患者，社

区医疗机构中都会有相当完善的治疗和监测记录，包括家庭各成员的发病情况。因此可以

通过社区医疗档案来筛选适合信息采集的疾病家系。 

4.3  家系规模要求 

4.3.1  遗传咨询型家系规模 

遗传咨询工作，一般都要针对已知的遗传病来开展家系历史调查，并进一步给出家系

中受累成员的防治办法和新增成员的预防办法。患者所患的疾病均为《人类孟德尔遗传》

上有详细说明的、有不同遗传特点和表现程度的遗传性状。对于这样的疾病家系，咨询者

对家系规模不应有任何心理预期，因为可能该家系中很多的索引病例已经因为这样的疾病

导致死亡而无法取得标本。所以为了保证遗传咨询的成功进行，要详细记录该家系中包括

去世和在世的各个成员的全面信息。 

4.3.2  科研型家系规模 

对原因未知的疾病开展病因学研究是临床科研工作者的一项重要工作内容，尤其是在

基因水平上探索疾病的产生原因，因此而发展的基因定位技术在为探索致病基因带来希望

的同时也需要有合适的疾病家系作为研究对象。要求这样的家系必须是一个大家族，在世

成员代次不少于三代，每一代中至少包含 4 个个体，因此，一个典型的可供于研究的家系

至少要有 12 名成员。成员总数越多、受累成员所占比例越高，所提供的信息量越大。随着

我国计划生育工作的深入开展，这样的家系必将越来越少。 

在世成员少于两代的目前不适于开展遗传病因学研究。有些特殊疾病比如癌症，家系

成员在发病后往往迅速死亡，造成家系实际规模变小，代次减少，能够得到标本的仅仅是

散发的新发病例。针对这样的家系，可以合并多个同类疾病的小家系加以综合研究。乳腺
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癌易感基因的鉴定就是一个成功例证。但是必须明确，这样的家系所能够提供的信息量非

常有限。所以，应建立早期和长期监测机制，系统的统计和整理家系历史信息，并收集家

系成员的标本供后期研究。 

科研型家系信息采集，尤其要注意疾病的异质性，即同一疾病其病理表现并不一致，

致病原因也可能不同。如白内障，同一个家系内部可以有数种不同的病理表现型，在采集

家系信息时，要详细说明该成员所患疾病的病理分型。 

5  人类疾病家系的信息采集 

5.1  信息采集者要求 

信息采集者必须善于与他人沟通，富有爱心；必须具有足够的专业素养，要求至少是

本专业大学本科以上，经过系统医疗培训的毕业生；要熟悉本专业疾病的治疗现状和进展；

采集者必须熟悉信息采集工作的流程和操作方法，在采集信息时绝对不能因为业务不熟练

而造成信息错误录入甚至采集失败。 

5.2  采集流程 

5.2.1  会见被采集者  

邀请疾病家系中熟悉家族历史沿革（至少三代）和各个成员状况的代表参加信息咨询，

如果条件允许，可邀请数位代表同时参加，以确保信息来源准确。会见环境必须舒适、安

静且无人打扰，使咨询过程能够顺利进行。要在人员素质和硬件环境上保证信息采集一次

完成，避免重复采集给家系成员带来的情感伤害。 

5.2.2  采集家系信息  

5.2.2.1  信息采集时，必须把握知情同意原则和无害有利原则。首先要让被采集者了解采

集者为什么需要家系信息和此次信息采集可能给该家系带来的益处：通过采集家系信息，

可以使家系中受累成员或者其他成员了解他们所面对的医疗现实；理解这类疾病的遗传规

律；了解疾病可能对某些后代和其他未受累成员产生的影响；了解目前的诊治措施并选择

最适治疗方案。其次必须将知情同意的相关内容向被采集者逐条解释。被采集者被告知上

述内容之后，一般都会尽可能详细的提供家系信息。注意信息采集过程不要使用暗示性语

言，不要过分夸大疾病所带来的危害，不要强迫被采集者使用某种采集者认为合适的治疗

措施。 
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5.2.2.2  填写知情同意书（知情同意书详见《人类遗传资源收集知情同意技术规程》）和调

