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检测一管血液竟能阻止耳聋的发生！
2022年03月03日

作者：寻梦钊 郭荦

  今年3月3日是第23次全国“爱耳日”，宣传教育活动主题是“关爱听力健康，聆听精彩未来”。

  据世界卫生组织（WHO）报道，全球有4.66亿人患有致残性听力损失，预计到2050年，这
一数字将超过9亿。超过60%的先天性耳聋和很高比例的双侧迟发型耳聋是遗传变异导致的。遗
传性聋指的是由于基因和染色体异常所致的耳聋，是由父母的遗传物质（包括染色体及位于其中

的基因）发生了改变传给后代而引起的耳聋。其实这类遗传因素导致的耳聋可以从源头上阻断，

那么如何实现从源头阻断遗传性耳聋呢，只需采一管小小的血液进行基因检测。

  或许很多人都知道美国影星安吉丽娜•茱莉选择手术切除乳腺以降低患乳腺癌风险，但是很
少人知道她是如何预测到自己的乳腺癌风险的，其实就是通过基因检测。而在她之前，已故的苹

果公司创始人史蒂夫•乔布斯为了治疗胰腺癌也曾接受全基因组测序。目前国内已有的无创产前
基因唐氏筛查、肿瘤筛查和风险预测等都会用到基因检测技术。

  基因检测或许在很多人眼中很神秘，常常存在于影视剧中，但是其实基因检测仅仅需要一点
血液细胞，甚至一根头发，就能发现我们体内的基因奥秘。

哪些人群可以通过耳聋基因筛查获益呢？

  1）各种不明原因的耳聋（包括先天性聋和后天性聋）患者，希望明确病因诊断；

  2）病情需要使用氨基糖苷类抗生素的人群，如链霉素抗结核；

  3）家族中有不明原因或明确遗传性聋的听力正常人群，希望检测是否为缺陷基因的携带
者；

  4）家族中有不明原因耳聋患者，听力正常人群婚前检查；

  5）耳聋患者有生育需求前；

  6）新生儿基因筛查。

基因筛查的结果是什么样的？

  耳聋基因筛查结果通常分为两种：

  阴性：未检出可以解释患者表型的基因变异。又分为以下两种常见情况：

  （1）未检出可疑致病变异；
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  （2）检出可疑致病变异，但是不足以解释患者的临床表型。（例如在隐性耳聋基因中检测
到单等位基因的杂合致病变异）

  阳性：检出可以解释患者表型的基因变异。包括以下两种情况：

  （1）检出的基因变异与患者的临床表型相符，可以预测患者的病程、指导后续治疗。

  （2）检出线粒体基因m.1555A>G、m.1494C>T等位点变异，这类变异在使用氨基糖苷类药
物诱导下会导致耳聋，此类人群应终生禁止使用氨基糖苷类药物。

  拿到上述检测结果该如果规划下一步的干预和治疗呢？由于遗传性耳聋的基因众多（非综合
征型耳聋基因就有100多个），机制复杂，很多综合征型耳聋还涉及其他系统异常，接下来通过
几个常见的耳聋基因为大家讲解：

  新生儿

  1）线粒体MTRNR1基因变异（如m.1555A>G均质或异质性变异）

  线粒体突变呈现母系遗传特征，即母亲的线粒体突变会传给后代。受检者及母系家族成员均
为药物敏感个体，应终生慎用氨基糖苷类抗生素或在医师指导下用药。

  2）GJB2或SLC26A4基因的纯合或复合杂合致病变异

  GJB2和SLC26A4基因分别是中国人群最常见和第二常见的耳聋基因，且两个基因的绝大多数
致病变异为隐性遗传。发现这两个基因纯合或复合杂合致病变异的受检者需进一步行听力学诊

断、影像学诊断，确定病因后早期干预、积极康复；受检者父母再生育前可行胚胎植入前诊断

（第三代试管婴儿）或产前诊断；受检者配偶及直系亲属婚育前应筛查相应基因。

  3）GJB2或SLC26A4基因的单等位基因致病变异

  应结合听力筛查结果综合判断，可能为携带者或相关遗传性耳聋患者，应进一步行耳聋基因
诊断，必要时行颞骨影像学检查及遗传咨询；对于听力筛查通过者，仍建议在3个月龄后完成诊
断性听力检查，并进行密切随诊；受检者配偶及直系亲属婚育前应筛查相应基因。

  孕妇

  一旦明确其为常染色体隐性遗传耳聋基因致病变异携带者，建议其配偶尽早进行相关基因诊
断；如果夫妻双方均为该隐性遗传基因致病变异携带者，则胎儿有25%的可能性获得来自父母的
双等位基因致病变异而成为遗传性耳聋患者。

  听力正常者

  一旦明确其为常染色体隐性遗传耳聋基因致病变异携带者，经遗传咨询后，建议其配偶进行
相关基因检测。如果夫妻双方均为该隐性遗传基因致病变异携带者，则胎儿有25%可能性同时获
得来自父母的致病变异而成为耳聋患者。经遗传咨询后，可建议行胚胎植入前诊断（第三代试管

婴儿）或产前基因诊断。



  或许很多人觉得就算自己和配偶是遗传性耳聋的携带者，总是侥幸地认为自己的孩子不会是
那四分之一，但是很多时候却要为自己的侥幸付出沉重的代价。而且遗传性耳聋的预防成本要远

远地低于疾病发生后的治疗成本。

  对于新生儿来说，尽早诊断，尽早治疗，也更加有利于孩子的语言发育。

最后，你是否想问在哪才能做基因检测呢？

  如果需要进行遗传性耳聋基因检测，或者有更多遗传性耳聋相关的问题需要解答，可到复旦
大学附属眼耳鼻喉科医院遗传咨询联合门诊进行相关咨询。

  复旦大学附属眼耳鼻喉科医院设立有遗传性耳聋精准诊治中心，并推出耳鼻喉科遗传咨询特
约专病门诊或专病门诊，由临床医生和遗传学家共同为患者提供专业的疾病诊断和遗传咨询。为

患者提供系统、全面的病情分析，提出专业的意见和建议，有利于遗传病的风险和患病风险评

估、个性化健康指导、用药指导、生育和体检指导。复旦大学附属眼耳鼻喉科医院与复旦大学附

属妇产科医院黄荷凤院士团队共建“出生缺陷联盟”，实现两家医院双向绿色通道转诊，极大地方
便患者，为有生育需求的患者进行产前以及胚胎植入前遗传咨询和干预（第三代试管婴儿），生

育出健康宝宝，源头阻断遗传性疾病，实现遗传性疾病的精准三级防控。

复旦大学附属眼耳鼻喉科医院 寻梦钊、复旦大学附属眼耳鼻喉科医院耳鼻喉科副研究员 郭荦 
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