
黄荷凤院士等牵头，国内首部针对生育人群的携带者筛查专家共识发布

携带者筛查，让生育更安心
因本报记者 陈祎琪 实习生 阚宇轩
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古语有云，“上医治未病”，其强调

了早发现、早干预，避免疾病发生的

“预防为主”“防大于治”的理念。如今，

这种理念尤其适用于病因明确、表型

严重、难以治愈、致死致畸致残的单基

因遗传病，特别是隐性单基因遗传病

的出生缺陷防控。而针对隐性单基因

病的携带者筛查技术则是这种理念在

临床实践方面的重要体现。

近日，由中国科学院院士、复旦大

学生殖发育研究院教授黄荷凤和复旦

大学附属妇产科医院遗传中心研究员

徐晨明牵头，由中国妇幼保健协会生

育保健分会组织专家编写的《针对生

育人群的携带者筛查实验室和临床实

践专家共识》（以下简称共识）在《中华

生殖与避孕杂志》网络版发布。

据悉，这是国内首个针对生育人

群这一特殊群体进行携带者筛查的实

验室和临床实践专家共识，对提前明

确生育风险、通过生育指导规避遗传

缺陷患儿出生、减轻患儿家庭负担和

社会负担具有重要意义。

出生缺陷影响全球人口健康

出生缺陷在全球范围内都是影响

人口健康水平的公共卫生问题，也是

导致胎儿、婴幼儿死亡和先天残疾的

主要原因。

单基因遗传病是造成出生缺陷的

重要原因之一。由于多数常染色体隐

性与 X连锁遗传病在胎儿期没有明显

的异常表现，携带者父母也没有相关

疾病的家族史，因此直至生育隐性单

基因遗传病患儿之后，夫妻的生育高

风险状态才会被发现，即夫妻同时是

某个常染色体隐性遗传病的携带者或

女方为某个 X连锁遗传病的携带者。

据估计，约 2%~4%的无家族史育

龄夫妻属于生育某种隐性遗传病患儿

的高风险夫妇。对于这类人群，如果在

备孕期或孕早期就检测夫妇双方携带

情况，并对其进行遗传咨询及生育选

择指导，就有可能降低此类疾病的生

育风险。而这一过程就是携带者筛查

检测。

携带者筛查最早可追溯到 20 世

纪 70 年代，早期的携带者筛查主要是

针对特定疾病高危人群的单一疾病筛

查，并取得了很好的防控效果。随着高

通量测序技术的快速发展，携带者筛

查逐步实现了从单一疾病向多种疾

病、从特定高危种族人群到泛种族普

通人群的转变。自 2013 年以来，美国

医学遗传学与基因组学学会等国际专

业协会连续发布了多版指南或声明，

指导和推进多种疾病携带者筛查的临

床应用。

在国内，截至目前虽然已有不少

扩展性携带者筛查在中国人群的应用

研究，但尚缺乏针对中国人群携带者

筛查的适用人群、疾病选择、实施策

略、实验室检测和遗传咨询等核心内

容与关键问题的指南或者共识。为此，

中国妇幼保健协会生育保健分会组织

国内临床专家、辅助生殖专家、遗传学

专家及实验室技术专家，基于中国人

群携带者筛查的临床实践研究成果，

结合我国的实际情况，就开展携带者

筛查的实验室检测和临床实施过程中

的核心内容与关键问题形成共识意

见，以促进携带者筛查技术的良性发

展和规范应用。

携带者筛查临床效用良好

本共识包括四部分，分别为适用

人群、疾病的选择及筛查策略，实验室

检测流程及报告解读，携带者筛查的

遗传咨询和总结。

在适用人群上，共识强调，携带者

筛查可推荐给所有有生育意愿、期望通

过携带者筛查评估生育隐性遗传病患

儿的夫妇，包括备孕期夫妇、孕早期夫

妇及打算接受配子捐赠的辅助生殖人

群。所有适用人群，应在备孕期或孕早

期被告知携带者筛查检测技术的存在。

需要注意的是，对于有疑似遗传

病家族史或本身为疑似遗传病患者的

受检者，应首先考虑针对先证者进行

诊断性检测，以明确先证者具体的遗

传学病因。即使怀疑的疾病属于携带

者筛查的目标疾病，也不建议以携带

者筛查取代诊断性检测。对于除怀疑

疾病以外的其他携带者筛查范围内的

疾病携带情况及后代的患病风险评

估，可以在知情同意的前提下考虑携

带者筛查。

在疾病选择上，携带者筛查应仅

限于常染色体隐性或者 X 连锁遗传

病，共识建议暂不考虑常染色体显性

遗传病、线粒体遗传病、成年期发病的

单基因遗传病等类型疾病。疾病筛选

时主要考虑基因的临床有效性、疾病

严重程度、携带者频率、筛查疾病数量

四大因素。

共识指出，筛选的目标疾病并不

是越多越好，由于我国各地的经济发

展、医疗基础、教育水平等存在显著的

差异，因此不建议在全国范围内实施

统一内容的较多疾病种类的携带者筛

查，而应结合提供携带者筛查的医疗

机构和当地的实际情况，包括遗传咨

询能力、转诊产前诊断及辅助生殖的

资源等进行个性化考虑。

此外，携带者筛查的遗传咨询包

括检测前咨询和检测后咨询，均由受

过专业培训的临床医生或遗传咨询师

提供，其目的是提供风险评估、支持、

教育和资源，以促进咨询者做出最符

合家庭需求和价值观的决策。

其中，检测前咨询提供携带者筛

查的目的、意义、检测方法、检测范围

及局限性等内容，以及可能的检测结

果，并向他们解释可用的生殖选择；检

测后咨询则告知检测结果、描述相关疾

病的临床性质、建议生殖伴侣的检测和

计算妊娠后生育的患儿风险。但需要注

意的是，携带者筛查不应变相地作为胎

儿选择的工具，而应强调该技术在提供

自主生殖选择中的价值和作用。

作为降低出生缺陷的一级和二级

预防技术，携带者筛查已被证实具备

良好的临床效用。随着高通量测序技

术的发展，临床上也越来越容易实现

多种疾病的同时筛查。同时随着对疾

病认识的加深、技术的进步及社会的

发展，共识指出，疾病的入选标准可能

也需随之改变，因此应该鼓励进行更

多的探索性研究，以完善携带者筛查

的策略，促进携带者筛查在出生缺陷

防控领域的应用与发展。
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