
专注分子检测 助力精准医疗  

耳聋基因检测在临床的应用 
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 1.1 耳聋防治现状 

全球：耳聋患者3.6亿，是重大公共卫生问题 

美国：重度耳聋患者240万，预计总康复投入超过9000亿美金 

http://trace.wise.edu  

   我国听力残疾人群2780万（33%） 

   7岁以下的聋哑儿童高达80万 

   每年新增聋儿3万余人 

                    第二次全国残疾人抽样调查，2006  

 内科治疗无效  

 生物治疗尚无突破  

 国家人工耳蜗抢救性项目  

4亿/年，仅康复4千人 

相对整个聋人群体，杯水车薪 

预计康复总费用：8.2万亿（2013年全国卫生
总费用的2倍余） 

中国卫生和计划生育事业发展统计公报（2013） 
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 1.2 耳聋致病因素 耳        聋 

非综合征型（70%） 

遗传因素 (约60%) 

常染色体隐性（80%） 

环境因素（约20%） 

综合征型（30%） 

Alport 综合征 

Pendred综合征 

Waardenburg综合征 

BOR综合征 

Usher综合征 

……等四百余种 

细菌感染 

病毒感染 

耳毒性药物 

声损伤 

…… 

常染色体显性（15%） 

X-连锁（ ~ 1%） 

线粒体 ( ≥1% ) 

不明原因（约20%） 

很可能是遗传因素 

Journal of Molecular Diagnostics, 6(4):275-284，2004 

最重要 

防控对象 
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 1.3 耳聋常见致病基因 

基因 病征 正常人所占比例 聋人中所占比例 

GJB2 先天性耳聋 3% 21.6% 

SLC26A4（PDS） 
先天性/迟发性

耳聋 
2% 19.4% 

线粒体DNA 
药物性/迟发性

耳聋 
0.3% 4.4% 

GJB3 迟发性耳聋 我国克隆的首个遗传病基因 0.53% 

世界最大规模的流行病学调查数据（12,789例耳聋病例）显示： 

    我国第一大致聋基因GJB2-21.6% 

    我国第二大致聋基因SLC26A4（PDS）-19.4% 

    药物性耳聋致病基因线粒体DNA-4.4% 
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1.4 第一大致病基因--GJB2 

 携带者 
（1/2） 

重症患者 
（1/4） 

 正常人 
（1/4） 

GJB2：先天性重度以上感音神经性耳聋 

基因概况 遗传规律 听力表现 

中国遗传性耳聋高发的最重

要遗传因素 ： 

1. 耳聋患者检出率21.6% 

2. 正常人群携带率3% 

 

常染色体隐性遗传为主 

（父母听力正常也可能生出

聋儿） 

1. 双耳先天性重度、极重度

感音神经性耳聋（大部分） 

2. 轻、中度耳聋（少部分） 

3.儿童期迟发性耳聋 

 
 

当GJB2基因发生突变时，患者出生表现出耳聋症状,占听力残疾者的20%,意

味着556万人可以明确病因，早期发现、早期干预，聋而不“哑”。 
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 1.5 第二大致病基因--SLC26A4（PDS） 

 携带者 
（1/2） 

重症患者 
（1/4） 

 正常人 
（1/4） 

PDS：“一巴掌”耳聋 

基因概况 遗传规律 听力表现 

1. 耳聋患者检出率19.4% 

2. 正常人群携带率2% 

3. IVS7-2、2168是主要

的突变位点，占比约

56.7% 

 

 

常染色体隐性遗传为主 

（父母听力正常也可能生出

聋儿） 

1. 双耳先天性重度、极重度

感音神经性耳聋（大部分） 

2.儿童期迟发性耳聋，堕床、

头部外伤、感冒、噪声等可

诱发耳聋 

3.部分患者表现为Pendred综

合症（甲状腺肿大和感音神

经性耳聋） 

 

注：EVAS（大前庭水管综合征） ：可检测出PDS双等位基因突变88.98% 
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 1.6 药物性耳聋致病基因--线粒体DNA 
 

 线粒体突变和药物性耳聋的关系研究得比较清楚，突变携带者即为敏感

者。尚无有效治疗方法，只能预防。 

 

线粒体DNA：药物性耳聋/迟发性耳聋 

基因概况 遗传规律 听力表现 

1. 耳聋患者检出率4.4% 

2. 正常人群携带率0.3% 

3. 1555、1494是主要突

变位点，同氨基糖苷类抗

生素诱发耳聋关系密切 

1. 母系遗传（母传子） 

2. 每发现一个突变携带

者，可发现10个正常听

力的母系成员携带者，

携带者：敏感个体

=1:10。 

1. 出生时听力正常，亦可表

现为迟发性耳聋； 

2. 一针致聋：使用耳毒性药

物（氨基糖苷类抗生素）后

出现听力损失。 
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1.7 后天高频感音神经性耳聋--GJB3 

