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医学遗传学迎来历史机遇
 本期嘉宾：中国医师协会医学遗传医师分会会长  邬玲仟

 采  访  者：本报记者  宋攀

医学遗传学是目前医学中的前沿学科、新兴学科，是应用现代生物学和遗传学技术，防治人类遗传性疾

病的学科。医学遗传学可以从分子水平为疾病的早期诊断、出生缺陷的预防、以及疑难杂症的诊疗，提供更

高效的新型医学服务。

2015 年底，中国医师协会医学遗传医师分会在北京成立，中南大学湘雅医院产前诊断中心主任邬玲仟当

选首任会长。在二孩全面放开、精准医疗有望升至国家战略的时代大背景下，我国医学遗传学科面临着怎样的

发展机遇和困难，分会成立有着怎样的现实需求，又将开展哪些工作呢？ 近日，邬玲仟教授接受了本报记者专访。

随着社会发展和医学

进步，疾病谱发生显著改

变，遗传性出生缺陷问题

日益突出，加之我国二孩

政策全面放开，在遗传病

诊疗服务方面，社会需求

越来越高。然而，与之形

成鲜明对比的是我国临床

医疗系统中医学遗传科室

的建立尚处于起步阶段，

临床遗传学服务至今处于

分散和无序状态。主要表

现在三个方面：

首 先 是 从 业 人 才 匮

乏，培训和资质认定体系

尚未建立。在西方发达国

家，医学遗传科从业人员

均需经过严格培训和考试

认证后才能上岗。由于历

史等原因，我国医学遗传

学的教学和专业技能培训

一直处于非主流地位，在

大多数医学院校归属于基

础医学或生物学教学，医

学本科教育后期临床科目

或实习阶段、以及毕业后

再教育中并无此项内容，

结果是我国医生普遍缺乏

遗传病诊治的知识和技能。

其次，尚未建立相应

的专业和技术管理体系。

即缺乏从业人员和实验

室资质认定和考核评价

制度，而这一制度正是保

证临床遗传学服务质量

的基础。

再次，我国从事临床

遗传学服务的医师及技术

人员目前尚无相应的职业

地位。在发达国家，临床

遗传学服务的执业者享有

很高的地位，但我国由于

从业人员没有晋升的职称

体系，兼职或“业余”者多。

虽然我国妇幼保健和计划

生育系统的从业人员和科

室承担了部分遗传病产前

诊断工作，但作为兼职人

员，对遗传病和遗传检测

技术的熟悉程度，难以满

足专业遗传服务的需求。

中国医师协会会长张

雁灵、国家卫生计生委妇

幼司司长秦耕对分会的成

立寄予厚望。张雁灵会长

期望分会在住院医师和专

科医师规范化培训方面大

有作为。秦耕司长认为，

分会将成为我国妇幼健康

事业发展的重要智力资源

和技术储备库。

分会将在中国医师协

会领导下，围绕医学遗传

科建设目标、学科地位、

执业范围、人员资质和职

称序列、行业资质标准、

人员培训、技术规范和管

理条例等问题开展工作，

为卫生行政部门制定有关

政策、法规提供技术支持。

加快各省、直辖市分

会的成立工作，开展我国

医学遗传科医师执业情况

调查和会员注册登记工

作，形成全国医学遗传科

医师网络系统。结合我国

实际情况，在充分保护医

师合法权益的同时，对行

业自律进行有益探索。

积 极 参 与 建 立 医 学

遗传科培训体系，如住

院医师规范化培训项目、

专科医师培训项目、遗

传咨询师培训项目及细

胞、分子和生化遗传实

验系列人员培训；积极

协助卫生行政部门规范

从业人员的考

核、 审 查 和 认

证 体 系， 并 逐

步推进医学遗

传专科医师的准入工作，

探索与建立医学遗传科

人员职称评定体系。

同时，积极开展遗传

病临床技术操作规程研

究，制定各种遗传病诊断

指南，指导与规范医师执

业活动，减少医疗事故。

收集和分析全国遗传病

诊断和产前诊断技术的

有关信息，为实现《国家

中长期科学和技术发展

规划纲要》中提出的“使

出生缺陷率降低至 3％以

下”目标，提供技术和信

息支持。

培训及资质准入认证是首要任务

人才与技术管理  赶不上学科发展需求医学遗传学是应用

现代生物学和遗传学技

术，防治人类遗传性疾

病的学科。现阶段其服

务内容主要是提供遗传

咨询、遗传诊断，两者

