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Sample
01-Jan-1990  
女
1113-1111-1111
01-May-2023  

唾液
1111-1111

个人资料

姓名 :
出生日期 :
性别 :
报告编号 :
报告日期 :

实验室信息
标本类型 : 
标本 ID :

Sample, 嗨
感谢您选择这项DNA检测以了解您的遗传健康风险和携带者状况。从您提供

的唾液样本，我们分析超过600多个基因，以洞察您的疾病风险和携带者状

况。此DNA报告涵盖了有关您的基因如何影响您在93种疾病（如高血压、II

型糖尿病和痛风）中的风险。除此之外，此DNA报告还测试了您在43种单

基因疾病中的携带者状态。此DNA报告也包含您对慢性疾病常用药物、住院

使用药物、肿瘤常用药物及其他药物的反应。请注意，此测试不能诊断任何

疾病或其他有关的健康状况。此测试是根据您对某些疾病的基因型来预测个

人遗传风险。此测试并不包含其它造成疾病的风险因素。如果您对报告有任

何疑问，请通过 info@genomedna.org与我们联系。

免责声明

本测试不作为诊断任何疾病或任何其他健康状况的依据。本测试是根据基因型对某些疾病的影响来预测携带者的状
况。 该结果基于与某些疾病相关的SNP（单核苷酸多态性）。 如果您有家族病史，某些疾病状况或对健康风险结
果有任何担忧，请与医疗专业人员联系。随着更多资讯和/或研究的获取，本报告中的内容（包括（但不限于）对
实验室结果的解释和建议）可能会在未来版本中出现改变。

测试的局限性

本测试不应将其用作诊断工具。 本测试的结果无法诊断出任何疾病或相关状况。 该报告不报告受测者是否具有两
个测试变体的拷贝。 该结果也不包括与所列疾病相关的所有变体/基因，并且该结果仅限于现有的科学研究。 您可
能仍然有机会成为携带者，因为某些状况十分罕见，并非在所有族裔群体做了深入的研究。  



状态测试: 您应该知道什么状态测试: 您应该知道什么
携带者状态测试可检测到可
能导致疾病的遗传变体。这
些变体通常会在某些种族中
出现。

在家庭计划的过程中，了解
您的携带者身份是非常重要
的。如果您和您的伴侣都是
此疾病携带者，您的孩子将
有可能会得到此疾病。

成为携带者意味着您只携带
导致该疾病的一个变体。在
这种情况下，您通常不会患
上此遗传疾病。但是，患上
此疾病的风险变体将有可能
遗传到您的孩子身上。

遗传咨询可以帮助您更了解您
报告及做出选择。如果您是携
带者或者您想了解更多资料，
您可以选择专业的遗传咨询。

遗传性健康风险: 您应该知道什么遗传性健康风险: 您应该知道什么
遗传性健康风险报告将告诉
您遗传变体如何影响患上某
些疾病的风险。此报告不诊
断癌症、任何其他健康状况
或作为医疗指南。

生活方式和环境等因素也会
影响一个人是否会患上某些
疾病的风险。此报告无法告
诉您这些情况的总体风险，
也无法确定您是否会患上疾
病。

拥有较高风险变体并不意味
着您一定会有相关的健康状
况。同样的，即使没有检测
到风险变体，您仍然有可能
会有患上疾病的风险。此报
告可能未包含所有其它的遗
传风险变体。

此报告不能取代医疗人员
的诊断。请向医疗人员咨
询您的遗传健康报告。此
报告不应用于做出任何的
医疗决定。

父亲是一个携带者 母亲是一个携带者

每个孩子都有 :

25%  
的概率不是携带者 率是携带者 概率患病

50% 的概 25% 

如果父母双方都是携
带者，其子女则可能
继承两个基因变体，
并且患病。
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引言引言
许多药物都能精确的对准特定的细胞受体或细胞内酶来产生效应。它们还可能与负责激活、分解和清除药物的酶具产生特定相互作
用。遗传变异可以决定这些药物与酶的相互作用。

我们的身体里有成千上万个遗传自父母的基因。一些基因负责控制您的身体如何处理药物。药物反应测这些基因的变化或变异，其
中可能决定一些药物是否对您有效或者您是否可能会对一些特定药物产生副作用。

了解您的报告结果了解您的报告结果
我们已将我们测试的药物反应分组为几种特定的药物。您的 DNA 报告提供有关您的基因如何影响您对不同药物反应的信息。

过好反应
根据您的DNA资料，您对这些药物的代谢太快，这可能导致您对这些药物的治疗反应欠佳。您可以考虑增加这些药物的起始剂量。

良好反应
根据您的DNA资料，您对这些药物的代谢处于最佳速度，这可能会导致您对这些药物有更好的治疗反应。您可以按照指示使用这些
药物。

正常反应
根据您的DNA资料，您对这些药物的代谢处于正常速度，这可能会导致对这些药物有正常的治疗反应。您可以按照指示使用这些药
物。

中度反应
根据您的DNA资料，您对这些药物的代谢速度稍慢，这可能导致对这些药物的治疗反应欠佳。此外，您产生副作用的风险略高。您
可以考虑减少这些药物的起始剂量。

较低反应
根据您的DNA资料，您对这些药物的代谢率较低，这可能导致对这些药物的治疗反应欠佳。此外，您产生副作用的风险较高。您可
以考虑减少这些药物的起始剂量并谨慎使用。

免责声明
此报告与医学诊断无关。对于医疗诊断和治疗的决定，请咨询医生或医疗保健专业人士。请勿单一使用 DNA 测试来确定您对所有药物的反应。如果您服用不止一种药物，您可能还需要进行不止一项测
试。此测试不适用于所有药物，它仅适用于某些药物。

药物反应: 您所应该知道的药物反应: 您所应该知道的
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根据你的DNA检测结果，我们确定了你前十大患病风险最高的疾病。你在遗传上更有可能患上这些疾病。请注意，结果基于相对
风险，也有其他因素可能导致某些疾病的发展。

你的前十大疾病遗传风险

疾病 风险分数

高甘油三酯血症 3.28

相对风险

你遗传上患上高甘油三酯血症的概率是普通人的3.28倍。

No.

1

小柳原田病 2.97 你遗传上患上小柳原田病的概率是普通人的2.97倍。2

阻塞性睡眠呼吸暂停 2.5 你遗传上患上阻塞性睡眠呼吸暂停的概率是普通人的2.5倍。3

慢性乙型肝炎 2 你遗传上患上慢性乙型肝炎的概率是普通人的2倍。4

瘢痕 1.77 你遗传上患上瘢痕的概率是普通人的1.77倍。5

冠心病 1.72 你遗传上患上冠心病的概率是普通人的1.72倍。6

肺纤维化 1.69 你遗传上患上肺纤维化的概率是普通人的1.69倍。7

心肌梗死 1.65 你遗传上患上心肌梗死的概率是普通人的1.65倍。8

肺结核 1.61 你遗传上患上肺结核的概率是普通人的1.61倍。9

嗜睡症 1.59 你遗传上患上嗜睡症的概率是普通人的1.59倍。10

遗传健康风险:
摘要
遗传健康风险:
摘要
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遗传健康风险:
摘要
遗传健康风险:
摘要
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页面疾病名称 变体检测 页面疾病名称 变体检测

剥脱性青光眼
视力

年龄相关性白内障

年龄相关性黄斑变性

阿尔茨海默氏病

帕金森氏病

多发性硬化症

胶质瘤

偏头痛

特发性震颤

近视

遗传过敏性皮炎

银屑病

瘢痕疙瘩

白癜风

远视

角膜散光

哮喘

过敏性鼻炎

慢性阻塞性肺疾病

肺纤维化

气肿

阻塞性睡眠呼吸暂停

糖尿病视网膜病变

神经系统

皮肤

呼吸系統

小柳原田病

慢性肾病

肾结石

IgA肾病

甲状腺功能减退症
內分泌系统

毒性弥漫性甲状腺肿

2型糖尿病

继发性肾病综合症

高血压

冠状动脉疾病

心肌梗死

缺血性脑卒中

心房颤动

扩张型心肌病

高甘油三酯血症

冠状动脉痉挛

颅内动脉瘤

外周动脉疾病

静脉血栓栓塞症

腹主动脉瘤

川崎氏病

体位性低血压

颈动脉疾病

泌尿系统

心血管系统

布鲁加达综合征
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0
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0
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67
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79
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1

1

0

3

1

5

0

7

4

3

1

0

0

2

1

0

0
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/  1
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/  11
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/  1
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/  7

/  2
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/  2

/  2

遗传健康风险:
摘要
遗传健康风险:
摘要
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肺结核
感染

慢性乙型肝炎

慢性C型肝炎

麻风

登革休克综合征

子宫内膜异位症

子宫肌瘤

多囊卵巢综合症

髋骨断裂

腰椎管狭窄症

骨质疏松症

妊娠糖尿病

妊娠期肝内胆汁淤积症

重症疟疾

年龄相关的听力损伤

鼻窦炎

性別相关疾病

骨

723 /  6冠状病毒症状的严重程度

733 /  5新冠肺炎病毒易感性

耳朵 

鼻子

耳硬化症

过动症(ADHD)

忧郁症

自闭症

恐慌症

饮食失调症

图雷特综合症

慢性疲劳综合征

強迫症

蛀牙

牙周炎

类风湿关节炎

痛风

脊柱侧凸

腿不安综合症

酒精依赖症

双相情感障碍

嗜睡症

遗传性血色素沉着症（HFE相关）

胆结石

原发性胆汁性肝硬化

心理

口腔

其他

乳糜泻

1200 /  50G6PD缺乏症

页面疾病名称 变体检测 页面疾病名称 变体检测

81-- /  4勃起功能障碍

82

83

84

0

0

1

/  4

/  4

/  1

产后抑郁症

产后妊娠纹

产后疤痕

850 /  2花生四烯酸不足
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157,158

164

165

168

166

167

159

160

161

162

163

152

153

147

148

149

150

151

154

155

156

遗传携带者状态:
摘要
遗传携带者状态:
摘要

1113-1111-1111

无 有

疾病名称 疾病名称变体检测 变体检测 页面页面

沙勒瓦-沙格奈河流域常染色体隐性痉挛性共济失调（ARSACS）

Andermann 综合症（ACCPN）

常染色体隐性遗传多囊性肾病变（ARPKD）

β地中海贫血症和相关的血红蛋白病

布卢姆综合征

天门冬氨酸酰基转移酶缺乏症

1a型碳水化合缺乏醣蛋白症候群（PMM2-CDG）

囊肿性纤维化

D-双功能蛋白缺乏症（DBPD）

二氢脂酰胺脱氢酶缺乏症（DLD缺乏症）

家族性自主神经紊乱

家族性高胰岛素血症（ABCC8相关）

家族性地中海热（FMF）

C 类范科尼贫血症

GRACILE综合征

高雪氏症1型

1a 型糖原存储疾病（GSDIa）

1b 型糖原存储疾病（GSDIb）

遗传性果糖不耐症

表皮松解交界赫利茨类型（LAMB3相关）

法国-加拿大型亚急性坏死性脑脊髓病（LSFC）

2D型肢带型肌营养不良症（LGMD2D）

2E 型肢带型肌营养不良症（LGMD2E）

2I 型肢带型肌营养不良症（LGMD2I）

中链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

1B型枫糖浆尿病（MSUD 1B）

IV 型粘脂贮积病

CLN5 连带神经元蜡样脂褐质沉积症

PPT1 连带神经元蜡样脂褐质沉积症

A 型尼曼—匹克病

GJB2相关非综合征型听力损失，DFNB1

甲状腺肿-耳聋综合征和DFNB4听力损失（SLC26A4相关）

苯丙酮酸尿症及相关疾病（PKU）

2 型原发性高草酸尿症（PH2）

肢近端型点状软骨发育不良1型(RCDP1)

