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海医一附院遗传病筛查及产前诊断研究走在全国前列

勇当海南遗传病防治“排头兵”
“我们家族里都没有得地中海贫

血的人，以为没事。没想到我们的孩
子竟然得了地贫。现在每个月都得花
差不多一万元输血和去铁。”9月12日
一大早，文昌市民李楠（化名）带着患
有地中海贫血的儿子童童（化名）到医
院接受除铁治疗。

地中海贫血是一种严重威胁人类
生命健康的疾病。在全球，有超过
8000万β-地中海贫血基因携带者。
在中国，地中海贫血基因携带者超过
3000万人，地中海贫血患者超过30
万人。而海南则是我国地中海贫血高
发的地区之一。

对海南来说，地中海贫血的筛查、
诊断工作显得尤为重要。而海南医学
院第一附属医院（以下简称海医一附
院）在推动我省此项工作中起到了极
为重要的作用。多年以来，海医一附
院不仅在地中海贫血的筛查和诊断方
面成绩突出，还以地中海贫血的筛查
和诊断为基础，建立起一整套比较成
熟的针对单基因遗传疾病的筛查、诊
断和治疗流程，并在国内较早开展干
细胞研究，相关临床研究成果走在了
全国前列，为我省优生优育事业及遗
传病的诊治做出重要贡献。

早在1995年，海医一附院就成立
了海南省生殖医学中心，这也是国内首
批卫生部批准准入人类辅助生殖技术
的机构之一。近年来，海南省生殖医学
中心为省内外多家生殖医学中心培训
专业技术人才并提供技术支撑。

“很多人都以为我们生殖医学中心
的主要功能是帮助患者解决生育困难
问题，其实不然。”海医一附院生殖医学
中心主任卢伟英表示，经过多年的发
展，该中心已经建立起一套比较成熟的
针对单基因遗传疾病的筛查和诊断流
程，为这些遗传病提供治疗和阻断的可
能，“如今，我们在遗传病的筛查和诊治
方面已经走在了全国前列，让海南的孩
子不再出岛便可以接受高水平的治疗
服务。”

“我们中心实验室从2005年开始
开展地中海贫血和胎儿染色体核型检
测工作，在2009年12月份首次通过卫
生部临床检验中心临床基因扩增检验
实验室的验收。”卢伟英介绍，目前，海
南省生殖中心的实验室已陆续通过了

海南省人类生殖与遗传重点实验室、海
南省产前诊断中心和海口市人类遗传
资源宝藏重点实验室的验收。在此基
础上，实验室主要开展的项目为地中海
贫血检测、染色体核型检测、AZF（无
精子因子）检测、流产组织高通量测序、
罕见单基因遗传病检测、胚胎植入前诊
断（PGD），涵盖了从孕前到孕中以及
胚胎级别的遗传学检测。

2012年，中央财政安排专项资金
在广西壮族自治区、海南省和云南省实
施的地中海贫血防控试点项目；2013
年，我省实施的“免费孕前地中海贫血
筛查诊断服务”为民办实事项目；今年，
国家卫生健康委妇幼司会同中国出生
缺陷干预救助基金会在福建、广西、海
南、贵州4个省（自治区）举行的救助地
中海贫血患儿项目……多年来，海南省
生殖医学中心积极参与国家和省里的
地中海贫血筛查诊断工作，为相关项目
的实施提供服务，减少了地中海贫血患
儿的出生，为我省优生优育事业提供了
有力支持。

“陈主任，我的孩子现在得了这种
遗传代谢病，怎样才能保证二胎的孩子
是健康的呢？”9月12日，一名来自儋州
的母亲忧心忡忡地找到了海医一附院
生殖医学中心主任医师陈雪银。

作为一名遗传咨询专家，陈雪银近
年来接诊过许多希望拥有健康孩子的
夫妻。“我们的工作内容涵盖了全科医
学，力争从源头上把控，帮助更多父母
拥有健康的下一代。”陈雪银说。