1998年5月中南大学湘雅医学院夏家辉院士克隆了我国本土首个耳聋基因GJB3

，论文发表在《Nature Genetics》（Volume 20 December 1998,p370-373

），实现了我国克隆遗传病致病基因零的突破。 

GJB3：后天高频感音神经性耳聋 

基因概况 遗传规律 听力表现 

1. 正常人群携带率0.53% 

2. 携带者可能有耳聋易感

性，应注意听觉防护 

常染色体显性遗传 1. 患者青少年时期听力正常 

2. 当发育至青壮年期间(20～

30岁)时，听力逐渐下降，直

至发生重度耳聋。 
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耳聋筛查及检测 

第二章 

• 耳聋三级防控 

• 聋病人群基因筛查与干预 

• 耳聋基因检测新技术 
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 2.1 耳聋三级防控 

一级预防 

二级预防 

三级预防 

1. 婚育人群孕前普筛 

2. 孕早期/产前普筛 

3. 药物性聋易感性筛查 

4. 聋人夫妇生育指导 

5. 青年聋人恋爱前指导 

6. 胚胎植入前诊断（PGD） 

7. 产前筛查与诊断 

8. 新生儿基因筛查 

医院  妇保 

政府 

残联  计生 
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 2.2 一级防控-婚前、孕前筛查 

v 筛查意义 

 对聋人夫妇进行生育指导，通过基因检测确定致聋病因，给予遗传咨询，降低后代耳聋发生率 

 对青年聋人进行恋爱前指导，通过基因检测确定致聋病因，给出指导意见，不建议同相同的致病

基因导致的耳聋人群婚配，降低后代耳聋发生率 

 婚育人群孕前普筛，夫妻双方携带相同致病基因突变，可以通过胚胎植入前诊断（PGD）技术生

育健康宝宝，避免1/4耳聋患儿出生 

 

v 临床科室：妇科 

v 筛查对象：育龄耳聋人群、育龄耳聋家族史人群、育龄普通人群 
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 2.4 二级防控-产前筛查与诊断 
 

v 筛查意义 

 80%以上耳聋患者无家族史，对听力正常夫妇进行耳聋基因检测，可发现双方携带同样致聋基因突变 

夫妇，通过产前诊断，减少耳聋出生缺陷 

 筛查药物性敏感个体，指导安全用药 

 已生育聋儿家庭进行遗传咨询，评价再次生育子女出现耳聋的几率 

 聋人夫妇提供遗传咨询和产前诊断，减少新的聋儿出生 

 

v 临床科室：产科 

v 筛查对象：孕早期、中期孕妇，条件允许丈夫也需要检测， 

      重点人群：聋人、第一胎生育  聋儿家庭、家人、亲属有听力异常者 
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 2.4 二级防控-产前筛查与诊断 
 

  产前诊断人群 

 Ø GJB2耳聋家庭  

 Ø 与SLC26A4基因突变相关的大前庭水管综合征耳聋家庭  

 Ø 其他已知耳聋基因突变导致的严重耳聋家庭  

 Ø 药物性耳聋由于其肯定的母系遗传规律，只做预测，无须产前诊断  
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 2.5 三级防控-新生儿听力筛查中凸显的问题 
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 2.5 三级防控-新生儿基因和听力联合筛查 
 

v 基因和听力联合筛查意义 

 新生儿听力筛查存在较大的局限性，即并不是所有的听力损失均会在出生后立即表现出来，不能

筛查迟发性和药物性耳聋 

 听力和基因联合筛查，提高筛查阳性率，降低漏诊率 

 发现先天性耳聋，及早安装助听器或人工耳蜗植入，避免由聋致哑 

 及早发现迟发性耳聋，通过生活指导，避免或延缓耳聋发生 

 发现药物性耳聋，终身禁用耳毒性药物，并预防家族成员发生药物性耳聋 

 筛查耳聋基因携带者，通过耳聋遗传咨询和后期婚育指导，为减少聋儿出生提供可靠依据。 

 

v 临床科室：产科、新生儿科 

v   筛查对象：所有新生儿 

v   样本：干血斑 
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2.5 三级防控-新生儿基因和听力联合筛查 
 
v 基因和听力联合筛查流程 
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 耳聋基因筛查意义 

 不仅可早期发现先天性耳聋或EVAS，还可发现由突变导致的迟发性听

力损失，早干预、早治疗，减缓耳聋，提高生活质量 

 筛查发现高风险人群，通过科学指导及干预，有效降低耳聋出生缺陷 

 在分子水平明确病因，提前确诊时间 

 提示人工耳蜗植入的疗效（GJB2、PDS） 

 评估聋儿家庭再生育风险 

 药物性耳聋筛查可提示耳毒性药物，预防药物性耳聋出现，对其他母

系成员有预防作用（1：10） 
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• 耳聋基因检测新技术 

覆盖率高：覆盖中国人常见的4个基因13个位点。 

样本类型广：外周血2ml、足跟血（血斑卡） 

通量高，操作简便，检测时间短：一次最多检测90个样本，检测时间只需5h。 

临床应用广：可用于耳聋患者的病因诊断、遗传咨询、产前诊断和新生儿听

力筛查。 

 

