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小儿先心病基因组研究计划在沪启动

上海儿童医学中心成立精准医疗实验诊断中心
2016年11月02日 版面：A3

作者：吴苡婷

  日前，作为人类单靶标基因组计划中的国内首个针对中国儿童出生缺陷中发病率最高的先天
性心脏病基因组研究计划正式启动。同时，上海交通大学医学院附属上海儿童医学中心宣布成立

精准医疗实验诊断中心，中科院院士贺林教授担任中心主任。

  据悉，先天性心脏病是最常见的出生缺陷之一。根据最新的全国妇幼卫生监测结果，我国先
天性心脏病占出生缺陷的比例大于25%，居于出生缺陷首位，每年新增先心病患儿15万—20万。

  专家指出，心脏是人体胚胎发育过程中最早形成并发挥功能的器官，涉及到诸多发育相关基
因的时空差异性表达，以及在不同基因间复杂调控作用下发生的细胞增殖、分化、迁移等过程的

精确整合。其中，任何遗传突变和环境危害因子造成的调控异常都有可能影响心脏的正常发育而
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导致心脏疾病的发生。

  目前，先心病发病机制尚不清楚，普遍认为与染色体畸形及基因突变等遗传因素相关。此
外，环境因素中的病毒、物理（氡、低频电磁场）和化学（甲醛、总挥发性有机化合物、农药）

等危害因子，都是先心病的高危因素。前期的研究也提示，孕早期重大负面性精神事件可能是复

杂心脏出生缺陷的危险因素之一。

  上海儿童医学中心所属心脏中心，已经成为全球规模最大的先心病诊治中心之一，年门诊量
达3万余人次，入库样本量可达8000份。目前已经与卡罗琳斯卡大学心血管再生医学实验室合
作，对450例法络氏四联征进行了全基因测序。该中心张臻课题组还针对人类最常见的染色体微
缺失综合征（22q11.2）疾病模型进行了研究，为开发先心病防治的新措施奠定了基础。

  相关项目负责人表示，小儿先心病基因组研究计划将对约2000例圆锥动脉干畸形及500例正
常对照进行全基因组基因测序，通过父母基因组序列的过滤及与正常基因的对比，发现罕见的致

病突变。采集孕期相关危险环境因素，采用统计遗传学方法对基因-基因、基因-环境交互作用和
基因通路进行分析，以发现我国先心病致病相关基因。
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