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　　［摘要］　目的：探讨１９８８例甲状腺微小乳头状癌（ＰＴＭＣ）颈部中央区淋巴结转移的危险因素。方法：回顾
性分析新疆医科大学附属肿瘤医院２０１０－０１－２０１６－０３期间初治的ＰＴＭＣ癌患者的临床病理特征，通过χ

２ 检验、

多因素统计分析，探讨颈部中央区淋巴结转移的危险因素。结果：颈部中央区淋巴结转移率为３４．９％。单因素
分析显示，确诊年龄＜４５岁、男性、多灶、肿瘤位于双侧腺叶（含峡部）、肿瘤直径＞５ｍｍ、包膜浸润、包膜外侵犯是
颈部中央区淋巴结转移的危险因素（Ｐ＜０．０５）；多因素分析显示，男性、确诊年龄＜４５岁、肿瘤直径＞５ｍｍ、包膜
浸润、包膜外侵犯是影响颈部中央区淋巴结转移的独立危险因素。肿瘤位置是单灶颈部中央区淋巴结转移的独
立危险因素，其中单灶位于腺叶下极者中央区淋巴结转移率最高（４６．８％）；而多灶肿瘤位置与中央区淋巴结转移
无关（Ｐ＞０．０５）。结论：当ＰＴＭＣ患者存在以下情况：男性、确诊年龄＜４５岁、肿瘤直径＞５ｍｍ、包膜浸润、包膜
外侵犯，单灶位于腺叶下极时，应警惕淋巴结转移可能，建议行积极诊治方案以及更加密切的术后随访。
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＊基金项目：新疆医科大学研究生创新创业项目（Ｎｏ：
ＣＸＣＹ０３９）

１新疆医科大学附属肿瘤医院乳腺头颈外科（乌鲁木齐，
８３００１１）
通信作者：马斌林，Ｅ－ｍａｉｌ：ｍｂｌｄｏｃｔｏｒ＠１２６．ｃｏｍ

　　甲状腺癌是目前全球发病率增长最快的一类
恶性肿瘤〔１〕。随着高分辨率超声、超声引导下细针

细胞学穿刺活检以及术中快速冷冻切片等技术的

广泛应用及诊断准确率的大幅提高，２０１５版美国
甲状腺协会指南〔２〕认为，甲状腺癌发病率增加大部
分可归因于甲状腺微小乳头状癌（ｐａｐｉｌｌａｒｙ　ｔｈｙ－
ｒｏｉｄ　ｍｉｃｒｏｃａｒｃｉｎｏｍａ，ＰＴＭＣ）检出率增加。ＰＴＭＣ
是指肿瘤最大径≤１ｃｍ的甲状腺乳头状癌〔３〕。
颈部淋巴结转移 （ｌｙｍｐｈ　ｎｏｄｅ　ｍｅｔａｓｔａｓｉｓ，
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ＬＮＭ）是ＰＴＭＣ最主要、最常见的转移方式，也是
评估患者预后最重要的独立指标。有文献报道，其
转移率为２１．２％～６４．１％〔４〕，其中绝大部分为颈
部中央区淋巴结转移（ｔｈｅ　ｃｅｎｔｒａｌ　ｌｙｍｐｈ　ｎｏｄｅ　ｍｅ－
ｔａｓｔａｓｉｓ，ＣＬＮＭ）。超声检查是甲状腺癌原发灶及
ＬＮＭ目前最佳术前评估手段〔５〕。然而由于甲状腺
遮盖、周围骨骼及气体影响等限制，ＬＮＭ尤其是中
央区淋巴结术前超声评估效果欠佳，甚至有文献报
道其敏感性、特异性仅分别为２１．７％、８９．２％〔６〕。
已有研究证实ＰＴＭＣ临床病理特征与ＣＬＮＭ 具
有一定相关性，可作为术前超声诊断不足的补充，
但研究结果各异，尚需进一步证明。
因此，本研究通过大样本回顾性分析１　９８８例