唾液酸贮积病

镰状细胞性贫血

Sjögren-Larsson综合征

黑蒙性家族痴呆症

酪氨酸血症I型

Usher综合征1F型（Usher 1F）

Usher综合征3A型（Usher 3A）

PEX1 连带齐薇格谱系障碍

124

125

126,127

128

129

130

131,132

123

133

134

135

136

137

138

139

140

141

142

143

144

145

146
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药物敏感度:
摘要
药物敏感度:
摘要

药物名称

氯吡格雷 CLOPIDOGREL

华法林 WARFARIN

异烟肼 ISONIAZID

奥美拉唑 OMEPRAZOLE

辛伐他汀 SIMVASTATIN

磺酰脲类药物 

别嘌醇 ALLOPURINOL

西酞普兰 CITALOPRAM

安定 DIAZEPAM

咖啡因 CAFFEINE

乙醇类药物 ETHANOL

他克莫司 TACROLIMUS

氟尿嘧啶 FLUOROURACIL

巯嘌呤类药物 THIOPURINES

卡培他滨 CAPECITABINE

阿巴卡韦 ABACAVIR

塞来昔布CELECOXIB

西地那非 SILDENAFIL

页面

反应良好 - 按照指示使用

反应较低 - 小心使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应中等 - 减少起始剂量

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

伏立康唑 VORICONAZOLE TABLETS 反应良好 - 按照指示使用

反应较低 - 小心使用

反应正常 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应良好 - 按照指示使用

反应较低 - 小心使用

变体检测 类项

慢性疾病常用药物及

住院使用药物

肿瘤常用药物

其他药物
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175
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177

179

180

181

182,183

184

186
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178

191
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视力视力
健康风险
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健康风险

脱落青光眼脱落青光眼
剥脱性青光眼（Exfoliation Glaucoma，XFG）
是一组以特征性视神经萎缩和视野缺损为共同特
征的疾病，病理性眼压增高是其主要危险因素。
眼压升高水平和视神经对压力损害的耐受性与青
光眼视神经萎缩和视野缺损的发生和发展有关。

症状

青光眼的症状取决于您的病情类型和阶段。例如：
•隅角開放性青光眼
•双眼两侧或中央视野中频繁出现斑片状盲点
•晚期管狀视线
•急性闭角型青光眼
•剧烈头痛
•眼睛痛
•恶心和呕吐
•视野模糊
•在灯光周围看到“光晕”
•眼睛发红

风险因素

某些因素可能会增加您患上剥脱性青光眼的风险，其中包括：
•内眼压高
•超过60岁
•非洲裔、亚裔或西班牙裔
•有青光眼家族病史
•眼角膜中央较薄
•严重近视或远视
•眼睛受过伤或进行过眼部手术
•长时间使用皮质类固醇药物，尤其是眼药水

� 个被检测到的变体

COL11A1 AG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

PLEKHA7 TT 正常风险

Intergenic CC 正常风险

当该部位携带G等位基因时，它与眼前房深度显着负相关，
这可能会增加青光眼剥脱的风险。

如果基因座携带风险C等位基因，這会增加疾病的风险。

根据大量样本分析，携带T等位基因风险的位点可增加疾病
风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111 10



健康风险

白内障白内障
年龄相关性白内障 （Age-related Cataract）是
最常见的白内障类型，随年龄增长发病率增高。
据认为它与老年代谢缓慢发生的退行性变有关，
不过大多数病例病情进展缓慢，且不影响视力。
在部分病例确实因晶状体混浊而影响视力此时年
龄相关性白内障的诊断才真正具有临床意义。

如何预防

目前没有研究证明如何预防白内障或减慢白内障的进展。但是医生认为几种策略可能会
有所帮助，包括：
•定期检查眼睛
•戒烟
•管理其他的健康问题
•选择包含大量水果和蔬菜的健康饮食
•戴墨镜
•减少饮酒

风险因素

增加白内障风险的因素包括：
•年龄增长
•糖尿病
•过度暴露在阳光下
•抽烟
•肥胖
•高血压
•眼睛曾经受伤或发炎
•曾经进行眼科手术
•长期使用皮质类固醇药物
•摄取过量的酒精

症状

白内障的症状包括：
•视觉及视线模糊或昏暗
•夜间视力退化
•对光线和眩光敏感
•需要更亮的光线以进行阅读和其他活动
•在灯光周围看到“光晕”
•经常更换眼镜或隐形眼镜度数
•视力对颜色退色或泛黄
•单眼双视

� WRN AG 较高风险 当在此部位发生A> G突变时，患病的风险可能增加。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 11



健康风险

与年龄相关的黄斑变性与年龄相关的黄斑变性
老年黄斑变性（AMD）是视网膜中心“黄斑区”
高龄退化的自然结果，是老年人不可逆盲的主要
原因之一。此眼科疾病主要损害中心视力，会导
致看事物时中心发黑发暗、出现黑斑，以及看东
西变形，但不会引起疼痛。目前没有针对AMD的
特效疗法，因此对待此病，预防很重要。

并发症

湿性黄斑变性已发展至中枢视力丧失的人患上抑郁症和社交孤立的风险较高。随着视力
的严重丧失，人们可能会产生幻觉（Charles Bonnet综合征）。

风险因素

可能会增加黄斑变性风险的因素包括：
•50岁以上
•家族病史
•抽烟
•肥胖
•心血管疾病

症状

黄斑变性症状通常出现得突然并迅速恶化。它们包括：
•视觉错乱，例如直线似乎弯曲
•单眼或双眼的中央视力下降
•视力对颜色的强度或亮度降低
•视野中的出现模糊点或盲点
•总体视野模糊
•症状突然发作或迅速恶化

�
ARMS2 GG 正常风险 该位点的G> T突变可能引起氧化损伤和细胞凋亡，并最终促

进AMD的发生。

CFH TT 正常风险 携带C等位基因的变体可能引起过度反应的免疫反应，攻击
正常细胞并促进AMD。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 12



健康风险

近视近视
近视是一种常见的眼部疾病。眼睛的形状导致光
线不正确地折射，将图像聚焦在视网膜前面而不
是视网膜上。近视的人可以清楚地看到近处的物
体，而远处的物体看起来很模糊。

症状

近视的症状包括：
- 看远处景物时视力模糊
- 需要眯眼才能看得清楚
- 眼睛疲劳导致的头痛
- 夜间驾驶时感到困难

风险因素

某些可能增加罹患近视的风险包括：
- 遗传
- 环境条件：长时间专注于近距离物体，更多时间呆在室内

并发症

近视与从轻度到重度的各种并发症有关，例如：
- 眼睛疲劳
- 其他眼部问题：视网膜脱离、青光眼、白内障和近视黄斑病变

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� BLID AG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带AG和GG基因型的个体往往有更高的近视遗传风险。
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健康风险

远视远视

远视是一种常见的眼部疾病。眼睛的形状导致光
线不正确地折射，将图像聚焦在视网膜后面而不
是视网膜上。远视的人可以清楚地看到远处的物
体，而近处的物体看起来很模糊。

症状

远视的症状包括：
- 无法专注于附近的物体
- 需要眯着眼睛才能看清楚
- 眼睛疲劳，包括眼睛灼热、眼睛内部或周围疼痛
- 在进行一些近距离活动：如阅读、写作、电脑工作后眼睛不舒服或头疼

风险因素

远视风险因素：
- 遗传

并发症

和远视有关的并发症包括：
 - 斗鸡眼
 - 懒惰眼（弱视）
 - 眼睛疲劳

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� TOX AC

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带AA和AC基因型的个体往往具有较高的远视遗传风险。

GJD2 AA 较高风险 携带AA和AC基因型的个体往往具有较高的远视遗传风险。

14



健康风险

角膜散光角膜散光
散光是由于眼睛（角膜）表面弯曲不均匀时导致的
一种疾病。发生这种情况时，进入眼睛的光不会正
确聚焦在视网膜上。相反，会出现多个焦点，从而
导致图像不清晰。这会导致所有距离的视力模糊。

症状

散光的症状包括：
 - 模糊或扭曲的视线
 - 眼睛疲劳或不适
 - 头痛
 - 夜视困难
 - 眯眼

风险因素

发展散光的风险因素：
- 遗传
- 眼科手术，如白内障摘除
- 角膜疤痕或变薄
- 有近视或远视史

并发症

散光可能与几个问题有关，例如：
- 懒惰眼
- 圆锥角膜

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� PDGFRA TT

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有较高的角膜散
光遗传风险。

15



健康风险

糖尿病视网膜病变糖尿病视网膜病变
糖尿病视网膜病变是一种眼部疾病，可导致糖尿
病患者视力丧失和失明。成因是高血糖水平，它
会破坏视网膜中在视力中起重要作用的血管。这
种情况可以在任何患有1型或2型糖尿病的人身上
发生。

症状

糖尿病性视网膜病变的症状可能包括：
 - 飞蚊症
 - 视线模糊
 - 不稳定的视力
 - 色觉受损
 - 视野中的黑暗或空白区域部分视线黑暗
 - 视力消退

风险因素

糖尿病性视网膜病变的风险因素包括：
 - 糖尿病的病程：患病较常，风险会变高
 - 血糖水平控制不佳
 - 高血压
 - 高胆固醇
 - 怀孕
 - 使用烟草

并发症

糖尿病视网膜病变涉及在视网膜内血管的异常生长。并发症可导致严重的视力问题包括：
 - 玻璃体出血
 - 视网膜脱离
 - 青光眼
 - 失明

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� TBX18 TC

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带TT和TC基因型的个体具有较高的糖尿病性视网膜病遗传
风险。

MYSM1 TC 正常风险 携带TT基因型的个体具有较高的糖尿病性视网膜病遗传风险。

PLXDC2 AA 正常风险 携带GG基因型的个体具有较高的糖尿病性视网膜病遗传风险。

16



健康风险

小柳原田病小柳原田病
原田氏症（VKH疾病）会影响眼睛、耳朵、神经
系统和皮肤。造成VKH疾病的确切原因目前还是
未知的，但其症状通常被认为是由免疫系统对病
毒感染的异常反应所导致的。遗传因素可能也和
此疾病有关系。

