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DNA测序打破罕见遗传病诊断速度纪录

 

科技日报北京1月16日电 （实习记者张佳欣）美国斯坦福大学医学院科学家领导的联合团队开发的

一种新的超快速基因组测序方法，可在平均8小时内诊断出罕见遗传疾病，这是标准临床护理领域中几乎

闻所未闻的壮举。相关研究论文日前发表在《新英格兰医学杂志》上。

基因组测序可让科学家看到病人的完整DNA组成，包含从眼睛颜色到遗传病的所有信息。这对于诊断

植根于患者DNA的疾病至关重要，一旦医生知道了特定的基因突变，他们就可以根据需要为患者量身定制

治疗方法。

科学家们此次设计的巨型测序方法重新定义了基因诊断的“快速”——最快的诊断在7小时多一点的

时间内作出。快速诊断意味着患者可以大大减少检查、住院和痊愈时间，在护理上花费更少。更关键的

是，更快的测序依旧能够保质保量。

在不到6个月的时间里，该团队对12名患者的基因组进行了测序，其中5名患者在大约一天的时间内

从测序信息中获得了基因诊断。该团队的诊断率约为42%，比诊断罕见遗传疾病的平均诊断率高出约1

2%。

在其中一个案例中，对患者的基因组进行测序只用了5小时2分钟，这创造了最快DNA测序技术的首个

吉尼斯世界纪录。

诊断该病例所用的时间是7小时18分钟，研究人员所知，这大约是美国拉迪儿童基因组医学研究所保

持的基于基因组测序的诊断纪录（14小时）的一半。

研究团队首先建造了一台由48个测序单元组成的机器，可一次性读取数万个DNA字母。为了更快地处

理数据，他们又重新改造了数据管道和存储系统。他们还发现了一种可将数据直接传输到云存储系统中

的方法，该系统的计算能力足够强，能实时筛选数据。接着，算法独立地扫描传入的遗传密码，寻找可

能导致疾病的错误。最终，科学家们将患者的基因变异与公开记录的致病变异进行比较完成诊断。
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