ＰＴＭＣ患者的临床病理特征，探讨ＣＬＮＭ 危险因
素，筛选高危人群，为个体化精准治疗提供循证医
学证据。

１　资料与方法
１．１　病例选取及纳入和排除标准
回顾性分析２０１０－０１－２０１６－０３期间首次就诊

于我院的４　０８５例甲状腺恶性肿瘤患者。纳入标
准：①既往无甲状腺手术史的初治病例；②术后常
规病理确诊为ＰＴＭＣ；③手术方式中含有中央区
淋巴结清扫术；④临床病理资料完整准确。排除标
准：①既往有放射治疗史；②有甲状腺恶性肿瘤家
族史；③其他部位来源的甲状腺继发恶性肿瘤；④
同时伴未分化等其他病理类型的ＰＴＭＣ；⑤同时
伴其他恶性肿瘤。共筛选出１　９８８例符合条件的
ＰＴＭＣ患者纳入本研究。

１．２　手术方式
手术均由同一外科团队完成，并根据术中快速

冷冻切片结果决定最终手术范围，手术方案具体如
下。原发灶处理：①甲状腺患侧腺叶加峡部切除
（５７１例）；②甲状腺患侧腺叶加峡部加对侧结节切
除（７４７例）；③甲状腺近全切／全甲状腺切除（６７０
例）。颈部淋巴结处理：１　９８８例ＰＴＭＣ均行中央
区淋巴结清扫术。

１．３　研究指标
根据术后常规病理确诊有无 ＣＬＮＭ，分为

ＣＬＮＭ（＋）／ＣＬＮＭ（－）２个组。纳入临床病理特
征包括：性别、年龄、民族、就诊原因；肿瘤数目、位
置、直径；钙化、包膜外侵犯、包膜浸润。将主病灶
最大径作为多灶ＰＴＭＣ肿瘤直径进行统计分析。
为进一步明确肿瘤位置与ＣＬＮＭ 的风险相关性，
本研究采用Ａ、Ｂ　２种分组方式。Ａ组：常规分组，
即根据病灶位置（多灶中以主病灶位置为研究对
象）分为单、双侧腺叶（含峡部）２组；Ｂ组：根据术
后病理提示肿瘤数目，将ＰＴＭＣ分为单灶与多灶

组，分别行统计分析，以排除数目混杂因素影响。
单灶ＰＴＭＣ肿瘤位置分为上极（腺叶上１／３）、中间
（腺叶中１／３）、下极（腺叶下１／３）及峡部４个组；多
灶ＰＴＭＣ根据全部肿瘤位置分布特征，分为单侧
腺叶与双侧腺叶２个组。

１．４　统计学分析
由ＥｐｉＤａｔａ软件３．１版本进行原始数据录入。

计量资料、计数资料分别由珚ｘ±ｓ、构成比表示。计
量资料采用ｔ检验，计数资料采用χ

２ 检验。多因
素分析采用Ｌｏｇｉｓｔｉｃ回顾模型分析。以Ｐ＜０．０５
为差异有统计学意义。采用ＳＰＳＳ　２０．０软件进行
数据分析。

２　结果
２．１　临床病理特征
本研究共纳入１　９８８例ＰＴＭＣ患者，确诊年龄

２０～７８岁，平均（４４．８±９．５）岁，其中＜４５岁９９６
例（５０．１％），≥４５岁９９２例（４９．９％）；女１６１９例
（８１．４％），男３６９例（１８．６％）；汉族、维族、回族、哈
族以及其他民族分别为１　６２８例（８１．９％）、１６２例
（８．１％）、１０３例（５．２％）、４４ 例（２．２％）、５１例
（２．６％）；１　７４２例（８７．６％）为常规体检筛查发现；
肿瘤位于双侧腺叶（含峡部）５０５例（２５．４％）；伴有
钙化、包 膜 浸 润、包 膜 外 侵 犯 分 别 为 ２０６ 例
（１０．４％）、１０７例（５．４％）、１０７例（５．４％）。ＣＬＮＭ
为６９３例（３４．９％）。见表１。

