
责任编辑 杨 辉

2013年9月12日 星期四

电话：(0531)85193644 Email：dzjk2013@163 .com

步入婚姻殿堂不久的聋哑人夫妇刘玉凤与郭毅刚
(化名)坚信，凭着现在日新月异的医学技术，完全可
以生下一个健康的孩子。然而经检测，夫妻二人的聋
哑基因致病位点碰巧落在同一处。这意味着，他们将
来所生子女一定都是聋哑儿，即使采用试管婴儿，也
无法规避这种遗传风险。

面对直截了当的医学结论，这对聋哑夫妻陷入长
久的痛苦之中：“永远不要孩子，还是生一个聋哑
儿，还是重新与别人组建家庭？”

多年的从医经历，让高媛愈发感慨：“在先进的
科学面前，伦理是最关键的大问题。”而这样棘手的
问题，难有答案。在“反自然”的医学进步浪潮中，
科学与伦理之间如何寻找平衡点，成了高媛一直揪心

的事。
高媛认为，通过测序得知致病基因后，乐观的人

能在有效时间里合理规划自己的人生，但一些悲观者
免疫力下降后更容易患病，被提前揭开的“知情权”
却成了致病因素。

随着基因诊断技术临床应用的扩展，人们开始反
思：试管婴儿是由父母来挑选下一代人格特征，是否
会影响到人类群体的发展？此外，许多疑难杂症将得
到明确诊断，但若不能给予有效治疗，对病人自身的
生活将产生巨大的负担和麻烦。被诊断为基因缺陷阳
性的“未来病人”，如何得到法律保障，如何让他们
不受人寿保险、招聘单位和社会的歧视，都值得人们
反思。

32岁的“健全人”杜丽蓉(化名)夫妻双方祖辈都
没有聋哑史，怎么会连续生出两个先天性聋哑孩子？

经过诊断，山东大学附属生殖医院内分泌与遗传
组副主任医师颜军昊发现，夫妻双方都是隐性耳聋基
因携带者，表面上看与正常人无异，但可把致病基因
传递给下一代。“双方的隐性致病基因有25%的可能
性结合。一旦结合，其子女就一定是聋哑儿。”

值得欣慰的是，这些隐形基因的携带者，可通过
基因检测等手段及早筛检出来，从源头上减少致病基
因扩散。据了解，我国先天性致残者约814万人，占
残疾人总数的9 . 6%。颜军昊向记者介绍，与孕期的唐
氏筛查不同，基因诊断通过分子生物学和分子遗传学

的技术，在孕前直接检测出夫妻双方是否异常，对可
能发生的疾病作出判断。这属于孕前防止出生缺陷儿
的一级预防措施，也是最有效的。

致病基因携带者可通过第三代试管婴儿技术规
避风险，高媛说这虽然并不意味着完全能避免风
险，但出生缺陷率可减少千分之一。

让患者了解、读懂自己的“遗传密码”，通过
规避出生缺陷，是高媛的主要工作。据了解，我国
每年因神经管缺陷造成的直接经济损失超过2亿元，
新发先天性心脏病生命周期的总经济负担超过126亿
元。高媛认为，通过基因诊断可提前减少社会疾病
负担。

10年前，在济南市平阴县，一名35岁的普通村民
王家宁(化名)生下一男婴，后经医院确诊，孩子是患
有先天愚型(又名唐氏综合征)的唐氏儿，被村里人称
为“傻子”。对产前筛查，王家宁此前一无所知。

3年后，王家宁选择生二胎。在产前检查中，医
生怀疑胎儿畸形，劝她接受羊水穿刺。“有创筛查导
致流产怎么办？”由于唐筛检查只能帮助判断胎儿患
有唐氏症可能性大小，但不能明确胎儿是否患上唐氏
症。抱着侥幸心理，她和丈夫采取保胎措施生下一个
男婴，却没想到同样是唐氏儿。

