
“我自己是一个科学家，也是一名

医生，‘医生－科学家’是医学和科学之

间的桥梁，我的研究集中在怀孕前的检

测和癌症筛查，可以说是在人生最初和

最后来帮助患者。”近日，中国科学院院

士、香港中文大学候任校长卢煜明在接

受《医学科学报》采访时说。

卢煜明是全球无创产前基因检测的

奠基人，被誉为“无创产检之父”，他在

2011年推出的突破性“无创性产前检测技

术（NIPT）”，如今已在超 90个国家落地应

用，每年为全球孕妇提供了累计超 1000

万次标准治疗的无创产前检测。

创新性发现胎儿游离

唐氏综合征也称为 21- 三体综

合征，是最常见的染色体异常疾病之

一。患者存在智力障碍、生长发育迟

缓和特殊面容等问题，目前尚无有效

的治疗方法。因此，通过产前检测预

防患儿的出生，一直是产前遗传学的

重要任务。

传统的产前筛查方法主要包括

血清标志物检测和超声筛查。血清标

志物检测通过测定孕妇血清中的某些

蛋白质激素水平，结合孕妇的年龄和

体重等信息，评估胎儿患唐氏综合征

的风险。超声筛查则通过检查胎儿的

结构和发育情况，寻找与唐氏综合征

相关的软指标。

然而，这些方法都存在一定的假阳

性率和假阴性率，无法为孕妇提供百分

百准确的诊断结果。

随着医学遗传学的发展，羊水穿刺

和绒毛取样等侵入性产前诊断技术应

运而生。这些技术通过采集胎儿的细胞

样本来直接分析胎儿的基因组，准确率

极高。但它们属于侵入性检查，存在一

定风险，如感染、出血和胎儿损伤等。这

些风险使得许多孕妇在面临产前检测

时犹豫不决，甚至选择放弃检测。

卢煜明一直在思考，能否找到一种

既安全又准确的方法实现产前检测。

1997 年，卢煜明在《柳叶刀》杂志

上发表了一篇开创性的论文，揭示了孕

妇 外 周 血 中 存 在 胎 儿 游 离 DNA

（cfDNA）的现象。这一发现为无创性产

前检测提供了理论基础和技术可能。

卢煜明研究团队发现，在孕妇的外

周血中，除了孕妇自身的 DNA，还存在

一小部分来自胎儿的游离 DNA。这些

DNA片段主要来源于胎盘滋养层细胞

的凋亡，并通过母婴血液循环进入孕妇

的外周血。通过特定的技术手段，如高

通量测序和生物信息学分析，可以准确

地检测到这些胎儿 DNA，并对其进行

测序分析。

“无创性产前检测技术的核心就在

于如何高效、准确地分离和分析孕妇外

周血中的胎儿 DNA。”卢煜明表示。

产前诊断的“中国突破”

随着高通量测序技术的飞速发展和

测序成本的逐步降低，无创性产前检测技

术开始进入临床应用阶段。香港中文大学

医学院作为无创性产前检测技术的发源

地，一直在这一领域保持领先地位。卢煜

明研究团队与临床团队紧密合作，不断优

化无创性产前检测技术的流程和算法，提

高其准确性和可靠性。

卢煜明表示，无创性产前检测技

术的临床应用，为孕妇和胎儿提供了

更为安全和可靠的产前检测方案。与

传统的产前筛查和侵入性产前诊断相

比，无创性产前检测具有诸多优势。

首先，无创性产前检测是一种非

侵入性的检测方法，不会对孕妇和胎

儿造成任何伤害。孕妇只需抽取外周

血样本，无需进行羊水穿刺或绒毛取

样等高风险操作，从而大大减少了并

发症和感染的风险。

其次，无创性产前检测具有较高

的准确性和可靠性。通过高通量测序

和生物信息学分析，可以准确地检测

到胎儿 DNA 中是否存在染色体异常

和其他遗传性疾病。其准确率远高于

传统的产前筛查方法，甚至可以与侵

入性产前诊断相媲美。

癌症早筛的“中国智慧”

除了在产前诊断领域取得重大突

破外，卢煜明还将目光投向了癌症早筛

领域。

“癌症是一种严重的疾病，如果能

够在早期发现并进行干预治疗，那么患

者的生存率将会大大提高。”卢煜明表

示，传统的癌症筛查方法往往存在灵敏

度不高、特异性不强等问题，导致很多

早期癌症患者被漏诊或误诊。

卢煜明开始探索利用新一代高通

量测序技术进行癌症早筛的可能性。他

带领团队对大量癌症患者的血液样本

进行分析，发现了一些与癌症相关的基

因突变和表达异常。

“这些基因突变和表达异常可以

作为癌症早筛的标志物。”卢煜明说，

通过检测这些标志物的存在和变化，

就可以判断一个人是否患有某种癌症

或存在患癌风险。

基于这一发现，卢煜明团队开发

了一系列基于新一代高通量测序技术

的癌症早筛产品，主要针对肺癌、肝

癌、乳腺癌等多种常见癌症。这些产品

不仅具有高度的灵敏度和特异性，而

且操作简便、易于推广。

“我们的癌症早筛产品可以在早

期发现癌症患者，为他们提供及时的

治疗和干预，从而提高他们的生存

率。”卢煜明表示，这一技术的出现，有

望改变癌症筛查和治疗的现状，为更

多的癌症患者带来希望。

卢煜明还带领团队发现，一些基

因突变和表达异常与癌症的发生和发

展密切相关。这些发现不仅为癌症的

精准治疗提供了新的思路和方法，也

为癌症的预防和控制提供了新的策略

和手段。

“我们的研究不仅关注癌症的早筛

和治疗，还关注癌症的预防和控制。”卢

煜明希望，通过团队的努力，能够为癌

症的防治工作做出更大的贡献。

卢煜明：无创产检技术的“中国方案”引领世界
因本报记者 张思玮

院士之声
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