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什么是分子生物学病理诊断？
分子生物学病理诊断是指用分

子生物学技术来检测细胞或组织中
的特定基因、 DNA、 RNA、 蛋白质
等分子的异常变化， 从而在分子水
平上诊断疾病， 是现代医学诊断的
重要手段之一， 也是我国目前诊疗
技术中较为 “高大上” 的检查， 近
几年被广泛应用于临床中。

分子生物学病理诊断常用的技
术包括原位杂交、 荧光原位杂交、
PCR、 电泳、 DNA 芯片技术、 测序
技术等。 通过这些技术可以检测到
细胞或组织中不同水平的基因表
达、 基因突变、 基因缺失、 基因重
排、 基因扩增等各种异常变化， 从
而精确地诊断疾病和评估治疗效
果。 分子病理诊断已经被广泛应用
于肿瘤学、 遗传学、 传染病学等领
域， 并成为疾病诊断和治疗中的重
要补充和依据。
分子生物学病理诊断的常用类型

1.�原位杂交技术 该技术是利
用核酸分子单链之间有互补的碱基
序列， 将有放射性或非放射性的外
源核酸 （即探针） 与组织、 细胞或
染色体上待测 DNA 或 RNA 互补配

对， 结合成专一的核酸杂交分子，
经一定的检测手段将待测核酸在组
织、 细胞或染色体上的位置显示出
来 ， 主要应用于病毒学 、 肿瘤诊
断、 细胞遗传学等领域。

2.�PCR （聚合酶链反应） 该
技术是在体外复制 DNA 片段， 可
以 从 非 常 小 的 样 本 中 扩 增 目 标
DNA， 主要应用于检测病毒和病原
体细菌等微生物的核酸序列， 检测
肿瘤基因变异和突变等。

3.�电泳技术 包括 DNA 电泳和
蛋白质电泳， 可检测 DNA 片段或
蛋白质的大小和形态等差异， 主要
用于诊断遗传病、 肿瘤等疾病。

4.�DNA 芯片技术 利用微阵列
芯片平台检测大量基因的表达或突
变情况， 可用于肿瘤基因筛查、 生
殖健康检测、 遗传性疾病诊断等。

5.�基因测序技术 包括 Sanger
测序、 二代测序和三代测序等， 可
用于检测 DNA 序列的变异、 插入、
缺失和基因突变等。

6.�荧光原位杂交技术 （FISH）
检测染色体突变和基因拷贝数异
常 ， 可用于遗传疾病和肿瘤等的
诊断。

7.�质谱技术 通过质谱设备对
样本中蛋白质、 代谢产物等进行检
测， 是现代疾病诊断技术中的新兴
技术。
分子生物学病理诊断的临床应用

1.�诊断遗传疾病 分子病理学
在遗传疾病诊断中具有非常重要的
应用价值。 具体应用如下。

（1） 分子遗传学检测： 分子病
理学技术可以检测 DNA 序列和染
色体结构异常， 在遗传疾病诊断中
可用于检测基因突变、 基因多态性
和染色体突变。

（2） 基因诊断： 分子病理学技
术可以通过基因扩增和测序， 准确
鉴定某种遗传疾病与特定基因的关
联性， 可以确诊某些难以直接诊断
的遗传疾病。

（3） 预测遗传病风险： 分子病
理学技术可以检测一个人是否携带
遗传病相关突变， 从而预测其患病
可能性。

2.�诊断肿瘤
肿瘤的形成是一个多种因素影

响的结果， 其中， 基因变异是一个
重要原因。 细胞癌基因调控细胞的
增殖和分化， 当受到环境因素的影

响时可以被激活， 癌基因激活的机
制十分复杂， 包括基因序列变异和
甲基化程度变化等。

肿瘤标志物在诊断、 监测、 治
疗和预测肿瘤等方面有着重要的应
用价值， 基因型标志和表型标志都
可以作为肿瘤标志物， 但基因型标
志具有更早发现的优势。 液相芯片
是一种新型生物芯片， 可以高通量
检测多个肿瘤标志物， 具有操作简
单 、 快速 、 使用的标本量少等优
势， 有效促进了早期肿瘤的发现和
诊断。

3.�其他
分子诊断在耐药性、 疗效监控

和卫生防疫等方面发挥着重要作
用。 耐药性的分子诊断主要应用于
感染性病原体和肿瘤领域。 对于疾
病的耐药性分子诊断， 可以通过检
测耐药基因表达变化或检测病原体
亚型和突变位点来分析其耐药性。
分子诊断还可用于判断和诊断多基
因疾病的易感性， 如糖尿病、 心血
管疾病和自身免疫性疾病等， 这些
疾病是由遗传和环境因素共同作用
所致。
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什么是增强 CT？
简单来说， 增强 CT 是普通 CT

的 “升级版”。 普通 CT 是单纯的扫
描， 检查过程中不需要使用其它物
质， 而增强 CT 在扫描过程中需要
静脉注射水溶型碘造影剂， 目的是
加大病变组织和正常身体组织的密
度差异。 有了它的帮助， 做 CT 时
能够更加清楚地看到体内组织的血
流情况， 以及一些病变组织的内部
情况， 更真实客观地反映病灶， 提
高诊断的准确率。