在临床工作中占据着重

要地位。其中，减少出

生缺陷是医学遗传学的

核心目标之一。

根 据 2015 年 我 国

出生缺陷监测中心的数

据，我国新生儿出生缺

陷率约为 5.6%，每年新

增约 90 万例。迄今已发

现 7000 多种遗传或部分

遗传性出生缺陷，全球

统计每年出生遗传相关

的 出 生 缺 陷 婴 儿 近 800

万，占出生人数的 6%。

其中，严重致愚、致残、

致死性遗传病包括染色

体病、基因组病和部分

单基因病，新生儿发病

率约 2%，估计我国每年

出生此类新生儿约 33.5 

万。这类患者难以治疗，

预后差，需终生照顾，

给家庭和社会造成重大

负担。

我国《母婴保健法》

明确规定，应当通过诊

断和产前诊断阻止严重

遗传病患儿出生。遗传

咨询和产前筛查、产前

诊断在预防遗传性出生

缺陷中起着举足轻重的

作用。

事实上，随着基因

组技术的发展，医学遗

传学的服务领域得到进

一步拓宽，并发挥着不

可代替的作用。在欧美

发达国家，自 20 世纪 70

年代起，医学遗传学已

经发展成为临床医学的

二级学科，成为医学体

系中的核心和前沿部分，

所提供的遗传咨询和遗

传检测服务项目已多达 3

万多种，涉及的疾病性

状 9900 多种，不仅促进

了临床医学的进步，同

时还带动了相关医学高

科技产业的发展。

除了遗传病的诊断

和产前检测，不少企业

也开始关注个性化用药

领域。实践中，有些患

者用药前没有进行遗传

咨询与诊断，因此付出

了生命的代价。有关资

料显示，为指导临床个

体化用药、评估药品严

重不良反应发生风险，

FDA 已批准在 140 余种

药物的药品标签中增加

药物基因组信息，涉及

检测的生物标志物 42 个。

医学遗传学  医学体系的核心与前沿

医师报：医学遗传学在维护人类健康中，主要发挥什么作用？

邬玲仟：现阶段的服务内容主要是提供遗传咨询与遗传诊断。

医师报：分会将主要开展哪些工作？

邬玲仟：调查医学遗传科医师执业情况，建立从业人员的培训、资质认证体系。

医师报：我国医学遗传学发展面临哪些问题？

邬玲仟：人才建设和专业技术管理是突出问题。

我国在医学遗传学

方面的起步并不晚。20

世纪 70 年代中后期，我

国便有学者开始了这一

领域的临床实践和研究。

1986 年 11 月，中华医学

会医学遗传学分会在北

京成立，下设细胞遗传

学、血红蛋白病、代谢

性遗传病、群体遗传学、

优生与基因诊断等 11 个

学组。从学组的设立可

见我国医学遗传学科发

展的实践性，即学会活

动一开始就与临床实践

密切结合。

为促进我国临床遗

传 学 发 展，2004 年 12

月，在中国工程院院士

夏家辉的提议下，中华

医学会医学遗传学分会

在长沙召开常委扩大会

会议，就设置临床遗传

科进行讨论。会后起草

了“关于建设我国临床

遗传科和发展遗传服务

的建议”，并呈递国务

院和原卫生部，明确建

议在我国临床医学和医

院体系中增设临床遗传

科作为独立的临床二级

学科。

经过我国医学遗传

学工作者几十年的不懈

努力，也得益于新一轮

医改的深入和全国住院

医师规范化培训制度的

建立，在时任国家卫生

计生委科教司副司长（主

持工作）王辰院士等人

的 协 调 和 推 动 下，2013

年 12 月 31 日， 国 家 卫

生计生委等七部委联合

发文，要在我国临床医

学中正式设立“医学遗

传科”二级学科。

2014 年 2 月 13 日，

国家卫生计生委在上海

启动了全国住院医师规

范化培训制度，医学遗

传科作为新增学科列入。

这是我国医学遗传科发

展中的重大事件，更是

我国医学遗传学走向春

天的里程碑。

2015 年 12 月 26 日，

中国医师协会医学遗传

医师分会在北京成立。

这意味着医学遗传医师

有了属于我们自己的家。

40 年发展  学科地位再提升

医师报：我国医学遗传学发展，有哪些重要进程？

邬玲仟：起步并不晚，前辈们也为学科发展做了很多开拓性的奠基工作。

10 对话高端.indd   1 2016/3/1   22:25:07