阴性 单一突变 多位点杂合
突变 
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样本采集 

DNA提取 

导流杂交 

PCR扩增 

结果显色 

2.7 耳聋基因检测新技术 

DNA提取 

PCR扩增 
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2.8 样本采集 

• 最佳采血部位：足跟内、外两侧。 

 • 阴影区域即为：安全采血区 

如何改善局部血运 

• 确认足部是否温暖 

• 新生儿吃奶后半小时到2小时之内采血 

• 热敷：可用40-42℃毛巾热敷15-30分钟或用温

暖的手握新生儿足部15分钟 

• 充分按摩足部 

• 新生儿取头高脚低位，可使足部静脉压增高，

利于取血。  
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2.8 样本采集 

具体操作步骤： 
1. 采血人员清洗双手并配带手套。 

2. 按摩或热敷（40-42℃）新生儿足跟，并

用75%酒精消毒皮肤。要待  酒精在空气中

自然挥发或用无菌干棉球擦掉多余的酒精后

再开始操作。 

3. 绝不能用碘酒消毒，影响检测结果。 

4. 使用一次性采血针刺足跟内或外侧，深

度小于3毫米，用棉球拭去第一滴血，以避

免所含的组织液与血液混合而造成血样不纯。

再通过轻微挤压、放松、再挤压、以形成较

大的血滴。 

晾干注意事项： 
1. 室温、3-4小时（放置太短或过久都

要影响检测结果） 

2. 阴凉处清洁空气中。 

3. 血斑悬空、水平摆放在桌面或操作

台面上自然晾干。 

4. 避免热烤、日晒、紫外线照射、福

尔马林或其他有机溶剂熏染、液体污染

等。 

5. 不能放在抽屉或柜子内、新装修的

房间内。 



精准分子检测 
 助力医疗共建 
  共享国民健康 



文号 文件 摘要 

国办发〔2015〕14号 
《全国医疗卫生服务体系规划纲要（2015-

2020年）》 
支持发展专业的医学检验机构和影像机构，逐步建立大型设
备共用、共享、共管机制。 

国办发〔2015〕42号 
《关于在公共服务领域推广政府和社会资本合

作模式的指导意见》 
在医疗、卫生、养老、教育、文化等公共服务领域，鼓励采
用PPP模式，吸引社会资本参与。 

国办发〔2016〕47号 
《国务院办公厅关于促进和规范健康医疗大数

据应用发展的指导意见》 

发挥优质医疗资源的引领作用，鼓励社会力量参与，整合线
上线下资源，规范医疗物联网和健康医疗应用程序（APP）
管理，大力推进互联网健康咨询、网上预约分诊、移动支付
和检查检验结果查询、随访跟踪等应用，优化形成规范、共
享、互信的诊疗流程。 

国发〔2016〕77号 
《国务院关于印发“十三五”卫生与健康规划

的通知》 

大力发展社会办医，鼓励社会力量兴办健康服务业。放宽社
会力量举办医疗机构的服务领域要求，支持社会力量以多种
形式参与健康服务。 

国办发〔2017〕21号 
《国务院办公厅关于进一步激发社会领域投资

活力的意见》 

制定社会力量进入医疗、养老、教育、文化、体育等领域的
具体方案，明确工作目标和评估办法，新增服务和产品鼓励
社会力量提供。 

国办发〔2017〕32号 
《国务院办公厅关于推进医疗联合体 

建设和发展的指导意见》 

2017年，基本搭建医联体制度框架，全面启动多种形式的医
联体建设试点。到2020年，在总结试点经验的基础上，全面
推进医联体建设，形成较为完善的医联体政策体系。所有二
级公立医院和政府办基层医疗卫生机构全部参与医联体。 

国办发〔2017〕37号 《深化医药卫生体制改革2017年重点工作任务》 
全面启动多种形式的医疗联合体建设试点，推动医疗联合体
成为服务共同体、责任共同体、利益共同体、管理共同体。 

……. 