２．２　影响颈部ＣＬＮＭ的单因素分析
单因素分析显示，确诊年龄＜４５岁（Ｐ＜０．０５，

χ
２＝２９．６０６），男性（Ｐ＜０．０５，χ

２＝４１．７４１），多灶
（Ｐ＜０．０５，χ

２＝３１．３２８），肿瘤位于双侧腺叶（含峡
部）（Ｐ＜０．０５，χ

２＝２９．１８０），肿瘤直径＞５ｍｍ
（Ｐ＜０．０５，χ

２＝１０４．６３０），包膜浸润（Ｐ＜０．０５，

χ
２＝１５．２１２），包膜外侵犯（Ｐ＜０．０５，χ

２＝１３．６２９）
是颈部ＣＬＮＭ 的危险因素；而民族（Ｐ＝０．８６２）、
就诊原因（Ｐ＝０．６９４）、是否伴有钙化（Ｐ＝０．１１６）
与ＣＬＮＭ差异无统计学意义。见表２。

２．３　影响颈部ＣＬＮＭ的多因素分析
将单因素分析有统计学差异的指标纳入到二

分类Ｌｏｇｉｓｔｉｃ回归模型，多因素分析显示，男性
（Ｐ＜０．０５，ＯＲ＝０．４７５，９５％ＣＩ　０．３７４～０．６０５），确
诊年龄＜４５岁（Ｐ＜０．０５，ＯＲ＝０．５７８，９５％ＣＩ
０．４７５～０．７０３），肿瘤直径＞５ｍｍ（Ｐ＜０．０５，ＯＲ＝
２．５２１，９５％ＣＩ　２．０６０～３．０８５），包膜浸润（Ｐ＝
０．０２３，ＯＲ＝１．６１８，９５％ＣＩ　１．０６８～２．４５１），包膜
外侵犯（Ｐ＝０．０３６，ＯＲ＝１．５５７，９５％ＣＩ　１．０２８～
２．３５７）是影响颈部ＣＬＮＭ 的独立危险因素；而肿
瘤位置（Ｐ＝０．２４２）、肿瘤数目（Ｐ＝０．１５１）与颈部
ＣＬＮＭ差异无统计学意义。见表３。
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表１　１　９８８例ＰＴＭＣ患者的临床病理特征分析

病理特征 例数 百分率／％ 病理特征 例数 百分率／％

性别 双侧

　女 １６１９　 ８１．４ 　是 ５０５　 ２５．４

　男 ３６９　 １８．６ 　否 １　４８３　 ７４．６
确诊年龄／岁 肿瘤直径／ｍｍ

　＜４５　 ９９６　 ５０．１ 　≤５　 ９１９　 ４６．２

　≥４５　 ９９２　 ４９．９ 　＞５　 １　０６９　 ５３．８
民族 钙化

　汉族 １　６２８　 ８１．９ 　是 ２０６　 １０．４

　维吾尔族 １６２　 ８．１ 　否 １　７８２　 ８９．６

　回族 １０３　 ５．２ 包膜浸润（Ｔ３）

　哈萨克族 ４４　 ２．２ 　是 １０７　 ５．４

　其他 ５１　 ２．６ 　否 １　８８１　 ９４．６
就诊原因 包膜外侵犯（Ｔ４）

　偶发 １　７４２　 ８７．６ 　是 １０７　 ５．４

　非偶发 ２４６　 １２．４ 　否 １　８８１　 ９４．６
多灶 ＣＬＮＭ　 ６９３　 ３４．９

　是 ６４９　 ３２．６

　否 １　３３９　 ６７．４

２．４　肿瘤位置与颈部ＣＬＮＭ的关系
Ａ组（即单、双侧腺叶２组）单因素分析显示，

双侧腺叶（含峡部）肿瘤是ＣＬＮＭ的危险因素（Ｐ＜
０．０５）；而多因素分析认为肿瘤位置与ＣＬＮＭ 无关
（Ｐ＝０．３２５）。见表２、３。
排除数目混杂因素影响及纳入多灶ＰＴＭＣ全

