
6月 25 日上午 8点 36分，一声响

亮的啼哭让浙江大学医学院附属妇产

科医院（以下简称浙大妇院）湖滨院区

产科手术室迎来了意义非凡的一刻。

在中国科学院院士、浙江大学医学院

院长黄荷凤团队的全程监护下，莺歌

（化名）通过剖宫产顺利诞下一名 2515

克的女婴。

据悉，这是国内首例应用乳腺癌

单基因胚胎植入前遗传学检测（PGT）

结合多基因风险评分（PRS）的综合性

评估模型的试管婴儿，标志着我国在

遗传性肿瘤源头防控领域取得了重要

进展。

阻断遗传风险：
改写家族遗传史的“生命奇迹”

莺歌的求子之路，一开始似乎就

布满了阴影。

她因子宫腺肌症、子宫内膜异位

症导致原发不孕，并伴随有良性的右

乳导管内乳头状瘤。更让人担心的是，

莺歌的外婆患有输卵管癌，舅公患肝

癌去世，母亲因卵巢癌和乳腺癌也做

过手术，莺歌本人也携带有 BRCA1基

因突变（该基因使女性携带者 70 岁前

患乳腺癌风险高达 44%～78%）。

虽然已知 BRCA1 和 BRCA2 等

罕见基因变异会增加患乳腺癌的风

险，但这些变异只占家族性聚集性乳

腺癌病例的一小部分。全基因组关联

研究（GWASs）已经成功发现一些与乳

腺癌易感性相关的遗传变异位点，

PRS 可以综合多个易感位点的效应，

构建肿瘤风险预测模型，以评估个体

肿瘤的发生风险。

有没有办法从单基因到多基因，

进一步降低癌症风险呢？

赋能研究：
用大数据筛查提高准确性

为了帮助莺歌，也为了更多像莺

歌这样被癌症阴影笼罩的家族，黄荷

凤提出了创新思路———在辅助生殖过

程中，通过多基因遗传风险评分方法，

对胚胎进行多基因疾病遗传风险评

估，筛选疾病风险最低的胚胎移植，从

而实现多基因遗传病的一级防控。

在构建能够准确预测疾病发生的

PRS模型时，黄荷凤又创新性地提出，

用 AI大数据为研究赋能。

研究团队利用 UK Biobank中近 2

万例女性乳腺癌患者样本和约 24 万

个对照样本的遗传信息和样本信息，

构建了乳腺癌 PRS 模型；再基于东亚

人群的位点特异性权重，结合中国人

群乳腺癌遗传特性，对该 PRS 模型进

行校正，构建中国人群特异性乳腺癌

的 PRS 模型，以弥补常规建立的 PRS

模型在欧洲人群中预测较为准确，而

在非欧洲队列中准确性有限的短板。

经过长达数月的攻关，一个结合

PRS、乳腺癌易感基因罕见致病变异

以及乳腺癌家族史的乳腺癌终生风险

评估综合模型终于构建完成。基于该

模型，可预测乳腺癌终生风险。

2024年 11月，在治疗子宫内膜相

关疾病后，莺歌体内被移植了一枚经

过严格评估的低风险胚胎，并最终成

功怀孕。

守护生命起点：
创新赋能优生优育健康中国

宝宝在宫内的生长总体顺利，但

由于莺歌在孕期出现了绒毛膜下血

肿，不具备做羊水穿刺的条件，所以浙

大妇院运用了新一代无创产前筛查技

术（NIPT2.0）进行产检。这一技术通过

新型的探针杂交靶向捕获高通量测序

和生物信息学算法的创新，提高了染

色体非整倍体及染色体微缺失 / 微重

复检测的准确性，既能检测常见染色

体变异，又能检测单基因病。莺歌顺利

通过了这项筛查。

这场跨越两年多的生

命接力，不仅改写了一个

家庭的命运，也是黄荷凤

团队“从生命源头降低慢

病、癌症风险，阻断遗传

性出生缺陷”探索之路上

的一次新进展，更标志着

我国在生殖医学与遗传

病防控领域较高的国际

地位。

从“阻断遗传性乳腺癌”到“守护

子代全生命周期健康”，“莺歌这个案

例不仅是医疗技术的成功，更是医学

理念的创新”。浙大妇院副院长罗琼介

绍：“我们通过多基因风险评估，将慢

病和肿瘤等疾病防控关口前移至胚胎

选择阶段，实现从‘治已病’到‘防未

病’的突破，是 AI 赋能生命早期防控

慢病的一大重要创举。”

提升人口质量：
精准防控慢性疾病是关键一步

“某些癌症具有家族聚集性倾向。

如果一个家系中较多成员在相同或不

同器官发生恶性肿瘤，就更推荐其在

生育前进行风险评估。”黄荷凤建议，

有家族遗传病（如家族中有多人罹患

恶性肿瘤）又有生育计划的适龄人群

可以通过运用综合模型风险评估，预

测子代患有多基因遗传病的风险，预

防肿瘤易感子代的出生，从源头防控

出生缺陷。

浙大妇院常务副院长张丹说：“通

过 AI 赋能科技创新和临床转化，我

们不仅能治疗疾病，更能前瞻性地

‘计划健康’。对于慢性疾病如糖尿

病、恶性肿瘤如乳腺癌等多基因遗传

病，实现精准的风险防控，是提升中

国出生人口质量、减轻社会疾病负担

的关键一步。”

黄荷凤表示，未来团队将持续聚

焦生殖遗传、发育源性疾病、出生缺陷

防控等研究方向，继续开发其他多基

因病综合模型风险评估的 PGT 技术，

揭示遗传性疾病 /发育源性疾病的机

制，实现出生缺陷的源头防控。
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我国遗传性肿瘤实现源头防控
全国首例基于“乳腺癌综合风险 预测模型”的健康宝宝出生
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因本报记者 崔雪芹 通讯员 吴雅兰

黄荷凤（左二）团队为产妇实施剖宫产手术。程林 /摄
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