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［摘要］背景 家系调查和遗传咨询对于结肠腺瘤性息肉病患者的病情监测是非常重要的，但这项工作在我国尚未良好开展，重

要的原因在于患者对于其意义缺乏了解。方法 我们开展了一项横断面调查来研究结肠腺瘤性息肉病患者接受遗传咨询和基因

检测的意愿，收集并分析了受访者的一般信息及临床信息。结果 此项调查共发放问卷101份，回收有效问卷89份。受访者接

受遗传咨询的最常见目的是了解癌症风险（43.8%），其次是进行基因检测咨询（29.2%）和生育咨询（21.3%）。高达66.3%的受

访者尚未决定选择何种生育方式。72名（80.9%）受访者已经接受或计划接受结肠腺瘤性息肉病相关的基因检测，主要目的是寻

找致病基因。62名（69.7%）受访者已经育有子女，其中38名受访者已经让子女接受基因检测或计划让子女接受基因检测，主

要目的是预测子女是否会发病；导致受访者拒绝让其子女接受基因检测的主要因素是对检测结果恐惧。结论 结肠腺瘤性息肉

病患者对遗传咨询和基因检测的认识存在很大的局限性，向这类患者普及相关知识是十分必要和亟需完成的，这有助于其在疾

病评估、疾病预测和制定生育计划方面获得更多的帮助并取得更好的效果。

［关键词］结肠腺瘤性息肉病；家族性腺瘤性息肉病；遗传咨询；基因检测；横断面调查
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［Abstract］ Background Family investigation and genetic counseling are crucial for disease monitoring in patients with colonic
adenomatous polyposis. However, this work has not been well-executed in China, primarily due to patient’s lack of understand⁃
ing of its significance. Methods A cross-sectional survey was conducted to investigate the willingness of patients with colonic
adenomatous polyposis to undergo genetic counseling and genetic testing. General information and clinical data were collected and
analyzed. Results A total of 101 questionnaires were sent out and 89 valid questionnaires were collected. The most common rea⁃
son respondents sought genetic counseling was to learn about cancer risk (43.8%), followed by genetic testing counseling (29.2%)
and reproductive counseling (21.3%). A significant 66.3% of respondents had not yet decided on their preferred method of child⁃
birth. Seventy-two respondents (80.9%) had undergone or planned to undergo genetic testing for colonic adenomatous polyposis,
with the primary objective of identifying pathogenic genes. Sixty-two respondents (69.7%) already had children, of which 38 re⁃
spondents had either their children undergo genetic testing or planned to do so, mainly to predict whether their children would
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结肠腺瘤性息肉病（colonic adenomatous polyp⁃
osis，CAP）是最常见的遗传性息肉病型结直肠癌综

