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首个较大规模中国人群自闭症基因首个较大规模中国人群自闭症基因
测序结果出炉测序结果出炉

2016年底，第一个较大规模的中国

人群自闭症的基因测序研究成果发表在

《自然·通讯》杂志上，将对自闭症成因的

遗传研究向前推进了一步，对于饱受自

闭症困扰的家庭来说，任何微茫的希望

都值得期待。

二十几岁的庄天岳，看一遍乐谱就

能弹奏出来，可以把 NASA历史倒背如

流，这样一个看似有着超常能力的人，同

时也是一位自闭症患者。在陈国富出品

的纪录片中，他被称为“来自遥远星球的

孩子”。

发现发现29个中国人群孤独症高风险基因个中国人群孤独症高风险基因

中南大学教授夏昆夏昆与美国华盛顿大

学医学院教授Evan Eichler及其他同事

合作，分析了 1543名拥有自闭症谱系障

碍的中国人与自闭症风险相关的 189个

基因。发现约有 4%的中国自闭症患者

携带有新发突变，这些新发突变分布于

29个风险基因上，其中以基因 SCN2A的

新发突变率最高（约1.1%）。

按照夏昆的说法，研究结果表明，这

29个风险基因是中国人群孤独症的高风

险基因，并且说明孤独症具有高度的遗

传异质性，单个基因或变异只能解释极

小部分的患者。此外，发现基因 SCN2A

的新发突变率达到 1.1%，SCN2A编码离

子通道蛋白，某些针对离子通道开发的

神经精神药物可能对于改善自闭症患者

的临床症状具有一定的作用。

华东师范大学教授杨广学杨广学在接受

《科技导报》采访时称，本项基因测试研

究有重要意义。价值主要在于对大样本

的测查，探究基因型和表型的关系，对于

自闭症的成因，临床诊断和类型划分具

有参考价值。但他同时也指出，当前中

国医疗系统对于自闭症诊断的准确性还

存在很多问题，因此大样本的选取也可

能存在不准确的问题。

中国科学院上海生命科学研究院神

经科学研究所研究员仇子龙仇子龙首先肯定了

这项研究成果的重要性，他通过《科技导

报》表示，夏昆课题组做了非常重要的贡

献。然而，他认为，我们也应该看到在这

方面研究中，国内相比于国际先进水平

还是有一定的差距。在过去的 5~10年

内，美国和欧洲的一些国家，在自闭症患

者的遗传性方面，已经进行过很多次全

基因组范围内的测序了。

根据 2015年《中国自闭症教育康复

行业发展状况报告》数据显示，中国自闭

症个体可能超过 1000万，自闭症患病率

约为 1%，基本相当于全球的平均水平。

遗憾的是，并非所有的自闭症患者都像

庄天岳一样，在某方面有过人的天赋，他

们中的大多数，都只是普通人。

自闭症的研究进展牵动人心，笔者

检索发现，在Web of Science数据库中，

截至2016年初，“autism”的研究文章数量

为 7109条，以“自闭症”或“孤独症”为关

键词在生物谷网站上检索到新闻 100多

条。

自闭症成因尚无定论自闭症成因尚无定论，，有效疗法仍需等待有效疗法仍需等待

关于自闭症的成因，目前尚无定

论。仇子龙介绍说，自闭症的成因还是

以遗传因素为主，基因突变以后蛋白质

发生了功能上的改变，引起大脑神经的

环路功能出现异常。脑内不同的神经环

路负责不同的学习、记忆等认知行为，神

经环路出现异常，进而会导致行为异常。

他进一步说明，“在自闭症的成因方

面，环境因素肯定也有，但是这个问题很

难研究，尤其是在遗传因素还没搞清楚

的情况下。”仇子龙认为有必要建立更高

级的动物模型来进行研究。2016年初，

其带领的研究团队曾在《Nature》杂志上

发文，首次建立了携带人类自闭症基因

的非人灵长类动物模型，并进一步对患

有自闭症的转基因猴进行详细的脑成像

研究，以期待用基因编辑工具对这些携

带自闭症基因的转基因猴进行基因治

疗，探索最终治愈自闭症之路。

早在16世纪，“autism”这个词出现之

前，就已经出现了关于自闭症患者行为

的记载。其后，在对自闭症成因的早期

研究中，美国精神医学之父 Leo Kanner

也曾把自闭症的成因归结为父母的冷漠

态度，并一度引发“冰箱理论”的盛行。

到 1980年，自闭症开始被认为是一种广

泛的发展障碍。近十多年来，自闭症已

经被确定是复杂的脑部发育障碍所引起

的。相比于自闭症成因研究的缓慢推进

来说，还没有切实有效的针对自闭症核

心症状的治疗方法。据悉，目前在使用

中的疗法主要可以分为生物和非生物疗

法。生物疗法包括抗生素、药物和饮食

等；其他治疗方法包括以促进人际关系

为基础的疗法、以技巧发展为基础的干

预疗法、基于生理学的干预疗法等。杨

广学主张采用生态化干预思路，他在《自

闭症整合干预》一书中，建议整合家庭、

学校、机构、社区的多层干预，构成生态

化干预的系统，帮助自闭症患者学会生

活、休闲、工作。

仇子龙在谈到自闭症的治疗研究

时，也提到“还没有对症下药的治疗方

法”，但他表达了建立动物模型尤其是灵

长类动物模型用于治疗研究的重要性。

在他看来，在接近人的动物中构建模型，

将有助于在人身上开展临床试验，以此

为基础，配合医院进行与神经调控相关

的尝试性治疗。

根据夏昆的介绍，本次中国人群自

闭症的基因测序属于一个长期连续性的

研究计划——基因型-表型关联研究计

划（Genotype and Phenotype Correlation
for Autism，GPCA）的一部分。目前第 2
期正在进行当中，已经完成和第1期相当

的样本量。对此，杨广学认为该研究第2
期样本测序对亚型进行更为具体的划

分，可能还有较长的路要走。

纪录片中，庄天岳的妈妈说，她的儿

子有时会用自己的方式和陌生人打招

呼，很多人被吓到后迅速闪开了，每当此

时，庄天岳就会一脸落寞。希望借助科

学的发展，自闭症终有一天可以被治愈，

我们能够更加深刻地懂得那些来自遥远

星球的孩子。
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