这只是全国每年90万例出生缺陷的一个缩影。据
了解，目前已知的出生缺陷病种至少有8000-10000
种。其中，我国唐氏综合征发生率约为14 . 7/万。唐
氏儿智力严重低下，体格发育落后，有明显的特殊面
容，终生无法治愈。

“有些家庭经济压力还能承受，最难熬的是精神
上的痛苦。”国家辅助生殖与优生工程技术研究中心
优生综合技术研究室主任高媛博士对此深有感触，尤
其是已育有缺陷孩子的农村居民，生二胎时做产前筛
查，在一定程度上就能避免悲剧。

基因诊断：读懂人体“遗传密码”

婚前检查和产前诊断是预防遗传病的重要
方法。事实上，一些看起来身体非常健康的男
女青年，父母看起来也很健康，实际上是致病
基因的携带者。假如男女双方恰巧都是某种致
病基因的携带者，那么，后代发病的几率就很
大。这种情况只有依靠专业医生，通过家族病
史调查及系谱分析来断定。因此，建议所有谈
婚论嫁的年轻人，为保障后代的身体健康而尽
好自己的一份责任，主动进行婚前检查。

婚前检查可避免不宜结婚的人群将来盲目
生育，还可初步筛选出可能患有遗传病的人或
致病基因携带者。同样，产前诊断可在胎儿出
生前就可了解到是否存在遗传缺陷或先天畸
形，如无脑儿、脑积水、脊柱裂等出生缺陷，还
能较早发现一些遗传代谢性病，如酶缺乏等。

一家连生两个傻儿子

先天性致残者约占残疾人总数的9 . 6%

“在先进的科学面前，伦理是最关键的问题” 双方的隐性基因有25%的可
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婚前检查和产前诊断

需作产前诊断的情况
1 .夫妻一方有染色体病或基因病，或是多基因
携带者；

2 .曾经生育过遗传病患儿的夫妻；

3 .曾有不明原因的流产史、畸胎史、死胎的孕
妇；

4 .曾发生新生儿死亡或生育过先天畸形儿的孕
妇；

5 .有明显致畸因素及接触史，如孕早期被病毒
感染、接触过有害化学物品或受到过辐射；

6 . 35岁以上的孕妇；

7 .羊水过多或过少的孕妇。

1 .近亲婚配者；

2 .家族有人有遗传病或本人有遗传病，或先天
性智力低下者；

3 .反复自然流产及闭经不孕的育龄女性；

4 .生育过先天缺陷儿或遗传病儿，以及有生过
染色体畸变患儿的病史；

5 .性器官发育异常，必须确定性别，以决定能
否结婚生育；

6 .怀孕早期(10周内)有高热、服药、接受过X
线、患风疹及恐对胎儿不利者；

7 .发生不明原因死胎、死产的育龄女性；

8 .高龄孕妇(大于35岁)；

9 .羊水多、胎儿发育迟缓者。

需要去做咨询的对象

遗传咨询
包括婚前咨询、产前咨询及一般性遗传咨

询，由从事遗传学的医生对育龄男女及患有遗
传病的患者或亲属提出的问题进行解答，包括
详细询问病史、做好完整的家系调查，特别是
对发病者的直系亲属(至少两代)要查清楚，然
后进行必要的实验室检测，确认是否有遗传
病，并作出正确诊断。同时，医生帮助推算复
发风险率，并对生育提出指导性对策或切实建
议。比如，据不同情况进行产前诊断或终止妊
娠，防止遗传病儿出生，或出生后及早进行特
殊治疗。

■名词解释

■名词解释

本版插图、制图：巩晓蕾

□ 本报记者 单青 通讯员 高亚文

出生缺陷
是指婴儿出生前发生的身体结构、功

能或代谢异常。可由染色体畸变、基因突
变等遗传因素或环境因素引起，也可由这
两种因素交互作用或其他不明原因所致。
通常包括先天畸形、染色体异常、遗传代
谢性疾病、功能异常如盲、聋和智力障碍
等。

