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这份基因检测报告的结果到底是

什么意思？即将足月的胎儿是否要因

为基因检测报告中的“异常”而放弃？

检测出可能未来导致疾病的基因变异

是否能提早干预？收到医生或患者关

于基因检测的问询，是复旦大学遗传学

专业副教授安宇与大部分遗传专业同

行的日常。

“基因检测日趋普遍，但是我国还没

有专业的遗传咨询师，基因检测往往带

给医生和患者新的纠结：做还是不做？

结果究竟怎么理解？”安宇坦言。

在我国，遗传咨询已有千亿市场规

模，但细观行业，又存在大量空白点。就

在今年6月，安宇和遗传学领域同行联

手撰写推出国内首本遗传咨询教材《遗

传咨询》。“我们要构建完善的遗传咨询

服务体系，不仅仅是出本教材，设几个培

训班，而是准备为遗传咨询做好服务，这

有很长的路要走”。安宇说。

遗传咨询不止于解读
一份报告

“安老师，有位孕32周的孕妇胎儿

宫内生长受限，通过基因检测发现两个

遗传变异，请帮忙核实遗传变异解读结

果。”就在上周末，安宇因为一家医院的

紧急求助，工作到凌晨4点。因为一名

孕妇经产前基因检测，发现胎儿携带一

个FGFR2的同义变异和一个基因印记

变异，胎儿“是去是留”，马上要进入医院

的伦理讨论程序。

为产前诊断案例提供支持如同消防

员去救火，因为强烈的焦虑缠绕着孕妇

及其家庭，乃至问诊医生，所有人尽快需

要一个答案。一接到求助，安宇立刻开

始分析基因检测报告，发现胎儿携带的

FGFR2基因会导致多个临床表型：出生

后颅缝早闭、面部发育不良、眼球突出

等。最常见的颅缝早闭类型是Crouzon

综合征、Apert综合征和Pfeiffer综合征

等，均为常染色体显性遗传病，如果不提

早干预，可能影响智力。

安宇说：“目前发现的这个同义变异

有多个临床报道，且已确定会影响基因

剪接功能，但是已报道的临床症状表现

的严重程度各有不同，导致这个变异的

后果很难预测。当然，这个致病性的同

义变异带来的疾病未来可以通过手术治

疗。”也正是因此，目前胎儿还没有相关

临床症状，只能作为偶然发现进行报告。

根据不断更新的国际前沿科研结

果，对基因检测报告进行解读并提供进

一步的建议，这是安宇能做的。不过，遗

传咨询还不止于此。

“遗传咨询除了解释遗传变异致病

性问题等，还需要对患者及其家人进行

情感和心理支持，为他们赋能，帮助他们

进行决策。这都是非常专业的工作。”安

宇举例说，如果发现咨询者携带的特定

基因型有一定的疾病概率，目前还没有

临床症状，那么从事遗传咨询的专业人

员如何与咨询人沟通、如何保护基因隐

私、如何鼓励咨询者与伴侣、家庭共享自

己的基因信息从而阻断致病性遗传变异

在家族中留传，都是遗传咨询工作者要

思考的。“有些是必须承担的责任，特别

是面对非患者和非医学症状的情况下，

有些工作是对人类健康守护的延伸。”安

宇说。

“一座难求”的遗传咨询培训

“遗传咨询目前已是千亿市场规模，

但是专业的遗传咨询大多数存在于妇儿

医院，或是一些大医院的多学科门诊。”

