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———走进医院“探”精准

“精准医学让选择变得如此简单！”

精准医学距离百姓有多远 ？
会给人们的生老病死带来怎样的
变化？

在国家卫计委、 科技部等部
委推荐下， 近日新华社记者走进
北京大学第三医院、 中日友好医
院、 广东省妇幼保健院发现， 在
一些临床医院， 以基因组学为基
础的精准医学已经悄悄生长……

加快应用：“避免更多有
出生缺陷的婴儿出生”

“精准医学让选择变得如此
简单！ 未来一切皆有可能！” 会
议室里， 幻灯片上北京大学第三
医院院长乔杰的这句话让人印象
深刻。

乔杰的自信， 来自于近年来
基因科技尤其是测序技术的飞速
发展， 人类对生命天书的解读越
来越深入， 更来自于团队的科学
实践。

北医三院生殖医学中心是中
国大陆首例试管婴儿诞生地， 也
是目前世界上最大的辅助生殖技
术治疗中心之一， 门诊量每年以
20%到30%的速度增长 ， 连续两
年超过50万人次。

“现在对生命的认知越来越
多， 越来越清晰。 理论上7000多
种单基因病， 都可以在基因层面
提前介入。” 她说， “只要有足
够的基因序列信息， 就能针对任
何遗传异常开展胚胎植入前遗传
学诊断 ， 进行染色体及基因筛
查， 检查胚胎是否携带有遗传缺
陷的基因， 检测胚胎的23对染色
体结构、 数目， 分析胚胎是否有
遗传物质异常， 从根本上阻断遗
传病在家庭中传递。”

有这样一对夫妇， 男方患有
遗传性多发性骨软骨瘤， 想生育
不携带致病位点的健康孩子。 夫
妇俩在北医三院尝试做试管婴
儿， 通过胚胎遗传诊断， 挑选正
常胚胎成功移植， 健康的孩子于
２０１４年9月出生。

迄今为止， 北医三院共完成
染色体疾病或胚胎遗传学筛查
1504例 ， 已移植 1141例 ， 分娩
302例， 持续妊娠104例。 近两年
来， 利用高通量测序技术为39例
患者完成胚胎染色体分析， 已经
移植19例， 分娩4例， 持续妊娠
10例。 团队进一步利用自行开发
的基于高通量测序的MARSALA
（非整倍体测序与连锁分析） 技
术为41例病人完成了胚胎单基因
遗传疾病诊断， 实施移植手术15
例， 5例成功分娩， 8例还在妊娠
中。

乔杰团队与北京大学谢晓亮
教授和汤富酬教授等合作， 在单
细胞测序上走在了世界前列。

“这个成果的创新点是通过
分析患者的胚胎细胞， 在单细胞
水平上进行高通量测序， 即可检
测致病基因突变位点和全基因组
范围染色体异常。” 乔杰说。

我国每年有约90万个出生
缺陷新生儿， 不孕不育患者更是
难以计数。

“生育障碍影响我国数千万
对夫妇， 传统辅助生殖技术已经
不能满足需求。” 乔杰呼吁， 应
该加快精准医学在妇产科应用步
伐， 避免更多有出生缺陷的婴儿
出生。 “要知道， 避免一个出生
缺陷孩子， 就可以减轻社会负担

100万元。”
“精准医学在路上， 过去只

有少数科室在用 ， 随着技术提
高、 成本降低， 从妇产科、 肿瘤
科到眼科、 神经科等， 用的科室
越来越多。 为进一步提高临床医
疗的精准度， 医院更是在2014年
成立了分子诊断中心。” 乔杰说，
精准医学发展要有新技术， 这就
需要对基础医学研究增加投入，
还要将相关基因检测纳入医保。

精准用药：“这就是我们
的差距”

别嘌醇片是一种治疗高尿酸
血症的常用药。

和其他医院不同， 在中日友
好医院中医风湿病科， 医生如果
给病人开这种药， 电脑系统会自
动弹出提示： 该药品药效和安全
与患者基因多态性相关， 建议进
行基因检测。