查表，调查表至少包括被采集人姓名、民族、住址、联系方式、信息采集人姓名、采集日

期。 

5.2.2.3  根据被采集者提供的信息绘制系谱。典型的系谱应按照固定的顺序包含以下信息： 

5.2.2.3.1  记录先证者及其兄弟姐妹、同代次其他直系亲属的姓名、出生日期和健康状况，

注意流产的情况，无论是治疗性流产还是自然流产都要详细记录，如母亲妊娠年龄、妊娠

周数、流产原因、流产时是否为死胎、流产胎儿是否做过遗传学检查及检查结果等。 

5.2.2.3.2  追踪先证者母亲一方的家族史，记录患者母亲、姨妈、舅舅、外祖母和外祖父的

姓名、出生日期、健康状况和死亡日期、死亡原因，注意这一支系是否有类似疾病发生及

发病年龄。 

5.2.2.3.3  询问患者先证者父系的家族史，记录患者父亲、叔、伯、祖父和祖母的姓名、出

生日期、健康状况和死亡日期，注意这一支系是否有类似疾病发生及发病年龄。 

5.2.2.3.4  记录先证者下一代和下两代的历史信息，患者的儿女、外甥、外甥女、侄子和侄

女的姓名、出生日期和健康状况。 

5.2.2.3.5  绘制系谱时要同时注意过继和后续亲属的情况，一定要区别于生物学亲属，避免

为后期工作提供错误信息。 

5.2.2.4  信息采集的同时要有目的的掌握被采集者在疾病的预防、治疗和减轻症状方面所

采取的措施。 

5.2.2.5  研究者可以根据自己研究方向适当扩展系谱的信息范围，比如以身高或者体重为

研究内容时，可将调查所获的数据附加在家系成员标识符的旁边。 

5.2.3  隐私保护  

系谱中包含家系重要的私人信息和疾病鉴定信息，因此，家系信息采集完毕后，采集

者必须保证采取保密措施，系谱中的任何内容都不能泄露。未经咨询者允许向遗传咨询医

师或者该疾病/性状研究者以外的任何第三方的信息共享都是严重违背人道主义精神甚至

是违法的，同时也禁止向疾病/性状家系中其他无关成员透露信息细节。家系中其他成员有

高于群体发病率的发病风险时，在获得该咨询个体的书面认可之后，信息采集人必须履行

告知义务。 
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6  绘制系谱 

6.1  系谱中的个体标识符 

个体标识符 

个体 

男 女 未知性别 

说明 

正常 

   空白框，根据表型指定性别，标识符下方以“B”

开头注明出生日期 

OS 
1999.8 

OS 
2002.3 

F. 2m 

受累 

   整体涂黑，在性别标识符下方以“OS”开头，

注明发病日期 

B. 1925.4.10B. 1970.3.23 B. 2005.8.19

受累但表现度不

同或伴有其他疾

病 

   在系谱图的左侧标明每一种纹理所代表的性

状，纹理旁侧注明性状出现日期 

先证者 

   整体涂黑，在性别标识符的左下方用箭头做为

标注，表示最先接受咨询的成员 

咨询者    在性别标识符的左下方用箭头做为标注 

正常死亡 

   在性别标识符下方以“D”开头，注明死亡日

期 

患者已死亡 

   在性别标识符下方以“D”开头，注明死亡日

期 

可能受累者 

   对于尚不能确定是否发病的成员，要在性别标

识符中央以“？”注明 

携带者 
   致病基因的携带者，要在性别标识符中央加黑

点注明 

妊娠 

 

   在性别标识符中央以大写字母“P”标志正处

于妊娠期的胎儿 

胎儿死产 

   在性别标识符下方以“SB”开头，注明妊娠时

间 

正常胎儿    以大写字母 “F”表示女胎；“M”表示男胎；

OS 
 2005. 4. 12 

OS 
1998. 6. 22 

OS 
1996. 8. 11

OS
2003.6

OS
2002.4

OS
2004.7

OS
2006.1

OS 
2002.4 

OS
2003.6

D. 2m D. 35y D. 1994.7 

D. 32y D. 50y 

SB 
30wk 

SB 
7m 

SB 
200d 

D. 2m 

？ ？ 
B. 1925.4.10B. 1

M.4w U. 2w 
ECT 

B. 1970.3.23 

970.3.23 

. 
B. 1925.4.10

. 
P P P 

20w 2m 120d
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F. 2m M.4w 

自然流产 “U”表示未知性别，后接妊娠时间，用“ECT”

表示异位妊娠 

受累胎儿 

自然流产 

   同上 

正常胎儿 

人工流产 

   同上 

U. 2w 

M. 20w F. 3m U. 2w 

受累胎儿 

人工流产 

   同上 

M. 20w F. 2m U. 2w 

6.2 家系成员关系图谱 

关系 图解 成员 图解 

正常婚配 

 

 

同胞 

 

近亲婚配 

 

 同胞数目（家庭中 3

男 2女） 

 

再婚 

 

 

离婚或分居 

 

一卵双生 

 

 婚后无生育（异位妊

娠、流产等） 

 

二卵双生 

 

 婚后无生育（主动选

择及未知原因） 

 

过继（入） 

 

 

过继（出） 

 

6.3 绘制方法 

系谱绘制参考图例 1。 

——家系中不同代次的个体分列于不同的水平线上，按照长幼顺序由左至右依次排列。在

系谱图的左侧，用罗马数字标明代次。不同代次之间用垂直的世代线联结。 

——相同代次的成员列于同一行，彼此之间用水平的关系线和同胞线相联结。男性成员尽

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10 B. 1925.4.10 B. 1968.5.27B. 1970.3.23 

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10B. 1970.6.10

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10

B. 1970.6.10 B. 1970.3.23

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10

B. 1970.3.23 B. 1975.4.10

 

3 

 