复旦大学生命科学学院教授卢大儒告诉

记者。他也是中国遗传学会的副理事

长，他坦言，一面是旺盛的需求，一面是

跟不上需求的专业服务，这也使得不少

第三方机构打着“遗传咨询”的招牌，推

出收割“智商税”的服务。

卢大儒说，遗传咨询可能发生在人

生中的任何时间段，一些遗传病在胎儿

期或者出生时就有表现，而另一些直到

青春期或成年才显现。除了对于疾病的

预防，随着基因组学以及表型组学的不

断发展，精准医疗也正成为现实，包括高

血压、糖尿病乃至肿瘤等，同一种疾病，

同一种药物，不同人使用，疗效不同、用

药量也不同，这些都是遗传咨询需要解

决的问题。

“遗传学界和医疗界已经意识到这

个庞大的需求。”安宇告诉记者，2010年

开始，复旦大学生物医学研究院与复旦

大学附属儿科医院共建复旦大学儿童发

育与疾病转化医学研究中心和分子诊断

中心，她参与了分子诊断中心的筹建。

这是国内最早一批开展分子诊断的基因

检测实验室，通过aCGH全基因组微阵

列分析平台为临床科室服务，特别是对

罕见病的基因诊断。

也正是那时，安宇感受到临床医生

急需遗传学知识的更新。

目前临床遗传咨询的“主力”是医

生，但是有妇儿医院的医生谈到，不论是

给孕妇做产前诊断，还是给儿童做基因

诊断，都面临非常大的压力，因为很多时

候，孕妇、家属往往会对诊断结果过度解

读，如果有专业的遗传咨询人员来进行

更专业、详细的解读，不仅对患者有利，

也有利于医患关系。

卢大儒坦言，医学教育体系中对医

学遗传学的重视不足，同时，知识的更新

也并未及时跟上，“即便是一些著名高校

的医学遗传学精品课程在基因组医学迅

猛发展起来后，大量的知识并没有及时

更新”。

2013年开始，复旦大学生命科学学

院就和复旦大学上海医学院联合开办针

对医生的遗传咨询培训，报名常常“爆

满”，并于2020年开始招收遗传咨询方

向的工程硕士。2015年，中国遗传学会

医学遗传咨询分会正式建立，并在中国

科学院院士贺林的牵头下，启动临床医

生的遗传咨询培训。

遗传咨询体系还要补
什么短板

随着医学遗传学成为临床医学的二

级学科以及今年6月首本遗传咨询教材

面世，遗传咨询日益引发重视，但是，要

推动遗传咨询行业发展，要完善的不仅

仅是教材和大学的学科目录。

贺林院士曾谈到，遗传咨询服务作

为医学关怀的重要组成部分，已被世界

各国广泛认可。随着基因组医学时代的到

来，遗传咨询师的稀缺性使得对遗传咨询

教育和培训成为当务之急，也成为一项专

业而非业余的工作。新成立的复旦大学医

学遗传研究院正在筹划系统进行遗传咨询

培训的工作。

“遗传咨询服务体系的构建，不仅关

乎健康，更关乎我们对生命不完美的包

容，以及对‘生命并不完美’这一观念的认

同。其实，每个人都携带着致病性变异，

只不过每个人未必知道。”卢大儒说，没有

一个生命是绝对完美的，但生命本身往往

会有自我矫正机制，来实现生命的平衡；

有些时候，某种疾病或致病基因在另外一

些环境中还具有积极的作用。例如，在我

国南方，携带地中海贫血病致病基因的人

相对基因完全正常的人更能够抵御致命

的疟疾。

此外，遗传咨询行业的完善和发展，还

需要构建完整的社会支持体系，其中包括

科研支撑体系。卢大儒谈到，当下，我国每

年的基因测序量已经达到全球数量最大，

并且近半数的遗传病患者有望找到致病基

因，如何通过数据共享构建大样本的数据

库，为遗传咨询提供更多的科学支撑，同样

需要科学界、产业界携手解决。

基因检测日趋普遍，遗传咨询及其相关的教育、培训、研究亟需跟上

完善遗传咨询服务体系，不仅关乎健康

背着书包，13岁的小张踏进了中学校

园。“我终于可以像其他同学一样挺直腰板

了！”对于新生活，小张很兴奋，她原来患有

重度脊柱侧弯，侧弯度数高达83度，脊柱