资源整合  

科学管理 

质量 

为中心 

• 专家、人才资源整合 

• 仪器、试剂集约采购 

• 数据信息化管理 

• 提升医院检验水平 

• 提供全面的检测服务与质量 

• 扩大中心的区域影响力 

• 质量铸就口碑 

• 塑造品牌形象 

• 实现区域健康生态系统 



   提供检测服务；出具检测报告；
提供检测结果咨询、后续诊疗服务
及健康管理；引进国际先进检测技
术等。  

   提供国内外行业最新研究方向与进
展；协助国家级、省级课题与基金项
目申报等。 

   组织检验专业、临床应用和遗传咨
询培训，具有超1000场学术活动组
织经验。 

   LIS系统与HIS系统无线衔接，实现
样品、报告单、质控和结果系统信息
管理；中国HPV数据库、地贫信息管
理系统等数据库建设和管理经验。 

      协助进行实验室行政审批；建立
符合准入、规范的检测实验室；协
助完成如ISO15189、CAP等实验
室质量体系认证。 

   强大专家、技术支持团队，及时处
理实验室的各种设备、实验问题；协
助实验室日常管理、SOP建立、实验
室管理框架构架等。 

检测服务 

支持服务 

信息化管理 

学术研究 质量认证 

学科建设 



拟定→审核
→通过合作

方案 

签订 
合作协议 

实验室规划、
设计及建设 

人员培训、
实验室验收 开通院内

收费通道 

正式运营 

达成初步
合作意向 



布局全国 
优势网络 
医学分子检验集团 

已建成20家 
目标建设25-30家 





国际室间质控计划成绩达国际标准 

我司的肺癌生物标志物检测报告和多息肉遗传性结肠癌检
测报告被选为EMQN2017年度的最优秀报告并成为其它参
加实验室的典范。 





四大板块 

1、分子病理检测 

2、遗传疾病检测 

3、病原感染检测 

4、科学用药检测 



Molecular Pathology 



肺 癌 

EGFR基因检测 
 
KRAS基因检测 
 
ALK基因融合检测 
 
ROS1基因融合检测 
 
PD-L1蛋白表达检测 

结直肠癌 

BRAF基因检测 
 
NRAS基因检测 
 
KRAS基因检测 
 
UGT1A1多态性检测 
 
MSI微卫星检测 
 
PD-L1蛋白表达检测 乳 腺 癌 

BRCA1/2基因检测 
 
HER2基因检测 
 
ER受体表达检测 
 
PR受体表达检测 
 
Ki67增值指数检测 

FLT3、JAK2、ABL1、
NPM1、MPL基因检
测 
 
PDGFRA基因检测 
 
KIT基因检测 
 
RUNX1/RUNX1T1基
因融合检测 
 
PML/RARa基因融合
检测 

白 血 病 



Inherited Diseases 





一级：婚前、孕前预防 

二级：产前预防 

三级：新生儿预防 

遗传疾病 
髓型脊肌萎缩症（SMA） 
杜氏肌营养不良症（DMD） 
脆性X染色体综合征 



遗传代谢疾病 

遗传代谢病（Inherited 
Metabolic Disorders，
英文缩写IMD）是因维持
机体正常代谢所必需的某
些酶、受体、载体及膜泵
等生物合成发生缺陷而导
致的疾病 。 



合计检测360余种染色体变异疾病 

高密度染色体芯片 







Infectious Diseases 



肝炎系列： 

乙肝病毒定量检测 

乙肝病毒分型检测 

乙肝病毒耐药检测 

丙肝病毒定量检测 

协同感染系列： 

HPV相关检测 

STD相关检测 

HIV相关检测 

致癌病毒系列： 

HPV病毒检测 

EBV病毒检测 

肠道感染系列： 

肠道病毒71型 

柯萨奇病毒A16型 

通用型肠道病毒核酸检测 

呼吸道感染系列： 

结核杆菌检测 

肺炎支原体检测 

肺炎衣原体检测 

军团菌检测 

优生优育系列： 

人巨细胞病毒定量检测 

B族链球菌检测 

单纯疱疹病毒检测 

风疹病毒检测 



丙肝治疗：HCV定量+HBsAg+HCV分型+IL-28B分型 



Pharmacogenomics 



         2017年9月26日发表在JAMA上的一项研究揭示：在使用华法林

前，检测患者的遗传学信息，能够将患者不良事件减少27%。因此，

科学家希望未来能够大规模推广基因检测指导华法林使用。 



SLCO1B1和ApoE基因检测 

CYP2C9、VKORC1基因检测 

CYP2C19基因检测 

人类ALDH2基因检测 

人类MTHFR基因检测 

HLA-B*5801位点检测 

HLA-B*1502位点检测 

他汀类药物 

华法林 

氯吡格雷 

硝酸甘油、酒精代谢 

叶酸、氨甲喋呤 

别嘌呤醇 

卡马西平 