什么是造影剂？ 有什么作用？
为了医疗成像向身体中引入一种

特殊的物质， 从而使身体中的局部组
织产生图像的反差， 这种引入的物质
被称为对比剂， 也称为造影剂。 对比
剂须具备两个特性， 一是可以吸收 X
线， 二是结构稳定， 前者决定了其
成像能力， 后者保证其安全性。

增强 CT 检查中， 使用造影剂
是一项重要而且必要的辅助方式，
临床使用较为广泛， 可以提高病灶
的检出率以及诊断的准确性， 也可
以为疾病的后续诊疗提供重要依
据。 例如， 肿瘤患者在进行增强 CT
检查时， 由于注射了碘对比剂， 人

为地增加了病灶和正常组织、 器官
之间的密度差异， 从而判断病变倾
向于良性还是恶性， 提高病灶的定
性能力。 目前， 临床广泛使用的非
离子造影剂安全性高， 无肾病史、
过敏史、 甲亢等人群， 正常使用一
般不会对身体产生不良影响。

哪些人不建议使用造影剂？
1.�甲亢患者 造影剂的主要成

分是碘， 对于甲亢患者有诱发甲亢
危象的风险。 所以， 甲亢患者一般
不建议使用造影剂， 如必须使用造
影剂， 使用前应告知内分泌医生，
调整甲亢药物。

2.�肾功能不全者 造影剂主要
通过肾脏代谢， 对于轻中度肾功能
不全的患者应该尽可能减少造影剂
的用量， 检查前尽可能停用肾毒性
药物。 而重度肾功能不全者应该尽
量避免使用造影剂。

3.�过敏体质者 与其它药物一
样， 造影剂也有副作用。 最常见的
就是过敏， 轻微的可引起呕吐等胃
肠道反应、 皮疹瘙痒， 严重者可导
致休克而危及生命。 因此， 检查前
应签署增强知情同意书， 了解患者
有无哮喘、 荨麻疹等过敏疾病， 有

无碘及造影剂过敏史， 以及其他食
物过敏史等。

造影剂的副作用及应对方法
1.�轻度反应 面色发红、 眼睛

和鼻子分泌增多、 打喷嚏、 恶心、
头痛、 头昏眼花、 皮肤发痒、 结膜
充血、 红疹、 咳嗽、 呕吐、 荨麻疹
等。 当出现这些症状时， 应立即停
止注射， 并让患者充分休息， 及时
对患者进行安抚和解释， 密切关注
患者病情发展。 一般情况下， 这些
症状可以自行消退， 无需用药， 如
不缓解 ， 可静脉推注地塞米松 10
毫克， 同时大量饮水， 注意休息。

2.�中度反应 胸闷、 气急、 恶
心、 腹痛、 腹泻、 大片红疹、 面部
浮肿、 呼吸困难等， 出现此类症状
时应立即停止注射造影剂， 并立即
让患者平躺， 同时鼻导管吸氧， 注
射抗过敏药地塞米松 5~10 毫克。

3.�重度反应 血压下降、 脉搏
细速 、 喉与支气管痉挛 、 呼吸困
难、 肺水肿、 咳吐大量粉红色泡沫
痰， 出现以上症状时应立即让患者
半坐位口罩吸氧， 迅速给血浆替代
物或林格氏液 1500~2000 毫升， 同
时静脉推注肾上腺素 0.25~1 毫克，

每隔 10 分钟检查心功能， 再根据
病情变化进一步对症处理。

注射造影剂前后应注意什么？
1. 检查结束后应多喝水， 因为

造影剂不被人体吸收， 充分的水化
可增加肾脏血流量， 减弱肾血管收
缩， 加速对比剂排泄， 从而减少对
比剂在肾脏停留时间， 提高肾小球
滤过率， 减少肾损害。

2. 密切关注自身症状， 如出现
头晕、 呕吐、 丘疹等过敏反应， 应
及时报告医生。

3. 对于有基础肾脏疾病者， 可
以在使用碘造影剂前 6~12 个时至
使用后 24 小时内给予水化， 目的
是加速造影剂的排泄， 必要时还可
以用药物及透析疗法来清除体内的
造影剂。

4. 糖尿病患者检查结束后应停
药 48 小时。
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增强 CT 检查为什么要注射造影剂？

分子生物学病理诊断的临床应用

��������CT 是临床诊断疾病常用的影像学检查手段， 分为普通 CT 和增强 CT。 做增强 CT 时， 患者
往往要注射一种特殊的物质———造影剂。 那么， 什么是造影剂？ 为什么要注射造影剂？ 哪些人不
能使用造影剂呢？ 如果你也有这些疑问， 一起来看看吧。

�������分子生物病理学为临床许多疾病提供了精准诊断依据， 但是， 很多人可能还不知道分子生物
病理诊断是什么？ 具体有哪些作用？ 下面我们一起来了解一下。