合征，APC相关息肉病【通常称为家族性腺瘤性息

肉病 （familial adenomatous polyposis，FAP）】 是其

中的代表[1]。此类疾病多为单基因遗传病（即孟德尔

遗传病） [2]，其结肠息肉的数量可为数十枚至上千枚

不等，且可伴有多种结肠外表现。结直肠癌发病风

险增加是此类疾病患者的首要关切。

CAP患者多有结肠息肉病或结肠癌家族史，但

由于临床工作中的多种局限性问题，开展家系调查

的成效并不十分理想。欧美国家的成功经验表明，

息肉病注册中心的建立对于结肠息肉病的防控成效

可观。芬兰的国家息肉病注册中心数据表明在FAP家

系开展调查可以将风险亲属的结直肠癌发病风险降低

（先证者风险为 65.5%，潜在发病风险人员相应为

6.6%） [3]；丹麦的全国研究数据表明开展家系调查及

防范工作后FAP患者的预期寿命得到了显著的延长[4]。

近年来，基因检测技术快速发展，但总体上来

说，其在临床实践中的应用是既不充分也不恰当的，包

括患者受检态度在内的导致这一问题的影响因素很少被

关注和研究[5-6]。本研究旨在通过问卷调查来探索CAP
患者接受遗传咨询与基因检测的意愿及其影响因素。

1 病例与方法
11..11 研究支持研究支持

上海长海医院结肠腺瘤性息肉病注册中心成立

于 2005年 8月，主要进行CAP患者的家系调查和遗

传咨询。在此基础上，全新的上海长海医院遗传性

结直肠癌筛查防治中心在 2019年 1月成立。研究者

借助不断发展的信息技术和基因检测技术，得以更

好地开展患者家系调查和基因检测工作。本项研究

所涉及内容均获得上海长海医院伦理委员会批准。

11..22 病例管理病例管理

此项横断面调查在2020年2月—3月开展，研究

对象为临床诊断为CAP/FAP的患者，未能很好理解

及配合研究工作的患者予以剔除。受访者的疾病诊

断均通过上海长海医院遗传性结直肠癌筛查防治中

心的登记信息进行确认。

对于已经明确APC致病胚系突变的 CAP患者，

在获取受访者及其一级亲属同意的前提下，研究者向

其免费提供一级亲属的家系致病突变预测性检测[7]。

预测性检测的受检者必须为CAP/FAP患者的无症状

一级亲属，研究者所关注的相关症状包括慢性腹泻，

便血及结肠外表现（胃—十二指肠息肉、甲状腺癌、

骨瘤、纤维瘤、肝母细胞瘤等）。这些受检者未接受

过结肠镜检查，因此未明确其是否罹患CAP。
11..33 研究流程研究流程

研究者通过微信手机应用（weixin.qq.com，深圳

腾讯科技有限公司）向潜在的受访者发出邀请，同

意受访则在开始填写问卷的同时完成电子版知情同

意书。对于年龄不足 18岁的受访者，知情同意书和

问卷的填写均需由其父母（或其他监护人）完成。

研究者使用问卷星软件（www.wjx.cn，长沙冉星

信息科技有限公司）设计电子问卷，通过微信手机

应用发送并回收。

11..44 调查内容调查内容

问卷设计为结构式设计，包含 20个问题。由于

设有跳题逻辑，故每位受访者所需回答的问题均少

于 20个。调查问卷共包含三部分内容：（1）一般信

息，包括年龄、性别、民族、出生地、居住地、婚

育状态、父母生存状态；（2）临床信息，包括明确

CAP诊断的时间和方法，家族史，受检原因，结肠

外表现，检查及治疗方法；（3）接受遗传咨询和基

因检测的意愿，包括受访者接受遗传咨询的主要目

的，受访者是否计划接受基因检测及其影响因素，

子女是否罹患CAP，受访者是否计划让子女接受基

因检测及其影响因素，受访者的生育计划，受访者

对基因检测的总体态度。

11..55 统计学分析统计学分析

使用SPSS 25.0进行数据统计分析。计量资料采用

M（QL，QU）表述，计数资料采用例数及百分比表述。

2 结果
22..11 一般信息及临床信息一般信息及临床信息

发放并回收问卷 101份，经确认符合要求的共

89份，受访者来自全国多地，但未有来自新疆维吾

尔自治区，西藏自治区，青海省，宁夏回族自治

区，吉林省，福建省，香港特别行政区，澳门特别

行政区及台湾地区的受访者。其中，长江三角洲地

区（上海市、江苏省、浙江省、安徽省）来源的问

develop diseases; The primary factor that led respondents to refuse testing for their children was fear of the results. Conclusion
Patients with colonic adenomatous polyposis have a limited understanding of genetic counseling and genetic testing. It is neces⁃
sary and urgent to disseminate relevant knowledge to these patients, which can assist them in obtaining more help in disease as⁃
sessment, prediction, and family planning, ultimately leading to better outcomes.
［Keywords］ colonic adenomatous polyposis, familial adenomatous polyposis, genetic counseling, genetic testing, cross-sectional survey
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卷较多（35/89，39.3%）。受访者完成问卷的平均时

