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在循环核酸及无创性产前诊断研究领域做了一系列重要研究工

作。 
 

 

任何准爸爸和准妈妈，都希望即将迎来的小宝宝健康、聪明，无论身体还是智力水平，

都没有任何缺陷。于是，孕妇会接受着各种产前检测。“唐筛”就是其中之一（即唐氏综合征

产前筛查）。 

唐氏综合征是一种非常严重的遗传疾病，中国活产婴儿中该病发生率约 0.5‰～0.6‰，

患儿往往在智力和语言方面存在较大障碍，体格发育落后，并可能伴有其他畸形症状。然而，

对于这种遗传风险，目前常用的产前检测并不如人意。一般的“唐筛”是这样的：首先检测孕

妇血液中某些标记物的浓度，计算出一个危险指数。如果这一数值较高，孕妇就要进一步做

羊膜穿刺或绒毛检查，而这种侵入性检测有较大风险，平均每 200 例就会导致一例流产。

再加上“唐筛”中,检测血液标记物时存在较高的假阳性（即有些没有唐氏综合征的胎儿，检测

结果却是相反），导致许多胎儿并没有问题的孕妇，由于血液检测结果偏高而不得不接受侵

入性检测，无端面临胎儿流产风险。 

有没有一种更安全、更准确的方法呢？多年来，香港中文大学医学院的赵慧君教授和同

事一直在探索新的检测方法，她们研究出利用母亲血浆来分析胎儿 DNA 的非侵入性检测技

术，已经成功用于诊断胎儿是否患有唐氏综合征。新方法直接针对唐氏综合征的病理学特质，

即患病胎儿基因组中多出的 21 号染色体，(相反, “唐筛” 只检测唐氏症的相关表型特征)，因

此达到非常高的准确性,而假阳性检出率只有 1/1000，从而使 99.9%的孕妇避免了侵入性检

测带来的流产风险。 

利用母亲血浆来分析胎儿 DNA，从而诊断胎儿是否患有唐氏综合征，这说起来容易做

起来难，其中有许多技术挑战。首先，血浆中 DNA 含量很低，绝大多数来自母体的 DNA，

胎儿 DNA 大约只有 10%，因此，唐氏综合征患儿的母亲血浆中，21 号染色体 DNA 的总量

与正常水平的差异极小。目前，各种分子生物学方法都无法检测到如此微小的差别。赵慧君

教授创造性地将近年出现的大规模平行测序技术用于 DNA 计数，由于每一轮测序可以检测

到几百万至几十亿的基因序列，因此就可以非常精确地检测血浆中的 DNA 含量。 

只有这一种技术还不行，因为一毫升母体血浆中的 DNA 含量并不高，检测结果在精确

性上仍然达不到要求。面对这一难题，赵慧君教授又设计出新的随机测序法，不再针对特定

基因序列，而是对 21 号染色体上的所有基因片断进行计数。因此，孕妇血浆中胎儿 21 号

染色体上的所有 DNA 信息，都会被挖掘出来，从而极大地提高了检测灵敏度。如今，这种

非侵入性检测技术已经成功用于多种遗传疾病的产前诊断，在中国香港、美国以及欧洲多个

国家，新技术已经在临床上应用。 

不过，该技术的成本还很高，每一个样本的检测成本高达几千元，对于大多数普通家庭



来说还是承受不起，这也限制了新技术的推广和普及。赵慧君和她的团队还在努力，希望通

过技术改良，使检测成本大幅下降。成本下降后, 赵慧君还希望将技术应用在其他遗传病上, 

如地中海贫血症，让这种安全、准确的非侵入检测技术得到更大规模的应用。 

赵慧君从小便对侦探小说特别感兴趣，她认为，科学研究其实就是一个侦探推理的过程，

从病人的病症、化验报告中一点点分析，找寻到病症的源头，看起来再高深的研究也可以拆

分成一小块一小块来解决。在生活中，她同时扮演着医生、科学家、教授和母亲等多个角色，

但她非常享受这种充实的生活。在工作中做到尽善尽美的同时，赵慧君在家中事务上也样样

亲力亲为，跟普通母亲一样做饭、洗衣，检查女儿的学习进度，每天早上给她们挑衣服、梳

头发。她认为，工作之于家庭，或者家庭之于工作，都是调节剂。只要有假期，赵慧君就会

和一家人去旅行，和女儿们一起体会世界的奥妙。 

给青年人的寄语：“不要埋没了自己的求知欲，不要低估了自己的能力，只有不断探索

未知，一步一步地挖掘每个问题背后的答案，未知的领域就是你开创未来的疆土。” 