症状

在早期阶段，一些症状可能包括：
 - 头痛
 - 眼睛深处的疼痛
 - 头晕（眩晕）
 - 恶心及呕吐
 - 听力受损
 - 耳鸣

在下一阶段，一些症状可能包括：
- 单眼或双眼的视力模糊
- 眼睛发炎（葡萄膜炎）
- 视网膜脱落的迹象

风险因素

风险因素包括：
- 遗传
- 有色种族比较受此疾病影响，如西班牙裔、亚裔、美国原住民、中东人和印度人

并发症

最常见的并发症包括：
- 白内障
- 青光眼
- 脉络膜血管增生
- 视网膜下纤维化
- 脉络膜萎缩
- 虹膜粘连
- 视神经萎缩

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� IL23R AA

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带AG和GG基因型的个体具有更高的VKH疾病遗传风险。

HLA-DRB1 CG 较高风险 携带AG和GG基因型的个体具有更高的VKH疾病遗传风险。

ZNF365 CC 正常风险 携带AG和GG基因型的个体具有更高的VKH疾病遗传风险。

恢复期通常发生在患上葡萄膜炎的几个星期至
几个月后。在这个阶段，症状可能包括：
 - 白癜风
 - 有小部分的白头发、睫毛及眉毛
 - 脱发

一半以上的病人会出现复发症，其症状可能包
括：
 - 白内障
 - 青光眼
 - 视网膜下异常血管生长（脉络膜新生血管）

17



皮肤问题皮肤问题
健康风险
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健康风险

遗传过敏性皮炎遗传过敏性皮炎
特应性皮炎（Atopic  dermatitis），是一种与遗
传过敏素质有关的慢性炎症性皮肤病，表现为瘙
痒及皮肤泛红。此疾病最常见于婴幼儿，但是在
任何年龄也可能患上此疾病。

并发症

遗传过敏性皮炎（湿疹）的并发症可能包括：
•哮喘和花粉症
•慢性发痒及鳞屑状的皮肤
•皮肤感染
•刺激性手皮炎
•过敏性接触性皮炎
•睡眠问题

原因

健康的皮肤有助于保持水分，并保护您免受细菌、刺激物和过敏原的侵害。湿疹与影响
皮肤提供这种保护能力的基因变异有关。这使您的皮肤受到环境因素、刺激性和过敏原
的影响。在某些儿童中，食物过敏可能会导致湿疹。

风险因素

遗传过敏性皮炎的主要风险因素是在个人或家族中有湿疹过敏、花粉症或哮喘的病史。

症状

遗传过敏性皮炎（湿疹）的症状因人而异，其中包括：
•皮肤干燥
•严重瘙痒，尤其是在晚上
•红色至棕灰色斑块，尤其是在手、脚、脚踝、腕部、颈部、上胸部、眼皮、肘部和膝 
盖的弯曲处。如果是婴儿，这些症状将出现在侧脸和头皮
•皮肤表面上有小凸起，当刮伤时可能流出液体并结硬皮
•皮肤变厚、破裂及鳞屑状
•刮伤后的敏感与肿胀皮肤

�

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 19



健康风险

遗传过敏性皮炎遗传过敏性皮炎

ZNF365 TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

MHC AA 较高风险

IL13 AC 中等风险

HLA-B GG 较高风险

C6orf10 AG 中等风险

GLB1 GG 正常风险

Intergenic TC 正常风险

Intergenic CC 正常风险

当此位点携带C等位基因时，患病的风险将增加。

当此位点携带A等位基因时，患病的风险将增加。

当该位点携带A等位基因时，患病的风险将增加。

当此位点携带G等位基因时，患病的风险将增加。

当此位点携带G等位基因时，患病的风险将增加。

当此位点发生G> A突变，这将会增加患病的风险。

当该位点携带C等位基因时，患病的风险将增加。

C> T突变发生在此部位将会增加疾病的风险。

1113-1111-1111 20



健康风险

银屑病银屑病
银屑病，俗称牛皮癣，在全年龄段均有发病；主
要表现为局部甚至全身性的皮肤红斑、破损以及
白色鳞屑脱落。它是一种自免疫和炎症反应引起
的常见慢性皮肤疾病。它可能会对对患者生活及
心理造成很大的影响。

并发症

如果您患有银屑，您将会有更大的风险罹患某些疾病。这些疾病包括：
•银屑病关节炎
•眼睛状况
•肥胖症
•2型糖尿病
•心血管疾病
•代谢综合征
•其他自身免疫性疾病
•帕金森氏病
•肾脏疾病
•情绪问题

风险因素

任何人都可能患上银屑病，但是以下这些因素会增加您患上银屑病的风险：
•家族病史
•病毒和细菌感染
•压力
•肥胖
•抽烟

症状

银屑病的症状因人而异。常见的症状包括：
•红色的皮肤斑块覆盖着厚厚的银色鳞片
•小鳞屑（常见于儿童）
•可能导致流血的干燥与破裂皮肤
•瘙痒、灼痛或酸痛
•指甲变粗、有蚀损斑或小凹槽
•关节肿胀及僵硬

� MHC GG 正常风险 当此变异体携带C等位基因时，可能会增加免疫系统错误识
别的可能性，从而增加银屑病的风险。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

瘢痕疙瘩瘢痕疙瘩
瘢痕组织是人体创伤修复过程的必然产物。瘢痕
组织是一种肿大及突起的疤痕，它可以是粉红色
、肤色或者比周围肤色更深。瘢痕组织通常出现
在上胸、肩膀、头部、刚穿过耳懂的耳垂及颈部
，但是它也可能出现在身体其它的部位。

原因

大多数皮肤损伤例如：烧伤、痤疮疤痕、水痘疤痕、刺耳、划痕、手术切口和疫苗接种
都可以导致瘢痕形成。研究显示，肤色较深的人因皮肤创伤而产生瘢痕疙瘩的风险较高
。这些案例发生在15％至20％的撒哈拉南非洲裔、亚洲裔或拉丁裔中。另一方面，白人
种患此病的机率明显较小，而且目前在白化症患者身上也没有任何病理。瘢痕疙瘩具有
遗传成分，这意味着如果其中一者或两者父母都患有瘢痕疙瘩，他们的孩子将更可能患
上瘢痕疙瘩。

症状

瘢痕疙瘩源自于疤痕组织的过度生长。瘢痕疙瘩通常会比原本的伤口大很多。
它们可能需要数周或数月的时间才能完全形成。
瘢痕疙瘩的症状包括： 
•肤色、粉红色或红色的局部疤痕
•隆起的皮肤块状
•随着时间及疤痕组织的不断扩大，该范围也会跟着扩大
•皮肤瘙痒

�
Intergenic TC 较高风险

您的结果 解释

GWAS研究发现，该位点与瘢痕疙瘩的发生具有显着相关性。

您的基因型标记

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

白癜风白癜风
白癜风(Vitiligo)是一种常见多发的色素性皮肤病
。黑色素（一种负责皮肤、头发及眼睛等器官颜
色的色素）的脱失将导致白癜风患者出现皮肤表
面白斑的现象。色素脱失通常先发生在暴露于日
光的皮肤，如手、足、臂、面部和嘴唇。

并发症

社会或心理困扰、晒伤、皮肤癌、眼睛问题，例如虹膜发炎（虹膜炎）和耳聋。

症状

白癜风的迹象包括：
•局限性或泛发性的皮肤色素脱失
•头皮、睫毛、眉毛或胡须上的头发过早变白
•口腔和鼻子内部的组织失去颜色
•视网膜内层失色或变色

根据不同的白癜风类型，变色的斑点可能会出现在：
•身体的许多部位。这是最普通的类型，称为白癜风。变色的斑块通常在相应的身体部
  位（对称）上相似地进展
•身体的一侧或一部分。这种类型的节段型白癜风倾向于在年轻时发病。通常进展一两
  年，然后停止
•身体的一个或几个区域。这种类型被称为局部白癜风

白癜风的疾病发展通常很难被预测，有时斑块在未经治疗的情况下就能自动停止扩散。
在大多的数情况下，色素脱失会继续发展擴大，并最终涉及到大部分的皮肤区域。通常
皮肤恢复肤色的几率是非常小的。

�
Intergenic AG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

HLA GG 较高风险

RNASET2 CC 正常风险

HLA CC 正常风险

Intergenic AG 较高风险

研究分析发现，该基因座的G等位基因与白癜风的早期发作
和严重临床类型有关。

大数据分析发现，该基因座的GG基因型与白癜风的早期发作
和严重临床类型有关。

此变异体位于RNASET2基因上，并且携带T等位基因，可能
引起RNASET2基因表达的增加，从而增加患病的风险。

大数据分析发现，携带T等位基因的位点与白癜风的早期发
作和中度至重度临床类型有关。

大数据分析发现，当该位点携带G等位基因时，会增加白癜
风的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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呼吸道系统呼吸道系统
健康风险
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健康风险

哮喘 哮喘 
支气管哮喘，简称哮喘，是目前全球最常见的慢
性疾病之一，也是儿童期最常见的慢性疾病之一
，通常表现为，导致反复发作的喘息、气促、胸
闷和（或）咳嗽等症状。保持健康的生活方式、
避免受到一些环境因素的刺激及正确的服药可以
有效地控制哮喘的症状。

风险因素

某些因素可能会增加患上哮喘的风险，其中包括：
•有血缘亲戚（例如父母或兄弟姐妹）患有哮喘
•患有另一种过敏性疾病，例如遗传过敏性皮炎或过敏性鼻炎（花粉症）
•超重
•吸烟
•接触二手烟
•暴露于烟气或其他类型的污染
•接触职业诱因，例如农业、美发和制造业中使用的化学物质

并发症

哮喘可能导致以下并发症：
•睡眠、工作或娱乐活动上的干扰
•在哮喘发作期间，上班或上学请病假
•支气管永久性变窄（气道重塑），影响呼吸质量
•严重哮喘发作时到急诊室就诊及住院
•长期使用某些药物以缓解严重哮喘而带来的副作用

症状

哮喘症状因人而异。哮喘有可能很少发作又或者仅在某些时候，例如运动时出现症状。
除此之外，有些患者到了年老时才会出现哮喘的症状。
•呼吸急促
•胸闷或疼痛
•因呼吸急促、咳嗽或喘息而导致睡眠困难
•呼气时发出啸叫声（喘息是儿童哮喘的常见征兆）
•咳嗽或喘息 （被呼吸道病毒例如感冒或流感影响）

� SLC6A7 TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

CC基因型与哮喘风险增加相关。

ORMDL3 CC 正常风险 TT基因型，儿童在普通感冒后，患上哮喘的风险较高。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

过敏性鼻炎过敏性鼻炎
过敏性鼻炎患者通常会有类似普通感冒的症状，
例如：流鼻水、眼睛发痒、呼吸困难、打喷嚏及
鼻窦压力。和感冒不同的是，过敏性鼻炎不是由
病毒造成的。它是一种身体对环境过敏原（例如
：花粉、尘螨、皮肤上的小斑点、猫狗的口水及
动物毛发）所产生的反应。

症状

过敏性鼻炎的常见症状包括：
•打喷嚏、流鼻涕、鼻塞、鼻子痒
•咳嗽、喉咙痛或发痒
•眼睛痒、流泪及有黑眼圈
•经常头痛及过度疲劳
•蕁麻疹、湿疹型症状，例如极度干燥、皮肤发痒、起水泡和流分泌物

风险因素

过敏性鼻炎的主要风险因素是有被遗传所导致的个人或家族哮喘、皮肤及食物过敏的病
史。过敏性鼻炎通常会在童年的时候发作而且症状通常不会持续到成人阶段。如果过敏
性鼻炎在二十岁之后才出现症状，那些症状可能会持续到中年。

并发症

不幸的是，过敏性鼻炎本身无法预防。治疗和生活管理是病人拥有良好生活质量的关键
。花粉症可能引起的一些并发症包括：
•因症状而造成睡眠问题
•发展成哮喘症并且可能恶化
•耳朵受感染
•鼻窦炎或频繁的鼻窦感染
•发展成哮喘症并且可能恶化
•经常头痛

