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一、 技术原理

互补的 DNA 单链能够在一定条件下结合成双链，即能够进行杂交。这种

结合是特异的，即严格按照碱基互补的原则进行，它不仅能在 DNA 和 DNA

之间进行，也能在 DNA 和 RNA 之间进行。因此，当用一段已知基因的核酸

序列做出探针，与变性后的单链基因组 DNA 接触时，如果两者的碱基完全

配对，它们即互补地结合成双链，从而表明被测基因组 DNA 中含有已知的

基因序列。基因诊断以基因的结构异常或表达异常为切入点，在疾病出现

之前作出诊断。

探针：基因探针（probe）就是一段与目的基因或 DNA 互补的特异核苷

酸序列，它可以包括整个基因，也可以仅仅是基因的一部分；可以是 DNA

本身，也可以是由之转录而来的 RNA。

二、 技术应用
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1、 应用于感染性疾病

基因诊断具有高度的敏感性和特异性，且简便、快捷，因此在病毒、

细菌、支原体、衣原体、立克次体及寄生虫感染诊断中得到了广泛应用。

实例：结核杆菌的检测：结核病是长期以来严重威胁人类，特别是发

展中国家人民生命健康的常见病，传统的实验室诊断依赖痰涂片镜检和结

核杆菌的培养与鉴定，但阳性率不高，所需时间长。目前应用 PCR 技术建

立诊断方法，敏感度可达到少至 100 个细菌的水平，且应用针对在结核分

枝杆菌中拷贝存在的特异性重复序列引物，既使菌株发生变异，也能准确

检出。

2、 应用于遗传病

基因诊断本身是在分子遗传学的基础上发展起来的，在遗传病的诊断

方面成绩最为突出，也最有发展前途，对许多已明确致病基因及其突变类

型的遗传病诊断效果良好。即使不明确致病基因，也可利用遗传标志进行

连锁分析来诊断某些遗传病。

实例：

3、 应用于肿瘤学

肿瘤是一类多基因病，其发展过程复杂，临床表现多样，涉及到多个

基因的变化并与多种因素有关，因而相对于感染性疾病及单基因遗传病来

说，肿瘤的基因诊断难度更大得多。但肿瘤的发生和发展从根本上离不开

基因的变化，所以基因诊断在肿瘤疾病中也会有广阔的前景。其重要表现

有以下几方面。（1）肿瘤的早期诊断及鉴别诊断。（2）肿瘤的分级、分期

及预后的判断。（3）微小病灶、转移灶及血中残留癌细胞的识别检测。（4）

肿瘤治疗效果的评价。

三、 技术优缺点（与传统诊断方法相比）

优点

○1 针对性强，特异性高



○2 标本用量少，来源广，灵敏度高。病人的血液、尿液和羊水脱落细胞

以及头发等均可以用来检测，由于基因体外扩增技术的发展，待分析的标本只需

微量，目标基因只需 pg 水平。

○3 发现早，为疾病的预防和早期及时治疗赢得了时间

缺点

□1 价格较高，适用人群不广泛

□2 纵观临床应用现状，除了病原体的 PCR 检测得到了一定程度的应用外，

其它领域的应用非常有限，即使在条件较好的三级甲等医院开展的项目也不多。


