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     اگرچه بیش از یک قرن است که کروموزوم ها به عنوان ساختار های مسئول وراثت شناخته شده اند، اما تازه سال 1956 بود که مشخص شد تعداد صحیح کروموزوم های انسان نرمال 46 عدد است نه 48 تا، که تا سالهای قبل تر از آن تصور می شد. نا هنجاری های کروموزومی در سال 1959 کشف شد و از آن زمان به بعد سیتوژنتیک انسانی به عنوان بخش مهمی از ژنتیک انسانی شکل گرفته است. کسانی که بیشتر به تاریخچه ی این رشته علاقه مند هستند، از کتاب خواندنی و آموزنده ی TC Hsu، به نام سیتوژنتیک انسانی؛ رویکرد تاریخی لذت خواهند برد. حال آنکه کتاب من سال های اول کرووزوم های انسانی بیشتر شامل روش های بالینی است که بخش اعظم آن بر اساس مصاحبه با پیشگامان اولیه می باشد.(به بخش مطالعه بیشتر رجوع کنید.)با وجود گسترش تکنولوژیکی در طی نیم قرن گذشته این رشته توسعه و تغییرات فراوانی داشته است، که نه تنها مفاهیم تشخیصی داشته بلکه باعث ایجاد دیدگاه مهمی نسبت به این موضوع که کروموزوم ها واقعا چگونه عمل می کنند، شده. گرچه این کتاب تلاشی در جهت پوشش دادن بخش زیست شناسی کروموزوم ها نکرده، اما مهم است که متوجه باشیم کروموزوم ها تنها تجمع خطی ژن ها یا ]تنها[حامل غیر فعال آنها نیستند. بلکه آنها به شدت و به شیوه ی گسترده تری بر وراثت عادی و نا به هنجار تاثیر می گذارند. 
     افزایش درک ما ازاساس مولکولی میتوز و تعمیر DNA،عملکرد هیستون ها و سایر ترکیبات پروتئینی کروموزوم و اهمیت متیلاسیون در مناطق مشخصی از کرموزوم، مثال هایی از این موضوع هستند که سیتوژنتیک چگونه به بخشی از رشته های گسترده تر “ژنومیک” و “اپی ژنتیک” تبدیل شده است.
