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肿瘤遗传风险人群对肿瘤遗传咨询的认知和态度

王丹若，袁玲，武丽桂，郭苗苗，周玉洁

(南京大学医学院附属鼓楼医院肿瘤中心，南京 210008)

[摘　要]	 目的：调查肿瘤遗传风险人群对肿瘤遗传咨询的认知和态度，为今后探索护士主导的肿瘤遗传咨

询工作提供科学依据。方法：采用质性研究中的现象学研究方法，深度访谈并分析5名肿瘤患者和

5名患者血缘家属对肿瘤遗传咨询的认知和态度。结果：归纳提炼出4个主题，包含9个二级主题：

1)缺乏对肿瘤遗传咨询的了解。不了解肿瘤遗传咨询工作内容；怀疑肿瘤遗传咨询的实际作用。

2)存在对肿瘤遗传咨询的需求。担心自身携带肿瘤易感基因；担心肿瘤遗传至下一代；不知道如

何获取可靠的肿瘤遗传信息。3)希望获得肿瘤风险因素与筛查体检的指导。希望了解肿瘤风险因

素；希望了解肿瘤筛查体检知识。4)对肿瘤遗传咨询建议的遵循意愿存在差异性。对基因检测建

议遵循意愿较低；对筛查体检指导遵循意愿较高。结论：肿瘤患者及患者血缘家属缺乏对肿瘤遗

传咨询工作的了解，但同时存在对肿瘤遗传咨询的需求，并希望通过该工作获得肿瘤风险因素与

筛查体检的知识。在临床工作中，可通过肿瘤遗传咨询的开展，促进肿瘤遗传与预防筛查知识的

普及，推动肿瘤一级预防工作的开展。
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Cognition and attitudes of cancer genetic risk groups to 
cancer genetic counseling
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Abstract Objective: To provide scientific basis for future exploration of nurse-leading cancer genetic counseling by 

investigating the cognition and attitudes of cancer genetic risk groups on cancer genetic counseling. Methods: A 

phenomenological approach was used in qualitative research. In-depth interviews and analysis were conducted 

among 5 cancer patients and 5 blood relatives to collect data. Results: Four primary themes were summed 

up, including 9 secondary themes: 1) A lack of knowledge about cancer genetic counseling. In ignorance of 

components of cancer genetic counseling; being suspicious about the effect of cancer genetic counseling. 2) 

Having demand on cancer genetic counseling. Worrying about themselves carrying cancer susceptibility genes; 
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肿 瘤 作 为 发 病 率 逐 年 增 高 的 一 种 慢 性 疾

病 ， 给 社 会 和 患 者 家 庭 都 带 来 了 巨 大 的 负 担 。

卫 计 委 发 布 的 “ 中 国 慢 性 病 防 治 中 长 期 规 划 
(2017—2025年)” [1]指出：我国癌症患者5年生存

率仅为30.9%，高发地区重点癌症早诊率为48%，

加强癌症早期筛查和预防是降低癌症发病率、提

高 癌 症 患 者 5 年 生 存 率 的 最 重 要 手 段 。 肿 瘤 是 多

基因交互影响、多种环境因素协同作用引起的复

杂性疾病。随着近2 0年基因检测技术的发展，人

们健康意识的提升，欧美等国出现由肿瘤遗传护

士主导的肿瘤遗传咨询服务且发展日趋成熟 [ 2 ]。

该工作通过收集分析求询者的个人史和家族史，

评定个体或家庭成员携带肿瘤易感基因的概率，

辅以基因检测技术，筛查出携带肿瘤易感基因的

人群。针对已罹患肿瘤者开展肿瘤基因与遗传健

康教育，为家族中患者的一级和二级亲属提供专

业的肿瘤遗传咨询和风险评估服务；针对尚未罹

患肿瘤者，结合其生活习惯、环境等一般情况，

制定个体化体检、保健方案，以达到早期干预、

降低风险的目的 [3]。研究 [4-5]显示：肿瘤遗传咨询

的开展有利于改善人们对肿瘤风险因素的认知，

改变肿瘤筛查行为。国内癌症高发，但是民众普

遍对肿瘤的发生、发展及预防筛查缺乏正确的认

识，肿瘤遗传咨询是解决这类问题的有效方法之

一。本研究旨在了解肿瘤遗传风险人群对肿瘤遗

传咨询工作的认知和态度情况，为探索开展护士

主导的肿瘤遗传咨询工作提供方向和依据。

1  对象与方法

1.1  对象

根 据 美 国 国 家 癌 症 研 究 所 ( Na t i o n a l  C a n c e r 

In st i t u te，N CI)建议，如果一个人具备肿瘤病史 
和 / 或 家 族 史 、 或 者 具 备 肿 瘤 遗 传 综 合 征 的 表

现 ， 则 建 议 进 行 肿 瘤 遗 传 风 险 评 估 。 综 合 已

出 台 的 2 0 1 6 年 美 国 国 立 综 合 癌 症 网 络 ( Na t i o n a l 
Comprehensive Cancer Net work，NCCN)指南 [6-8]