间不足4 min。
受访者特征见表 1：中位年龄为 34岁，男性较

多（56.2%），汉族占大部分比例（96.6%），67.4%的

受访者有家族史，55.1%的受访者其父母已故或其父

母一方已故。受检原因（寻求临床诊疗的指征）包

括筛查、腹泻、便频、血便、黏液便、腹痛、腹胀

及其他原因。接受过结肠镜检查的占比为98.9%，未

接受结肠镜检查的唯一患者的初始表现为项部硬纤

维瘤且无消化系统症状。分别有 74.2%、70.8%的受

访者接受过上消化道内镜检查、结肠手术。在结肠

外表现方面，软组织囊肿/肿瘤最为常见（24.7%），

其余依次为牙齿异常（13.5%）、先天性视网膜色素

上皮肥大（5.6%）、骨瘤（4.5%）。需要指出的是，

很多受访者并没有接受过相应的专科检查，因此未

能明确其是否存在结肠外表现；所有受访者均未提

及曾罹患肝母细胞瘤。

22..22 接受遗传咨询及基因检测的意愿接受遗传咨询及基因检测的意愿

受访者接受遗传咨询的主要目的包括四个方

面：癌症风险咨询占比最高（43.8%），其后是基因

检测咨询（29.2%）、生育咨询（21.3%）、一般咨询

（5.6%）。见表1。
65.2%的受访者已婚已育，4.5%的受访者离异并

育有子女，因此共有 69.7%的受访者（62名）育有

子女，受访者的子女是风险亲属家系致病突变预测

性检测的主要目标人群。27名受访者尚未育有子

女，他们对未来的生育计划存在疑虑，因此他们是

进行辅助生殖技术干预的主要目标人群。

多达 66.3%（59/89）的受访者尚未确认选择何

种生育方式（图 1）。72名受访者（80.9%）已经接

受或计划接受针对FAP的基因检测，主要目的是寻

找致病基因（诊断，47.2%）。在62名育有子女的受

访者中，38名（61.3%）已经让子女接受或计划让子

女接受针对FAP的基因检测，主要目的是预测子女

是否会发病（预测性检测，71.1%），导致受访者拒

绝让其子女接受基因检测的因素较多，对检测结果

恐惧是最主要原因（33.3%），见图1、表2。
在问卷的最后，设置了3个问题用以探索受访者

拒绝接受基因检测的相关因素（表 3）。在理论层面

上，对基因检测方法可信度的担忧（37.1%）和检测

结果对诊疗的影响（33.7%）是两大主要影响因素。

在操作层面上，87名受访者提供了有效答案，其中

标本获取困难 （44.8%） 和检测费用昂贵 （36.8%）

是主要影响因素。在心理层面上，出于对子女基因

突变状态的担忧（58.4%）是主要影响因素。

a年龄均值采用M（QL，QU）表述；b其他原因包括贫血（4
名），肛周疾病（2名），肠梗阻（2名），硬纤维瘤（2名），
消瘦（1名）；c未发现肝母细胞瘤病例。

特征

总人数

年龄/岁 a

性别

男性

女性

民族

汉族

其他民族

婚育状态

已婚已育

离异已育

已婚未育

未婚

父母生存状态

均健在

一方健在

均已故

家族史

有

无

受检原因

腹泻/便频

血便/黏液便

筛查

腹痛/腹胀

其他 b

结肠外表现 c

软组织囊肿/肿瘤

牙齿异常

先天性视网膜色素上皮肥大

骨瘤

检查和治疗方法

结肠镜

胃镜

结肠手术

接受遗传咨询的主要目的

癌症风险咨询

基因检测咨询

生育咨询

一般咨询

n

89
34（29，43）

50
39

86
3

58
4
3

24

40
42
7

60
29

37
35
18
8

11

22
12
5
4

88
66
63

39
26
19
5

%
100

56.2
43.8

96.6
3.4

65.2
4.5
3.4

27

44.9
47.2
7.9

67.4
32.6

41.6
39.3
20.2
9

12.4

24.7
13.5
5.6
4.5

98.9
74.2
70.8

43.8
29.2
21.3
5.6

表表11 受访者特征受访者特征
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影响因素

理论层面阻碍

基因检测方法的可信度

医师专业水平的可信度

检测结果对诊疗的影响

检测结果对生育的影响

其他或不清楚

操作层面阻碍 a

检测标本的类型（血液/口腔黏膜）

检测地点（本地/外地）

检测费用（昂贵/廉价/免费）

其他或不清楚

心理层面阻碍

对自身基因突变状态的担忧

亲属对基因检测的误解

配偶对基因检测的误解

对子女基因突变状态的担忧

其他或不清楚

n

89
33
3

30
17
6

87
39
10
32
6

89
25
4
1

52
7

%
100
37.1
3.4

33.7
19.1
6.7

100
44.8
11.5
36.8
6.9

100
28.1
4.5
1.1

58.4
7.9

表表33 受访者拒绝接受基因检测的影响因素分析结果受访者拒绝接受基因检测的影响因素分析结果

a有2名受访者未能提供有效答案。

表表22 受访者对自身及其子女接受基因检测的意愿分析结果受访者对自身及其子女接受基因检测的意愿分析结果

图图11 受访者的生育计划及接受基因检测的意愿调查结果受访者的生育计划及接受基因检测的意愿调查结果

项目

认为检测无用

对检测结果恐惧

不愿接受采血

检测地点太远

检测费用高昂

其他原因

n

2
8
1
3
1
8

%
8.3

33.3
4.2

12.5
4.2

33.3

表表22（（续续））

项目

受访者对自身

检测目的

为了明确诊断

为了辅助治疗

为了风险评估

为了生育计划

基于医师建议

其他原因

阻碍因素

对检测方法存疑

对医师建议存疑

认为检测无用

对检测结果恐惧

不愿接受采血

检测地点太远

检测费用高昂

其他原因

受访者对子女

检测目的

预测发病

辅助治疗

计划进行胚胎植入前诊断

基于医师建议

其他原因

阻碍因素

对检测方法存疑

对医师建议存疑

n

72
34
9

10
5

10
4

17
3
0
4
1
1
3
2
3

38
27
4
2
3
2

24
1
0

%

100
47.2
12.5
13.9
6.9

13.9
5.6

100
17.6
0

23.5
5.9
5.9

17.6
11.8
17.6

100
71.1
10.5
5.3
7.9
5.3

100
4.2
0
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3 讨论
FAP（OMIM175100）是一种常染色体显性肿瘤