� HLA TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

当此位点发生T> C突变时，患病的风险增加。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

慢阻肺慢阻肺
慢性阻塞性肺疾病简称慢阻肺(COPD)是一种破坏
性肺部疾病，其病症与有害气体及有害颗粒接触
有关, 可进一步发展为肺心病和呼吸衰竭,致残率和
病死率很高。虽然环境毒素和污染也能引起慢性
阻塞性肺疾病，但此类病症多与长期吸烟有关，
因此戒烟会减少患慢性阻塞性肺疾病的风险。 风险因素

某些因素可能会增加患上慢阻肺的风险，其中包括：
•接触烟草烟雾
•吸烟的哮喘患者
•职业原因接触粉尘和化学物质
•接触燃烧燃料产生的烟雾
•遗传

症状

慢阻肺通常是没有的症状直到肺部严重损伤，这个时候症状通常会随着时间而恶化，尤
其如果患者还继续吸烟。慢性支气管炎的主要症状是每年至少连续三个月每天咳嗽和产
生呼吸系统粘液（痰）。慢阻肺的其他体征和症状可能包括：
•呼吸急促，尤其是在进行体力活动的时候
•喘息 
·胸部紧迫感
•由于肺部粘液过多，早上必须先清嗓子
•慢性咳嗽可能会产生透明、白色、黄色或绿色的粘液（痰）
•嘴唇或指甲床发蓝
•呼吸道经常受感染
·乏力
•在病发后阶段体重下降
•脚踝、脚或腿肿胀

� FAM13A TC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

研究表明，C> T突变可能与普通人群中FEV1/FVC的变化以
及对COPD的易感性有关。

HYKK TT 正常风险 研究表明，一般人群中T> C突变可能与COPD相关。

并发症

慢阻肺可能引起许多并发症，其中包括：
•呼吸道感染
•心脏问题
•肺癌
•肺动脉高血压
•抑郁症

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 27



健康风险

肺纤维化肺纤维化
肺纤维化是一种由肺部疤痕和损害所造成的状况
。当肺纤维化逐渐恶化，它将造成肺部无法正常
运作及呼吸困难。

并发症

肺纤维化的并发症包括：
•肺部高压（肺动脉高压）
•右侧心力衰竭（肺心病）
•呼吸衰竭
•肺癌
•肺部并发症

风险因素

容易患肺纤维化的因素包括：
•年龄：此疾病病很可能会影响中老年人
•性别：特发性肺纤维化更可能影响男性多于女性
•抽烟
•对胸部进行放射治疗或使用某些化学治疗药物会增加肺纤维化的风险
•遗传因素

症状

肺纤维化的症状包括：
•呼吸急促及困难
•干咳
•疲劳
•无法解释的体重爆瘦 
•肌肉和关节疼痛
•手指或脚趾的尖端变宽和变圆（形成棍状）

� TERT AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

DPP9 AA 正常风险

DSP TT 正常风险

ATP11A AG 较高风险

研究表明，C> A突变会增加特发性肺纤维化的风险。

研究表明，该部位的A> G突变会增加肺纤维化的风险。

研究表明，该部位的T> G突变会增加特发性肺纤维化的风
险。

研究表明，该位置的A> G突变会增加肺纤维化的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

肺气肿肺气肿
肺气肿是一种导致呼吸短促的肺部问题。肺气肿
病患的肺部肺泡通常都是受损的。久而久之，肺
泡的内壁会削弱及破裂，产生更大的空气空间。
这将减少了肺的表面积和到达血液流的氧气量。

症状

肺气肿的主要症状是逐渐开始显现的呼吸急促。其他症状包括：
- 喘息
- 持续感觉无法获得足够的空气
- 长期咳嗽
- 长期产生粘液

风险因素

增加患上肺气肿的风险因素包括：
- 吸烟
- 年龄：40至60岁的人较容易受影响
- 长期暴露于二手烟的环境
- 从事的职业需要暴露于烟雾或灰尘当中
- 暴露于室内和室外的污染

并发症

有肺气肿的患者更有可能发展成：
 - 肺萎陷
 - 心脏问题

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� SERPINE2 TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带CC基因型的个体往往有更高的肺气肿遗传风
险。
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健康风险

阻塞性睡眠窒息症阻塞性睡眠窒息症
阻塞性睡眠呼吸暂停会导致在睡眠中反复停止和
开始呼吸。阻塞性睡眠呼吸暂停是由于在睡眠中
喉部肌肉间歇性放松并阻塞气道而导致的。打鼾
是阻塞性睡眠呼吸暂停显著的标志。

症状

阻塞性睡眠呼吸暂停的症状包括：
 - 白天过度嗜睡
 - 打鼾
 - 在睡眠中停止呼吸
 - 伴随着喘气或窒息的突然觉醒
 - 醒来时口干或喉咙痛
 - 晨起头痛
 - 白天难以集中注意力
 - 情绪变化
 - 高血压
 - 夜间出汗
 - 性欲减退

风险因素

增加阻塞性睡眠呼吸暂停的风险因素包括：
 - 超重
 - 气道过窄
 - 高血压
 - 慢性鼻塞
 - 抽烟
 - 糖尿病
 - 遗传 
 - 哮喘
 - 性别：男性的风险较高

并发症

阻塞性睡眠呼吸暂停被认为是一种严重的疾病。并发症可能包括：
  - 白天疲劳和嗜睡
  - 心血管问题
  - 药物和手术并发症

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� NRG1 AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AG和GG基因型的个体往往有较低的阻塞性
睡眠呼吸暂停遗传风险。

30



神经系统神经系统
健康风险
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健康风险

阿尔茨海默氏病阿尔茨海默氏病
阿尔茨海默氏病（造成老人痴呆症的普遍原因）
，是一种会导致记忆和思考能力逐渐恶化的的不
可逆型脑部疾病。在阿尔茨海默氏病的后期，一
些生活上最简单的任务都回被影响。阿尔茨海默
氏病的症状通常会在60岁后才出现。

并发症

阿尔茨海默氏症引起的记忆力和语言丧失、判断力受损以及其他认知变化可能会使其他
健康状况的治疗复杂化。患有阿尔茨海默氏病的人可能无法：
•告知他或她正在遭受痛苦，例如牙齿问题
•报告其他疾病的症状
•遵循规定的治疗计划
•注意或描述药物副作用

随着阿尔茨海默氏病发展到最后阶段，大脑的变化会开始影响身体功能，例如吞咽、平
衡以及肠和膀胱的控制力。这些影响会增加患上其他健康问题的风险，例如：
•将食物或液体吸入肺部
•肺炎和其他感染
•摔倒
•骨折
•褥疮
•营养不良或脱水

风险因素

阿尔茨海默氏病的风险因素包括：
•年龄
•家族病史和遗传
•唐氏综合症
•性别
·轻度认知障碍
•头部曾经受过创伤
•生活方式与心脏的健康状况

症状

记忆力减退是阿尔茨海默氏病的关键症状。这种疾病的早期征兆通常是难以记住最近发
生的事情或谈话内容。随着疾病的进展，记忆障碍将会加重，并且出现其他症状。患有
阿尔茨海默氏病的病人可能会意识到记忆及思考上的困难。通常，家人或朋友可能更容
易注意到症状如何恶化。

�
APOE TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带C等位基因的位点可以加速β-淀粉样蛋白的沉积，同时
减缓其降解。它可能引起神经原纤维缠结，增加患病的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

帕金森氏病帕金森氏病
帕金森病是一种神经系统疾病，在60岁以上的老
年人中发病率较高。发病初期症状一般表现为一
侧肢体的震颤或活动迟缓不便、缺乏面部表情、
说话含糊不清及行动缓慢。

并发症

帕金森氏病经常伴有以下其他问题，这些问题是可以治愈的：
•思考困难
•抑郁和情绪变化
•吞咽问题
•咀嚼和进食问题
•睡眠问题及障碍
•膀胱问题
•便秘

风险因素

帕金森氏病的风险因素包括：
•年龄：人们通常会在60岁以上发展这种疾病
•遗传
•性别：男性比女性更容易患帕金森氏病
•接触过有毒物质

症状

帕金森氏症的症状因人而异。早期迹象可能很轻微而被忽略。症状通常从身体的一侧开
始，在症状开始影响到两侧后，通常该侧会变得更糟。
帕金森氏病的症状包括：
•震颤
•运动缓慢及迟缓
•肌肉僵硬
•姿势和平衡受损
•失去自动机芯系统
•语言变化
•书写变化

� LRRK2 GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

A等位基因可促进神经元坏死并增加炎症反应，从而增加帕
金森氏病的风险。

SCNA TT 较高风险 当此变异位点是TT基因型时，可能会导致α-突触核蛋白结
构改变，从而增加帕金森氏病的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

多发性硬化症多发性硬化症
多发性硬化（Multiple  Sclerosis，MS）是一
种牵涉到大脑及脊椎骨（中央神经系统）的自身
免疫病。此疾病有可能造成视力、手脚的行动、
感官及平衡上的问题。它是一种长期的疾病而且
有时会导致严重的失能，不过有时候它的症状也
会比较温和。

并发症

多发性硬化症患者也可能发展为：
•肌肉僵硬或痉挛
•瘫痪，通常在腿部
•膀胱、肠或性功能问题
•心理变化，例如健忘或情绪波动
•抑郁
•癫痫

风险因素

这些因素可能会增加患上多发性硬化症的风险：
•年龄：通常会影响16至55岁的人群。
•家族病史
•受过某些感染
•维生素D：维生素D含量低和甚少暴露在阳光下会增加多发性硬化症的风险。
•某些自身免疫性疾病（例如：甲状腺疾病、1型糖尿病及炎症性肠病）
·抽烟

症状

症状通常会影响动作，例如：
•一个或多个肢体感到麻木或虚弱，通常一次只会出现在身体的一侧，或者出现在腿和躯干
•某些颈部动作会产生电击感，特别是将颈部向前弯曲时（莱尔米特征）
•震颤、缺乏协调或步态不稳

视力问题也很常见，包括：
•部分或完全失去视力，通常一次只用一只眼睛，或者通常在眼球转动时会感到疼痛
•长期双眼症
•视力模糊

其它症状包括：
•说话含糊不清
•疲劳
•头晕
•身体局部发麻或疼痛
•性、肠和膀胱功能问题

� HLA-DRA GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带A等位基因的变异位点与免疫球蛋白IgG数量的增加有关
，这可能导致多发性硬化症的风险增加。

IL7R TC 正常风险 该部位的CC基因型可能导致淋巴细胞增殖减少，从而增加患
病的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

神经胶质瘤神经胶质瘤
神经胶质瘤是一种常见的起源于大脑的肿瘤。大
约33%的脑肿瘤是神经胶质瘤，它起源于围绕和
支持大脑神经元的神经胶质细胞。

症状
常见的神经胶质瘤症状包括：
- 头痛
- 恶心或呕吐
- 思想混乱或脑功能下降
- 丧失记忆
- 性格出现变化或易怒
- 平衡出现困难
- 视力问题
- 说话出现困难
- 癫痫发作

风险因素
导致胶质瘤的确切原因尚不清楚但一些可能会增加脑肿瘤风险的因素包括：
 - 年龄：胶质瘤最常见于45岁至65岁之间的成年人
- 曝露于辐射
- 遗传

并发症
神经胶质瘤的并发症包括：
- 胸口痛
- 勃起功能障碍
- 肌肉失去控制
- 肠道或膀胱失去控制
- 麻木
- 四肢或上肢体疲软

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� TERT AA

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带CC和AC基因型的个体往往有更高的神经
胶质瘤遗传风险。