扭曲成“S”形。经复旦大学附属儿科医院

骨科团队相助，她终于拉直了自己的“扭曲

人生”。

近年，脊柱侧弯已成为继肥胖、近视之

后危害我国儿童青少年健康的第三大疾

病。在刚刚过去的这个暑假，沪上儿童专

科医院骨科迎来一波就诊高峰，尤其在脊

柱外科，问诊人数与手术量均刷新暑期纪

录。就诊量创下新高，也催生一个新问题：

如何守护儿童青少年的“第二条生命线”？

儿童青少年脊柱健康问题
日益凸显

“总感觉自己和别人不一样，担心同学

们嘲笑我。”小张的脊柱侧弯很严重，疾病

不仅导致她的脊柱外观畸形，也让年幼的

她产生了自卑的心理。不止于此，随着侧

弯进一步加深，弯曲的脊柱还会慢慢影响

她的身体活动，甚至对心肺等其他脏器和

神经造成压迫和损伤。

“不能再拖了。”心焦的父母拉着孩子

找到了复旦大学附属儿科医院骨科团队。

不到4个小时的脊柱侧弯矫正手术不仅拉

直她的身体，也拉起了她的自信心。如今，

小张的脊柱形态已得到明显改善，身体功

能也基本恢复正常。踏着新学期开学的节

点，她重返校园了。

近年，儿童青少年脊柱健康问题日益

凸显，尤其是青少年群体中，脊柱侧弯等疾

病的发病率逐年上升。暑假期间，复旦大

学附属儿科医院脊柱外科门诊周均接待量

逾200人次，较去年同期增长了约25%。“门

诊量和手术量都刷新了历史纪录。”复旦大

学附属儿科医院骨科主任王达辉说，脊柱

侧弯已成为儿童青少年常见病、多发病，主

要集中在青春期少年，“家长不要一味盯着学

习而忽略了这个阶段孩子的脊柱健康。”

儿童骨科医生间的感受很相似，在沪上

其他几家儿童专科医院，脊柱侧弯门诊就诊

人数同样画出上扬线。统计显示，儿童青少

年身体姿态最易发生异常的年龄为6至12

岁，高低肩、胸椎后凸、头部前伸及长短腿的

发生率超过50%，还有部分儿童青少年存在

多种身体姿势异常表现。干预，迫在眉睫。

并非所有脊柱侧弯都需要手
术干预

随着家长健康意识的提升，越来越多的

孩子走进了脊柱外科门诊。要注意的是，并

非所有脊柱侧弯都需要手术干预，不同的病

因，治疗方案也有所不同。

“如果侧弯幅度在20度以内，暂时无需

佩戴支具，日常生活中注意控制姿势、体态，

并加以观察即可；侧弯幅度在20度到45度之

间的特发性脊柱侧弯，可通过佩戴支具辅助

治疗；侧弯幅度超过45度就需要手术矫正。”

上海市儿童医院骨科副主任医师罗义说。

同样令医生担忧的是，部分家长担心脊

柱外科手术难度大、风险高，不敢冒险，而导

致孩子病情越拖越严重。

日前，上海市儿童医院收治了一例患儿

颇具代表性。小琪偶有腰痛，家长发现孩子

背部左低右高，到医院检查被诊断为脊柱呈

S型侧弯，幅度达到了60度。

“当时，我们医生建议立即做手术，但被

家长拒绝了。”罗义说，家长希望先保守治疗

佩戴支具矫正，没想到3个月后，患儿背部畸

形加重了，家长这才意识到手术的必要性，但

这无疑增加了手术的难度与风险。经上海

市儿童医院骨科脊柱外科团队3个多小时

的手术治疗，小琪如今恢复良好，再度“挺直

脊梁”。

“脊柱外科一度被誉为儿童骨科领域皇

冠上的明珠，家长的担忧我们很能理解。”王

达辉说，当前，在导航设备辅助下，脊柱外科

暑假期间累计为患儿置入144枚椎弓根螺

钉，全部精准到位，“家长也不必恐慌，脊柱侧

弯进展到需要手术的概率仅0.02%，绝大多

数患儿经早期干预可改变疾病预后，对身体

健康没有太大影响。”

学习再忙也要挤出活动时间

究竟是什么导致了孩子的脊柱侧弯？在

医生看来，导致脊柱侧弯的原因尚无明确结

论。“跷二郎腿、背重书包，这些虽然会对脊柱

产生影响，但不至于形成脊柱侧弯。”罗义解

释，约三分之一的脊柱侧弯患儿有家族史；三

分之二为特发性脊柱侧弯，即没有特殊原因

的脊柱侧弯，“可能小时候正常，但随着青春

期的生长，逐渐出现了侧弯。”