综合征，由肿瘤抑制基因APC的杂合致病性突变引

起，临床特点包括CAP、结肠外表现和癌易感性 [1]。

FAP的人群发病率预计为（2~3） /10万[8-10]。Gardner
综合征是 FAP的一种变体，此类患者除结肠腺瘤

外，兼具硬纤维瘤、骨瘤或其他肿瘤，并以首次报

道美国犹他州FAP家系的医师的名字命名[11]。Gard⁃
ner综合征及其他的FAP变体综合征（包括Turcot综
合征 [12]）的疾病名称均已废用，并统一命名为APC
相关息肉病，因为上述综合征均已被证明是APC胚

系突变所致，属于同一种疾病。

世界上最早的结肠息肉病注册中心于 1924年由

Dr. Cuthbert Dukes 在英国圣马克医院 （St Mark’s
Hospital）建立。自此之后，以家系调查为基础的系

统性信息收集便开始应用于结肠息肉病的临床诊

疗，有关这一疾病的规律也开始逐渐被认识，家系

防控的策略也随之逐渐成熟起来。早在20世纪90年
代，APC基因突变检测已经开始服务于 FAP的诊断

和治疗[13]。然而，这一基因检测技术的开展有赖于临

床医师承担起为先证者及其家庭成员解读检测结果

的临床含义（指导意义）的重要任务。基因检测是

遗传咨询的组成部分，所以其必须建立在系统的遗

传咨询和家系调查的基础上，国际上的成功经验便

是建立专门的结肠息肉病注册中心。在圣马克结肠

息肉病注册中心之后，北欧国家和美国的注册中心

也陆续建立起来并运行至今。我国的专业化注册中

心起步较晚，故在家系调查和疾病防控方面落后于

欧美国家。据了解，我国目前已有的遗传咨询专业

学会包括中国遗传学会遗传咨询分会（成立于 2015
年2月） [14]和中国抗癌协会家族遗传性肿瘤专业委员

会（成立于2018年8月） [15]。近十年来，随着技术的

进步，我国在家系调查方面也实现了快速发展。基

于移动通讯和互联网应用的便捷与价廉特点，我国

大部分患者都能够借助网络技术与医师实现跨区域

的联系，家系调查的信息支持手段高效且易得。与

此同时，基因检测技术快速升级，传统技术诸如

Sanger测序和多重连锁探针扩增（multiplex ligation-
dependent probe amplification，MLPA） 变得更为普

及或者被新的技术取代[7]，新检测技术的检测费用也

有降低的趋势，从而使得临床医师可以将这些技术

应用于临床实践。基因检测结果可助力疾病评估、

辅助生殖，提升遗传咨询的价值。辅助生殖技术也

在快速发展，产前诊断[16-17]、无创产前诊断、胚胎植

入前诊断等技术共同助力单基因遗传病的遗传阻

断，给患者家庭带来福音。

结肠息肉病注册中心的建立和遗传咨询的开展

在我国正迎来一个黄金时期。作为一个人口超十亿

的大国，我国预计有数万至数十万 FAP患者。自

1985年以来，上海长海医院已接诊 500名以上的结

肠息肉病患者，这使上海长海医院成为国内主要的

结肠息肉病诊疗中心之一。基于上海长海医院消化

内镜中心和肛肠外科的技术条件[18]，我们已经成功地

开展了FAP的诊治和监测工作，并在FAP的遗传咨

询方面积累了一定的经验[19-20]。建立跨区域的结肠息

肉病注册中心将有助于改善结肠息肉病患者的预后并

提升其生活质量。“既不充分也不恰当”的观点基于

基因检测技术的应用现状得出，主要原因在于临床医

师和患者均对其缺乏充分的了解。为改善这一现状，

临床医师需要在以下四个场景考虑应用或推荐应用基

因检测技术：（1）拟诊FAP时；（2）FAP患者近期有

生育计划时；（3）FAP患者子女拟进行疾病发病风险

预测时[21]；（4）家族风险成员进行筛查时[22]。

在此次调查中，我们尝试探索影响CAP患者对

基因检测的认知和意愿的因素，这些内容在既往研

究中鲜有涉及。参与此次调查的受访者其父亲和

（或）母亲多健在（44.9%的受访者的父母均健在，

47.2%的受访者的父母一方健在），受访者较年轻