CCDC26 TT 正常风险 报告显示，携带GT和GG基因型的个体往往有更高的神经
胶质瘤遗传风险。

CDKN2B-AS1 AA 正常风险 报告显示，携带GA和GG基因型的个体往往有更高的神经
胶质瘤遗传风险。

PHLDB1 GG 正常风险 报告显示，携带GA和AA基因型的个体往往有更高的神经
胶质瘤遗传风险。
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健康风险

偏头痛偏头痛
偏头痛会造成通常是在头部一侧严重的悸动的疼
痛或脉动感。其它并发症包括恶心，呕吐和对光
及声音的极度敏感。偏头痛发作可以持续数小时
至数天，它的疼痛度也可以非常严重以至影响日
常活动。

症状

偏头痛的症状包括：
 - 通常在头一侧的头痛
 - 悸动或脉冲的疼痛
 - 对光、声音、味觉和触觉的极度敏感
 - 恶心和呕吐

风险因素

偏头痛的风险因素包括：
- 遗传
 - 年龄：偏头痛往往在30岁达到峰值
 - 性别：女性的风险是三倍高
 - 荷尔蒙变化

并发症

偏头痛的并发症包括：
 - 偏头痛性梗死（中风）
 - 无梗塞的持续先兆
 - 偏头痛引发的癫痫发作
 - 抑郁和焦虑
 - 眩晕
 - 恶心和呕吐
 - 失眠

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。
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�
PRDM16 TC

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AC和CC基因型的个体往往有更高的偏头痛
遗传风险。

TSPAN2 CC 正常风险 报告显示，携带AC和AA基因型的个体往往有更高的偏头痛
遗传风险。

MEF2D AC 较高风险 报告显示，携带AC和CC基因型的个体往往有更高的偏头痛
遗传风险。

TRPM8 GG 较高风险 报告显示，携带GG基因型的个体往往有更高的偏头痛遗传风
险。

PHACTR1 GG 正常风险 报告显示，携带AA基因型的个体往往有更高的偏头痛遗传风
险。

SUGCT CC 正常风险 报告显示，携带TC和TT基因型的个体往往有更高的偏头痛
遗传风险。

ASTN2 GG 较高风险 报告显示，携带AG和GG基因型的个体往往有更高的偏头痛
遗传风险。

LRP1 TC 正常风险 报告显示，携带TT基因型的个体往往有更高的偏头痛遗传风
险。
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健康风险

特发性震颤特发性震颤
特发性震颤是一种导致不自主晃动的神经系统病
症。它几乎可以影响身体的任何部位，但最常发
生在手部，尤其是当执行一些简单的任务，如用
杯子喝水或系鞋带。

症状

特发性震颤的症状包括：
  - 通常从身体的一侧慢慢发作
  - 随着行动而恶化
  - 通常从一边或两边的手部开始恶化
  -可能因为情绪应激，疲劳及对咖啡因或温度的极度敏感而病情加剧

风险因素

"特发性震颤的风险因素包括：
 - 遗传
 - 年龄：40岁以上的更常见"

并发症

如果震颤变得严重，病患可能会发现难于：
 - 握紧杯子而不会导致饮料溢出
 - 正常进食
 - 化妆或剃须
 - 声带或舌头受到影响而导致说话困难
 - 书写清晰

个被检测到的变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

1113-1111-1111

� LRRK2 GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示携带GC和CC基因型的个体往往有更高的特发性震颤
遗传风险。
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内分泌系统内分泌系统
健康风险
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健康风险

甲状腺功能减退甲状腺功能减退
当甲状腺生产不足够的荷尔蒙，其功能将会随着
减退。甲状腺功能减退的症状包括疲累、体重增
加及感觉忧郁。甲状腺功能减退症可以透过服用
荷尔蒙来取代体内生产不足的荷尔蒙。甲状腺功
能减退是无法被预防的，通常此疾病是有自身的
免疫系统攻击及破坏甲状腺而产生的。除此之外
，一些甲状腺癌及甲状腺过度活跃的治疗也有可
能导致甲状腺功能减退症。

并发症

未经治疗的甲状腺功能减退症可导致许多健康问题，例如甲状腺肿、心脏问题、精神性
疾病、周围神经病变、粘液水肿、不育及造成先天性缺陷

风险因素

尽管任何人都可以发展甲状腺功能减退症，此疾病的风险包括：
•女性会有较高风险
•年龄超过60岁
•有甲状腺疾病的家族病史
•患有自身免疫性疾病，例如1型糖尿病或乳糜泻
•已接受放射性碘或抗甲状腺药物治疗
•颈部或上胸部接受过放射治疗或检测
•进行过甲状腺手术（部分甲状腺切除术）
•在过去六个月内已怀孕或分娩

症状

甲状腺功能减退的症状因激素不足的严重程度而异。问题往往会发展缓慢而且持续数
年。甲状腺功能减退和症状可能包括：
•疲劳
•对温度更敏感
•便秘
•皮肤干燥
•体重增加
•肌肉无力
•血胆固醇水平升高
•肌肉酸痛
•月经量增加或月经不调
•头发稀疏
•甲状腺肿大（甲状腺肿）

� VAV3 TT 正常风险 当该部位发生T> C突变时，患病的风险会增加。

HLA AA 正常风险 如果该位点带有风险基因G等位基因，疾病的风险会增加。

SH2B3 CC 正常风险 如果该部位携带T等位基因，疾病风险会增加。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

毒性弥漫性甲状腺肿(格雷夫
斯病
毒性弥漫性甲状腺肿(格雷夫
斯病
毒性弥漫性甲状腺肿（Graves'  Disease）是一
种由过多的甲状腺激素而造成的自身免疫性疾病
。由于甲状腺激素和身体多个系统都有关系，毒
性弥漫性甲状腺肿的症状范围可以非常广泛而且
会对身体整体健康造成影响。

并发症

格雷夫斯病的并发症可能包括怀孕问题、心脏病、甲状腺风暴和脆性骨骼。

风险因素

这些因素可能会增加患上这种疾病的风险：家族病史、性别（女性比男性更容易患上
Graves病）、其他自身免疫性疾病（患有其他免疫系统疾病的人，例如1型糖尿病或类风湿
关节炎的病人会有较高风险）、情绪或身体压力、怀孕及吸烟。

症状

格雷夫斯病的症状包括：
•焦虑和烦躁
•手或手指的轻微震颤
•对温度敏感及增在温暖或湿润的皮肤增加排汗量
•在正常的饮食习惯下体重减轻
•甲状腺肿大
•月经周期变化
•勃起功能障碍或性欲减退
•排便频繁
•眼睛肿胀（Graves眼病）
•疲劳
•皮肤发红，通常在脚的胫骨或脚掌上（Graves皮肤病）
•快速或不规则心跳（心悸）

�
SLAMF6 AC 较高风险

HLA-B TT 较高风险

ABO TC 正常风险

TG GG 正常风险

C1QTNF6 AC 较高风险

您的基因型 您的结果标记 解释

研究发现，当该位点携带C等位基因时，疾病的风险会增加。

研究发现在此部位发生C> T突变会增加患病的风险。

相关研究发现，此位点的TT纯合子会增加O型血者患病的风
险。

体外研究表明，该基因座中的AA基因型可影响TG的剪接，
从而导致non-e46 TG亚型的表达增加。

大量文献表明，携带C等位基因的这一部位与GD的疾病风险
有关。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

2型糖尿病2型糖尿病
2型糖尿病是其中一种造成血糖过高的状况，这是
由一种叫胰岛素的荷尔蒙而导致的。2型糖尿病通
常和超重、不活跃及家族病史有关。它是一种会
影响日常生活的终身状况。您可能必须改变饮食
习惯、服用药物及做定期检查。

并发症

尽管糖尿病的并发症将长期逐渐发展，但它们最终可能会致残疾甚至危及生命。糖尿病
的一些潜在并发症包括：
•心脏和血管疾病
•神经损伤（神经病变）
•肾脏损害
•眼睛损伤
•伤口愈合缓慢
·听觉受损
•皮肤问题
·睡眠呼吸暂停
·阿尔茨海默氏病

风险因素

超重、腹部脂肪囤积、不活跃、家族病史、年龄、糖尿病前期和妊娠糖尿病都是2型糖尿
病的一些危险因素。

症状

2型糖尿病的症状通常发展缓慢。实际上，患者可能患有多年的2型糖尿病，却一无所知
。请留意以下症状：
•口渴
•尿频
•饥饿加剧
•体重下降
•疲劳
•模糊的视野
•伤口愈合缓慢
•经常受到感染
•皮肤有变黑的区域，通常在腋窝和颈部

� ADIPOQ GG 正常风险

KCNQ1 TC 较高风险

TCF7L2 CC 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

基因携带T等位基因的基因座可以降低脂联素的表达，降低
胰岛素的敏感性，增加患上糖尿病的风险。

基因携带C等位基因的基因座可导致钾通道的持续开放，从
而减少胰岛素分泌并增加患上糖尿病的风险。

此基因基因座的C> T突变可能导致GLP-1分泌减少，从而导致
胰岛素分泌减少，进而增加2型糖尿病的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 41



心血管系统心血管系统
健康风险
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健康风险

高血压高血压
高血压往往没有明显的症状。如果没有好好治疗
，高血压可以导致严重的问题，例如：心脏病和
中风。所以，例行观察血压是非常重要的。我们
建议从18岁开始，至少每两年测试您的血压一次
。如果您在40岁以上或者是高血压的高风险群，
请每年测试您的血压。

风险因素

某些因素可能会增加患上高血压的风险，其中包括：
•年龄：随着年龄的增长，高血压的风险会增加
•家族病史:往往会在同一个家族里有几个成员患上高血压
•超重、过度肥胖及缺乏运动
•吸烟或饮酒过多
•饮食中的盐（钠）过多
•饮食中的钾太少:如果您的饮食中没有足够的钾或保留足够的钾，您的血液中钠含量可
  能过多。
•压力、慢性疾病，例如：肾衰竭、糖尿病及睡眠呼吸暂停

并发症

高血压会造成动脉壁上压力过大而损坏血管以及人体器官。长期不受控制的高血压将会
造成更大的损害。不受控制的高血压会导致并发症包括心脏病发作、中风、动脉瘤、心
力衰竭、肾脏中的血管变弱和变窄、眼睛中的血管变厚、变窄或撕裂、代谢综合症、记
忆力或理解障碍。

症状

即使血压值达到很危险的水平，大多数高血压患者也没有任何症状。
少数高血压患者可能会出现头痛、呼吸急促或流鼻血，但这些症状和体征不是特定的，
并且通常在高血压达到严重或威胁生命的阶段时才会出现。

� CYP17A1 TC 正常风险 在该基因位点的TT基因型可损害类固醇激素的合成，间接影
响盐的代谢。

NEDD4L CC 正常风险 T等位基因携带的基因座可增加钠的重吸收并增加患高血压
的风险。

NEDD4L GG 正常风险 A等位基因携带的基因座可增加钠的重吸收并增加患高血压
的风险。

FGF5 AA 正常风险 GWAS研究发现，该部位与高血压的发生YO有着明显相关
。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 43



