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耳聋基因检测在遗传性耳聋诊断及遗传咨询中的应用 

周朔安，孔丹红，黄青春，严秀媛，黄卫彤* 

南宁市妇幼保健院  广西南宁 

【摘要】 目的 探讨研究在遗传性耳聋诊断中实施耳聋基因诊断的临床价值及遗传咨询价值。方法 研究样

本选取时间为 2021 年 01 月至 2021 年 12 月于本院 100 例自愿基因检测者进行研究，并提供遗传咨询，统计检测

结果。结果 23 例患者携带有基因突变，1 例 GJB2 -167delT 纯合突变，8 例复合杂合突变：2 例双重杂合突变。

12 例杂合突变。结论 在遗传性耳聋诊断中实施耳聋基因检测可以明确突变类型，可明确子代的耳聋发生概率为

后续的婚育提供参考，具有重要临床价值。 
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【Abstract】 Objective To explore the clinical value and genetic counseling value of deafness gene diagnosis in the 
diagnosis of hereditary deafness. Methods the study samples were selected from January 2021 to December 2021. 100 
voluntary gene testers were studied in our hospital, and genetic counseling was provided to count the test results. Results 
23 patients carried gene mutations, 1 GJB2 - 167delt homozygous mutation, 8 compound heterozygous mutations and 2 
double heterozygous mutations. 12 cases of heterozygous mutation. Conclusion the implementation of deafness gene 
detection in the diagnosis of hereditary deafness can clarify the mutation type and the occurrence probability of deafness 
in offspring, and provide reference for subsequent marriage and childbirth, which has important clinical value. 
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遗传性耳聋属于当下临床上相对常见的一种先天

性疾病，在我国新生儿中，先天性耳聋发病率约为

0.1%，其中约有 50%的患儿是因遗传因素引发[1]。而

无论是那种原因的耳聋均会给患者造成严重的认知障

碍，导致其对于世界的观察与学习模仿能力欠缺，会

给患者的精神、生活、学习、工作以及家庭社会造成

严重的负担[2]。而目前针对遗传性耳聋的治疗困难，进

展停滞，大多数学者认为对于该病应当进行预防性策

略[3-4]。即在孕前、产前、婚前进行耳聋基因检测，明

确遗传性耳聋发生概率，同时可以提升咨询者、患者

以及家属认知其携带的基因突变类型，在哪些情况下

可能发展为耳聋及发生概率，以达到预防耳聋发生的

目的[5]。本研究基于此采用耳聋基因检测 PCR+导流杂

交法以及直接测序法对本院 2021.01-2021.12 期间的

100 例自愿基因检测者进行研究，并提供遗传咨询，以

确认遗传性耳聋诊断中实施耳聋基因诊断的临床价值

及遗传咨询价值，现全文如下。 
1 资料与方法 
1.1 一般资料 
本次研究对象选取为 2021 年 01 月至 2021 年 12

月于本院 100 例自愿基因检测者进行研究。年龄 6-37
周岁，平均年龄（23.33±7.63）岁，女性有 52 例，男

性有 48 例。 
1.2 方法 
在诊前一日告知患者，于次日上午采用一次性无

菌负压采血管或一次性无菌针筒抽取被检者静脉血

2ml置于无菌，采用西安天隆Ex-DNA全血基因组（3.0）
试剂盒提取，具体操作步骤详见试剂盒说明书。 

取 3μL 抽提好的 DNA 样本作为模板进行 PCR 扩

增；剩余 DNA 样品存储于-20°C 备用（-20℃保存不超

过 3 个月，冻融次数不超过 5 次） 
具体过程如下： 
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（1） PCR 产物（A 组和 B 组）在 95℃变性

