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经过显微镜下精挑细选，在
基因组大数据中对比分析，宁波
市妇儿医院出生缺陷防治中心的
医务人员终于通过植入前遗传学
检测，从近10个囊胚中找到了没
有缺陷基因的完好囊胚，种植到
张女士的子宫。

5年前，张女士夫妇生育了
第一个孩子，是个男婴，夫妻俩别
提有多高兴了。可没想到的是，
从6个月开始，孩子的皮肤上出
现了疙疙瘩瘩，后来逐渐增多，医
生说是皮脂腺瘤。

到1岁的时候，孩子又出现
哆嗦、抽搐。家人以为孩子缺钙，
带到医院治疗，查不出原因。随
着年纪增大，孩子的脸上、脖子
上、腰背部出现一大片、一大片的
皮脂腺瘤。同时，孩子的癫痫发
作也越来越厉害，有两次抽搐时
间太长，送到ICU，医生当时已告
诉他们要做好心理准备，后来又
抢救过来了。

孩子2岁多的时候，才通过
基因检测被确诊为结节性硬化
症。这是种常染色体显性遗传
的神经皮肤综合征，属于罕见
病，除了累及皮肤，患者的脑子里
会长出很多结节，少则几个，多则
几十个。引起癫痫的，就是那些
结节。

两年前，张女士夫妇找到设
在宁波市妇儿医院内的宁波市出
生缺陷综合防治中心的医务人
员，经相关基因检测，找到了孩子
致病的遗传学原因：在丈夫的一
个基因上发现了致病变异，只是
丈夫情况比较特殊，整个肌体细
胞中仅有约20%的细胞存在这
样的异常，因此病情比较轻微，仅
有很轻微的皮肤症状。而他生成
精子的组织也有如此比例的异
常，一旦这样的异常精子传递给
后代，宝宝就是100%的肌体细
胞存在异常，也就是像首胎一样
的严重异常，通常被称为“蝴蝶结
宝宝”。

出生缺陷防治实验室主任李
海波介绍说，得知三代试管婴儿
的消息，夫妻俩就来到医院，通过
提取他们双方的生殖细胞，结合
既往中心成熟的“第二代试管”技
术，在受精卵发育成几十个细胞
的时候进行遗传学检测，从中挑
选出没有缺陷基因的囊胚进行移
植，这样就阻断了结节性硬化疾
病链条的延续。

5年终于等来了
生个健康宝宝的希望
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今年6月下旬，经国家辅助生殖

技术评审专家组评审，宁波市妇儿医

院成为浙江省第三家可开展第三代

试管婴儿技术的医院。

资质获批仅两个月，目前已有27

对夫妇接受了三代试管婴儿，包括蝴

蝶结症、鸟面综合征等在内的10多种

基因缺陷疾病因此将得到阻断。

第三代
试管婴儿
10余种基因缺陷病

得到阻断

27对夫妇已接受

记者 程鑫
通讯员 马蝶翼 文/摄

据介绍，随着不孕不育患者
的增多，生育困难给他们的身心
健康造成极大影响。辅助生殖技
术的发展和应用给不孕不育夫妇
们带来了希望。然而，尽管体外受
精技术水平不断提高，但因遗传
病而导致胎儿出生缺陷的问题却
无法避免。

2012年《中国出生缺陷防治
报告》评估其发生率约5.6%，即
每年新增患儿90万例以上，而且
80%以上的出生缺陷与遗传因素
相关。出生缺陷严重影响患者的
生命和生活质量，对患者本人、家
庭和社会来说，都是沉重的负担，
严重阻碍国家人口素质的提高和
社会文明的进步。2021年7月，
全面三孩政策落地，这意味着高
龄、高风险孕妇比例持续增高，出
生缺陷防控形势更趋严峻。

第三代试管婴儿技术是在辅
助生殖和遗传学快速发展的基础
上，相互融合形成的一门新兴诊
断技术，至今已有20多年的历
史。该技术的利用避免了由于遗
传学异常导致的反复流产和反复
种植失败，及7000余种单基因病
的发生和延续，从而达到提高临
床妊娠率、降低流产率、降低出生
缺陷风险的目的。

今年6月21日，经国家辅助
生殖技术评审专家组评定，宁波
市妇儿医院成为浙江省第三家可
开展第三代试管婴儿技术的医
院。这是宁波市辅助生殖领域又
一里程碑事件。

消息一出，宁波及周边绍兴、
舟山等地区众多患者纷纷前来就
诊咨询。资质获批2个多月，经生
殖中心周黎明主任和出生缺陷中
心李海波主任共同严格把关，目
前已有27对夫妇接受了三代试
管婴儿，10余种基因缺陷病因此
将得到阻断，这其中有8对夫妻
来自外地。

宁波将很快迎来第一个三代
试管宝宝的诞生，让我们静候佳
音！

33岁的张女士从10多年
前婚后开始，就一直在为生宝
宝奔波。夫妻俩身体都很健康，
也能按计划怀孕，可蹊跷的是，
每次妊娠到2个月左右就流产
了，再怎么保也没用。其间他们
看过好多医生，男科、妇科该查
的都查了，也没查出具体原因。
直到去年又一次流产后，医生
提醒夫妻双方对流产的胚胎做
个基因检查，才找到频频流产
的罪魁祸首：男方是隐匿性的
染色体平衡易位携带者。

据介绍，染色体平衡易位
指的是两条染色体末端各发生
一处断裂并相互交换片断，形
成两条新的衍生染色体。这种
易位造成了染色体遗传物质的
内部搬家，染色体总体剂量没
有变，所含基因也没缺少，所以
这类人不会表现出不正常的症
状，外貌、智力都正常，发育也
没有任何缺陷，因此他们被称
为易位染色体的“携带者”。

但这种携带者会将自身
“一半”的染色体通过精子或者
卵子传递给后代，那么这“一
半”的染色体就会存在多一点
或者少一点的异常情况，再与
正常人婚后生育的子女中，导
致某一易位片段的增多或减
少，这样就破坏了遗传物质的
平衡。

李海波主任介绍说，染色
体平衡易位携带者最常见的不
良后果就是怀孕后的流产率很
高，即便能把孩子生下来，先天
畸形、智力低下和发育障碍等
出生缺陷的几率也非常大。需
要注意的是，这种染色体平衡
易位在普通人群中的比例还比
较高，占到 1/300-1/400。目
前接受三代试管婴儿中的14
对夫妇，都是因反复性流产后
查出是这个原因引起的，所以
反复的复发性流产患者，首先
应该排除的是是否存在染色体
异常情况。

反复流产的她
也可健康生育了

22 33
三代试管吸引来
宁波周边地区的患者

实验室人员正在显微镜下挑选胚胎

胚胎活检

医务人员正在分析病例