中日友好医院科研处处长 、
皮肤性病科主任崔勇说， 这就是
精准医学在中日友好医院临床的
一个应用。 “别嘌醇片是一种降
低尿酸的药， 如果携带一种特定
基因的人服用， 容易发生重度皮
炎， 死亡率也比较高， 医生就会
建议患者进行基因检测。”

记者在医院门诊了解到， 一
些患者对基因检测与用药安全之
间的关系不太清楚， 有些患者因
为检测需要一定费用、 且基本没
有纳入医保不愿意做。

中日友好医院院长王辰院士
说 ， 在医院 １０００多种药里 ， 有
110多种可实现精准用药， 涉及
肿瘤、 心血管病等科室。

皮肤性病科有几种重症疾
病， 如系统性红斑狼疮、 重症药
疹、 天疱疮等， 往往需要长期大
剂量用糖皮质激素， 患者需监测
并防止精神异常、 感染、 股骨头
坏死等。

“目前， 精准医学证据显示，
如果用药前就检测患者个体基因
组信息， 就可能避免某些特有不
良反应的发生， 如股骨头坏死。”
崔勇说。

在发达国家， 有些药物在使

用前必须知道患者基因信息； 另
一些药物， 建议参照患者基因特
征使用， 以获得更好疗效。

据介绍， 目前美国药物遗传
学和药物基因组学知识库收录的
199种个体化药物中， 美国食品
药品管理局已将171种药物相关
基因信息标注在说明书上， 欧洲
药品管理局标注了89种。

“199种个体化药物中有116
种已在国内上市， 但是除了十几
种靶向药物外， 目前只有 ‘卡马
西平’ 这种药明确需要用基因信
息指导使用 。 这就是我们的差
距。” 王辰说。

为促进药物基因组学的应
用， 中日友好医院联合全国２０多
家医院和医疗机构， 成立了中国
精准医学临床研究和应用联盟，
建立适用于中国人群的药物基因
组学临床研究与应用体系。

“我 们 已 经 修 订 并 发 布 了
《精准医学临床研究与应用质量
管理专家共识》， 编译并发布了
116种个体化药物的精准用药指
南初稿。” 中日友好医院精准医
学中心专家王鹤尧说。

王辰建议， 应协调多部门合
作建立精准医学的研究和医疗体
系。 国家食药监总局应借鉴国外
经验， 引导药厂开展基于基因个
体化医疗的前期研究； 各大医院
应教育更多医务人员了解精准医
学的优势， 推进个体化治疗。

无创产前： 出生缺陷在
萌芽状态即可知

唐氏综合征即２１三体是最常
见的染色体异常疾病， 也是全世
界发病率最高的遗传病之一， 唐
氏患儿俗称 “唐宝宝 ”。 另外 ，
１８三体、 １３三体也是相对常见的
染色体异常疾病。 这三种染色体
疾病往往导致出生缺陷。

伴随技术进步， 近年来， 利
用孕妇静脉抽血进行的无创产前
基因检测技术逐步进入越来越多
的医院， 对 “唐宝宝” 的筛查准
确性可达９９％， 检测１８三体、 １３
三体的准确性分别为９５％左右 、
９０％左右。

广东省妇幼保健院从２０１２年
６月开始进行这三种染色体疾病
的无创产前检测， 迄今已开展约
１.５万例 ， 共检出染色体异常胎
儿１７９例 ， １.４８万例孕妇避免了
羊膜腔穿刺手术。

“特别是那些本身有先兆流
产而又高龄的高风险孕妇， 不能
进行羊膜腔穿刺手术， 无创基因
检测技术可以让她们避免穿刺的
风险， 又能防止染色体异常胎儿
的出生。” 广东省妇幼保健院产
前诊断中心主任尹爱华说。

据介绍， 广东省妇幼保健院
对所有经无创检测发现的染色体
异常的高风险病例， 均进一步做
了羊膜腔穿刺手术抽取羊水， 进
行染色体核型分析， 综合符合率
为９０％。

