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学习新知识 做好临床遗传咨询

目前，我国的临床遗传咨询工作正在临床有序

推进，许多短期培训班在为临床培训专业咨询人

员，其中以上海交通大学生命科学技术学院贺林教

授、中国医学科学院北京协和医学院基础医学研究

所黄尚志教授和浙江大学遗传与基因组医学中心

祁鸣教授举办的临床遗传咨询培训班规模最大，每

年举办数期，每期招收学员数百人，有力地推动了

我国临床遗传咨询工作的开展。临床遗传咨询的

范围十分广泛，除遗传方式、突变基因携带者筛查

和产前诊断外，还包括治疗、康复、营养、管理、特异

性药物有效性、生活指导等，主要由富有经验的临

床医师进行。随着神经肌肉病研究的深入和研究

技术的进步，针对某些神经肌肉病的特异性基因治

疗和酶替代疗法已取得较好的临床疗效。因此，咨

询者所咨询的内容越来越广泛，除了再生育风险

外，还包括特异性治疗相关内容，例如糖原贮积病

Ⅱ型（GSDⅡ，亦称 Pompe 病）的酶替代治疗原理、方

法、疗效、不良反应，以及各种遗传性疾病的营养支

持、康复训练、无创呼吸机应用、日常生活注意事项

等内容。这就要求临床咨询师对所咨询的疾病要

具有相当的知识储备，才能与咨询者进行有效沟

通。为此，中山大学附属第一医院张成教授撰写了

评论性文章《重视神经肌肉病的临床遗传咨询》，重

点介绍了临床遗传咨询的步骤，并对临床咨询师提

出了应知应会的基本原则：熟练掌握所咨询遗传性

疾病的发病经过，临床特征，特异性生化、电生理

学、影像学和病理学特点，遗传方式，基因检测及特

异性治疗方法；具有丰富的伦理学和心理学知识

等。中山大学附属第一医院利婧医生撰写的《脊髓

性肌萎缩症治疗临床研究进展》一文重点阐述了脊

髓性肌萎缩症的发病机制和治疗靶点，并详细回顾

了相关基因治疗药物及其所开展的临床试验进展，

旨在总结特异性治疗原理、方法、疗效和不良反应，

目前基因修饰药物 Nusinersen 已经在我国上市，脊

髓性肌萎缩症患儿家属十分关心药物治疗方面的

信息，该文对临床咨询师具有实际的参考价值。中

山大学附属第一医院徐玲玲医生在《重型糖原贮积

病Ⅱ型呼吸机撤机困难的对策》一文中探讨了重型

糖原贮积病Ⅱ型患儿呼吸机撤机的方法，对撤机程

序的临床应用具有较好的实用性和指导作用。由

中日友好医院顾卫红团队撰写的《晚发型甲基丙二

酸尿症 cblC 型家系快速诊断、治疗与随诊》和《遗传

性痉挛性共济失调 2 型一家系临床表型及基因突变

分析》，以及海军军医大学附属长海医院侯媌媌医

生撰写的《SOD1A4V基因突变致家族性肌萎缩侧索硬

化症伴腓肠肌水肿一例临床表型及基因突变分析》

等文章，详细地分析了神经遗传性疾病基因型与临

床表型之间的关系，对临床咨询师在咨询甲基丙二

酸尿症、遗传性痉挛性共济失调和家族性肌萎缩侧

索硬化症时具有一定参考价值。
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