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活动记录

今天我们和刘晓宇老师一同前往姜堰市进行先天性外胚叶发育不全家系的遗传病调查。早上我们6：00就从学校乘坐218路公交车前往石龙路公交汽车站。当我们到的时候刘晓宇老师已经先来了。我们仔细回顾了病人的来信，确认了病人和我们预约的地址和时间，并复习了一遍关于先天性外胚叶发育不全的相关资料。根据病人来信的描述我们初步交换了我们对这个家系的看法，并确认了一下我们的咨询流程。
7：50我们乘长途车前往姜堰。接下来就是3个多小时的无聊的旅程。刘晓宇老师跟我们讲了很多关于科研人员生活的有趣事情，3个小时的旅程转眼就过去了。

11：00我们到达姜堰市，并按照信上所讲的地址前往病人家中。姜堰是一个小县城，有着和中国大多数北方城镇一样的景色。正值收麦季节，路旁金黄色的麦田让我颇有回到家乡的感觉。我们的病人家住在梁徐中学对面，以开超市为生，家境颇为不错。我们一到门口，张先生就热情的迎了上来。张先生和他父亲都十分开朗倒是坐在一旁的他的女儿显得有些局促不安。经过一阵寒暄之后我们就开始了遗传病的咨询。张先生说方圆数百里只有他们家有这种病。他是家中的独子，另外还有两个姐姐但两个姐姐都很正常。他父亲说张先生曾经有一个哥哥，但是没有长大就不幸夭折了。我们询问他的主要症状。他说这个病其实并没有太大的影响。主要是身上的毛发长的比较稀疏，牙齿缺如，没有汗腺。他这属于比较严重的情况。他们家系中只有他和他舅舅有这种表现。他的姨妈和表姐妹们并没有明显的改变。我们接着又开始详细咨询他的家系状况以及各个家系成员的临床表现。张先生是一个很有心的人，他对自己的疾病十分关注。所以给予了我们很详尽的资料。他在此之前已经联系过他姨妈们的几个大家庭并对他们的状况进行了记录。根据他的描述我开始绘制初步的系谱图，并对相关病人的病症予以记录。刘老师和刘天择同学则在继续对他其他方面进行了解。根据我们目前所掌握的资料，刘老师判定张先生的家系可能罹患的是一种以伴X染色体隐性遗传的遗传病。这是先天性外胚叶发育不全症的一种亚型。张先生表示他的女儿马上就要到谈婚论嫁的年龄了，他十分想知道她女儿应当注意些什么并提出想做基因诊断。刘老师告诉他，这是一种比较罕见的遗传病，另一方面这种疾病对人类的危害并不是很大。所以目前暂时没有医院可以做这种疾病相关的基因诊断。但是根据我们刚才的判断，张先生女儿应该是一个致病基因的携带者。所以如果生男孩的话有50%的可能性会有疾病发生。如果生女孩的话表形上100%都为正常，但有50%的几率是像他女儿一样的携带者。张先生听了这些以后十分满意。后来我们又谈论了一些关于遗传病的问题。我们对张先生进行了照相以后我们的遗传咨询就结束了。
中午我们在张先生家用过午餐以后大家就乘车返回上海。
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