中 结 直 肠 癌 、 乳 腺 癌 、 胃 癌 部 分 的 遗 传 风 险 评

估 标 准 ， 符 合 标 准 个 体 携 带 肿 瘤 易 感 基 因 概 率

较 高 ， 被 推 荐 接 受 进 一 步 遗 传 风 险 评 估 ， 即 视

为 肿 瘤 遗 传 风 险 人 群 。 采 用 目 的 抽 样 法 ， 选 取 
2 0 1 7 年 2 月至 5 月我院肿瘤中心的 5 名住院患者和 
5名患者血缘家属参加访谈。研究样本量按资料饱

和原则[9]确定，最终访谈10名受访者，其在年龄、

文化程度及职业上均呈现一定差异性。受访者纳

入标准如下：1 )符合2 0 1 6年N CCN指南胃癌、结

直肠癌、乳腺癌部分的遗传风险评估纳入标准； 
2)文化程度小学及以上者；3)书面表达或语言沟通

能力良好；4 )愿意接受访谈且身体状况允许接受

访谈。纳入的受访者一般信息见表1。

1.2  方法

1.2.1  资料收集

本 研 究 以 面 对 面 半 结 构 访 谈 法 收 集 资 料 。

访谈场所选在安静、私密性较好的医患沟通室。

访谈前先向受访者说明本研究的目的、方法及现

场笔录、录音的必要性，承诺保护其隐私，征求

患者的同意并签署知情同意书。每次访谈时间在

20~50 min，访谈过程中认真倾听并如实记录。访

谈围绕以下提纲进行：1 )您认为肿瘤的发生和发

展与哪些因素有关？2 )您认为基因突变和遗传因

素在肿瘤的发生发展中扮演怎样的角色？3 )您听

说过肿瘤遗传咨询吗？在哪里听说过？4 )您希望

通过肿瘤遗传咨询获得哪方面的信息(该问题之前

Worrying about their children carrying cancer susceptibility genes; Being unaware of how to obtain reliable cancer 

genetics information. 3) Hoping to receive cancer information about cancer risk factors, cancer screening guidance 

and physical examination knowledges. Hoping to receive cancer information about cancer risk factors; hoping 

to receive cancer screening guidance and physical examination knowledges. 4) A difference of wills to follow the 

recommendations of cancer genetic counseling. High ratio of wills to follow cancer genetic tests; low ratio of wills 

to follow cancer screening and medical examination. Conclusion: Cancer patients and their blood patients lack of 

knowledge about cancer genetic counseling. But there is a need for it at the same time. They hope to receive cancer 

information about cancer risk factors, cancer screening guidances and physical examination knowledges through 

this work. Cancer genetic counseling can be developed to promote the popularization of cancer prevention and 

screening knowledge. Furthermore, the work of primary prevention cancer can be promoted.

Keywords cancer risk factors; genetic counseling; qualitative study
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对肿瘤遗传咨询相关概念进行解释说明)？5)如果