截至今年8月，海医一附院生殖医
学中心共检测地中海贫血3万多例，其
中产前诊断共2069例。中心实验室还
开展基因测序工作，应用一代测序技术
和二代测序技术（高通量测），对许多罕
见单基因遗传病的家系进行了基因测
序，并提供相应的遗传咨询和产前诊
断。共检测了60多个不同遗传病的家
系，涉及白化病、杜氏肌营养不良、血友
病、耳聋等类型的罕见遗传病，截至目
前，已经为近30个家庭提供了妊娠指
导，阻断了近20个患有严重遗传疾病
的患儿出生。

不仅如此，海医一附院生殖医学中
心实验室还是目前我省唯一可以开展
胚胎植入前诊断/筛查的机构（国内第
一批可实施该类技术的生殖中心）。该
技术可以从胚胎层面进行单基因病（如
地中海贫血）和染色体的检测，极大减
轻了因遗传因素的流产对孕妇造成的
伤害。如针对地中海贫血，在孕前通过
胚胎植入前遗传学诊断技术对着床前
胚胎进行检测，挑选合适的胚胎移植从
而在孕前预防妊娠重型或中间型地中
海贫血患儿，通过产前诊断预防重型地
中海贫血患儿的出生。到目前为止，针
对地中海贫血，该中心已经完成了百余
例胚胎植入前遗传学诊断以及数千例
的产前诊断。

针对我省是地中海贫血高发地区
这一情况，除了开展地中海贫血筛查和
诊断的相关工作，海医一附院还积极向
社会普及相关知识，并针对基层工作人
员和医务人员开展培训。“我们每周都
会开设培训班，并定期到各市县开展相
关的科普知识讲座。”陈雪银介绍。

医教研协同发展 为我省遗传病防治做出重要贡献

多年的临床工作和科研工作的开
展，让海医一附院生殖医学中心在筛查
和诊断地中海贫血方面积累了丰富的
经验，并取得了丰硕的成果。

今年5月，省科技厅、省卫生计生
委和省食药监局正式批准海医一附院
组建海南省地方病（地中海贫血）临床
医学研究中心。如今，海医一附院正朝
着新的目标迈进——申报国家级临床
医学研究中心。今年8月，海医一附院
联合海南省妇幼保健院、海南医学院第
二附属医院 、南方医科大学南方医院、
广东省梅州市妇幼保健计划生育服务
中心 、华东师范大学、中科院广州生物
医药与健康研究院和海南省干细胞库
联合申报国家级临床医学研究中心。
这也是我省唯一推荐申报国家临床医
学研究中心的项目。

“我们此次申报，竞争对手都是国
内知名的医疗机构和院校。目前，我们
已经进入了申报的最后阶段。”该项目

负责人——海医一附院生殖医学中心
副主任、海南省人类生殖与遗传重点实
验室主任马燕琳说。如果项目能够成
功申报，将填补海南在国家临床医学研
究中心方面的空白。

“地中海贫血是海南省高发遗传
病，危害极大，目前有效的治疗手段是
骨髓移植，但是由于缺乏供体，很多患
者难以得到及时治疗。”马燕琳表示，要
治疗这一疾病必须建立从检测筛查—
多中心联合临床治疗—新技术开发为
一体的综合网络体系，以实现从流行病
学调查—对症治疗—彻底根治的全覆
盖，“要实现根治，干细胞结合基因编辑
是新的手段。因此，有效地开展地中海
贫血干细胞治疗临床研究成了这一疾
病治疗的新路径。”

早在2002年，海医一附院就开始
了干细胞的研究，也成为当时国内为数
不多的真正开展干细胞研究并建立胚
胎干细胞株的单位。近年来，依托科技

部重大项目，由海南医学院副院长黄元
华和马燕琳带领的团队在干细胞研究
方面取得了突破性进展——建立起稳
定的成体诱导多能干细胞技术平台；并
初步建立了南方汉族人群、黎族人群及
地中海贫血疾病特异性胚胎干细胞库，
南方地区地中海贫血等疾病尿液来源
细胞原代细胞库和南方汉族、黎族人群
及地中海贫血疾病等尿液来源细胞
iPS细胞库；2017年获批海南省重大科
技项目“胚胎发育与再生研究及遗传资
源库与诊断平台的建设”，使研究团队
的研究领域扩大到胚胎发育、母胎相互
作用、遗传性诊断等方面，并重点强化
了相关资源库和诊断平台的建设，形成
了相对稳定的研究团队。