5~10min，取出来放置冰盒里备用，在杂交仪已经准备

好的情况下，于 45℃进行杂交实验。 
（2）按要求放置配件，铺好杂交膜，在杂交孔内

加入 0.8mL预热至 45℃的杂交液，盖上盖板温育至少

2min 后开泵排出，关闭水泵； 
（3）把步骤 1中制备的已经变性的PCR产物DNA

（A 组和 B 组）溶液加入到 0.8mL预热至 45℃的杂交

液中，混匀，然后加在薄膜上，盖上盖板温育 20min
后开泵进行导流杂交； 

（4）在 45℃条件下，用预热至 45℃的洗脱液 1
（WB1）0.8mL冲洗膜 4 次，交替洗脱，洗完 WB1 液

后再把杂交液温度调节为 25℃ 
（5）加入 0.5ml 封阻液，预封阻，当温度降至 30℃

时，开泵排液，关泵，加封阻液 0.5ml，封阻 5 分钟，

开泵排液。 
（6）加酶标液 0.5ml，放置 5 分钟，开泵排液 
（7）溶液 A0.8ml 清洗 4 次，清洗第二次时就将

温度设定为 36℃，当杂交仪温度达到 36℃时加显示液

0.5ml，盖好杂交仪盖，显色 6 分钟 
（8）加杂交液 0.8ml 清洗 3 次，最后加蒸馏水清

洗 2 次 
注意：以上操作均应保持杂交液温度为 45℃。 
本次研究试剂由广州凯普医药科技有限公司提

供，用于体外定性检测人静脉全血中，耳聋相关基因

（GJB2、GJB3、SLC26A4、mtDNA）的 9 个突变位点

（mtDNA1494、mtDNA1555、SLC26A4-IVS7(-2) 、 S
LC26A4-2168、GJB2-35、GJB2-176、GJB2-235、GJB
2-299、GJB3-538）的检测。 

在确认患者的耳聋基因遗传信息后，明确受检者

的基因型，确定突变位点后，向受检者提供详尽的遗

传咨询，以及各种干预措施方法、治疗方法。 
1.3 观察指标 
统计本次研究中 100 例患者的病变类型。 
标准咨询解答。 
2 结果 
2.1 检测结果 
本次研究中实施基因芯片以及直接测序法检测的

100 例受检人士中，其中 33 例为婚前检测、25 例为孕

前检测、42 例为产前检测。其中存在 11 例患者携带有

基因突变，SLC26A4-IVS7（-2）杂合突变 6 例，GJB2-235
杂合 3 例，mtDNA1555 突变 2 例。 

2.2 咨询解答 

耳聋/非耳聋咨询者：耳聋+非耳聋咨询者为常见基

因检测情况，以本次咨询为例，王 XX 与李 XX 为夫妇，

李 XX 存在严重的听力障碍，其余无异常，智力正常。

两者接受基因检测显示：女方基因检测为阴性，男方

为 mtDNA1555 突变，对男方的家庭进行调查，其父母

听力、智力正常，其母携带有 mtDNA1555 突变。随机

告知咨询者 mtDNA1555 突变遗传规律，二人如果生

育，有极高概率新生儿遗传 mtDNA1555 突变，但耳聋

概率相对较低。 
正常类型：XX 妇女在婚检过程中，女方检出 GJ

B2-235 与 SLC26A4：IVS7-2A>G 突变，男方阴性，告

知其 GJB2、SLC26A4遗传规律，告知两人若婚育小儿，

必定携带 GJB2、SLC26A4。且存在一定的遗传性耳聋

风险，若进行婚育，在产前应当进行检测，以减少风

险。 
产检：本例患者为典型一胎小儿出现听力障碍，

二胎遗传咨询，男性检出 mtDNA1555、GJB2-235 复合

杂合突变，女方为阴性，一胎小儿检出 GJB2-235 杂合

突变。羊水胎儿检出 GJB2-235 杂合突变。基于 GJB2-
235 发病概率较低，告知该夫妻 GJB2-235 的遗传规律

以及发病概率，其决定继续妊娠，同时嘱咐该夫妇，

若新生儿成年后与同基因突变这婚育，则子代存在较

高的耳聋概率，应当慎重。 
3 讨论 
遗传性耳聋属于临床上常见的特殊疾病，目前对

于该病并无显效治疗方案，在发病后会对患者的一生

造成严重影响，累及其的家庭与社会。因此有必要通

过相应的干预措施降低遗传性耳聋而发生率[6]。 
早期的耳聋诊断一般是依靠听力筛查、影像学检

测以及生化检查，此类检测虽然可以明确耳聋者的耳

聋严重程度，以及是否为结构性障碍，但是无法确认

病因，而且也无法进行疾病鉴别，实际效果非常有限。

几乎无法为临床干预指导提供参考，因此难以基于一

般的筛查进行相关指导，而且早期的诊断筛查也无法

确认子代的耳聋发生率，在进行遗传咨询的时候，往

往无法给具出准确的答案，一般只能依据经验进行
[7-18]。而随着医学技术的几步，耳聋基因被逐渐筛查出

来，针对东亚人群的耳聋基因普查筛选中明确了常见

突变类型，使得其可以直接进行临床应用。直至今日

基因筛查已经是针对遗传性疾病的经典筛查方式，其

可以明确人体的基因突变类型，基于此可以分析子代

出现遗传性耳聋的发生率，同时基因筛查可以及早的

确认耳聋情况，在语言学习前予以人工耳蜗等措施，
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可以有效提升遗传性耳聋的语言学习能力，提升其的

社会适应力，减少该病对于其家庭以及社会的影响。 
积极的在婚前、产前开展耳聋基因筛查可以相对

准确的预测子代携带耳聋基因的风险值，同时明确耳

聋发生概率，基于此，可以为相关人群提供生育指导。

在多数存在耳聋以及严重听力障碍人群的婚育中，该

措施应当作为普查措施。其可以评估胎儿预后，指导

优生优育，有助于既减少遗传性耳聋在家族中的传递，

减少遗传性耳聋的发生。而且随着当下基因芯片、基

因检测技术的更新迭代使其更容易应用，诊断效率更

高，在不久的将来，其或许会成为产检的基础措施。 
综上所述，在遗传性耳聋诊断中实施耳聋基因检

测可以明确突变类型，可明确子代的耳聋发生概率为

后续的婚育提供参考，具有重要临床价值。 
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