您被评估为肿瘤遗传高风险，建议进行易感基因

检测，您是否愿意通过基因检测明确肿瘤遗传基

因？为什么？6 )您了解哪些肿瘤筛查体检？您实

际做过哪些筛查项目？7 )如果您被建议进行肿瘤

筛查，您是否愿意遵循建议进行筛查(此问题针对

未罹患肿瘤的受访者，并提问前告知其常见的肿

瘤筛查项目)？提纲中各个问题的顺序不固定，根

据实际情况进行调整，同时对受访者的疑问进行

解答。

表1 受访者一般信息

Table 1 General information of interviewees

编号 身份 性别 年龄/岁 职业 文化程度 婚育情况 城乡 个人史/家族史

A 患者 女 36 销售 专科 已婚已育 城市 乳腺癌/无

B 患者 男 57 工人 初中 已婚已育 农村 胃癌/父亲胃癌

C 患者 男 25 学生 本科以上 未婚未育 城市 结肠癌/母亲乳腺癌；祖父胃癌

D 患者 女 58 医生 本科以上 已婚已育 城市 胃癌/母亲胃癌；姑妈贲门癌

E 患者 男 50 公务员 本科以上 已婚已育 城市 结肠癌/母亲肠癌；姨妈肠癌

F 家属 女 38 会计 专科 已婚已育 城市 无/父亲胃癌；伯父肝癌

G 家属 女 33 教师 本科以上 已婚已育 城市 无/父亲胃癌

H 家属 女 36 自由职业 高中 已婚已育 城市 无/母亲乳腺癌；姨妈肠癌

I 家属 男 54 务农 初中 已婚已育 农村 无/父亲结肠癌；姑妈胃癌

J 家属 女 27 工人 高中 已婚未育 城市 无/母亲乳腺癌

1.2.2  资料分析

访谈结束当日将访谈录音转录为文字材料，

与现场笔录的资料进行汇总。采用Cl a i z z i现象学

资料7步分析法 [9]分析资料：1)仔细阅读所有访谈

记录；2 )析取有重要意义的陈述；3 )对反复出现

的，有意义的观点进行编码；4 )将编码后的观点

汇集；5)写出详细、无遗漏的描述；6)辨别出相似

的观点，升华出主题概念；7 )返回被访者处核实

求证。研究者通过反复阅读资料，按照顺序、主

题进行整合，并贯穿自己的理解和反思，使最终

形成的主题之间具有一定关联性。

2  结果

2.1  缺乏对肿瘤遗传咨询的了解

2.1.1  不了解肿瘤遗传咨询工作内容

在访谈中，所有的受访者均表示对该工作不

熟悉、不了解。患者 D ：“我还没有听说过这个

(肿瘤遗传咨询)，这和孕妇的产前咨询有什么区

别？主要做什么？”家属G：“不太清楚肿瘤遗传

咨询，在医院好像没接触过。”家属H：“这是什

么意思？是判断肿瘤会不会遗传吗？之前好像没

听说过这种咨询，要怎么做呢？”

2.1.2  怀疑肿瘤遗传咨询的实际作用

在访谈中有6位受访者表达了与上述相似的观

点，认为人罹患肿瘤的概率是注定的，与人为因

素无关。患者 B ：“怎么能知道自己会不会得癌

症？这病是老天爷给的，他说生病就会生病，(肿

瘤)遗传咨询又能帮我们做什么呢？”家属J：“到

了该生病的时候做什么检查都没用啊，还是会得

癌症。就算我咨询出来我生病的概率大，又有什

么用？”家属I：“我们会不会得病、什么时候死

都是已经确定的，得了癌症可能是命不好，有人

活到100岁也不生病，有人年纪轻轻就得癌症了，

这不是命不好吗？咨询不咨询都一样会生病。”

2.2  存在对肿瘤遗传咨询的需求

2.2.1  担心自身携带肿瘤易感基因

在访谈过程中，8位受访者表露了担心自身可

能携带肿瘤易感基因，会增加自己罹患肿瘤的风

险。患者E：“我感觉我可能是有不好的基因，因

为我母亲和小姨都是这个病(肠癌)去世的，说不

定就是家族遗传的，但我们也不确定。”家属G：

“毕竟我父亲是胃癌，也有一定概率我会遗传到

这个基因，如果有机会我当然愿意了解更多，这

样才能更确定吧？”家属J：“如果我母亲有基因
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突变的话，是不是我也可能会有？那我生病的概

率就会很大，如果能有方法知道我的癌症的概率

我可能会更加注意体检。”

2.2.2  担心肿瘤遗传至下一代

肿瘤的遗传咨询会涉及到一个家族三到四代

的家族史，家族中已为人父母的受访者通常对自

己子女的健康更为关注，担心他们受到肿瘤易感

基 因 的 影 响 ， 特 别 是 已 经 罹 患 肿 瘤 的 父 母 。 8 位

受访者表达了担心下一代会受到疾病影响、增加

患癌风险。患者 A ：“我本身就已经生病了，我

比较害怕这个会对我女儿有影响，她年龄还小，

我不希望她和我一样，如果有机会能早点知道也

好……”患者B：“我们家两个孩子从小胃就不太

好，是不是因为受到我生病(胃癌)的影响？他们平

时工作太忙很少关注这个，我希望这个(肿瘤遗传

咨询)能给他们提个醒。”家属F：“像我家里父

亲和伯父都得了癌症，我觉得我们家这边生病的

概率很大……我怕以后会影响我的小孩……”家

属J：“因为我还没有生孩子，我想知道我母亲有

乳腺癌对我和我的孩子都会有影响吗？有没有什

么方法能避免肿瘤基因遗传到下一代？我不希望

我的孩子受影响……”