2 

B. 1970.6. B. 1970.6.10 10 
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可能位于女性成员的左侧。 

——每个个体通过垂直的个体线和水平的同胞线与其他同胞构成一群。如果存在流产或者

终止妊娠而导致的没有后代的情况，个体线应该比其他正常的短一些，以示区别。 

——同胞按照出生日期的先后从左至右顺序排列。 

7 疾病家系资料的保存与管理 

7.1 疾病家系资料的保存 

7.1.1 信息采集完成后，应了解患者是否经过系统的临床治疗过程，如果有，必须将所有经

过治疗的成员的临床病案复印，与采样信息表和家系系谱相对应并合并，形成一份完整的

家系资料。 

7.1.2 将家系资料复印两份，其中一份拷贝置于异地保存，以防不可抗拒的因素导致的资料

损毁。另一份拷贝留作常规查询使用。原始资料经过防潮防腐处理之后置于密封的档案柜

保存。 

7.1.3 将完整的疾病家系资料输入计算机，保留一份数字化的备份。 

7.2 疾病家系资料的管理 

7.2.1 按照纸质档案常规管理的要求，定期检查资料的物理状态。发现受潮或破损须立即采

取相应的措施加以挽救。如已经彻底损毁，则应从未受影响的异地保存拷贝中重新复制加

以补充，即始终要保持三份完整的纸质档案资料。 

7.2.2 所有的资料未经研究负责人和被采集人的书面允许严禁向第三方透露。 

7.2.3 与疾病家系中的被采集人保持经常性的沟通，向其通报家系信息资料的保存和利用的

情况，当前疾病的治疗进展。同时跟踪家系中疾病成员的病情进展、新发病的情况和成员

更替情况，将获得的信息定期更新到家系资料中。每次更新都是在原始资料的基础上进一

步添加而不是修改，资料更新时一定要注明日期。 
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备 

 

 

 

注 

 

 

 

区 

个体线

关系线 
世代线 

同胞线 

图例 1 系谱图举例 
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附录 疾病家系调查表 

 

1．调查时间：                         调查地点： 

信息采集者姓名：                   职务： 

联系地址：                         E-mail： 

电话： 

2．先证者/索引病例姓名：              民族： 

性别：                            出生日期： 

职业：                            最高学历： 

联系地址：                        E-mail： 

电话：                          

配偶姓名：                       民族： 

出生日期： 

疾病/性状名称（如果已知）： 

诊断机构： 

治疗经过： 

医疗机构名称及地点 治疗原因 入院时间 

   

   

   

3．先证者/索引病例的同胞信息（要包含死产、流产和死亡成员） 

同胞姓名 出生日期 性别 目前健康状况 后代姓名及出生日期 

     

     

     

     

上述个体中如果有同父异母或同母异父及过继的同胞，请注明： 
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上述个体中如果有无血缘关系（收养）的同胞，请注明： 

 

 

 

 

4．先证者/索引病例的生物学母系信息： 

母亲姓名：                       民族： 

出生日期：                       出生地： 

健康状况（如果死亡，注明死亡原因及日期）： 

 

母亲同胞及其子女情况（要包含死产、流产和死亡成员）： 

同胞姓名 出生日期 性别 目前健康状况 母亲同胞后代姓名及出生日期 

     

     

     

     

上述个体中如果有同父异母或同母异父及过继的同胞，请注明： 

 

 

 

上述个体中如果有无血缘关系（收养）的同胞，请注明： 
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外祖父姓名：                       民族： 

出生日期： 

出生地： 

健康状况（如果死亡，注明死亡原因及日期）： 

同胞中男性人数：                  女性人数： 

外祖母姓名：                       民族： 

出生日期： 

出生地： 

健康状况（如果死亡，注明死亡原因及日期）： 

同胞中男性人数：                  女性人数： 

上述母系成员中是否存在受累情况，请注明受累成员姓名及发病时间： 

 

 

 

上述母系成员中是否有其他家族性疾病如出生缺陷、智力障碍或其他未经报道的不良

健康状况，请记录疾病名称或性状、受累成员姓名及发病时间： 

 

 

 

5．先证者/索引病例的生物学父系信息： 

父亲姓名：                       民族： 

出生日期：                       出生地： 

健康状况（如果死亡，注明死亡原因及日期）： 

 

父亲同胞及其子女情况（要包含死产、流产和死亡成员）： 

同胞姓名 出生日期 性别 目前健康状况 父亲同胞后代姓名及出生日期 
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上述个体中如果有同父异母或同母异父及过继的同胞，请注明： 

 

 

 

上述个体中如果有无血缘关系（收养）的同胞，请注明： 

 

 

 

 

祖父姓名：                       民族： 

出生日期： 

出生地： 

健康状况（如果死亡，注明死亡原因及日期）： 

同胞中男性人数：                 女性人数： 

祖母姓名：                       民族： 

出生日期： 

出生地： 

健康状况（如果死亡，注明死亡原因及日期）： 

同胞中男性人数：                  女性人数： 

上述父系成员中是否存在受累情况，请注明受累成员姓名及发病时间： 

 

上述父系成员中是否有其他家族性疾病如出生缺陷、智力障碍或其他未经报道的不良

健康状况，请记录疾病名称或性状、受累成员姓名及发病时间： 
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