
多基因风

险和临床风险

联合评估指导

心血管疾病防

治决策。

近日，中国科学院院士、国家心血

管病中心教授顾东风和该中心教授鲁

向锋团队建立了我国首个冠心病多基

因风险评分模型，并系统评价了其在冠

心病精准预防中的应用价值。该评分可

提升冠心病发病风险预测和临床风险

分层能力，有助于冠心病的早期预测预

警和精准防治。研究成果近日在线发表

于《欧洲心脏杂志》。

有效预测冠心病发病风险

《中国心血管健康与疾病报告

2020》（简称《报告》）显示，我国心血管

病患病率处于持续上升态势，目前患病人

数约 3.3亿，其中冠心病为 1139万人。

此前，有关全球疾病负担的一项研

究提示，1990~2017年间，全球增加的冠

心病死亡病例中，中国占比 38.2% 。

2017年，中国冠心病死亡人数较 1990

年增加了 111.7万，增幅达 184.1%。

冠心病已经成为全球和我国居民

的最主要死因之一，并受个体遗传、代

谢以及不健康生活方式等因素的影响。

近十年来，基因组学研究发现大量心血

管疾病相关易感基因。然而，这些遗传

信息预测个体发病风险以及指导临床

实践的价值尚未阐明。

该研究整合了中国、日本、韩国、新

加坡等 26万东亚人群冠心病基因组数

据，鉴定了影响中国和东亚人群冠心病

及其主要危险因素的 540 个遗传变异

和这些遗传变异的作用强度，构建了适

合我国和东亚人群的冠心病多基因风

险评分模型，并在我国前瞻性随访 20

年的 4 万多人群队列中评价和验证其

对冠心病的预测价值。

研究发现，该冠心病多基因风险评分

系统能够有效预测冠心病发病风险，描绘

个体随年龄增长的发病轨迹。高遗传风险

者（评分最高的 20%）发生冠心病的风险

是低遗传风险者（评分最低的 20%）的近 3

倍，两组人群冠心病终生发病风险（到 80

岁时）分别达 15.9%和 5.8%。如果高遗传

风险者同时伴有冠心病家族史，那么冠心

病终生发病风险将高达 27.7%。

同时，该研究进一步结合现行《中

国心血管疾病风险评估与管理指南》评

价了多基因风险评分的应用价值，发现

多基因风险评分可以显著改善传统临

床风险的分层能力，尤其是对于传统

中、高临床风险患者临床决策的制定具

有重要指导意义。

可实现早期风险评估

目前，现行指南对中等传统临床风

险患者缺乏明确的干预建议，研究人员

认为，如果该类人群合并高遗传风险，

应启动生活方式和药物干预。而高临床

风险个体同时伴有高遗传风险，则亟须

强化生活方式和药物治疗等干预。

为了便于指导防治实践，该研究还

制定了不同性别和年龄组人群的可视

化风险评估量表图。

研究人员表示，相比于传统的临床

危险因素，该评分系统的优势在于可

在生命早期、传统危险因素尚未出现

之前进行风险评估，并且终生不变。该

研究解码基因组遗传信息建立我国居

民冠心病高危人群早期筛查的实用性

评估工具，并提出不同遗传和临床风

险人群的心血管健康管理路径和方

案，《欧洲心脏杂志》同期对该评分工

具在预防和临床实践中的应用价值进行

了重点述评。

据悉，基于该研究成果，相关团队

已经研发了心血管疾病遗传风险检测

芯片，实现了重大科技成果转化，正推

广应用于冠心病早期发病风险预测、高

危人群筛查和健康管理，有助于提升我

国心血管疾病危险因素管理能力和精

准防治水平，对于降低我国冠心病等疾

病负担具有重要意义。
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我国首个冠心病多基因风险评分模型建立
因本报记者 张思玮

本报讯 为进一步加强全国罕见

病诊疗协作网的管理，全面落实协作

网各项工作任务，提升我国罕见病整

体诊疗能力，由全国罕见病诊疗协作

网办公室主办的全国罕见病诊疗协作

网视频工作会议于 2 月 26 日在北京

召开。工作会议由全国罕见病诊疗协

作网办公室副主任、中国罕见病联盟

执行理事长李林康主持。

因新冠疫情原因，本次工作会议

以线上线下相结合方式召开。线下会

场设在北京协和医院，各省区市卫生

健康委员会、牵头医院和成员医院代

表线上参会。

工作会议后，以“因罕而聚 明天

更好”为主题的第十五届国际罕见病

日系列活动举行。在主旨报告环节，

四川大学华西医院党委副书记兼纪

委书记程南生以《罕见病国际合作》

为题、国家儿童医学中心（北京）罕见

病中心主任张国君以《深化区域协作

模式，助力罕见病早诊早治》为题作

了主旨报告。

与会专家表示，此次活动以罕见

病患者为中心，聚焦提升基层罕见病

诊疗能力，应用临床案例进行远程会

诊、实战教学和经验分享，是探索罕见

病分级诊疗的一次成功实践，有助于

提升我国基层罕见病诊疗水平，助力

健康中国建设。 （辛育航）

全国罕见病诊疗协作网工作会议召开
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