部病灶位置分布特征后，Ｂ组研究显示：单灶最易
生长于腺叶中间（５７１例，４２．６％），其次为腺叶下极
（３７６例，２８．１％）；多灶更倾向于双侧腺叶（含峡部）
生长（７７．８％、２２．２％）；单因素分析表明，肿瘤位置
是单灶颈部 ＣＬＮＭ 的风险因素，而其与多灶
ＣＬＮＭ无关（Ｐ＝０．２１１）。当单灶位于腺叶下极
时，颈部淋巴结转移率最高（４６．８％），其次依次为
峡部、上极、中间（３７．８％、２８．７％、２０．８％），差异有
统计学意义 （Ｐ＜０．０５）。与单灶位于腺体中间相
比，单灶位于腺体下极、峡部、上极，其ＣＬＮＭ 风险
分别为３．３４３倍、２．３１２倍以及１．５３１倍，均差异有
统计学意义 （Ｐ＝０．０００，Ｐ＝０．０１５，Ｐ＝０．００６）。
见表４。多因素分析显示，肿瘤位于下极是单发
ＰＴＭＣ患者颈部ＣＬＮＭ 的独立危险因素（数据未
显示）。

３　讨论
尽管ＰＴＭＣ大部分生物学行为良好、进展缓

慢，但仍有较高的颈部ＬＮＭ（２１．２％～６４．１％）〔４〕。
由于解剖位置、技术等限制，超声对ＣＬＮＭ 尤其是
常见的淋巴结微转移（转移淋巴结最大径≤２ｍｍ）
检出效果欠佳。Ｐｅｒｅｉｒａ等〔７〕研究发现，高达８０％
的术前临床淋巴结阴性ＰＴＭＣ，经术后病理检查证

实伴有中央区淋巴结内微转移。本研究回顾性分
析ＰＴＭＣ患者的临床病理特征，探讨颈部ＣＬＮＭ
的危险因素，甄别ＣＬＮＭ高危人群。
近年来，已有研究证实ＰＴＭＣ临床病理特征

与ＣＬＮＭ存在相关性，可补充术前超声检查不足，
为ＣＬＮＭ高危人群筛选开辟新途径，但研究结论
差异较大。本研究共纳入１　９８８例ＰＴＭＣ患者，其
ＣＬＮＭ率为３４．９％，与文献报道相近。多因素分
析显示，男性、确诊年龄＜４５岁、肿瘤直径＞５ｍｍ、
包膜浸润、包膜外侵犯更易发生ＣＬＮＭ，与相关研
究一 致〔８－１１〕。Ｃａｉ等〔１２〕研 究 发 现，肿 瘤 数 目 与
ＣＬＮＭ差异无统计学意义，与本研究结论一致。本
研究数据显示，绝大部分ＰＴＭＣ为体检筛查偶发，
不伴有临床症状；与因临床症状就诊的ＰＴＭＣ相
比，二者ＣＬＮＭ差异无统计学意义。Ｓｉｄｄｉｑｕｉ等〔１３〕

研究亦发现，ＣＬＮＭ风险与就诊原因无关，临床医师
切不可忽视常规体检偶发ＰＴＭＣ患者ＣＬＮＭ的风
险。此外，本研究首次将民族因素纳入分析，结果显
示民族与ＰＴＭＣ患者ＣＬＮＭ风险无关。
目前关于肿瘤位置分组方式及其与颈部

ＣＬＮＭ的关系，争议较大。肿瘤位置分组方式主要
为以 下 ２ 种：一 种 将 其 分 为 单、双 侧 腺 叶
组〔６，８－１０，１５－１６〕；另一种则分为上极、中间、下极与峡部
４个部分〔１１－１２，１７〕。然而，近年来随着“多源假说”概
念〔１８〕（即多灶ＰＴＭＣ是由不同基因突变，各个独立
病灶共同进展形成）及“多灶数目影响肿瘤位置〔１８〕”
观点的提出，上述分组方式的不合理性愈发明
显———均存在肿瘤数目混杂因素影响并忽视多灶