（中位年龄为 34 岁），但是有家族史者占比高

（67.4%）。理论上，年轻患者有更大的父母健在的可

能性，而家族史则多与父亲和 （或） 母亲已故相

关，所以，此次调查研究的结果数据似乎存在一些

矛盾之处。

受访者接受遗传咨询的主要目的是癌症风险评

估，这也符合医疗现状，即患者就诊的最主要诉求

是关注自身的健康。紧随其后的咨询目的包括基因

检测咨询和生育咨询，这些是患者更高层次的需

求，也是我们努力的方向。在欧美国家的高度专业

化医疗体系中，医学遗传科在医院中独立运作，遗

传咨询师专注于为患者解决遗传学相关问题。但我

国的情况并非如此，一方面，医学遗传科的建设尚

未完善，另一方面，大部分患者更信任直接负责其

诊疗工作的医师，而不是遗传咨询师，这并不是他

们就诊的最初目的。由此，我们发现外科医师是目

前最适合向其提供遗传咨询的医务人员，而进行遗

传咨询最合适的时机是在患者术后病情平稳时，恰
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当选择工作切入的时机有助于实现患者获益最大化。

Levine等 [23]曾对 28名身为父母的 FAP患者开展

了针对患者为其子女进行基因检测意愿的调查，他

们发现常见的促进因素包括遗传咨询师主动提供建

议和个性化的诊疗内容，而常见的阻碍因素包括缺

少遗传咨询师的专业建议和基因检测费用昂贵。在

此次调查中，我们发现了此前研究报道未提及的因

素，即对子女患病状态的担忧，可能的原因在于本

次受访者的子女低龄比例较高，且尚未出现相关症

状。对检测结果恐惧是阻碍受访者为其子女进行基

因检测的最主要原因，也是我们最需要关注的问

题。将人文关怀渗透到医疗过程中，是重点，亦是

难点，在遗传咨询工作中尤为如此。有时候，临床

医师对疾病诊治予以绝对的关注，对患者的个人因

素及其家庭背景考虑较少。患者的种族、宗教、职

业、生活（风俗）习惯、经济状况、家庭关系等因

素都可能影响到其对遗传咨询的态度，这些都是遗

传咨询师必须理解和考虑的。我们认为，作为遗传

咨询师，了解上述信息将会对其工作的开展大有裨

益；作为研究者，更全面了解患者意愿及其影响因

素并寻求改进方法将是未来的努力方向。此次调查

的结果在一定程度上体现了我国FAP患者接受遗传

咨询意愿的现状，当然，这是片面化的数据结果。

目前我们正尝试调查针对FAP患者的预测性检测在

国内的开展情况。

由于样本量所限和研究样本选择偏倚，本研究

存在一些局限性，包括但不限于以下方面。首先，

超过4/5的受访者已经接受基因检测或计划进行基因

检测，这会对他们的反馈结果产生多方面的积极影

响。造成受访者是否（计划）接受基因检测这一比

例悬殊的根本原因在于临床诊疗依从性，即此类调

查结果的获得始终依赖于受访者较好的临床诊疗依

从性。其次，没有受访者报告“对医师建议存疑”

作为其接受基因检测的阻碍因素（表2），同时仅有3
名受访者选择“医师专业水平的可信度”作为理论

层面的阻碍因素（表 3）。实际上，本次调查的所有

受访者均已和研究者建立良好的信任，所得研究结

果呈现的情况是存在选择偏倚的，这也导致调查结

果难以反映当前真实情况（临床中普遍存在的诊疗

依从性欠缺）。最后，有 36.8%的受访者对检测价格

表示担忧（表 3），但选择“检测费用高昂”具体选

项的受访者却非常少（表 2）。我们在长海注册中心

提供了部分免费的APC基因检测，因此部分受访者

已经接受了免费的基因检测。然而，基因检测的高

价格毫无疑问仍然是开展此项技术的一个主要制约

因素。

总的来说，CAP的遗传咨询和基因检测的开展

在我国正迎来一个黄金时期，但临床医师和患者对

其了解有限。遗传咨询和基因检测的开展与完善将

使得CAP患者在疾病评估、疾病预测和制定生育计

划方面得到更多帮助。
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