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1 　与 DNA 检测相关的教育问题

　　随着分子遗传学和基因组学领域的快速进展 ,

DNA 检测在不展开地扩展 ,并为疾病的防治创造了

机会。同时 ,也需要立即对公众和医务工作者进行

DNA 检测的再教育。过去 ,DNA 的检测主要由临

床遗传病学专业人员提出检测申请。这对减少不恰

当的 DNA 检测起到了积极的作用 ,同时保证了大

部分 DNA 检测所必须的遗传咨询。但是随着 DNA

检测快速扩展及将来检测频率的增加 ,将每个 DNA

检测限制在临床遗传学家手中的情况将越来越难维

持。这一状况必须引起普通临床医生的重视 ,他们

应更加关注遗传学及基因组学新的发展 ,了解 DNA

检测技术 ,掌握如何有效选择和使用这些检测 ,并将

有关新知识融入他们的临床实践。在有选择地使用

DNA 检测时 ,还必须向受试者说明检测的局限性 ,

帮助他们消除不现实的期望。另外 ,普通医生还必

须懂得遗传咨询的概念 ,应用最新的知识解释检测

结果 ,并为病人和具有发病风险的家系成员提供

咨询。

更新必要的遗传学及基因组学知识对普通医生

来说并不容易 ,这些医生常常缺乏在此领域正规的

训练 , 不明确他们在遗传学领域中所扮演的角

色[1 ] 。要解决这个问题可通过传统的医学继续教

育 ,如通过集中短期学习班或研讨班来传授知识 ,并

在普通医生和遗传病学专家间建立协作关系。亦可

以通过“点击学习”(网络资源如美国国家健康职业

教育联盟[8 ] ) 或根据个人的时间和速度 ,以问题为

导向的学习从而更新术语和概念。其他方法还包括

应用计算机模拟程序[2 ]和参与在“初级卫生保健中

推广遗传学”的计划等[3 ,9 ] 。

我们还应将注意力放在医学生身上 ,让大量的

遗传学和基因组学的新知识加入医学课程中去。教

育新一代临床医生学会应用分子遗传学和基因组学

获得的知识和工具 ,还有很长的一段路要走。疏忽

对医学生和医务人员的教育 ,将很容易损害公众对

遗传 DNA 检测的信心 ,并造成误解 ,尤其是对常见

复杂性疾病的易感性检测。

对病人和社区大众也应开展遗传学和基因组学

的宣传和教育。要使患者和公众正确认识基因组信

息的本质及其局限性。只有具备这方面的知识 ,才

能使他们根据自己健康的需求而作出知情决策 ,即

是否接受 DNA 检测。印刷品、网络和视频式教育

产品需进一步开发并使其易于获取。在社区中 ,高

中生也是非常有价值的教育目标 ,因为这些学生是

未来基因组信息的受益者和使用者。

2 　伦理、法律和社会方面的争端

　　探索伦理、法律和社会方面的问题 ,一方面有利

于合理应用日益增加的 DNA 检测 ,尤其是在网络

信息时代 DNA 检测可避开医生而“按键可得”;另

一方面有利于减少与 DNA 检测有关的不良作用 ,

包括所需付出的个人和社会的代价。在 DNA 诊断

进入市场同时 ,应建立有关的调控机制 ,保证 DNA

检测的有效性 ,从而防止检测的滥用。如在澳大利

亚 ,针对一系列广泛涉及社区关注的问题包括基因

检测 ,政府颁布了“本质上属于你的 ———澳大利亚保

护人类遗传信息”的文件[10 ] 。在这个文件中并未提

出用新的法律作为解决问题的办法 ,但确立了包括

中心调控体在内的框架 ,该调控体将对遗传 DNA
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检测可能出现的问题进行及时地、前瞻性地论证。