2.2.3  不知道如何获取可靠的肿瘤遗传信息

9位受访者在访谈过程中提及不知如何获取肿

瘤遗传相关信息，没有可信的肿瘤遗传风险知识来

源渠道。患者C：“我在网上查过，好像也就在网

上找方便点，但是可信度不知道怎么样……想知道

自己为什么会生病，是不是和遗传有关，但还是

觉得问医生比较可靠。”患者D：“虽然我是学医

的，但是在镇上开诊所的，很少有机会了解这么专

业的知识……生病以后开始关注，在肿瘤的医书看

到过这种基因突变和遗传风险的内容。”患者E：

“平时很少会注意这方面(肿瘤遗传风险)，有时候

家里面小孩会发微信来让我看，但总觉得可信度

不行。”家属F：“没什么机会接触专业的医学知

识，在医院医生护士也主要是介绍和我父亲疾病治

疗相关的内容，肿瘤遗传好像没怎么讲过。”家属

H：“没怎么看过遗传的内容……网上写的东西有

真有假，不敢信。”家属I：“没关注过这些，我

们农村的哪里知道这些。”

2.3  希望获得肿瘤风险因素与筛查体检的指导

2.3.1  希望了解肿瘤风险因素

7位受访者表示知晓部分肿瘤风险因素，但实

际只能说出1~2个因素且大多表现出不确定和不自

信感；并且9位受访者表示不知道基因与遗传因素

对肿瘤的发生发展有影响，或者表达出了错误的

肿瘤遗传观念，缺乏对肿瘤基因与遗传知识的了

解；但是所有的受访者均表示希望学习肿瘤危险

因素，以促进自身保健行为。患者 A ：“我也想

知道为什么会得癌症，我年龄也不大，不过听说

这个病(乳腺癌)和激素有关系，如果有机会了解

一下就好了。”患者B：“从没想过这方面(肿瘤

遗传)的问题，对基因什么的也不是很清楚，但是

我一直很想学习学习。”家属 G ：“我父亲的病

(胃癌)可能和饮食习惯有关吧，基因突变有什么

影响倒是没有考虑过，如果遗传咨询能帮我了解

这方面知识，我也可以回去告诉家里人。”  家属 
J ： “ 是 不 是 因 为 我 母 亲 有 乳 腺 癌 ， 所 以 我 可 能

也会得乳腺癌？这就是遗传吧……如果我遗传了

不好的基因，我就会生病是吗？我很缺乏这类知

识，希望能通过肿瘤遗传咨询学习到。”

2.3.2  希望了解肿瘤筛查体检知识

9位受访者表示不知如何选择肿瘤筛查体检项

目以及何时开始筛查；且有6位受访者表示担心体

检项目中的侵入性操作和影像学检查会引起不适

及其他不良影响，因此对进行肿瘤筛查体检较为

犹豫；此外，所有的受访者均表示希望通过肿瘤

遗传咨询了解可靠的肿瘤筛查体检的知识：已罹

患肿瘤者大多表示希望将此类信息转达给家人，

帮助他们培养正确的保健行为，或希望运用到自

身治疗后期的康复阶段中；未罹患肿瘤者均表示

希望获得专业的、个体化的肿瘤筛查体检指导，

以帮助他们选择合适的筛查项目、筛查时间和筛

查频次，肿瘤的早期发现与早期诊断。患者 B ：

“生病之前很少自己去体检，听说拍片子、做CT
辐射很大，不敢做。也不喜欢做胃镜，不舒服。

后来我自己在网上找过肿瘤筛查知识，想让孩子

去体检，但难保证准确，希望医生护士能多做些

指导，我们更信任。”患者E：“我是参加单位安

排的体检检查出来的(肿瘤)，自己没有去主动体

检，因为也不知道该做什么项目，要是能有人指

导怎么筛查体检我早就去做了。”家属F：“我自

己没做过肿瘤筛查，不知道要检查什么，什么时

候应该开始筛查也不太清楚……”家属 H ：“我

不知道应该做什么检查，没什么不舒服的也不会

想起来体检的，除非哪里疼啊什么的才会来医院

啊。我们对预防癌症了解太少了，本身家族就有

相关疾病，更希望能多学习一些，特别是应该做 
什么体检。”
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2.4  对肿瘤遗传咨询建议的遵循意愿存在差异性