在国家及海南省重大项目的支持
下，海医一附院生殖中心的海南省人类
生殖与遗传重点实验室培养了一批学
术骨干，搭建了一个合作开放的研究平
台，并在干细胞治疗地中海贫血的临床

转化研究上取得了突破性进展。该中
心针对beta地中海贫血患者，采用精
准基因编辑技术结合自体干细胞移植
研究，已经完成了临床前研究的所有实
验，在病人造血干细胞中编辑效率超过
90%，一旦治疗成功将具有划时代的意
义。

“我们希望通过国家级临床医学研
究中心的建设，搭建起系统的地中海贫
血诊断平台，打造多中心地中海贫血临
床治疗网络，并建立完善的干细胞（包
括造血干细胞、间充质干细胞、胚胎干
细胞以及诱导多能干细胞）临床转化研
究平台，并建立造血干细胞移植中心。”
马燕琳介绍，国家级临床医学研究中心
的总体建设目标，是希望通过多层次、
网络化的协作，以防控和临床治疗为基
础，结合干细胞治疗与基因编辑等临床
转化研究，建立从基础研究到疾病诊疗
的地中海贫血“防—治—研”的临床诊
疗与研究的网络体系。

近日，海南医学院、海医一附院相关负
责人应邀前往缅甸首都内比都，与缅方正
式签订了共同建设联合实验室的合作协
议。近几年，海医一附院积极开展与“一带
一路”沿线国家的学术交流活动，不但走出
国门帮忙有需要的国家实施地中海贫血筛
查和诊治技术，也为“一带一路”沿线国家
选派来海南学习的教授、医务人员提供了
良好的交流平台。

“缅甸、巴基斯坦等‘一带一路’沿线国
家与海南气候环境相似，地处亚热带或热
带，都是地中海贫血的高发地区。而这些
国家的遗传、生殖和干细胞技术却很薄
弱。”马燕琳说。

因此，海南省地方病（地中海贫血）临床
医学研究中心的建设，也站在了更高的高度
——立足海南，面向全国，辐射东南亚及“一
带一路”沿线国家。

2017年教育部批准海南医学院、海医
一附院与缅甸仰光医科大学共建“中缅热
带地区重大疾病联合实验室”。今年8月，
海南医学院、海医一附院与缅甸方正式签
订了共同建设联合实验室的合作协议；今
年科技部正式批准海医一附院与缅甸仰光
医科大学中心妇女医院设立“中-缅区域性
重大疾病防治联合研究中心”，这是我省获
批的首家国家联合研究中心，标志着我省
国际联合研究中心实现零的突破。

从2012年起，海医一附院依托海南省
人类生殖与遗传重点实验室，联合香港中文
大学先后承办5届科技部“东盟地区重大热
带疾病的防治与诊疗技术国际培训班”，共
有92名来自印度尼西亚、埃及、马来西亚、
菲律宾、缅甸、伊朗、巴基斯坦等国家的教
授、专家来海南学习。近几年，黄元华教授、
马燕琳教授接受巴基斯坦、缅甸等国家的邀
请，前往这两个国家进行讲学，把孕前预防
地中海贫血的“海南经验”推广到同样是地
中海贫血高发地区的缅甸等“一带一路”沿
线国家。
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多批来自“一带一路”沿线国家的教
授、医务人员来海南学习。
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2017年9月，海南医学院第一附属医院专家到缅甸仰光医科
大学附属中心妇女医院开展合作交流活动。

二O

一
七
年
十
一
月
，海
南
医
学
院
第
一
附
属
医
院
举
办
的
国
际
培
训
班
在
海
口
开
班
。

8月25日，由上海市儿童医院和海南医学院第一附属医院承办的“遗传与健康——
造福人类”中国工程院2018医学前沿论坛在海口举行。