确定什么样的 DNA 检测符合临床和伦理的标

准很重要。Burke 等人[4 ]基于以下 2 条标准给我们

提供了有用的指南 :临床有效性 ———用某一检测方

法预测特定临床结果的准确性 ;防治的实用性 ———

针对由检测所确定的某病情或危险状态是否存在有

效的治疗。

①对于 DNA 检测仅有高度临床准确性而无有

效治疗的疾病 ,如亨廷顿病的临床前诊断 ,需对受试

者给予充分的非导向性咨询以确保他们知情、自主

地决定是否进行该项检测。②对于 DNA 检测不仅

具有临床准确性而且可获得有效治疗的疾病 ,如苯

丙酮尿症 ,则应确保所有的高危人群都能获得该项

检测。③对于 DNA 检测只有有限的临床准确性且

无治疗措施 ,如早老性痴呆的 Apo E 的检测 ,从伦理

角度不应进行该项检测。一般认为 ,对那些无症状

的年幼儿童进行该类 DNA 检测是不道德的。④对

于 DNA 检测虽仅具有限的临床准确性 (或低外显

率) ,但与有效的预防性治疗相关 ,如血色素沉着症

(haemochromatosis) ,受试者可在负面效应与改善健

康状况之间权衡作出决定。

从伦理角度出发 ,假如需要进行基因检测 ,尤其

是预测性检测 ,那么所有有关该特定检测的最新信

息应在知情同意书上列出[5 ] 。应向受试者说明

DNA 检测对于判断是否患病是一个概率问题 ,患病

危险度的估计不仅涉及个人 ,而且也涉及其亲属。

DNA 检测有局限性 ,并不可能包罗万象。要注意获

得检测结果后可能引起的社会心理后果。同时应保

证向受试者提供有关预防性干预的信息 ,提供有效

的咨询、支持照顾及相关的教育服务。另外 ,必须建

立有效的机制保护遗传信息免受不必要的公开。

DNA 检测是否应向消费者模式转移是备受争

议的社会问题。一些商业网站直接向公众提供遗传

检测[6 ] ,其中部分将诱惑性项目与其它检测捆绑销

售 ,其价值让人怀疑。直接向消费者提供 DNA 检

测的选择权 ,将可能绕过遗传咨询。另一个社会问

题是由于不恰当的公布遗传信息引发的歧视和隐私

权的丧失。其中包括对病人及其亲属公开 DNA 检

测结果需用什么样的标准来控制。如何处理上述问

题会影响公众对未来 DNA 检测的期望。

基因的专利权是遗传 DNA 检测的突出问题。

它与伦理上和道德上有关将人类的一部分 ———遗传

信息商品化的问题有重叠。基因专利权将增加

DNA 检测的费用 ,阻碍其推广 ,尤其在第三世界国

家。基因专利权可加速基因检测市场直接向公众开

放 ,导致不适当的检测、检测结果错误的解释及监测

预防策略的不恰当使用 ,还会阻碍重要的生物医学

研究。基因专利持有者会阻止有关 DNA 突变的检

测 ,与乳腺癌有关的BRCA1 或 2 基因的检测就是当

今的实例之一。当然 ,从另一个角度来说 ,专利权、

许可证和知识产权是使 DNA 检测商品化的重要刺

激。没有商品化 ,许多诊断试验和新的治疗都不可

能应用于临床 ,造福于公众。在这商品化和对公众

有益的遗传 DNA 的检测服务混杂存在的状态中 ,

我们需要找到一条有利于病人的双赢的途径。

与传统针刺采血化验引起的身体疼痛不同 ,基

因 DNA 检测的风险主要可能在于对病人及其家庭

包括子女和后代所带来的社会和心理问题。遗传信

息能勾画出一个人的未来 ,提示如何安排人生。这

样的检测还能揭示非亲子关系和先前未公开的领养

关系。这也使得医生和病人难以决定如何选择才是

对病人及其家庭最为有利。例如 :对一个孩子的

DNA 检测就可能伤害他/ 她的自尊 ,加重焦虑 ,失去

未来的自主权 ,导致教育中的歧视 ,以及就业、保险

的障碍和社会交往的困难。但另一方面 ,DNA 检测

对某些疾病如神经纤维瘤病的早期诊断可促进更好

的监控及给予包括手术在内的早期干预措施。因

此 ,在这个问题上深思熟虑、均衡思考是很重要的。

随着遗传 DNA 检测应用的扩展 ,全面考虑、分

析有关的伦理、法律和社会问题变得越来越重要。

为了评审新的 DNA 检测项目 ,需要有跨学科的协

作组参与 ,不仅要严密审查该分析的临床实用性 ,而

且还需对伦理、法律和社会问题进行全面评估[7 ] 。

该协作组还应监督新 DNA 检测项目的执行情况 ,

确保只有那些证实有临床实用性的检测才能用于常

规的诊断服务。

3 　小结

　　随着分子遗传学和基因组学领域的快速进展 ,

基因 DNA 检测也在不断地扩展。DNA 检测将对公

众健康产生深远的影响。为了未来发展的需要 ,应

加强对医务工作者的继续教育 ;改革现阶段的医学

课程 ,将“大”基因组学加入到已是满负荷的医学教

学体系中去。适当的启动公众教育对现阶段及未来

DNA 检测的开展也是必需的。为了要最大限度发

挥 DNA 检测的优势、避免由此带来的不良作用 ,我

们就必须花功夫 ,以超前的姿态努力解决好可能出

现的伦理、法律和社会诸方面的问题。(本文翻译 :