2.4.1  对基因检测建议遵循意愿较低

4位受访者表示愿意遵循建议进行基因检测，

主 要 原 因 为 希 望 明 确 是 否 存 在 突 变 基 因 ， 使 自

身、家人获益；有6位受访者表示不愿意或较为犹

豫 ， 其 中 有 2 名 已 罹 患 肿 瘤 的 受 访 者 表 示 与 其 自

己进行检测，更希望子女接受基因检测，主要原

因为：1 )基因检测价格较昂贵，难以接受或认为

“不值”；2 )认为自己已经患病没有检测的必要

性。患者C：“我挺希望能做这种基因检测，因为

我一直想弄清楚我为什么会得肠癌。我生活习惯

都很好，也没什么情绪压力问题，诊断时我才2 5
岁，如果真的检测出有易感基因我也总算找到一

个原因了。”家属G：“愿意检测，毕竟我们现在

还年轻，希望了解自己会不会遗传到癌症，发现

问题及时处理。”家属I：“这个基因检测费用多

少？几千元的话有点……我们现在给父亲看病经

济压力就蛮大了，暂时不会考虑检测吧。”患者

B：“我还有检测的必要吗？我已经查出癌症了。

倒是可以让家里儿女去做一个基因检测，希望不

要是我把不好的基因遗传给他们。”

2.4.2 对筛查体检指导遵循意愿较高

该问题针对未罹患肿瘤的5名受访者提出，其

中有4名受访者表示愿意遵循筛查建议进行体检，

仅有1名受访者因担心筛查手段具有侵入性和放射

性，不希望在无疾病症状时进行筛查。家属 F ：

“如果我患癌症的风险较大，我一定会按照专业建

议去体检的，万一有问题，也是越早发现越好。”

家属H：“既然能有这种体检的方案给我，我为什

么不去做？以前是不知道怎么体检，如果有医生指

导我肯定也会更加关注我的身体健康。”家属J：

“反正现在单位也会定期安排体检，万一我真的是

生病概率高，那我肯定要按照专业建议去体检，毕

竟身体健康才是最重要的。”

