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4月26日，秦刚带领学生前往市
妇幼保健院，开展“新生儿听力与耳聋
基因联合筛查科普讲座”，并向孕产妇
发放科普宣传资料，普及新生儿耳聋
基因筛查的相关知识。

2021年1月，秦刚研究团队专门
成立了民非组织——“江河慕听公益中
心”，带领学生深入市区各大医院、社区
等地开展新生儿耳聋基因筛查的科普
公益宣传，产生了良好的社会反响。

事实上，早在2020年，秦刚就带
领团队开始了新生儿听力筛查的相关
研究，截至目前已在 JAMA Net-
work Open、《中国公共卫生》等期
刊发表了4篇科研论文。“新生儿听力
损失的发生率，反映了本地区对于公
共卫生政策层面的听力与基因联合筛
查模式建立的必要性。”秦刚指出，造
成新生儿耳聋除了基因方面的因素
外，还有非基因因素，其中非基因首位
因素就是巨细胞病毒感染，可通过唾

液筛查进行，成本相对低廉。为此，他
建议，我市将巨细胞病毒筛查和耳聋
基因筛查一并纳入新生儿筛查项目。

“南通市新生儿耳聋热点基因突
变携带率为39.98‰。而与耳聋相关
的基因多达几百种。目前，我们所研
究的耳聋基因筛查仅涉及4种基因
15个点位。下一步，团队将进一步深
化新生儿耳聋基因筛查的相关研究，
将临床数据转化为可执行的卫生政
策，让更多儿童受益。”秦刚表示，随着
精准医学的发展，这项研究的价值和
意义还将进一步凸显。

“此次发表的科研论文将团队研
发的数据模型公开，也为其他国家、其
他疾病的遗传筛查研究提供了有益参
考。”业内人士认为，此项研究在遗传
筛查和早期干预措施的整合应用方
面，为全球公共卫生干预策略的优化
提供了新的视角和证据支持。

本报记者冯启榕

让科普与科研“双向奔赴”

给宝宝做耳聋基因筛查划算吗
南通医学博士花了8年时间给了肯定答案

花五六百元，抽取宝宝足跟一滴血做耳聋基因筛查，划算吗？
南通大学公共卫生学院副教授、医学博士秦刚用他牵头的研究项
目——“新生儿耳聋基因筛查队列研究”给出了肯定的回答。

近日，该研究团队相关成果在国际权威期刊发表，首次模拟了
全国新生儿队列实施联合听力筛查策略的成本与其减轻长期听力
损失影响的获益，得到了业内人士的高度关注。
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跨越8年的一线研究
当前，听力损失已成为我国第二大

出生缺陷。在我市，新生儿听力损失总
体检出率为4.5‰，高于全国平均水平。

调查发现，新生儿听力筛查是我
市妇幼保健传统检查项目，所有新生
儿出生后48小时至72小时会予以听
力初筛，未通过者在出生42天进行听
力复筛，仍未通过者则于3月龄时进
行听力诊断测试。

“然而，物理性听力筛查存在局限
性，无法查找遗传学病因，可能会漏诊
相当一部分渐进性、迟发性听力损失
患儿，且无法识别携带致聋环境敏感
性基因突变的危险人群，比如，易发生

‘一巴掌致聋’‘一针致聋’等特殊患
儿。”秦刚介绍，从2016年起，他牵头
的研究团队开始了长达8年多的研
究，收集了2016年至2020年间，我市
6家医院出生的35920名新生儿的听
力筛查及其随访数据，并进行了详细
的研究比对。他们注意到，在筛查出
的76例基因突变阳性的听力损失患
儿中就有33例通过了传统新生儿听
力筛查，漏诊率高达43.42%。

“我们关注到，在我国，听力和耳
聋基因筛查相结合已成为早期健康干
预的创新方法并开始实施。目前，北

京、天津等国内许多城市已经开始大规
模进行新生儿耳聋基因筛查项目。”秦刚
透露，早在2014年，我市就实施了智慧
卫生协同创新工程项目——“新生儿遗
传性耳聋基因筛查”。从2015年起，我
市连续8年将新生儿耳聋基因免费筛查
列入南通市为民办实事项目。

“尽管在35920名新生儿中仅筛查
出76例致病性突变患儿和104例线粒
体基因突变携带者，但通过决策树模型
的精准计算分析，这一项目依然具有非
常重要的卫生经济学价值。”秦刚告诉记
者，在新生儿出生72小时后，只需要抽
取足跟一滴血，就可进行耳聋基因筛
查。“尽管遗传性耳聋是不可逆的，但通过
筛查可以实现早诊早治，最大程度地提升
语前聋患儿的语言能力。对于一些易发
生药物性耳聋的患儿，则可以通过筛查提
前防范，通过避免剧烈运动、撞击或使用
相关药物，让耳聋终身不再发生。”

研究团队发现，与传统的新生儿听
力筛查策略相比，新增联合耳聋基因筛
查的策略不仅能提前多发现28.0%永久
性先天性听力损失病例，而且能有效避
免66.9%的语前聋病例和减少15.6%特
殊教育的需求，可实现经济效益和社会
效益的双赢。

国内外、多学科专家携手参与
4月18日，“Economic evalua-

tion of newborn deafness gene
screening as a public health
intervention in China: a model-
ling study（中国新生儿耳聋基因筛
查作为公共卫生干预措施的经济学评
价：模型研究）”的研究在国际权威期
刊《英国医学杂志》子刊BMJ Pub-
lic Health上发表，揭示了新生儿耳
聋基因筛查作为公共卫生干预在中国
全国推广的深远意义。

“我们开展这项研究，旨在通过以
南通市儿童听力损失的主要致病基因
和突变特点为代表性数据，探讨建立
适宜我国的听力与基因联合筛查模
式。”秦刚坦言，此项研究得到了来自
国内外多个机构的专家学者的共同参
与和支持。“团队的多元化背景和专业
知识的汇集，为研究提供了宝贵的视
角和深度，确保研究能够全面、精确地
评估新生儿耳聋基因筛查在公共卫生
领域的经济效益。”秦刚介绍，该项目
前期花了大量时间进行数据整理，比

如，一个患儿的资料往往散落在新生
儿科、五官科、儿童保健科等多个科
室，搜集整理工作非常繁琐；同时还需
要查找全国22个省份37个城市耳聋
基因筛查的相关资料，光查阅文献就
达500多篇；耳聋又分为轻度、中度、
轻中度、重度、极重度等，且各阶段之
间会互相转化，需要核实相关统计的
准确性；历时半年建成模型决策树，将
南通的数据放入模型中推算出全国的
数据；此外，国内数据还需要与泰国、
澳大利亚等其他国家的数据进行比
对，从而验证模型的准确性……

去年3月，秦刚还带领研究团队
前往南通市特殊教育中心开展问卷调
查，了解耳聋学生入学费用、相关补
贴、未来就业等情况，为研究项目提供
更加全面的支撑；为详细了解人工耳
蜗、助听器等在临床使用的效果，团队
与通大附院的多名专家进行了深入访
谈；该项目得到了市一院、市三院、市
妇幼保健院等多家医院的大力配合，
使数据收集工作得以顺利进行。