健康风险

冠心病冠心病
冠心病，也称缺血性心脏病，是冠状动脉粥样硬
化使血管狭窄或阻塞而导致心肌缺氧或坏死而引
起的心脏病。男性发病早于女性，是一种生活常
见病。

并发症

并发症包括：胸痛（心绞痛）、心脏病发作、心力衰竭和心律异常

风险因素

某些因素可能会增加患上冠心病的风险，其中包括：
•年龄:年龄增长会增加动脉受损、狭窄的风险
•性别:男性通常罹患冠状动脉疾病的风险较大。但是，停经后的妇女也会有较高风险
•家族病史
•抽烟
•高血压或高胆固醇
•糖尿病
•超重或肥胖
•缺乏运动
•高压力
•不健康的饮食

症状

如果冠状动脉狭窄，尤其是在运动过程中心脏剧烈跳动时，心脏将无法得到足够的富氧
血液。开始时，血流量减少可能不会引起任何冠状动脉疾病症状。但是，随着斑块继续
在冠状动脉中堆积，您可能会出现冠状动脉疾病患者可能会出现冠状动脉疾病的症状，
其中包括：
•胸痛（心绞痛）
•呼吸急促
•心脏病发作

� CDKN2A/B CC 较高风险

CDKN2A/B GG 较高风险

APOA5 AG 较高风险

LPA TT 正常风险

ADTRP GG 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

CC基因型可能促进细胞增殖，引起动脉粥样硬化并增加冠心
病的可能性。

GG基因型可能促进细胞增殖，引起动脉粥样硬化，并增加冠
心病的可能性。

携带G等位基因的基因座可能导致血脂异常，并增加患冠心
病的风险。

此基因的T> C突变可能会增加血清脂蛋白水平，促进动脉粥
样硬化并增加冠心病的可能性。

GWAS研究发现，该部位与冠心病的发生有显着相关性。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

急性心肌梗死急性心肌梗死
急性心肌梗死（或称心脏病）是一种由血块而导
致急性心血管阻塞的紧急医疗状况。持续性缺血
缺氧会导致心肌坏死而且会有生命危险。

并发症

并发症通常与心脏病发作时对心脏造成的损害有关，这可能导致异常的心律、心力衰竭
及心脏骤停。

风险因素

某些因素会导致不必要的脂肪堆积（动脉粥样硬化）及身体的动脉狭窄。心脏病发作的
风险因素包括：
•年龄:与年龄较小的男女相比，45岁以上的男性和55岁以上的女性更容易患上心脏病
•心脏病家族病史
•有先兆子痫病史
•生活方式：抽烟、缺乏运动、压力、非法使用毒品
•医疗状况：高血压、高胆固醇、高甘油三酸酯、肥胖症、糖尿病、自身免疫性疾病

症状

常见的心肌梗死症状包括：
•胸部或手臂感到压力、绷紧、疼痛或挤压或疼痛感，这感觉可能扩散到颈部、下颌或背部
•恶心、消化不良、胃灼热或腹痛
•呼吸急促
•冷汗
•疲劳、头昏眼花

� CDKN2A/B CC 较高风险

PSRC1 AA 较高风险

LPL AA 正常风险

BRAP TT 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

CC基因型可能促进细胞增殖，引起动脉粥样硬化并增加心肌
梗死的可能性。

此基因座中的G> A突变可能会降低PSRC1的mRNA转录，
导致血清总胆固醇水平升高，并增加心肌梗死的可能性。

携带G等位基因的基因座可能影响LPL的转录，进而影响酶的
功能并导致血清甘油三酸酯升高及增加心肌梗死的可能性。

C等位基因在一定程度上影响BRAP基因的表达，刺激炎性
因子的产生并引起心肌梗死。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

缺血性中风缺血性中风
缺血性中风，俗称“中风”，是由于脑部血管
突然破裂而引起脑组织损伤的一类疾病。中风
是没有办法完全被预防的，这是因为一些增加
中风的风险因素（例如：年龄、性别及种族）
是没有办法被改变的。但是，从生活方式的改
变来预防动脉粥样硬化及高血压可以有效的减
少中风的风险。

并发症

从大脑缺乏血液流动的时间以及受影响的部位，中风有时会导致暂时或永久性残疾。并
发症可能包括瘫痪或肌肉功能喪失、说话或吞咽困难、记忆力下降或思维困难、情绪问
题、疼痛和行为上的改变和自理能力。

风险因素

许多因素都会增加中风风险。中风风险因素包括：

生活方式
•超重或肥胖
•缺乏运动
•大量饮酒或暴饮暴食
•使用可卡因和甲基苯丙胺等非法药物

医疗风险因素
•血压值高于120/80毫米汞柱（mm Hg）
•抽烟或接触二手烟
•高胆固醇
•糖尿病
•阻塞性睡眠呼吸暂停
•心血管疾病，包括心力衰竭、心脏缺陷、心脏感染或异常心律
•中风、心脏病发作或短暂性脑缺血发作的个人或家族病史

症状

缺血性中风的症状包括：
•说话和理解上的困难
•脸、手臂或腿麻痹
•视线模糊
•头痛
•行走困难

� ADIPOQ GG 较高风险

PRKCH GG 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

此基因基因座中的GG基因型可能导致脂联素水平降低，导致
形成动脉粥样硬化并促进缺血性中风。

此基因位点的G> A突变可能影响动脉粥样硬化的过程并促进
缺血性中风的发展。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

心房颤动心房颤动
心房颤动，简称房颤，具有一定家族遗传性，同
时在高血压、高血脂、高血糖的三高疾病和呼吸
睡眠暂停综合征（即睡眠打鼾）人群中有较高的
发病率。房颤的症状因人而异：最常见的是心率
突然加快产生不适；也有些人可能会感觉胸闷、
气短或者出汗；部分人会伴随多尿，乏力。

并发症

心房颤动会导致如中风及心脏衰竭的并发症。

风险因素

某些因素可能会增加房颤的风险。这些包括这些包括年龄、心脏病、高血压、其他慢性
病、饮酒、肥胖及家族病史

症状

一般房颤患者将不会有任何症状，通常都是直到身体检查时才发现此病情。那些确实有
房颤症状的人可能会出现以下症状：
•快速及不舒服的心悸、心律不齐或胸部跳动的感觉
•乏力
•运动能力下降
•疲劳
•头昏眼花
•头晕
·呼吸急促
•胸痛

�
PITX2c GG 正常风险

PITX2c TC 正常风险

CYP11B2 GG 较高风险

ZFHX3 TC 较高风险

NPPA-AS1 CC 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

当此基因位点携带T等位基因时，它将影响PITX2c基因的功
能，从而增加房颤的风险。

该基因位点的TT基因型存在时，它会影响PITX2c基因的功
能，从而增加房颤的风险。

该基因位点携带G等位基因会导致心肌纤维化和心肌重构的
风险增加，是发生心房颤动的本源。

携带T等位基因的基因座导致炎症反应和心房肌细胞异质性
水平升高，从而增加了心房颤动的风险。

T等位基因会增加房颤的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

扩张型心肌病扩张型心肌病
扩张型心肌病是一种由心腔扩大和心室收缩功能
障碍所导致的疾病。这会影响心脏把血液传送至
全身的能力。扩张型心肌病可能不会造成任何症
状，但是它会对某些人有生命威胁。

并发症

扩张型心肌病的并发症包括：
•心脏衰竭
•心脏瓣膜反流
•浮肿
•心律异常
•心脏骤停
•血块（栓子）

风险因素

扩张型心肌病最常见于20至50岁的男性。但是此疾病也可以发生在女性身上。其他风险
因素包括：
•心脏病发作对心肌的损害
•扩张型心肌病家族病史
•免疫系统疾病（例如狼疮）引起的心肌发炎
•神经肌肉疾病，例如肌营养不良症
•肥胖症、糖尿病及高血压
•滥用酒精或可卡因
•癌症疗程或药物
•感染
•接触到毒素
•心律失常
•怀孕后期的并发症

症状

扩张型心肌病的病患很有可能会出现由病情引起的心力衰竭或心律失常的症状。其中包括：
•疲劳
•运动或躺下时呼吸急促（呼吸困难）
•运动能力下降
•腿、脚踝和脚肿胀（浮肿）
•积水而导致腹部肿胀（腹水）
•胸痛
•心脏跳动时听到额外或异常的声音（心杂音）

�
BAG3 TT 正常风险 数据表明，该位点的C> T突变可降低个体发生扩张型心肌病

的风险。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

高甘油三酯血症高甘油三酯血症
高甘油三酯血症指血液中甘油三酯浓度异常增高
，是受遗传因素和环境因素的共同影响。高甘油
三酯血症是最常见的慢性病之一，会和其他导致
心血管疾病的风险因素互相作用，导致动脉粥样
硬化，增加心脑血管疾病的发病率和死亡率。

风险因素

如果您的父母有其中一个或两个高风险变体，您患上家族性高甘油三酯血症的风险会
较高。

高甘油三酯血症在以下人群中更常见：
•肥胖症
•糖尿病和胰岛素抵抗
•肾衰竭和肾病综合症
•脂蛋白缺乏症
•甲状腺功能减退
•系统性红斑狼疮
•１型糖原贮积病

一些药物也有可能增加患上高甘油三酯血症的风险：
•赛嗪类利尿剂
•Beta阻滞剂
•HIV的蛋白酶抑制剂
•一些降低胆固醇的药物
•雌激素疗法
•治疗痤疮的异维A酸
•免疫抑制剂
•皮质类固醇
•一些抗精神病药

症状

大多数高甘油三酯血症患者不会有任何的症状。一些比较普遍的症状包括：
•皮肤症状，如：爆发性黄瘤
•眼睛异常，如：角膜弓状、视网膜血脂、黄瘤
•肝脾肿大
•神经系统症状
•轻度胰腺炎

� Chr 11 
Intergenic

GC 较高风险

GCKR TC 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

C> G突变会降低HDL（高密度脂蛋白）的浓度，增加TG（
甘油三酸酯）的浓度，并增加患上高甘油三酯血症的风险。

该基因位点的TT基因型激活葡萄糖激酶活性并促进葡萄糖摄
取。糖和脂质可以相互转化，从而促进甘油三酸酯的合成，

增加患上高甘油三酸酯血症的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

冠状动脉痉挛

�

"冠状动脉痉挛是由心脏的动脉内肌肉的突然
收紧所导致的。当这种情况发生时，动脉会变
得狭窄而导致血液无法流向心脏。冠状动脉痉
挛是短暂和暂时的。然而，也可能导致进一步
的心脏并发症，如心脏病发。

症状

冠状动脉痉挛的症状包括：
 - 胸痛或心绞痛
 - 胸部左侧疼痛
 - 胸部紧迫感
 - 压迫感

风险因素

冠状动脉痉挛的风险因素包括：
 - 抽烟
 - 过度使用如可卡因和安非他明的兴奋剂
 - 极端压力
 - 极端寒冷
 - 酒精戒断

并发症

冠状动脉痉挛的并发症包括：
 - 当心脏跳动不规则或过快或过慢，而导致心律不齐
 - 当血液流向心脏被完全堵塞而导致心脏病发作
 - 心脏停搏
 - 死亡

eNOS TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

eNOS基因产生合成一氧化碳的蛋白质。报告显示，携带TC和
CC基因型的个体往往有较高的冠状动脉痉挛遗传风险。
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