陶月红 ,校对 :杨毅 ,郭履　)
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·病例报告·

特殊皮肤损害的非典型川崎病 1 例报道

李占忠

(新泰市第二人民医院小儿科 ,山东 新泰 　271219)

　　[中图分类号 ] 　R593. 1 　　[文献标识码 ] 　E

　　患儿 ,男 ,9 个月 ,因发热 12 d ,手指末端脓疱 7 d 入院。

入院前 12 d 出现发热 ,体温波动于 38 ℃～39 ℃之间 ,伴有轻

咳及结膜一过性充血和口唇干红 ,于发病的第 5 天两手指端

开始出现小脓疱 ,右手中指指端逐渐变成黑色。院外曾予以

β2内酰胺类药物治疗无好转。入院查体 T 38. 9 ℃,精神可 ,

全身无皮疹 ,浅表淋巴结不肿大 ,双手指端见多个小脓疱 ,右

手中指指端呈黑色 ,咽部充血 ,心肺腹部检查无异常。实验

室检查 :血常规 WBC 7. 1 ×109/ L ,N 0. 43 ,L 0. 45 ,M 0. 12 ,

HGB 99 g/ L , PL T 304 ×109/ L ; ESR 32 mm/ h ; CRP 19 mg/

L ;心肌酶谱肌酸磷酸激酶 (CK) 513 IU/ L ,肌酸磷酸激酶同

工功酶2MB (CKMB) 98 IU/ L ,乳酸脱氢酶 (LDH) 6 27 IU/ L ,

α2羟丁酸脱氢酶 ( HBDH) 510 IU/ L ,肝功白球白 (ALB) 38 g/

L ,球蛋白 ( GLO) 47 g/ L ,白/ 球 (A/ G) 0. 81。脓疱穿刺液革

兰染色检菌阴性 ,培养无菌生长。二维超声心动图 (2DE) 检

查示双侧冠状动脉 (CA) 主干扩张 ,右侧达 3. 0 mm ,左侧达

3. 2 mm。诊断为川崎病 ( KD) 。给予静脉用丙种球蛋白

( IV IG)每日 400 mg/ kg 共 5 d ,及口服阿司匹林 (ASA) 等治

疗。治疗 1 d 后体温降至正常 ,6 d 后脓疱开始吸收 ,皮肤颜

色逐渐恢复正常。8 d 后指端出现大片脱皮 ,脓疱完全吸收。

讨论 : KD 病因不明 ,多认为本病系感染病原后触发的 ,

有免疫介导的全身性血管炎综合征 ,主要累及全身各系统的

中小动脉 ,以皮肤、粘膜、淋巴结受累最常见。指端皮肤损害

多发生在 KD 的急性期 ,手足皮肤广泛硬性水肿 ,指、趾呈梭

形肿胀 ,体温渐降时 ,出现膜样脱皮。该例在 KD 发病急性

期 ,出现指端特殊皮肤损害呈坏疽样改变 ,目前国内尚未报

道。该患儿开始曾疑为指端坏疽、败血症 ,给予强有力抗生

素治疗无明显疗效 ,在确诊为 KD 后给予大剂量 IV IG及口

服 ASA ,体温很快消退 ,指端坏疽约 1 周恢复正常 ,未遗留疤

痕和功能障碍。KD 诊断一般依据 1984 年日本川崎病

(MCL S)研究委员会修订的诊断标准 ,但部分患儿常缺乏典

型 KD 所有的主要的临床表现 ,这些非典型病例 ,约占 KD 的

10 %～20 % ,故目前国内外已广泛采用美国心脏病学会

(AHA) 1990 年制定的诊断标准 ,即在不完全具备 KD 主要临

床表现的情况下 ,经 2DE检查 ,若有明确 CA 扩张 ,也可确定

为 KD。该例患儿除发热外 ,仅具备 KD 主要临床表现的 3

条 ,且指端特殊皮肤损害呈坏疽样改变 ,在 KD 主要临床表

现中很罕见 ,这给早期诊断带来了困难。该例提示 , KD 的主

要临床表现可有多样性 ,对于持续发热 5 d 以上的患儿 ,一旦

有 KD 的部分表现 ,应尽早做 2DE 检查 ,以早期诊断早期治

疗 ,减少冠状动脉的损伤。
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