唐氏综合征
又名21-三体综合征，先天愚型或

Down综合征，是小儿最为常见的由常染
色体畸变性所导致的出生缺陷类疾病。该
病是由先天因素造成的具有特殊表型的智
能障碍。患儿的主要临床特征为智能障
碍、体格发育落后和特殊面容，并可伴有
多发畸形。

新合成的子链不断地延伸，同时，
每条子链与对应的母链盘绕成双螺旋
结构，分别形成一个新的DNA分子。

以母链为模板，以周围环境中的游离
的脱氧核苷酸为原料。按照碱基互补配对
原则，各自合成与母链互补的一条子链。

复制开始时，DNA分子首先利用细胞
提供的能量，在螺旋酶等的作用下，把两条
螺旋的双链解开，这个过程称为解旋。

9月12日，是全国第九个“预防出生缺陷日”。

《中国出生缺陷防治报告(2012)》显示，我国出生缺陷发生率达5 . 6%，每年新增出生缺陷数约90万例。目

前，国家有针对性地开展唐氏筛查等产前筛查防治服务，但精准性仍然有局限。

近年来，“从源头阻断致病基因”的基因诊断应运而生，但并没有大规模推广。这项新型技术在解读

“遗传密码”的同时，也经历着医学伦理的考量。

正常情况

唐氏综合征21-三体形成

21号染色体不分离
随着孕产妇死亡率和儿童死亡率的逐步降低，出

生缺陷日益成为突出的公共卫生问题和社会问题。出
生缺陷不仅影响儿童的生命健康和生活质量，而且影
响整个国家人口素质和人力资源的健康存量，影响经
济社会的健康可持续发展。

近年来，出生缺陷综合防治体系逐步健全，三级
防治措施深入落实，出生缺陷患儿医疗保障更加完
善。特别是2009年深化医改启动以来，国家实施了农
村育龄妇女免费增补叶酸预防神经管缺陷项目，3年
来，农村地区神经管缺陷发生率明显下降，经济社会

效益显著。2012年，又在部分地区启动了地中海贫血
防治试点项目和新生儿疾病筛查补助项目。

全面推进出生缺陷防治工作，提高出生人口素质
和儿童健康水平，需要全社会的共同努力。应引导社会
各界和国际社会更加关注妇女儿童健康，营造有利于
出生缺陷防治的良好氛围和支持环境。同时，也希望广
大医药卫生工作者，特别是妇幼卫生工作者以科学发
展观为指导，创新工作思路，抓住深化医改的重大机
遇，全面落实出生缺陷三级预防措施，为提高出生人口
素质，促进家庭幸福和经济社会发展作出更大的贡献。

基因诊断
又称DNA诊断或分子诊断，通过分子生物

学和分子遗传学的技术，直接检测出分子结构
水平和表达水平是否异常，从而对疾病作出判
断。

在“反自然”的医学进步浪潮中，
科学与伦理之间如何寻找平衡点？

细胞核

2009-2011年，中央财政共投入3 . 2亿元，为农村孕前和孕早期妇女免费增补叶酸预防神经管缺陷，取
得明显成效，围产儿神经管缺陷发生率持续降低，从1996年的13 . 6/万下降到2011年的4 . 5/万。

我国出生缺陷监测(监测期为孕满28周至出生后7天)数据表明，2000—2011年期间，先天性心脏病、多指
(趾)、唇裂伴或不伴腭裂、神经管缺陷、先天性脑积水等10类疾病是我国围产儿前10位高发畸形。

目前全国85 . 2%的妇幼保健机构开展了婚前保健工作；有600多个机构开展了产前筛查和产前诊断服务；有185
个新生儿遗传代谢疾病筛查中心，新生儿疾病筛查网络扩大到22598个血片采集机构，比2006年增加了4047个，有
7000多所医院开展了新生儿听力筛查服务。同时，深入开展出生缺陷防治专业人员技术培训、资格认证、质量评估
等工作，推广适宜技术，落实出生缺陷三级预防措施，出生缺陷综合防治能力逐步提高。

《中国出生缺陷防治报告（2012）》

原卫生部部长、现全国人大常委会副委员长 陈竺：
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