颅内动脉瘤

�

颅内动脉瘤，也称为脑动脉瘤，是由脑动脉  或
静脉的壁弱化而引起血管局部扩张或膨胀的脑
血管疾病。脑动脉瘤可能会渗漏或破裂，导致
脑部出血（出血性中风）。

症状

常见的颅内动脉瘤的症状包括：
 - 突然及极其剧烈的头痛
 - 恶心和呕吐
 - 落枕
 - 视线模糊或复视
 - 对光线灵敏
 - 癫痫
 - 眼皮下垂
 - 丧失意识
 - 感觉混乱

风险因素

此疾病的危险因素包括：
 - 年龄较大
 - 吸烟
 - 高血压
 - 滥用药物（特别是可卡因）
 - 重度饮酒

并发症

颅内动脉瘤的并发症包括：
- 重复出血
- 血管痉挛
- 脑积水
- 低钠血症

PLCL1 GG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AG和GG基因型的个体往往有更高的颅内动脉
瘤遗传风险。

EDNRA CC 较高风险 报告显示，携带AC和CC基因型的个体往往有更高的颅内动脉
瘤遗传风险。

CDKN2B-A
S1

TT 较高风险 报告显示，携带TC和TT基因型的个体往往有更高的颅内动脉
瘤遗传风险。

CNNM2 AG 较高风险 报告显示，携带AG和GG基因型的个体往往有更高的颅内动脉
瘤遗传风险。

STARD13 TC 较高风险 报告显示，携带TC和TT基因型的个体往往有更高的颅内动脉
瘤遗传风险。

RBBP8 CC 较高风险 报告显示，携带AC和CC基因型的个体往往有更高的颅内动脉
瘤遗传风险。
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健康风险

个被检测到的变体
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

外周动脉疾病

�

外周动脉疾病 (PAD) 是由于将血液从心脏输
送到身体其他部位的外周动脉变窄而导致的。
最常见的 PAD 类型会影响腿部，导致流向腿
部和脚部的血流减少。 PAD 通常是由动脉粥
样硬化（动脉中脂肪堆积）引起的。

症状

外周动脉疾病的症状包括：
 - 一边或两边的臀部，大腿或小腿肌肉在某些活动如走路或爬楼梯后感到痛苦的抽筋
 - 双腿麻木或无力
 - 小腿或脚部（尤其是当与另一侧相比）感到寒冷
 - 脚趾、脚或腿溃疡
 - 腿部的肤色变化
 - 脚趾甲生长速度较慢
 - 腿部皮肤有光泽
 - 腿或脚无脉搏或脉搏微弱
 - 勃起功能障碍

风险因素

增加外周动脉疾病的危险因素包括：
 - 抽烟
 - 糖尿病
 - 肥胖症
 - 高血压
 - 高胆固醇
 - 年龄的增加（特别是50岁以后）
 - 遗传家族病史
 - 高同型半胱氨酸（一种有助于构建和维持组织的蛋白质）水平

并发症

外周动脉疾病是由血管斑块的堆积造成的，并发症包括：
 - 严重肢体缺血
 - 中风
 - 心脏病发作

EDNRA CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AA基因型的人往往有更高的周边动脉疾病遗传
风险。

HDAC9 TT 正常风险 报告显示，携带CT和CC基因型的个体往往有更高的周边动脉
疾病遗传风险。
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

静脉血栓栓塞症

�

静脉血栓栓塞是一种由血液凝块在腿部，腹股
沟或手臂中形成的情况，也被称为深静脉血栓
。这些血液凝块将会被传送到深静脉然后倒伏
在肺部。这种情况被称为肺栓塞。这是  一个危
险及可能致命的医疗状况。

症状

深静脉血栓的症状：
 - 始于小腿的疼痛或压痛
 - 踝关节或脚的肿胀
 - 发红或明显变色
 - 发热

风险因素

增加静脉血栓栓塞的风险因素包括：
 - 遗传性凝血障碍
 - 长期卧病在床
 - 损伤或手术
 - 怀孕
 - 口服避孕药或激素替代疗法
 - 超重或肥胖
 - 抽烟
 - 癌症
 - 遗传

肺栓塞的症状：
 - 原因不明的急促呼吸
 - 呼吸急促
 - 在深呼吸后感觉更糟的胸痛
 - 心跳加快
 - 轻微头晕或失去知觉

并发症

三分之一患有 DVT 的人会出现称为血栓后综合征 (PTS) 的长期并发症。患有 PTS 的人
会出现肿胀、疼痛、变色等症状，在严重的情况下，受影响的部位还会出现脱屑或溃疡。
在某些情况下，症状可能非常严重，以至于一个人变得残疾。

对一些人来说，DVT 和 PE 可能成为慢性病；大约 30% 患有 DVT 或 PE 的人有再次发
作的风险。

F5 CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

F5基因产生凝血因子。报告显示，携带TT和TC基因型的个体
往往有较高的静脉血栓栓塞遗传风险。

FGG GG 正常风险 报告显示，携带AA和AG基因型的个体往往有较高的静脉血栓栓
塞遗传风险。

SLC44A2 GG 较高风险 报告显示，携带AG和GG基因型的个体往往有较高的静脉血栓栓
塞遗传风险。

个被检测到的变体

健康风险
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个被检测到的变体
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

腹主动脉瘤

�

腹主动脉瘤是由负责供应血液至其它身体部位
的下部主动脉肿胀所造成的。主动脉的运行是
由心脏通过胸部和腹部的中央。

症状

腹主动脉瘤扩大的症状：
- 腹部或腹部侧边不断疼痛
- 背部疼痛
- 靠近肚脐的脉冲

风险因素

增加腹主动脉瘤的风险因素包括：
- 抽烟
- 年龄：65岁以上较常发生
- 性别：男性比女性的疾病风险更高

并发症

主动脉壁的一层或多层撕裂（主动脉夹层）或动脉瘤破裂是主要并发症。其它的并发症
包括：
- 突然、强烈和持久的腹部或背部疼痛
- 头晕
- 脉搏过快

DAB2IP AG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AA和AG基因型的个体往往有更高的腹主动脉瘤
遗传风险。

LRP1 AG 较高风险 报告显示，携带GG和AG基因型的个体往往有更高的腹主动脉
瘤遗传风险。

LDLR GG 较高风险 报告显示，携带GG基因型的个体往往有更高的腹主动脉瘤遗传
风险。
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

川崎症

�

川崎氏病引起在整个身体中动脉的肿胀及炎症
。它主要影响儿童，炎症往往会影响供应血液
到心脏肌肉的冠状动脉。川崎氏病有时被称为
粘膜皮肤淋巴结综合征，因为它也会影响感染
时肿胀的淋巴结，皮肤以及口，鼻和喉咙内的
粘膜。

症状

川崎氏病的症状通常被分为三个阶段。

第一阶段：
 - 持续三天以上的高烧
 - 极度发红的眼睛
 - 出现在身体的主要部位及生殖器的皮疹
 - 发红，干燥和干裂的嘴唇，及极度发红与肿胀的舌头
 - 手掌和脚掌的皮肤发红及发肿
 - 颈部的淋巴结肿大
 - 易怒

风险因素

三项增加患上川崎症的风险：
- 年龄：5岁以下儿童具有较高的风险
- 性别：男性更容易患上这种疾病
- 种族：亚洲或太平洋岛屿后裔儿童的风险较高

并发症

川崎氏病是儿童后天心脏疾病的主要原因。然而，由于现在已有有效的治疗，只有少数
孩子会受到持久的损害。心脏相关的并发症包括：
- 冠状动脉的炎症
- 心脏肌肉发炎
- 心脏瓣膜问题

MLF1IP AG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AA和AG基因型的个体有较高的川崎症遗传风
险。

HLA-DOB AG 较高风险 报告显示，携带GG和AG基因型的个体有较高的川崎症遗传风
险。

BLK GG 较高风险 报告显示，携带GG和AG基因型的个体有较高的川崎症遗传风
险。

MIA GG 正常风险 报告显示，携带AA和AG基因型的个体有较高的川崎症遗传风
险。

CD40 CC 较高风险 报告显示，携带CC和TC基因型的个体有较高的川崎症遗传风
险。

健康风险

第二阶段：
- 手和脚，尤其是手指尖和脚趾尖的皮
肤脱皮
- 关节痛
- 腹泻
- 呕吐
- 腹痛
第三阶段：症状体征慢慢消失，除非
出现并发症。达到这个阶段可能需要
长达 8 周的时间。
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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体位性低血压

�

体位性低血压，也被称为直立性低血压是一种
坐着或躺着站起来后的低血压形式。体位性低
血压可使患者感到头晕或眼花，甚至可能导致
昏厥。体位性低血压发作可以持续几分钟。

症状

姿态性低血压症状包括：
- 站立时头晕
- 视力模糊
- 虚弱
- 昏厥
- 思想混乱
- 恶心

风险因素

姿态性低血压的危险因素包括：
- 年龄：65岁及以上较常见
- 药物：使用一些治疗高血压或心脏疾病的药物，如利尿剂和Alpha-1受体阻断剂
- 卧病在床
- 怀孕
- 饮酒

并发症

持久姿态性低血压可引起严重的并发症（尤其在中老年人上）。这些包括：
- 跌倒
- 中风
- 心血管疾病

CTNNA2 AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

CTNNA2基因被认为具有调节突触稳定性的功能，而突触充当
神经元之间的铰链。报告显示，携带AC和CC基因型的个体往

往有较低的体位性低血压遗传风险。
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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颈动脉阻塞

�

颈动脉阻塞是由一种被称为斑块的脂肪沉积
物堵塞着输送血液至大脑和头部的血管（颈
动脉）所造成的。当大脑供血中断或严重减
少时，堵塞会增加中风的风险

症状

除非直到脑部血液供应不足，引起中风，颈动脉疾病不会在早期阶段产生任何症状。中
风的症状包括：
- 身体或脸上一侧突然麻木或无力
- 突然说话困难
- 突然失去视力（单眼或双眼）
- 突然眩晕或失去平衡
- 突然及无原因的剧烈头痛

风险因素

增加颈动脉阻塞的危险因素包括：
- 高血压
- 吸烟
- 糖尿病
- 高血脂水平
- 遗传
- 肥胖症
- 缺乏运动

并发症

颈动脉阻塞可以通过这些途径导致中风：
- 减少血流量
- 斑块破裂
- 血块导致堵塞

EDNRA CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带TT和TC基因型的个体有较高的颈动脉阻塞遗
传风险。

PIK3CG GG 正常风险 报告显示，携带AA和AG基因型的个体有较高的颈动脉阻塞遗
传风险。
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在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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布鲁加达综合征

�

布鲁加达综合征是一种罕见，但又有可能危及
生命的遗传性心律失常。患有布鲁加达综合征
的人有更高从心脏的下腔室（心室）开始出现
心律不齐的风险。

症状

与布嘉达综合症相关的症状包括：
- 头晕
- 昏厥
- 在夜间的气喘及呼吸困难
- 心跳不规律
- 非常快速和混乱的心跳
- 癫痫发作

风险因素

布嘉达综合症的风险因素包括：
- 遗传
- 性别：男性的风险较高
- 种族：亚洲人的风险较高

并发症

布嘉达综合症的并发症需要紧急的医疗护理，这些包括：
- 心脏骤停
- 昏厥

SCN10A GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带TT和TG基因型的个体往往有更高的布嘉达综
合症遗传风险。

