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基因测序：医疗普及已上路
文 /沈敏

产前检测避免遗传疾病 癌症治疗应用走向突破

费用下降
英国《观察家报》记者卡萝尔·卡

德瓦拉德为报道调研接受了个人基
因组测序。提供服务的是位于美国
圣迭戈的伊卢米纳公司。卡德瓦拉
德为此支付 !"""美元，还获得一台
用于下载测序结果的 "#$%。

#""$年，科学家历时 %$年第
一次破解人类基因组序列时，总共
花费了 &'亿美元。不到 $年前，卡
德瓦拉德第一次调研这个报道题目
时，另一家生物技术公司 &'()*报
价 (+)万美元，即使按“媒体优惠
费”也要 $+!万美元。
斯坦福医学院副教授阿什利用

一个类比形象描述基因测序技术费
用的快速下降：“我每天开车经过帕
洛阿尔托的一家法拉利汽车专营
店，看到法拉利 (!),-"%*.型跑车
零售价是 $*+) 万美元。我算了一
下，假设这是人类基因组项目启动
时基因测序的成本，按照同样的速
率下降，这辆车现在只要 ("美分。”
身为遗传学专家，阿什利应伊卢

米纳公司邀请，亲身体验个人基因测
序并出席今年《了解你的基因》研讨
会。据公司首席执行官弗拉特利估
计，迄今为止全世界得以绘制个人基
因图谱并拿到结果的人不到 !""个。
相关科研实验很多，但那些匿名的参
与实验者无从知晓测序结果。
弗拉特利对基因测序市场前景

信心十足。他说在 !到 +"年内，癌
症不再是绝症，而只是一种慢性疾
病。这听上去有点夸张，但欧美医疗
界普遍认为，将基因技术应用于癌
症治疗的研究已在取得突破的进程
中，将大大革新癌症治疗手段。
“化疗太原始了，是非常生硬的

治疗手段。我们将以看待中世纪的
眼光回头审视化疗，”美国加州斯克
里普斯转化科学研究所所长埃里
克·托波尔说。他认为朱莉的举动具
有“极其重要的象征意义”。
“推进基因医药研究的时候来

了，”他预测，“未来，像安吉丽娜一
样（有乳腺癌基因）的人可能不一定
需要双乳切除。可能在血液里装个
感应器，一旦血浆出现异样，就会给
你的手机发出癌症风险铃声信号。”

数据庞杂
不仅生物医药产业对基因测序

市场雄心勃勃，各国政府也在相关
领域加大投入。今年早些时候，英国
首相卡梅伦承诺将向国家医疗服务
系统（,-.）投入 +亿英镑，为 +/万
名患者做个人基因测序。这让多年
来一直游说 ,-.重视基因技术研
发的人欢欣雀跃，遗传学研究智库
0-1专家罗恩·齐默恩是其中之一。
“这是一个潜在的宝藏！”他说，

“我们国家有一个独特优势，即
,-.和医疗档案系统的存在，我们
可以让（基因组测序结果）反映患者
的真实健康状况。”
但真正将基因测序应用于医疗

诊断，对于 ,-.或任何医疗机构来
说都将是巨大的负担。人类基因组
有大约 $"亿个碱基对，一份完整的
个人基因组测序结果数据就占用了

!""1云内存。和任何电子数据一
样，它也面临被盗用和篡改的风险。
伊卢米纳公司从临床医学角度

解释了 +2//个已知致病基因。参加
研讨会的 ('人的基因组图谱显示，
这 +2//个致病基因对 +&&+种病症
产生影响。他们又分析了 &万多种
变异体对疾病的潜在影响，并论断
其中 2!种可能是“病态变异”，能引
发疾病。一个大型研究团队反复阅
读分析基因组图谱信息，才得出这
些结论。尽管绘制基因图谱的成本
大幅降低，在庞杂数据中获取实用
信息仍是一个昂贵和艰辛的过程。

参会者交流着自己拿到的结
果。英国萨里大学研究功能基因的
教授柯林·史密斯告诉卡德瓦拉德，
基因组图谱显示他体内某个基因发
生变异，使一种酶失去作用，“这意
味着假如我服用某类特定药物，会
因此丧命，或至少很可能丧命。而这
类药物是在抗癌治疗或移植手术中
广泛应用的免疫抑制剂。”
史密斯的父亲患有致命的遗传

