
每天进病房的时候，都会看到那么多患者等着你，渴望和你交流。患者

出院的时候，送他们离开，患者感激的神情让人难忘。偶然在路上遇到昔日

的患者热情地打招呼，那种快乐和满足就能支撑我们一直走下去。

在成长的路上不要急于求成。每个人成长轨迹都不一样，前进的关键不

是速度，而是发自心底的那份“喜欢”。带着这份热忱，做起事来也不会觉得

太累。相信能走到这里，大家都具备解决问题的实力，而破解问题只是或早

或晚的事。人生总有不同的阶段，不用特别着急。

2019 年 6 月，北京大学第三医院

（以下简称北医三院）迎来一位健康可

爱、能歌善舞的小“客人”———欣欣。看

到欣欣的到来，北医三院院长乔杰从放

满文件的办公桌后快步迎了出来，她抱

起欣欣凝视交流。这次重逢距离上一次

两人相见，已经过了 5年。

这一切还要从欣欣的哥哥所患的

“怪病”说起。她的哥哥自出生就面容特

殊，前额隆突、鼻梁扁平、嘴唇突起，没有

汗腺、没有毛发，也没有长出牙齿。为了

生育一个健康的孩子，欣欣的父母多方

打听，决定到北医三院寻医问药。最后，

在乔杰团队的精确诊断与治疗下，这家

人终于迎来健康的宝宝———欣欣出生。

守护生命健康起源，探索精神

乔杰团队经过对一家人的基因测

序，诊断欣欣的哥哥患有 X 连锁少汗型

外胚叶发育不良（X LH ED），源于母亲

X 染色体上 ED A 基因上的一个碱基突

变（ED A cT 1079G）。这是一种发生率只

有十万分之一的罕见病，患病的孩子除

面容特殊，还伴有智力低下、不能站立、

生活不能自理等一系列问题。

2008年，欣欣的父母几经辗转，慕

名来到北医三院生殖医学中心找乔杰咨

询。可惜的是，欣欣父母的第一次尝试

失败了。

“当时的基因诊断技术，只能对地中

海贫血、血友病等少数几种了解得比较透

彻的单基因疾病进行筛查。”乔杰表示，那

时的主流方法无法对这种单个位点进行

精密检测，想拥有一个健康的孩子，仍然

要靠运气。

这次失败并未让乔杰失去信心，

反而更激发了她对胚胎植入前遗传诊

断（PG D）研究的决心。2013 年，乔杰

团队与北京大学合作在世界范围内率

先开展“单个卵母细胞全基因组测序”

研究，应用单细胞基因组高通量测序

技术（M A LB A C）分析了人类单细胞

卵母细胞的基因组，通过分析卵母细

胞的两个极体细胞推断获得卵母细胞

本身的全部基因组信息，成果发表在

国际著名学术期刊《细胞》上。这项研

究让胚胎单细胞基因组测序技术有了

突破性进展。

“这个成果的创新点是通过分析患

者的胚胎细胞，既可检测致病基因突变

位点，又能检测全基因组范围染色体异

常。”乔杰说，染色体异常（即染色体层

面上的拷贝数变异）是流产及许多遗传

性疾病的主要病因。这为多种遗传性罕

见疾病的 PG D 技术提供重大支撑，少

汗型外胚层发育不全也位列其中。

得知此消息后，欣欣父母再次找到

乔杰。

2014年 1月，通过辅助生殖技术，

欣欣的父母获得 5枚囊胚，通过极体联

合囊胚活检检测，有三枚不携带致病基

因，但其中一枚染色体异常，最终确定两

枚既不携带致病基因、也没有染色体异

常的“好”胚胎。

2014年 3月，欣欣妈妈移植其中 1

枚胚胎后顺利妊娠。同年，欣欣健康诞

生。她是世界首例经 M A LB A C 胚胎遗

传学诊断技术筛查的健康试管婴儿。而

这种更早期的产前诊断技术，有效避免

中期引产，防止新生儿出生缺陷。目前，

这项技术已使世界上 1000多个深受遗

传病困扰的家庭获益。

守护生命健康起源，以人为本

如今，北医三院生殖医学中心几乎

是面临生育困境患者的最后一站。

“我们理解这些患者的痛苦，这也是

我们技术创新的动力。然而，这当中的

很多患者，只需要有针对性地进行简单

的不孕症治疗，或者采用常规的辅助生

殖技术。面对这类患者，我们会出具书

面的诊疗意见，建议他们回到当地生殖

医学中心治疗。”乔杰说道。

目前，北医三院生殖医学中心年门

诊量达到 50余万人次，但真正在本院实

施辅助生殖技术的只有 1万人次左右。

因此，乔杰团队的一个很重要的职责就

是，让基层医院医生正确理解和全面掌

握生殖医学。

何谓对生殖医学的正确理解？在乔

杰看来，最理想的是让患者自然怀孕。

这就需要调整患者的全身状态，有针对

性地解决排卵或输卵管不通等问题。因

此北医三院会面向基层进行专门的腔镜

技术培训。如果仍然不能解决问题，才

会考虑应用辅助生殖技术。

在面向中国同行普及规范安全的生

殖医学技术时，乔杰反复强调：“生殖医

学不等于试管婴儿技术。希望你们能够

完整地掌握生殖医学，而不是去掌握试

管婴儿技术。”

守护生命健康起源，从预防开始

纵然已经在生殖医学奋斗了 30年，

乔杰仍会不断“回头看”，凝练医学发展

的独特规律。“我们在生殖医学领域走

得越远，越不能陷入到具体问题中，反而

有必要反思问题发生的原因。应该想办

法让更多的生育难题不发生或少发生。

预防医学正是当前中国医疗服务体系中

的薄弱环节。”

“全球出生缺陷形势严峻，即使在

发达国家出生缺陷发生率也有 2% ～

3% ，我们目前作为发展中国家形势更

严重一些，所以需要更多办法加以解

决。出生缺陷目前有三级预防体系。三

级预防是出生以后再去治疗，对患者

很多时候没有更好的帮助办法，二级

预防是中期引产，对母亲来说非常痛

苦，一级预防是特别注意有遗传病家

庭，包括婚前的咨询、孕前的咨询、产

前的咨询，最好在胚胎植入前就做遗

传学诊断。因为对遗传病来说，药物治

疗目前成本高、效果差，所以从源头预

防是最重要的。”乔杰说。

所以，继 M A LB A C 技术之后，乔

杰团队又探索利用 M A SA LA 技术，

将突变位点、连锁分析加上染色体整

倍性信息通过低深度测序一次性获

得，不仅能检测胚胎单基因遗传病基

因，同时能对染色体异常进行诊断。这

种胚胎检测技术在检测的效率、准确

性以及检测成本上，相对于其他检测

技术具有显著的优越性。这也标志着

我国胚胎植入前遗传学诊断技术已处

于世界领先水平。

乔杰介绍道，目前已知单基因遗传

病超过 7000种，现在有几百种遗传病可

以在胚胎植入前进行遗传学筛查及明确

诊断，从而帮助更多家庭实现优生优育。

“希望在不同领域激发新的研究切入点，

让我们对人类生殖的奥秘了解更多，帮

助更多不孕和遗传病家庭。”

乔杰：做生命起源健康“守门人”
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人物

乔杰：中国工程院院士，北京

大学党委常委、常务副校长、医学

部主任，北京大学第三医院院长，

中国科学技术协会全国委员会副

主席，教育部科学技术委员会生命

医学部主任委员，国家妇产疾病临

床医学研究中心主任，中国女医师

协会会长，中国医师协会生殖医学

专业委员会主任委员。
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