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　　囊性纤维化 （ｃｙｓｔｉｃｆｉｂｒｏｓｉｓ，ＣＦ）一直被认为
是欧美白种人独有且常见的一种常染色

!

隐性遗传

病，亚洲及中国罕见。中国人 ＣＦ相关研究几乎为
空白。北京协和医院呼吸科与中国医学科学院基础

医学研究所医学遗传学系的合作研究发现，ＣＦ在
中国人中的发病可能并不少，如何筛查是关键。在

过去２年时间中，该团队通过建立发汗试验和基因
检查方法诊断了７例中国 ＣＦ患者，经对症治疗病
情控制良好，研究成果于２０１５年２月发表在 《呼

吸》（Ｒｅｓｐｉｒｏｌｏｇｙ）杂志上 （影响因子３９４）。
ＣＦ因囊性纤维化跨膜传导调节因子 （ｃｙｓｔｉｃｆｉ

ｂｒｏｓｉｓｔｒａｎｓｍｅｍｂｒａｎｅｃｏｎｄｕｃｔａｎｃｅｒｅｇｕｌａｔｏｒ，ＣＦＴＲ）
突变导致，临床表现为鼻窦炎和支气管扩张以及反

复的呼吸道感染，胰腺外分泌功能不全导致的反复

腹泻和脂肪泻，此外男性患者还可以出现先天性输

精管缺失。患者常因幼年出现的支气管扩张或长期

铜绿假单胞菌定殖或感染而就诊，幼年和青少年期

间的死亡率高。但如果早诊断、早治疗，预期寿命

有望达到４０～５０岁。
本研究发现，中国人 ＣＦ的 ＣＦＴＲ基因突变类

型与西方有很大差异，使用欧美 ＣＦＴＲ常见突变组
成的突变筛查平台很难发现中国的 ＣＦ患者，因此
即使在西方，医生也不那么容易确诊中国裔 ＣＦ
患者。

Ｒｅｓｐｉｒｏｌｏｇｙ杂志将本研究作为当期重点推荐文
章，提示无论是中国还是西方的医生，都应该注意

基于欧美ＣＦＴＲ突变谱建立的 ＣＦ筛查平台对中国
裔患者可能并不适用；临床医生应该关注那些临床

表型并不典型的中国裔 ＣＦ患者。论文通信作者田
欣伦副教授认为，本研究可能揭示了我国大量 ＣＦ
患者的冰山一角，通过建立新的筛查平台，将使更

多ＣＦ患者得到及时诊断和治疗。
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