3  讨论

肿瘤遗传学和基因组学的发展为肿瘤的预防

诊断、治疗创造了更多可能。欧美国家在2 1世纪

初就有肿瘤护士针对遗传相关的肿瘤开展遗传咨

询和风险评估服务 [10]，通过分析个人的患病史、

家族史、生活习惯等信息，辅以基因检测技术，

帮助求询者了解自身的患癌风险，正确认识肿瘤

的危险因素，改变不健康的生活习惯，以达到降

低患癌风险的目的。上世纪9 0年代，乳腺癌相关

基 因 B R C A 1 ， B R C A 2 的 发 现 [ 1 1 ]， 促 进 了 肿 瘤 遗

传咨询工作在欧美等国萌芽。但推动该工作发展

扩大的直接原因是人们愈发关注自身健康——担

心自身携带易感基因，因而向专业的医护人员咨

询相关信息、寻求专业意见 [12]。我国是肿瘤高发

区，新增病例数和病死率均位居世界前列 [13]，但

包括肿瘤遗传咨询在内的肿瘤预防工作在国内的

开展却不尽人意，鲜有成果报道。本研究通过质

性研究法，对肿瘤风险人群进行深度访谈，了解

他们对肿瘤遗传咨询的认知和态度，分析肿瘤遗

传咨询开展的需求情况和可能面临的挑战。

过 去 十 余 年 我 国 肿 瘤 医 疗 护 理 的 发 展 重 心

均聚焦在肿瘤治疗阶段，在外科治疗、化疗、放

疗 、 生 物 免 疫 治 疗 等 方 面 获 得 了 巨 大 进 展 。 但

由 于 人 口 基 数 大 、 疾 病 发 现 较 晚 等 多 种 因 素 ，

我 国 肿 瘤 患 者 的 病 死 率 在 世 界 范 围 内 一 直 居 高 
不下[13]。

随着治疗手段愈发先进、精准医疗的日渐发

展，以及人们健康保健意识的增强，基于遗传与

基因组学的肿瘤遗传咨询近十余年在欧美等国愈

发受到关注与重视，多个瘤种的遗传风险评估标

准和基因检测建议已规范化且纳入了N CCN等指 
南 [ 6 - 8 ]， 得 以 广 泛 实 践 并 取 得 了 较 好 的 成 效 。 然

而 ， 目 前 我 国 尚 未 建 立 完 善 的 肿 瘤 预 防 筛 查 体

系 ， 肿 瘤 遗 传 咨 询 也 少 有 开 展 ， 缺 乏 推 广 肿 瘤

遗 传 、 预 防 等 信 息 的 正 规 渠 道 ， 国 内 多 项 调 查 
研究[14-16]也显示国人普遍缺乏相应的肿瘤预防筛查

常识，需要加强相关健康教育。

本研究选取符合N CC N指南遗传风险评估标

准的肿瘤遗传风险人群，通过深度访谈了解到虽

然他们缺乏对于肿瘤遗传咨询和肿瘤预防筛查的

认识，不知有哪些肿瘤风险的因素，但是在简单

介绍遗传咨询的工作内容后，大多表现出极大的

兴趣，愿意进一步了解详细内容。并且受访者还

表示希望通过肿瘤遗传咨询工作能获取可靠的肿

瘤遗传、预防筛查的信息，来规避生活中的肿瘤

风险因素。缺乏准确、可靠的信息来源是我国患

者和家属肿瘤相关知识不足的主要原因之一 [17]，

而 与 诊 断 、 治 疗 、 康 复 等 信 息 相 比 ， 肿 瘤 的 遗

传 风 险 信 息 和 预 防 知 识 是 院 内 健 康 教 育 最 常 忽

略、最少涉及的部分。他们觉得此项工作的开展

不 论 对 临 床 患 者 还 是 患 者 血 缘 家 属 都 十 分 有 意

义：能帮助他们正确认识肿瘤的发生发展，纠正

对基因突变、肿瘤遗传的错误认知。对于患者子

女，可以帮助他们避免因知识缺乏认为肿瘤一定
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会 遗 传 ， 而 产 生 不 必 要 恐 惧 心 理 ； 对 于 肿 瘤 患

者，可以帮助认识自己罹患肿瘤的原因，及时采

取专业手段明确是否存在易感基因，为家人提供

更多的帮助。此外，也有少数受访者对于肿瘤遗

传咨询的作用表现出质疑的态度，认为遗传咨询

缺乏实际意义，人是否生病是无法改变的，但在

研 究 者 讲 解 相 关 知 识 后 ， 这 些 受 访 者 的 看 法 已

有 明 显 改 变 。 这 种 “ 听 天 由 命 ” 的 想 法 与 学 者 
C h a l e l a 等 [ 1 8 ]的 研 究 结 果 类 似 ， 该 研 究 针 对 美 国