由于病因尚不完全清楚，定期筛查是关

键。目前，脊柱侧弯已纳入上海市学生每学

年常规体检，如果家长被告知孩子可能存在

脊柱侧弯，应带孩子到医院拍一张站立位全

脊柱X光片，进行确诊或排除。

医生提醒，孩子也要养成良好的生活方

式，综合防控。久坐是造成孩子姿态异常的

重要原因，久坐时间越长，姿态异常程度越

高，而身体活动是身体姿态健康的独立促进

因素。

“学习再忙也要抽出活动时间。”医生呼

吁，体态异常的最佳治疗手段是预防，当青少

年不得不面临过重的学业压力和过长的学习

时间时，积极改进日常出行方式、适当增加家

务劳动、参与娱乐趣味性休闲活动等均可以

降低久坐的危害，有助于青少年养成良好的

身体姿态。

刚刚过去的暑假，儿童脊柱外科问诊人数与手术量均刷新纪录

如何守护儿童青少年的“第二条生命线”

“吃块面包，精神抖擞，喝碗豆汤，活力

四射……”新学期伊始，徐汇区实验小学校

长焦轶萍收到了四年级学生李清扬写的一

首题为《吃加餐有感》的诗歌。

这首诗歌的缘起是，徐汇区实验小学作

为徐汇区的试点校，从新学期开始尝试为参

加课后服务并有需求的学生提供点心。开

学第一天，在吃过学校提供的牛角包和绿豆

百合汤后，这位学生写下了这首诗。

新学期，徐汇区中小学生的“餐盘”里，

发生了不小变化：全区76所学校推行学生

营养午餐AB制供餐，还有10所学校提供自

选午餐，覆盖十余万名中小学生。记者在

采访中获悉，徐汇是全市首个在中小学全

覆盖实施选餐的区。此外，包括徐汇区实

验小学在内的6所学校，当前正试点增设课

间点心，持续提升学生营养午餐供餐品质，

努力让每位学生吃得更安全、营养、健康。

“午餐多了一种选择，‘光盘’的学生更

多了！”午餐时间，徐汇区汇师小学校长宓莹

来到学校食堂。她告诉记者，这学期开始，

学校每天为学生午餐提供AB两种选择。

宓莹告诉记者，实施AB选餐制后，一

周营养菜谱做到每天菜品不重样，食物种

类每周至少25种，且套餐里搭配至少一种

不同主荤菜品。早在两周前，家长和学生已

经通过架构在徐汇“汇治理”上的营养午餐

选餐小程序，完成了本周的午餐选择。“在很

多家庭，AB餐的选择都是孩子和家长一同完

成的，在这个过程中，孩子们也要学会如何

选择、如何表达。”即便是刚入学的小一新

生，基本上也能准确获取自己选择的午餐。

此外，结合此前部分家长呼吁，针对学

生在学校参加课后服务，在校时间增加，容

易肚子饿的情况，徐汇区教育局也明确，试

点学校可为有需要的学生提供点心。其中，

有点心操作间的学校，可自制点心或由中央

厨房每日配送当日制作的点心到校，进行加

工、包装。选择集中配送点心的学校，应选

择独立包装的点心。

“周一：牛角包、绿豆百合汤；周二：松软蛋

糕、珍珠鲜果羹；周三：提子面包、西柚汁……”