性疾病亨廷顿症，史密斯有 !/3的
几率遗传该症。他 '年前做了基因

筛查，得知自己并未“中奖”，大松一
口气。

卡德瓦拉德也拿到了结果，她
是 ('人中“最健康的一个”，没有任
何重大疾病的致病基因。但不是所
有人都那么幸运，有人发现自己和
子女有死于麻醉剂的风险。

关乎伦理
伊卢米纳 456弗拉特利预测，

顶多再过 +/年，新生儿接受基因组
测序将成为例行做法。“儿童早期发
作疾病是非常重要的领域。以自闭
症为例，假如能在孩子出生后第二
天就诊断出来，立时治疗，而不是等
五六年后才发现，意义会多么大。”
基因测序大规模推向市场一旦

成为现实，新晋父母可能会是最早
一批客户。去年，临床医疗引进一种
新型的无创产前基因检测技术，可
避免生出唐氏综合征婴儿。该检测
仅需抽取孕妇静脉血，避免羊水穿
刺的流产风险，因此很快在医疗界
普及应用。就在几个月前，一个研究
团队以一份孕妇血样为基础，成功
绘制胎儿的完整基因组图谱。
一家名为“基因窥视”的公司已

提供一种服务：将客户与未来配偶
基因配对，以确定两人的后代是否
会结合父母的隐性致病基因，进而
带有某种遗传性疾病。
但这涉及“选择性生育”的伦理

争议。“这其实无关技术上的限制，
而是个社会问题。”弗拉特利说。
人类基因组织伦理委员会准备

发表一份探讨个人基因组测序伦理
问题的报告。委员会主席查德威克
说，假如一个孩子出生后就通过基
因组测序发现和朱莉一样带有乳腺
癌基因，家长如何处理这种情况？假
如在胎儿时期就发现问题，是否会
导致流产决定？而这种病有可能 !/

年后才发作，甚至一辈子都不出现？
0-1的齐默恩坚决反对给新生

儿做基因测序。“他们无法替自己表
示同意，我觉得这完全不能接受。”
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! ! ! !人类基因组计划

于 !""# 年启动$$###

年工作草图绘制完毕$

% 年后正式完成了全

部 %#亿个碱基对的测

序工作&科学家称赞这

个计划比人类登上月

球还要伟大&$###年 &

月 $&日$ 时任美国总

统克林顿在评价工作

草图意义时说$这项里

程碑式的科学成果'将

使多数人类疾病的诊

断(预防和治疗发生革

命性变化)*

时至今日$克林顿

的预言虽未成为现实$ 但人类

基因组计划已给生命科学带来

了深远影响* 它让人类重新认

识了自己*基因组图谱显示$人

类的基因只有 $'! 万个左右$

和老鼠相差无几$ 而且两者有

""(的基因相同*

十几年来$基因组测序技术

飞速发展*当时绘制首份基因组

草图需要多国科学家联手$耗时

!#年$耗资近 %#亿美元* 现在$

一个由几个人组成的研究小组$

可以在一天内以不到 !万美元

的成本完成同样的工作*基因组

测序成本大幅降低使科学家有

能力破译人类之外生物的基因

组$目前已绘制完成数千种有机

体的基因组图谱*

基因组测序成功直接催生

了许多"大生物)工程$如 $##$

年启动的国际人类基因组单体

型图计划$ 用 %年时间绘制了

详细的人类基因组差异图+始

于 $##% 年的 )*+ 元件百科

全书计划$ 目标是找出人类基

因组中的功能元件*

人类基因组计划的最主要

目标在于寻找诸如癌症和痴呆

症等疑难杂症的遗传学根源$

以便为每个病人量身打造符合

其基因特征的药物* 基因组研

究虽已大规模展开$ 但对临床

医学的影响至今仍不明显*

近年来，基因测序业务在中
国悄然兴起。除了人们熟知的亲
子鉴定外，基因测序还可以进行
产前检测、遗传病检测、耳聋检
测等，甚至还能够及早发现儿童
自闭症。有媒体报道称，基因测
序令个性化医疗也将成为现实。
今后医生在看病时，除了了解病
症外，还可以根据病人的基因，
开出个性化药方，展开基因疗
法。不久前，好莱坞“性感女神”
安吉丽娜·朱莉为预防癌症隐患
而切除双侧乳腺就是典型例子。

和10年前相比，如今个人
基因测序的费用大大降低。但了
解自身基因的秘密之后，我们可
以做些什么？
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