·４５·
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表２　ＰＴＭＣ患者ＣＬＮＭ危险因素单因素分析

变量
ＣＬＮＭ－
（１　２９５例）

ＣＬＮＭ＋
（６９３例）

ＣＬＮＭ／％ χ
２　 Ｐ　 ＯＲ　 ９５％ＣＩ

性别

　女 １　１０８　 ５１１　 ３１．６
４１．７４１　 ０．０００　 ０．４７４　 ０．３７７～０．５９６

　男 １８７　 １８２　 ４９．３
确诊年龄／岁

　＜４５　 ５９１　 ４０５　 ４０．７
２９．６０６　 ０．０００　 ０．５９７　 ０．４９５～０．７１９

　≥４５　 ７０４　 ２８８　 ２９．０
民族

　汉族 １　０６１　 ５６７　 ３４．８

　维吾尔族 １０８　 ５４　 ３３．３

　回族 ６６　 ３７　 ３５．９　 １．２９４　 ０．８６２ － －

　哈萨克族 ３０　 １４　 ３１．８

　其他 ３０　 ２１　 ４１．２
就诊原因

　偶发 １　１３２　 ６１０　 ３５．０
０．１５５　 ０．６９４　 ０．９４５　 ０．７１３～１．２５３

　非偶发 １６３　 ８３　 ３３．７
多灶

　是 ３６７　 ２８２　 ４３．５
３１．３２８　 ０．０００　 １．７３５　 １．４２９～２．１０６

　否 ９２８　 ４１１　 ３０．７
双侧

　是 ２７９　 ２２６　 ４４．８
２９．１８０　 ０．０００　 １．７６２　 １．４３３～２．１６７

　否 １　０１６　 ４６７　 ３１．５
肿瘤直径／ｍｍ

　≤５　 ７０７　 ２１２　 ２３．１
１０４．６３０　 ０．０００　 ２．７２８　 ２．２４４～３．３１６

　＞５　 ５８８　 ４８１　 ４５．０
钙化

　是 １２４　 ８２　 ３９．８
２．４７６　 ０．１１６　 １．２６７　 ０．９４３～１．７０３

　否 １　１７１　 ６１１　 ３４．３
包膜浸润（Ｔ３）

　是 ５１　 ５６　 ５２．３
１５．２１２　 ０．０００　 ２．１４４　 １．４５０～３．１７１

　否 １　２４４　 ６３７　 ３３．９
包膜外侵犯（Ｔ４）

　是 ５２　 ５５　 ５１．４
１３．６２９　 ０．０００　 ２．０６１　 １．３９４～３．０４６

　否 １　２４３　 ６３８　 ３３．９

表３　ＰＴＭＣ患者ＣＬＮＭ危险因素二分类Ｌｏｇｉｓｔｉｃ回归模型分析

变量 Ｂ　 Ｓ．Ｅ． Ｗａｌｄ　 ｄｆ　 Ｐ ＯＲ
９５％ＣＩ

下限 上限

性别 －０．７４４　 ０．１２３　 ３６．６８０　 １　 ０．０００　 ０．４７５　 ０．３７４　 ０．６０５
确诊年龄 －０．５４８　 ０．１００　 ３０．０１１　 １　 ０．０００　 ０．５７８　 ０．４７５　 ０．７０３
多灶 ０．２７６　 ０．１９２　 ２．０６２　 １　 ０．１５１　 １．３１８　 ０．９０４　 １．９２０
双侧 ０．２３９　 ０．２０４　 １．３７１　 １　 ０．２４２　 １．２７０　 ０．８５１　 １．８９６
肿瘤直径／ｍｍ　 ０．９２５　 ０．１０３　 ８０．４６１　 １　 ０．０００　 ２．５２１　 ２．０６０　 ３．０８５
包膜浸润（Ｔ３） ０．４８１　 ０．２１２　 ５．１５２　 １　 ０．０２３　 １．６１８　 １．０６８　 ２．４５１
包膜外侵犯（Ｔ４） ０．４４３　 ０．２１２　 ４．３７８　 １　 ０．０３６　 １．５５７　 １．０２８　 ２．３５７
常量 －０．１４５　 ０．３０９　 ０．２２１　 １　 ０．６３８　 ０．８６５ － －
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表４　单灶／多灶ＰＴＭＣ肿瘤位置与ＣＬＮＭ危险因素单因素分析