与墨西哥边界的拉丁裔女性开展了关于乳腺癌易

感基因检测的质性研究，通过深度访谈以了解她

们对基因检测的认知、态度和意愿，由于宗教文

化、教育水平等原因，部分受访者表示人是否生

病是由上帝决定的，人为因素无法改变。这类看

法很大程度上与缺乏肿瘤基因、遗传和预防筛查

相关知识有关。

英、美等多项研究 [ 1 0 , 1 9 - 2 0 ]表明：肿瘤遗传咨

询 工 作 短 期 内 有 利 于 人 们 改 善 肿 瘤 风 险 认 知 情

况，从而进一步规范自身的肿瘤筛查体检行为；

从长期看，该举措一定程度上提升了肿瘤的早期

诊 断 率 和 早 期 治 疗 率 ， 从 而 降 低 了 晚 期 肿 瘤 的

发 生 率 与 晚 期 肿 瘤 患 者 的 病 死 率 。 世 界 卫 生 组

织( W H O)曾提出：“1 / 3的肿瘤是可以预防的， 
1/3的肿瘤如能早期诊断是可以治愈的，另外1/3
的肿瘤是可以减轻痛苦、延长寿命的。肿瘤的发

生是受到相关基因突变和环境因素共同控制的，

其中约5%~10%的肿瘤已明确具有遗传性，可在患

病者家族中遗传至下一代 [21]。而从广义上理解，

引发肿瘤的环境因素包括人口学、饮食习惯、生活

环境、感染和社会心理等多种因素，如胃癌的风险

因素 [22]有高盐饮食、不规律饮食、吸烟饮酒史、

幽门螺杆菌感染、精神刺激或抑郁等。研究[23-25]表

明了解肿瘤环境因素知识有利于改变人们不良生

活习惯、饮食习惯，一定程度上降低肿瘤风险、

预防肿瘤发生。掌握肿瘤风险知识能帮助人们培

养自我保健意识，在生活中有意地避免肿瘤风险

因素，从而降低自己与家属的患癌风险、预防肿

瘤的发生。若我国能借鉴国外开展肿瘤遗传咨询

的经验，在国内通过此项工作推广肿瘤基因与遗

传 、 预 防 与 筛 查 的 知 识 ， 帮 助 国 人 正 确 认 识 肿

瘤、预防肿瘤、筛查肿瘤，潜移默化地改变他们

的保健理念与筛查体检行为，从而进一步促进肿

瘤预防工作的开展。

虽然家族遗传性肿瘤仅占5%~10%，但是一旦

明确携带肿瘤易感基因，个体的患癌风险就会大

大提升，且此类基因大多遵循孟德尔常染色体显

性遗传规律，有50%的概率会遗传给下一代，增加

子女的患癌风险。基因检测对肿瘤易感基因的发

现至关重要，二代基因测序技术的发展与普及为

我们提供了明确某些肿瘤易感基因的机会。

在 访 谈 过 程 中 ， 大 多 数 受 访 者 表 示 对 基 因

检测了解较少，或仅局限于肿瘤靶向治疗方面，

对于肿瘤易感基因的检测鲜有听闻，从未想过基

因检测可以与肿瘤预防相结合。在对他们进行相

关解释和讲解后，问及基因检测意愿时，约有半

数的受访者表述愿意进行基因检测，明确自己是

否携带易感基因，其中有患者认为基因检测后若

为阴性结果可让自己摆脱因肿瘤遗传性引起的对

子女的“愧疚感”。不愿进行基因检测者中，多

数人认为基因检测价格昂贵，与其带来的价值不

等；也有人认为此检测对于健康人群意义较大，

对 已 罹 患 肿 瘤 者 来 说 ， 疗 效 基 因 的 检 测 更 有 意

义。但是国外学者Susswein等[26]的研究中指出，即

使基因检测免费，美籍非裔乳腺癌患者接受基因

检测的人数比例依然较低，可能与内疚感和知识

匮乏有关。国内学者陈小林等 [27]针对乳腺癌进行

的基因检测调查中提出：对乳腺癌遗传知识的缺

乏、费用和受歧视的担忧是患者接受遗传咨询和

基因检测的障碍，与本研究受访者所反映出的想

法十分相似。

基因与遗传相关的肿瘤占5%~10%，常见的肿

瘤易感基因有乳腺癌/卵巢癌(BRCA1，BRCA2)、

结直肠癌(MLHI，MSH2，MSH6等)、遗传性胃癌

(CDH1等)，均是常染色体显性遗传。一旦家中发

现肿瘤易感基因携带者，不仅其个人患癌风险大

幅度提升，家族中其血缘亲属也应进行相应基因

检测。对于具备明显遗传易感性的肿瘤，N CCN
已 出 台 独 立 的 风 险 评 估 与 预 防 指 南 ， 《 遗 传 / 家

族 高 风 险 评 估 —— 结 直 肠 癌 》 、 《 遗 传 / 家 族 高

风险评估——乳腺癌和卵巢癌》 [6-7]。即使是针对

在欧美国家发病率相对较低的胃癌，N CCN也于 
2014年起在其指南中增加了遗传风险评估部分[8]。

此类指南的肿瘤遗传风险评估标准不仅适用于尚

未罹患肿瘤的健康人群，也适用于已罹患肿瘤的

人群，对于符合风险评估标准的人群，需接受专

业的遗传风险评估和相应的基因检测。NCCN还另

设有独立的乳腺癌风险降低指南 [28]，根据个体不

同的患癌风险等级提出了相应的风险降低措施和

筛查体检方案。与普通人群的肿瘤筛查相比，高

风险人群建议开始筛查的年龄往往更小，特别是

易感基因检测结果阳性的人群，其罹患肿瘤的风

险可能是普通人群的数倍，除药物预防和预防性
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手术外，长期检测是目前可采取重要手段 [29]。通