这是徐汇区实验小学的点心菜单，内容丰

富。焦轶萍介绍，该校点心都由学校后厨烹

制，并争取做到一个月内点心不重样。

在徐汇区实验小学，点心采取自愿选择

的原则，学校90%的家长选择了每人每天5

元档的点心，根据学生实际到校情况按天计

费。参与本轮增设课间点心试点的还有徐

汇区汇师小学、高安路第一小学、徐汇区教

育学院附属实验中学、汾阳中学、华东理工

大学附属中学等其余5所学校。

徐汇区在全市率先实现午餐选餐制全覆盖，
并试点在课后服务时段提供点心

午餐多种选择，家长多份安心

在昨天国家卫生健康委举行的新闻

发布会上，中国疾病预防控制中心免疫

规划首席专家王华庆提到，随着开学季

到来，孩子们回到校园，在教室这样相对

封闭的空间里密切接触，增加了传染病

的传播概率，尤其像流感、水痘、流行腮

腺炎等呼吸道传染病传播风险更大。

莫让“开学季”成为“生病季”，医生

提醒，警惕“秋季开学病”，几个关键细节

要做好。

复旦大学附属儿科医院感染传染科

副主任曾玫昨天接受记者采访时提醒，

眼下正值夏末秋初，气温较高适宜细菌

繁殖，并且随着中秋小长假临近，家庭聚

餐和外出就餐机会增多，应关注手足口

病、诺如病毒感染等肠道传染病和细菌

性食源性腹泻风险。“在外就餐要注意食

品卫生，注意饮食饮水安全，尽量少吃生

冷、半生的海产品和水产品等食物。”曾

玫说。

从沪上几家儿童专科医院的就诊数

据来看，目前，发热、呼吸道感染性疾病

就诊病例减少，腺病毒、鼻病毒、新冠病

毒引起的呼吸道感染、手足口病、疱疹性

咽峡炎有散发流行，但按照医生既往临

床经验，开学一段时间后，儿童进入集体

生活，加之天气渐渐转凉，猩红热、流感

病毒会逐渐开始活跃，呼吸道合胞病毒、

副流感病毒等随着天气变冷，会在婴幼

儿中流行。

秋季也是流感疫苗接种高峰，那么

具体在什么时候接种疫苗最合适？在曾

玫看来，目前流感流行季尚未到来，家长

可以先等一等，“一般情况下，流感流行

高峰期从每年的11月开始，一直延续至

次年的2月，一般在10月之后接种流感

疫苗比较合适。”

曾玫同时提到，预防呼吸道合胞病

毒感染的尼塞韦单抗注射液已在沪开放

预约，适用年龄段为1岁以内婴儿，这是

一种长效单克隆抗体，并非疫苗，用药后

即刻产生保护作用。因此，她建议，打预

防针不必心急，在最合适的时间段接种，

可以起到更好的保护效果。

另一个家长关心的问题是，去年进

入秋季后，儿童肺炎支原体感染迎来就

诊高峰，今年是否会发生类似的情况？对此，曾玫表示，“大概

率不会”。她解释，肺炎支原体去年进入“流行大年”，一定规

模人群感染后建立起群体免疫屏障，加之感染过后产生的抗

体也可保护一段时间，因此今年的肺炎支原体不会如去年那

般“来势汹汹”。

她同时提醒，家长要关注孩子的健康状况，如出现发热、

吐泻等不适，应暂缓上学，必要时及时到医疗机构就诊，“如果

只是普通感冒，不建议盲目使用抗菌药物，可给予一些对症处

理；同时加强休息，不建议带病上课，一是给身体休息恢复的

时间，另外也防止将疾病传给他人。”孩子在日常生活中也要

养成良好的生活习惯，规律作息，适度锻炼，健康饮食，调整心

态，以适应开学的学习生活。
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本报讯（记者吴金娇）引起呼吸道感染的病原体复杂多
样，给全球公共卫生健康带来威胁，迫切需要快速有效的诊断

方法。日前，中国科学院上海微系统与信息技术研究所赵建

龙、贾春平团队联合上海海洋大学卞晓军团队，开发了一种集

成微流控芯片。该芯片能高效、灵敏地同时检测12种常见呼

吸道病原体，实现从样本到结果的快速全自动化诊断流程，为

现场多重病原体检测提供了一种有前景的分子诊断平台。近

期，相关研究发表在国际学术期刊《分析化学》上。

“这项创新技术的核心在于其高度集成化的设计。它整

合了磁珠核酸提取与纯化、声流驱动混合、液体等量分配以及

多重PCR扩增和原位荧光检测等多个步骤，实现了样本处理

到结果分析的全自动化流程。”卞晓军介绍。

该芯片能在大约35秒内实现磁珠的高效混合。“这一成

果不仅提高了检测效率，也大大缩短了诊断时间，整个检测过

程仅需约70分钟，其多重病原体分析能力、灵敏度和速度均

优于现有的大多数微流控芯片分子诊断方法。”卞晓军说，芯

片提供的更为快速、准确的诊断信息，将为疾病的控制和治疗

争取更多的宝贵时间。

从样本到结果全自动化诊断

集成微流控芯片高效检测
  种常见呼吸道病原体

脊柱侧弯已成为

继肥胖、近视后危害

我国儿童青少年健康

的第三大疾病。

左图：复旦儿科

骨科团队手术中。

（院方供图）

日前，上海金山区消防救援局联合区应急管理局走进辖区海棠小学，通过先进装备展

示和实战演练相结合的方式，增强学生们的安全意识，提升自我保护能力。图为小朋友在

消防员的辅导下操控消防“机器狗”。 本报记者 赵立荣 通讯员 吉飞摄影报道

科技赋能共筑校园安全

■本报记者 李晨琰