肿瘤位置 例数（％） ＣＬＮＭ例数（％） Ｐ　 ＯＲ
９５％ＣＩ

下限 上限

单灶 １　３３９（６７．４） ４１１（３０．７） ０．０００１） － － －

　中间 ５７１（４２．６） １１９（２０．８） － － － －

　上极 ３５５（２６．５） １０２（２８．７） ０．００６２） １．５３１　 １．１２８　 ２．０７９

　下极 ３７６（２８．１） １７６（４６．８） ０．０００２） ３．３４３　 ２．５１１　 ４．４４９

　峡部 ３７（２．８） １４（３７．８） ０．０１５２） ２．３１２　 １．１５５　 ４．６３０
多灶 ６　４９８（３２．６） ２８２（４３．５） ０．２１１３） １．２７３　 ０．８７２　 １．８５８

　双侧 １４４（２２．２） ２２６（４４．８） － － － －

　单侧 ５０５（７７．８） ５６（３８．９） － － － －

　　注：１）单灶位于上极、中间、下极及峡部４组的差异有统计学意义；２）单灶以位于腺体中间为参考对象者差异有统计学意
义；３）多灶位于双侧腺叶与单侧腺叶者差异有统计学意义。

ＰＴＭＣ中非主病灶位置分布特征，有选择偏倚。本
研究对比Ａ、Ｂ　２种分组方式的研究结果，明确合理
的分组方式，以期更加精准地探讨肿瘤位置与
ＣＬＮＭ风险的相关性。Ａ组单因素分析显示，肿瘤
位于双侧腺叶（含峡部）是ＣＬＮＭ 的危险因素；而
多因素分析认为肿瘤位置与ＣＬＮＭ 无关。Ｂ组则
纳入多灶ＰＴＭＣ全部肿瘤位置分布特征，并根据
常规病理确诊的肿瘤数目将ＰＴＭＣ分为单灶、多
灶２组，分别行统计分析。发现尽管腺体中部占腺
叶体积比例最大，单灶发生率最高，但其淋巴结转
移率相对较低，此与Ｘｉａｎｇ等〔１１〕的研究不一致；多
灶更倾向于双侧腺叶（含峡部）生长。Ｂ组单因素
分析显示，肿瘤位置与单灶颈部ＣＬＮＭ 相关，而与
多灶ＣＬＮＭ 无关。单灶位于腺体下极最易发生
ＣＬＮＭ（４６．８％），其次依次为肿瘤位于腺体峡部、
上极、中间。与单灶位于腺体中间相比，单灶位于
腺体下极、峡部、上极，其ＣＬＮＭ 均差异有统计学
意义。Ｂ组多因素分析显示，肿瘤位于下极是单发
ＰＴＭＣ患者淋巴结转移的独立危险因素（数据未显
示）。与Ａ组相比，Ｂ组排除肿瘤数目混杂因素影
响并纳入多灶ＰＴＭＣ全部病灶位置分布特征，更
具有统计学价值。彭琛等〔１９〕、Ｘｕ等〔２０〕亦采用Ｂ分
组方法，结论均与本文结论一致，即肿瘤位置仅是
单灶ＰＴＭＣ　ＣＬＮＭ 独立风险因素，而其与多灶
ＣＬＮＭ无关。
综上所述，细化术前 ＣＬＮＭ 风险分层，甄别