过制定高风险人群的肿瘤筛查方案并长期检测，

以期达到早发现、早诊断、早干预的目的。如：

中国抗癌协会乳腺癌诊治指南与规范( 2 0 1 5版)指

出 ： 乳 腺 癌 的 机 会 性 筛 查 一 般 建 议 4 0 岁 开 始 ，

但对于乳腺癌高危人群可将筛查起始年龄提前到

2 0 岁 [ 3 0 ]， 筛 查 方 法 也 有 乳 房 自 检 、 X 线 、 B 超 、

M R I多种，选择合适的初筛年龄和手段是肿瘤筛

查的关键之一。如果个体检测出存在乳腺癌易感

基因BRCA1突变且尚未罹患乳腺癌，她患乳腺癌

的风险为50%~80%，但是她可以根据实际需求采

取相关措施来降低患癌风险。1 )长期监测：除常

规身体检查、乳腺超声检查，建议2 5岁开始，每

年进行一次乳腺M R I检查。2 )药物预防：使用他

莫昔芬作为化学预防的选择。3 )预防性手术：研

究 [ 2 9 , 3 1 ]表明双侧预防性乳腺切除可降低 9 0 % 的乳

腺癌风险。此类指南的出台说明肿瘤高风险人群

识别、肿瘤易感基因检测和肿瘤筛查预防工作在

国际范围内愈发得到重视，且与基因检测技术的

结合，使肿瘤风险人群的肿瘤预防与筛查措施更 
精确。

因此，在临床工作中，我们可以根据国际指

南识别肿瘤高风险人群，利用我们的专业基础、

正规渠道，帮助高风险人群选择适合自己的基因

检测项目与检测机构、介绍检测过程、解读基因

检测结果等。并且在借助基因检测技术明确肿瘤

易感基因后，可以为他们制定个体化的风险降低

策略和筛查体检方案。由于主观能动性差和依从

性低，可以根据求询者需求为其个人或家族建立

健康档案，进行长期的追踪随访，敦促其遵循科

学规范的肿瘤预防与筛查方案。 
2 0 0 5年美国“肿瘤基因组计划”的启动，开

始了对致癌基因的进一步研究。随着高通量测序

的产生，海量基因数据及其信息成为肿瘤的个体

化诊疗基础，为精准诊断、临床护理、患者参与

决策提供了科学的依据 [21]。随着基因检测在肿瘤

靶向药物、免疫治疗、预防筛查中的应用越发广

泛，也对肿瘤专科护理提出了更高的要求。

欧美地区能够主导肿瘤遗传咨询的护士通常

是同时具备肿瘤专科认证和遗传认证的高级实践

护士(advanced practice nurse，APN)，即肿瘤遗传

护士，该角色需具备硕士学历，通过运用遗传与

基因组学知识，帮助患有遗传或基因相关性肿瘤

的人群恢复健康、维持健康，通过风险评估，分

析遗传或基因突变与疾病的相关性，与患者和家

属讨论风险对健康管理的影响，并提供遗传和基

因知识教育，开展临床基因研究等[32]。

我 国 高 校 培 养 A P N 的 计 划 近 几 年 已 逐 渐 起

步，但将遗传与基因组学纳入教学计划的高校较

少 。 据 李 进 等 [ 3 3 ]报 道 ： 华 西 护 理 学 院 为 满 足 基

因治疗的临床护理需要，已在本科护理课程体系

中创新性地引入护理遗传学与基因组学课程，获

得了师生的一致好评，可见遗传与基因组学和护

理课程的结合即将成为新的发展趋势。现阶段的

临床肿瘤护理人员大多未接受过专业的遗传与基

因组学培训，但在精准医疗飞速发展的时代背景

下，临床护理人员可能会由于知识更新不足而极

大限制专业发展和自身进步，因此在肿瘤护士的

院内培训和继续教育中，可以与医疗领域接轨，

增加必要的肿瘤遗传与基因组课程，让肿瘤护理

团队有机会了解学术前沿，丰富自身知识储备，

运用遗传与基因组学技巧指导临床护理，为患者

及家属提供健康指导。 
由于本研究仅对南京地区一家三甲医院的肿

瘤中心的肿瘤风险人群进行了访谈，且参与研究

的受访者都是自愿参与访谈，存在选择偏倚的可

能，在不愿意参与访谈者中可能会得到不同的研

究结果。此外，在不同地区、不同等级的医院、

不 同 文 化 程 度 的 受 访 者 中 所 得 出 的 结 果 是 否 一

致，还需今后进行更大范围的研究。
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