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! 月 "# 日!!"#$%& ’&(&#)*+ 网站上报
道了杜克大学的一项研究成果"研究者发
现!单独用基因测序来了解人类疾病是不
够的!要掌握测序结果和对应病症之间的
生物相关性!功能性检测必不可少" 这又
是一项关于基因测序与疾病诊断#治疗关
系的研究"
基因测序能解决的问题有限

据报道!杜克大学人类疾病模型中心
的尼古拉斯$卡山尼斯实验室! 主要研究
一类名为%纤毛运动障碍&的疾病"纤毛是
一种类似天线的投射器官!对细胞的正常
功能运作起着关键作用"纤毛运动障碍可
涉及所有分布纤毛的部位!气道纤毛功能
障碍导致的呼吸道感染最常见!可引起反
复的呼吸道感染"
研究人员在斑马鱼模型’它们的许多

基因都和人类相似(中对控制纤毛的关键
基因 ,,-"!. 进行了测序! 检测变异情
况" 最终结果发现 ,,-"!. 基因对人类纤
毛运动障碍的致病变异贡献率约为 $%"
研究者 指出!%根据我

们的研究!基因测序虽然重要!但其能解
决的问题有限"还必须对病人变异基因的
相关功能进行检测!并结合生理学#细胞
生物学#生物化学及其他学科!才能透彻
而全面掌握疾病相关情况" &戴维斯还指
出! 每个病人都有自己独特的基因变异!
基因测序和功能检测同时进行!才能更加
接近真实!对于病人及其家族的意义也就
更大"
从科学家绘制出人类基因图谱草图

之后!广大民众就开始对基因测序诊治疾
病抱有巨大期待!期望向一些夸大其词的
科学家和商业机构所宣传的那样!一旦出
现病患!就%按图索骥&!找到致病变异基
因并予以纠正!然后就能获得健康" 但是
十余年过去!现实与人们的期望之间落差
很大"

离临床应用还差得远

"&&& 年 ’ 月 "’ 日!%人类基因组计
划&小组宣布完成基因图谱草图" 这份草

图由多国科学家联手绘制!耗时 !& 年!耗
资 #& 亿美元! 内容是人类分布在细胞核
中的 "# 对染色体上的约 ’(!&万个基因!
约 #& 亿对碱基"时任美国总统 说!
这一进展将%彻底改变我们对绝大多数疾
病的诊断#预防和治疗手段&" %人类基因
组计划&甚至被称为%生命登月计划&"
科学家们称!基因组计划给医学带来

广泛的发展空间" 未来!只要将一滴血放
在装满基因的芯片上就可验出病症"未来
的药厂将会根据不同病人的基因报告开

药方!而且基因本身也会成为药品" 科研
人员预言!将来许多病症会在症发前就被
消灭"
然而十年过去!态度审慎的科学家不

断质疑基因组计划和基因测序的意义!认
为基因测序似乎并没有实际建树!对于临
床医学也贡献甚微"香港大学生物化学系
教授告诉记者!他认为全基因图谱

或全基因组测序最多是一项基础性工作!
目前对于疾病的诊断治疗的实际帮助并

不大"目前在疾病诊疗中有真正价值的测
序!主要都是验证性的特定基因测序" 也
就是说!已知某突变或基因型与某病或某
药的关系!然后通过测序找出该突变或基
因型" 如果顺序反过来的只是做研究!谈
不上有真正的临床应用价值"从这个角度
看! 无论全测序或是全测序加功能检测!
都只是研究和探索!目前都离实际应用还
差得远"

巨大期待与深远的担忧

有些科学家对基因组计划心怀巨大

期待!从事基因组计划研究的科学家们认
为这是一项至关重要的基础性工作!只不
过还需要一定的进程"
中国科学院院士 告诉)科技导

报*记者!随着对遗传密码的深入了解!基
因测序对于人类在分子水平上认识自身

状况乃至疾病都会有很大帮助!只不过利
用基因测序诊断疾病需要一定的进程"人
类基因组计划的总协调人#现任美国国家
卫生研究院院长的 在

%人类基因组计划& 完成基因图谱草图十
周年之际表示!人类基因组计划定能实现
其潜力"因为’基因组研究遵循的(技术第
一定律表明!对一个真正的变革性发现而
言!其直接效果总被高估!而其长期效果
总被低估"本刊记者也曾经采访过深圳华
大基因研究院董事长#中国科学院院士

!他指出近十年来重要的生物医学进
展都与基因有关!并高度赞誉中国参与的
!%的%人类基因组计划&的工作是中国人
类基因组研究的里程碑"
但是也有人对于基因测序表示了担

忧"解放军总医院老年心脑血管病研究所
研究员说!目前完成一个人的基因

组测序!大约只需 ! 万美元!估计几年内
可降到 !&&& 美元" 很可能!十几年后!为
个人进行基因组测序! 会和现在的血#尿
常规化验一样! 成为一项普通的医学检
查" 但是!%单纯从技术上来说!目前基因
组的研究结果要转化成临床实用的疾病

风险评估或诊断方法!需要考虑的问题还
有很多!例如+基因组检测涉及到数量巨
大的基因信息!一般人能否理解这种检查
的利弊!从而决定是否做这项检查, 如何
保证测序的准确性,因为只要有万分之一
的错误!就可能产生很多混乱的信息" 我
们目前对整个基因组基因的功能#基因和
基因之间的关系#基因序列和非基因序列
的相互作用!特别是基因和环境之间的关
系!还所知甚少!得到分析结果后!如何进
行正确的解释, 这些解释!是否会使被检
查者获益, &
更进一步的担心则来自精神层面"吴

海云表示!随着技术的进步!上述问题可
能会被逐一解决"当我们人类可以越来越
多地扮演上帝的角色!人类和物种不再是
自然进化! 而是由我们人类的意志掌握
时!如何保证这个意志会引领我们走向光
明的未来呢, 人类可以预测天气!今后或
许可以预测地震!甚至预测个人与健康和
疾病相关的命运! 但谁能预测人类的意
志, !
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