ＣＬＮＭ高危患者，是目前ＰＴＭＣ临床亟待解决问
题。本研究认为，当ＰＴＭＣ患者存在以下情况，应
警惕淋巴结转移可能，建议行积极诊治以及更加密
切的术后随访：男性、确诊年龄＜４５岁、肿瘤直径＞
５ｍｍ、包膜浸润、包膜外侵犯、单发肿瘤位于腺叶
下极。ＰＴＭＣ诊治应在“规范化”为底线前提下，倡
导个体化精准诊治理念，平衡治疗收益与并发症危
害，力争患者生存质量与幸福指数最大化。
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（收稿日期：２０１６－１０－１６）

“中国罕见病临床队列研究”之耳科疾病“Ｔｒｅａｃｈｅｒ　Ｃｏｌｌｉｎｓ
综合征的队列研究启动会”会议纪要

　　２０１６年１２月３日，以北京协和医院等二十家医院为核心、由全国百余家医院参与的中国研究型医院学
会罕见病分会成立大会暨国家重点研发计划罕见病研究项目启动会在北京协和医院学术会堂隆重举行。
在此次罕见病临床队列研究中，耳科疾病Ｔｒｅａｃｈｅｒ　Ｃｏｌｌｉｎｓ综合征（ＴＣＳ）是首批入选的罕见病之一。
罕见病发病率低，患病人群分散，缺医少药现象严重，大部分罕见病从小发病，疾病常常伴随终身，给家

庭与社会带来巨大的负担。资料显示，全球罕见病有７　０００余种，受累人群超过３亿，中国就有超过３　０００
万患者。８０％的罕见病由遗传因素导致。随着我国国民经济的发展，罕见病这一特殊群体逐渐受到关注。
此次联合全国１９家罕见病研究机构申请的“罕见病临床队列研究”项目，获得了卫计委及科技部的批准。
该项目将依托精准医学展开，以“一台两库”建设为基础。“一台”指在我国建立统一标准的国家罕见病注册
登记平台，同时开展大规模罕见病注册与队列研究；建设“两库”：罕见病多组学整合的临床数据库＋多中心
临床生物样本库。“一台两库”的建设将集中罕见病优势资源，推动相关药物研发。
在上午的启动大会结束之后，下午在４个分会场分别进行了心肺罕见病、肾脏罕见病、神经系统罕见病

和内分泌、耳科罕见病的项目介绍和培训。耳科罕见病分会场由罕见病协会秘书长、北京协和医院科研处
副处长黄辉主持，她代表协和医院对参加培训的全国各大医院的代表表示欢迎。本课题负责人、北京协和
医院陈晓巍教授就“Ｔｒｅａｃｈｅｒ　Ｃｏｌｌｉｎｓ综合征的诊治”做了详细而全面的介绍，并就ＴＣＳ病例数据录入的
ＣＲＦ表对现场相关人员进行了培训。在讨论环节中，围绕着ＴＣＳ，各专家成员就以下问题及目标进行了热
烈讨论和展望，主要集中在：①ＴＣＳ治疗标准的专家共识；②ＴＣＳ的基因诊断及遗传咨询中的伦理问题；③
ＴＣＳ病例收集汇总流程及标准等。未来的研究工作也将基于这些问题部署和展开。

Ｔｒｅａｃｈｅｒ　Ｃｏｌｌｉｎｓ综合征是常见的下颌面骨发育不全综合征（Ｍａｎｄｉｂｕｌｏｆａｃｉａｌｄｙｓｏｓｔｏｓｉｓ，ＭＦＤ），发病
率为１／５００００。多数ＴＣＳ患者属于常染色体显性遗传方式，致病基因为ＴＣＯＦ１（７８％～９３％）和ＰＯＬＲ１Ｃ
或ＰＯＬＲ１Ｄ（８％），少数病例（１％）为常染色体隐性遗传，由ＰＯＬＲ１Ｃ突变引起。因病例资源较分散及缺乏
专家共识，以往的ＴＣＳ研究不够系统和深入。依托罕见病队列研究项目的开展，本课题将集全国ＴＣＳ优
势资源，建立标准的诊治流程和专家团队，造福于广大ＴＣＳ患者。（王璞、袁永一、孙宇、赵宇、陈晓巍、高志
强、孔维佳）
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