按照传统产前诊断 “金标
准” 即早孕期绒毛活检和中孕期
羊膜腔穿刺术， 手术相关的流产
风险估计为0.5%至１％。

“如果每个筛查高风险孕妇
都进行侵入性检查 ， 不仅成本
高， 而且将丢失许多正常胎儿。”
尹爱华说。

无创产前基因检测虽然没有
创伤， 是一种高准确性的筛查技
术， 但并不是最终确诊手段。

“迄今为止， 我们的无创基
因检测共漏诊了２例１８三体， 这
两名孕妇在后来的超声大排畸中
被发现有多发畸形， 接受进一步
羊膜腔穿刺后证实为１８三体及时
终止了妊娠。” 尹爱华说。

除唐氏综合征等筛查外， 科
学家正尝试将无创产前基因检测
技术运用于其他遗传病。

针对超声异常胎儿微小染色
体疾病， 尹爱华团队从２０１３年开
始进行无创产前检测应用研究，
对１４００多例临床标本进行验证 ，
检出率达９8％左右。

“我们还对妊娠重度地中海
贫血高风险的孕妇进行无创产前
检测研究。” 尹爱华说。

专家相信， 随着基因测序设
备、 试剂国产化加快， 无创产前
检测成本将进一步降低， 更广范
围内的出生缺陷防控将成为可
能。 据新华社

实行交通违法有奖举报
武 汉

新华社电 举报车辆闯红
灯、 压分道实线奖２０元， 举报
肇事逃逸奖３００元……武汉市
公安交管局１０日宣布， 将开展
交通违法有奖举报。

根据武汉交管公布的奖励
办法， 群众可有奖举报的交通
违法行为包括： 交通事故肇事
逃逸的； 使用伪造、 变造的机
动车号牌、 行驶证的； 驾驶已
达报废标准的机动车上路行驶
的； 未取得机动车驾驶证驾驶
机动车、 或者驾驶证被吊销的
人驾驶机动车的， 以及机动车
闯红灯、 逆向行驶、 行驶中压
越分道实线或导流线、 强行穿
插超车加塞的。

武汉市公安交管局秩序管
理大队副大队长徐志浩说，举
报应提供清晰视频录像， 包括
完整的号牌、 车型、 外观等特
征，以及违法时间、地点、违法
行为事实等信息。 举报同一车
辆或驾驶人存在多项违法的，
分别予以奖励。

举报人可登录武汉市公安
局交通管理局官方网站， 通过
交通违法举报平台进行举报 。
也可通过武汉交警微信公众
号、支付宝武汉交警服务窗、武
汉交警手机客户端 、“易行江
城”手机客户端等途径举报。

我国最长城市隧道群通车
杭 州

新华社电 我国最长城市
隧道群———杭州市紫之 （紫金
港路－之浦路） 隧道１０日正式
通车， 这将大大缓解西湖景区
交通压力。 同时， 紫之隧道的
建成通车， 标志着杭州 “四纵
五横” 快速路网基本建成。

紫之隧道全长１４．４公里 ，
一路穿越风景秀丽的西湖群
山———龙坞 、 梅岭 、 大清谷
等， 最终到达南端的之浦路。
全线由三座隧道和两座桥涵组
成， 设计为双向六车道， 设计
时速６０公里。

杭州市城乡建设委员会相
关负责人表示， 受西湖景区的
影响，杭州原先的“三纵五横”
快速路网对城西地区支持薄
弱，造成中心区（含景区）交通
过分集中。 随着紫之隧道最西
这“一纵”快速路的建成开通，
目前杭州快速路网已累计建成
约１８２公里。

61家餐饮厨房网上直播
淄 博

新华社电 近期山东淄博
市临淄区闻韶街道６１家餐馆、
幼儿园对厨房内景进行全天网
上直播， 消费者上网便可实时
查看餐饮厨房的状况。

在临淄区食品药品监督管
理局的微信公众号里， 记者随
机打开一家餐馆的链接， 即能
看到这家餐馆厨房里的场景。
五六名厨师正在切菜、 切肉、
洗菜、 做面点， 他们的一举一
动一目了然。

闻韶街道办事处主任杨博
说， 目前辖区内２１家幼儿园、
医院、 学校的食堂厨房也都完
成了改造， 辖区共安装实时监
控系统２３５套， “不仅杜绝了
后厨的暗箱操作， 也从源头解
决了监管难题”。


