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学员们参观博奥生物有限公司，并听取耳聋基因芯片研发报告。景恒/摄 

 

【科学时报 潘锋报道】国家级继续医学教育项目“全国第四届耳聋基因诊断学习班暨耳聋基因

诊断高级研讨班”近日在京举行。研讨班由解放军总医院聋病分子诊断中心主办，博奥生物有限公司暨

生物芯片北京国家工程研究中心协办，100位来自全国各地医疗机构的耳鼻咽喉科医师和检验科人员参

加了培训。 

 

六成聋儿为遗传因素所致 

 

耳聋是严重影响人们生活质量的常见疾病之一，也是临床上常见的遗传病。根据2006年12月公布的

第二次全国残疾人抽样调查结果，我国现有听力残疾者2004万，居各类残疾之首。听力言语残疾者中7

岁以下的聋儿达80万人并以每年新增3万聋儿的速度在增长。研究表明，约60%的新生聋儿是由遗传因素

导致的，另外在大量的迟发性听力下降患者中，亦有许多患者也是由自身的基因缺陷致病，或由于基因

缺陷和多态性造成对致聋环境因素易感性增加而致病。 

 

解放军总医院耳鼻咽喉头颈外科王国建博士强调，减少耳聋的发生重在早期的预防与干预，对于遗

传性耳聋的预防，明确耳聋病因是关键。 

 

人类基因组计划极大地推动了遗传性耳聋病因学研究。近年来，国内外科学家通过大量研究发现，

大多数遗传性耳聋属于单基因病。虽然耳聋相关基因很多，突变谱广泛，但在美国和欧洲的遗传性聋人

群中，已发现只有少数几个耳聋基因突变，即可导致相当一部分的遗传性耳聋，如由GJB2基因突变导致

的耳聋，约占50％常染色体隐性遗传非综合征耳聋，20世纪90年代末期美国哈佛大学儿童医院等已将基

因监测列为常规临床耳聋基因诊断项目。 

 

解放军总医院聋病分子诊断中心自2004年起在国内率先进行了全国性聋病分子流行病学调查，结果

显示GJB2 、SLC26A4、线粒体基因是导致中国大部分非综合征性遗传性耳聋的3个最常见的致病基因，

对以上基因进行检测，可以诊断近60%的遗传性耳聋。这一研究成果也成为在中国开展耳聋基因诊断的

理论基础。 

 

中华医学会耳鼻咽喉头颈外科名誉主任委员杨伟炎教授认为，耳聋基因诊断理论和技术应用于遗传

基因诊断降低聋儿出生率
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性耳聋的诊断和预防性筛查，将对中国人聋病的诊断、治疗和预防产生深远的影响。 

 

推广应用步伐加快 

 

耳聋基因组学的快速发展加速了耳聋基因诊断从实验室向临床应用转化的步伐。经过多年努力，

2007年解放军总医院聋病分子诊断中心与博奥生物有限公司合作，在大规模全国聋病分子流行病学调查

数据基础上，针对中国人非综合征性耳聋的突变热点，将等位基因特异性引物延伸PCR与通用芯片相结

合，合作开发成功晶芯九项遗传性耳聋基因检测试剂盒（微阵列芯片法）。这一全新的针对中国耳聋遗

传背景的遗传性耳聋基因芯片检测系统，具有高效率、高通量、高准确性、低成本等特点。国家食品药

品监督管理局于2009年9月为其颁发了批准文号。 

 

解放军总医院聋病分子诊断中心戴朴教授说，把耳聋基因组学研究成果与基因芯片技术相结合，将

在耳聋的大规模筛查和预防中发挥重要作用。我国首个遗传性耳聋基因诊断芯片，可覆盖中国人群中

98%GJB2、80% SLC26A4和90%药物性耳聋患者。解放军总医院建立的国内首家现代化聋病分子诊断中

心，年诊断量2300例，累计诊断量超过1万例，诊断阳性率为33%。遗传性耳聋基因诊断试剂盒和芯片，

已在中国人民解放军总医院、同仁医院等国内40家大医院推广使用。 

 

本期学习班采取理论课和实验室操作相结合的方法进行授课，哈佛大学医学院耳聋分子研究及再生

研究实验室陈正一教授，解放军总医院耳鼻咽喉头颈外科韩东一教授等多位国内外著名学者到会作了精

彩报告，学员们还在博奥生物有限公司参加了遗传性耳聋基因诊断芯片的实际操作培训。有关专家和学

员认为，通过定期的人员培训，充分利用耳聋基因诊断的优势，逐步推广耳聋基因诊断技术，形成可覆

盖全国的诊断网络，对我国耳聋防治事业具有重要的现实意义。 

 

使耳聋基因诊断意义最大化 

 

耳聋基因诊断的意义在于，在分子水平明确病因，预防耳聋发生，指导耳聋治疗，判断预后。随着

耳聋基因组科学及分子生物学技术的迅猛发展，耳聋基因研究和临床诊断技术已成为耳聋病因学分析的

重要工具，人们已经可以通过对几个常见耳聋基因进行检测，明确中国人中多数耳聋受检者的遗传学病

因或其致病突变的携带情况。但王国建强调，仅仅得到检测结果是远远不够的，只有将检测结果向患

者、家属或医生进行科学系统地解释和答疑，才能使耳聋基因诊断的临床意义最大化。 

 

通过耳聋的遗传咨询不仅可以通过对耳聋基因诊断结果的分析，确定遗传方式，计算再发风险，对

患者及其家庭成员的患病风险、携带者风险、子代的再发风险作出准确评估与解释，并可以为受检者及

其家族成员提供终生的遗传学服务；还可以通过客观、准确的生育指导和干预措施，从根本上预防和阻

断遗传耳聋，成为实现预防耳聋出生缺陷目标的重要步骤和手段。 

 

吉林大学第一医院祝威教授介绍，耳聋基因诊断和遗传咨询的适宜人群包括：正常夫妇生了一个聋

儿；有耳聋家族遗传史，听力正常的亲属；突发耳聋患者；新生儿基因筛查等。祝威强调，由于正常人

耳聋致病基因的携带频率约为2%～3%，仅依赖聋人的筛查和干预尚不足以从根本上阻断遗传性耳聋在整

个人群中的传递和发病，应积极在听力正常的人群中进行耳聋致病基因检测，特别是在婚前和孕前，这

样才能真正降低聋儿的出生率。 

 

戴朴教授表示，中国耳聋人群巨大，其中可诊断的遗传性耳聋占有较大比例，基因诊断可以指导临

床、提供耳聋防治预警，为正常夫妇提供优生优育指导；基因诊断结合产前诊断可以实现在遗传性耳聋

家庭不再出生同样患儿的目标，耳聋基因检测作为临床常规诊断的时代即将到来。 
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