HEY2 TC 较高风险 报告显示，携带CC和TC基因型的个体往往有更高的布嘉达
综合症遗传风险。
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健康风险

慢性肾病慢性肾病
肾脏受到损伤后会降低执行功能的能力，引起废
物、电解质和液体在体内的堆积。早期的慢性肾
病不会有比较明显的症状。慢性肾病的症状往往
会在肾功能严重受损之后才会变得明显。慢性肾
病的治疗通常专注于减缓肾脏的损害及控制造成
肾脏损害的潜在原因。慢性肾病有可能恶化至在
没有洗肾或肾脏移植的情况下可以致命的末期肾
衰竭。 并发症

慢性肾脏疾病可能导致以下并发症：
•液体滞留，可能导致手臂和腿部肿胀，高血压或肺部积液（肺水肿）
•血液中的钾水平突然升高（高钾血症），这可能会损害心脏的功能，并可能危及生命
•心血管疾病
•骨骼软弱和骨折风险增加
•贫血
•性欲降低、勃起功能障碍或生育力降低
•可能导致注意力不集中、性格改变或癫痫发作的中枢神经系统受损
•免疫反应降低，使您更容易受到感染
•包裹心脏的囊状膜发炎
•会为母亲和胎儿发育带来风险的怀孕并发症
•不可逆转的肾脏损害（晚期肾脏疾病），最终需要透析或进行肾脏移植才能生存

风险因素

某些因素可能会增加患慢性肾脏病的风险，其中包括：
•糖尿病
•高血压
•心脏和心血管疾病
•抽烟
•肥胖
•肾脏疾病的家族病史
•肾脏结构异常
•年龄较大

症状

慢性肾病的症状会随着时间而慢慢形成，这是因为肾脏的损害通常都是进展缓慢的。慢
性肾病的症状包括恶心、呕吐、食欲不振、疲劳和虚弱、睡眠问题、尿量下降、精神敏
锐度下降、肌肉抽搐和抽筋、脚和脚踝肿胀、持续瘙痒、心脏周围积聚液体而造成的胸
痛、肺部积聚液体而造成的呼吸急促和高血压。

� UMOD AA 较高风险 当此基因座处的AA基因型出现时，它可能导致UMOD基因的
异常表达，从而增加尿调节素的排泄并引起慢性肾脏疾病。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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肾结石肾结石
肾结石是一种由尿液中的化学物质所形成的坚硬
物体。许多身体不需要的废物都回溶解在尿液里
，结石是由当尿液里含有有高量的废物和少量的
液体而导致的。除非这些结石可以很快的随着尿
液一起排出体外，不然它将会吸引更多其它的物
质而导致结石变得更大。这些结石可能会逗留在
肾脏里或者随着尿液由尿管排出体外。有时当这
些结石排出体外时不会造成太多的疼痛，但是当
这些结石囤积在肾脏、输尿管、膀胱或尿道时，
它有可能导致一定的疼痛。

风险因素

某些因素可能会增加患肾结石的风险，其中包括：
•家庭或个人历病史
•脱水
•高蛋白、纳和糖分的饮食
•肥胖
•消化系统疾病和手术
•其他疾病，例如：肾小管性酸中毒、胱氨酸尿症、甲状旁腺功能亢进及尿道感染

症状

通常肾结石不会引起任何症状，直到它在肾脏内移动或进入输尿管 （连接肾脏和膀胱的
管），才可能会有以下症状：
•肋骨下方的侧面和背面的剧烈疼痛
•疼痛扩散到小腹和腹股沟
•起伏不定、强度不一的疼痛
•小便疼痛
•粉红色、红色或棕色的尿液
•尿液浑浊或有臭味
•恶心和呕吐
•排尿时间较长
•尿频
•可能会出现感染、发烧和发冷
•小便量小

� SLC34A1 GG 正常风险

DGKH CC 较高风险

AQP1 TC 较高风险

UMOD AA 较高风险

您的基因型 您的结果标记 解释

该位点的具体功能尚不清楚，但研究发现，当该位点发生G> 
A突变时，患病的风险会增加。

当该部位发生T> C突变时，患病的风险会增加。

当该部位发生T> C突变时，患病的风险会增加。

当该部位发生A> G突变时，患病的风险会增加。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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IgA肾病IgA肾病
IgA肾病是一种由肾小球（在肾脏中负责过滤废
物的部位）的发炎而应起的状况。目前IgA肾病
的病因还不明，但是它似乎和一种被称为IgA的
抗体有关。IgA是我们自身免疫系统用来抵抗感
染的抗体。此抗体在IgA肾病中将表现异常及聚
集在肾小球，最终导致肾小球发炎和受损。此
疾病目前还没有明确的治疗方式但是一些药物
可以减缓其进程。控制您的血压及降低您的胆
固醇也可以减缓此疾病。

并发症

IgA肾病的病程因人而异。有些人患有这种疾病多年，很少出现或者完全没有问题。实际
上，很多情况都没被诊断出。其他人会出现以下一种或多种并发症：
•高血压
•高胆固醇
•急性肾衰竭
•慢性肾病
•肾病综合症

风险因素

尽管尚不清楚IgA肾病的确切病因，但这些因素可能会增加您患上此病的风险：
•性别：IgA肾病影响男性的数量至少是女性的两倍
•年龄：通常在十几岁到30多岁之间发展
•家族病史

症状

IgA肾病通常不会在早期阶段引起症状，因此这种疾病可能会持续数年或数十年才被发现
。此病偶尔会在常规尿液检查中被发现。在显微镜下，尿液中含有的蛋白质和红细胞（
显微血尿）才会被发现。
IgA肾病的症状包括：
•由尿液中的红细胞引起的茶色的尿液
•通常在上呼吸道或其他感染期间之后又或者在剧烈运动后，患者会有反复出现茶色
  尿液，有时在尿液中也可以看见血液
•蛋白质泄漏到尿液中导致泡沫的形成（蛋白尿）
•肋骨下方的背部一侧或两侧疼痛
•手脚肿胀
•高血压

� PSMB8 GG 较高风险

CFH GG 较高风险

HLA-DPB2 AG 较高风险

您的基因型 您的结果标记 解释

G等位基因可以提高PSMB8基因的mRNA表达水平，直接
增加参与抗原加工和呈递的蛋白质数量，最终增加疾病风险

。

该基因位点的GG基因型可能影响补体的激活，导致IgA肾病
的风险增加。

该基因位点的G等位基因可能导致伴有血尿（尿血）和严重
高血压的患者血清IgA沉积。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

继发性肾病综合征继发性肾病综合征
继发性肾病综合症是一种由尿液中过多的蛋白质
而导致的肾病。肾病综合症通常由肾脏中负责过
滤血液中废物及多余水分的微血管损害而造成的
。这种情况会导致肿胀（特别是在脚和脚踝）及
提高其它健康问题的风险。肾病综合症的治疗方
式包括治疗被引起的情况及服用药物。肾病综合
症可以增加您受感染及血凝固的风险。医生通常
会建议使用药物及改变饮食习惯来预防此疾病。

并发症

肾病综合征的可能并发症包括：
·血块
•高胆固醇和高甘油三酸酯
·营养不良
•高血压
•急性肾衰竭
·慢性肾病
•感染

风险因素

可能增加肾病综合征风险的因素包括：
•可能损害肾脏的医疗状况
•某些药物：非甾体抗炎药和用于抵抗感染的药物
•某些感染：艾滋病毒、乙型肝炎、丙型肝炎和疟疾

症状

肾病综合征的症状包括：
•眼睛周围以及脚踝和脚部的严重水肿
•尿液中蛋白质过多而引起尿液泡沫
•疲劳
•食欲不振

� GPC5 GG 正常风险
此位点的G> A突变导致足细胞中GPC5基因的表达增加，这

与继发性肾病综合征的风险增加有关。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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感染感染
健康风险
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

肺结核

�

肺结核（TB）是一种主要影响肺部的潜在性严
重传染病。导致结核病的细菌通过打喷嚏及咳
嗽所产生的微小飞沫来传染的。感染结核菌的
人一生患结核病的风险为 5-10%。

症状

肺结核（TB）感染可以是处于潜伏或活跃的。活跃性结核的症状包括：
- 为期三周或更长时间的咳嗽
- 咳血
- 胸痛或咳嗽/呼吸时感到疼痛
- 体重突然下降
- 疲劳
- 发烧
- 夜汗
- 发冷
- 食欲不振

风险因素

任何人都可以患上肺结核（TB），但某些因素可提高患病的风险，包括：
- 药物滥用
- 在结核病常见的国家旅行或生活

并发症

结核病的并发症包括：
 - 脊柱疼痛
 - 关节损伤
 - 脑膜炎肿胀
 - 肝脏或肾脏问题
 - 心脏疾病

ASAP1 AC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AC和CC基因型的个体往往有较低的结核病遗
传风险。

WT1 GG 较高风险 报告显示，携带AG和AA基因型的个体往往有较低的结核病遗
传风险。
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

慢性乙型肝炎

�

慢性乙型肝炎是一种由乙型肝炎病毒（HBV）
而引起的严重肝感染。对于一些人来说，B型
肝炎感染是慢性的，这意味着它的感染通常会
超过六个月。患有慢性乙肝会增加患肝衰竭、
肝癌或肝硬化（一种导致永久性伤肝的疾病）
的风险。

症状

乙型肝炎的症状包括：
- 腹痛
- 尿液颜色深
- 发烧
- 关节痛
- 食欲不振
- 恶心和呕吐
- 虚弱和疲劳
- 黄疸

风险因素

乙型肝炎通过接触感染者的血液、精液或其他体液传播。乙肝病毒的常见传播途径包括：
- 与感染者发生无保护性行为
- 共享针头
- 受感染母亲所生的婴儿
- 前往乙肝病毒感染率高的地区，如亚洲、太平洋岛屿、非洲和东欧

并发症

慢性乙型肝炎可以导致严重的并发症，如：
- 肝脏结疤（肝硬化）
- 肝癌
- 肝功能衰竭

HLA-DQB1 CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有较高的慢性乙型
肝炎遗传风险。

HLA-DQB2 AG 较高风险 报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有较高的慢性乙型
肝炎遗传风险。
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

慢性C型肝炎

�

慢性C型肝炎是一种导致肝脏炎症，甚至会导
致严重肝损害的病毒感染。C型肝炎病毒（
HCV）通过血液传染。

症状

慢性丙型肝炎通常会潜伏多年，直到病毒开始损害肝脏才会出现一些症状，包括：
- 容易出血和瘀伤
- 疲劳
- 食欲差
- 黄疸
- 尿液颜色深
- 皮肤瘙痒
- 腹部积水
- 腿部肿胀
- 体重下降
- 意识模糊、嗜睡和言语不清
- 蜘蛛状血管瘤

风险因素

慢性C型肝炎通过接触感染者的血液传播。慢性C型肝炎传播的常见方式：
- 与感染者发生无保护性行为
- 共享针头
- 分享个人物品
- 受感染母亲所生的婴儿

并发症

慢性丙型肝炎可以导致严重的并发症，如：
- 肝脏结疤（肝硬化）
- 肝癌
- 肝功能衰竭

DEPDC5 TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带TG和GG基因型的个体往往有更高的慢性�型
肝炎遗传风险。
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

麻风

�

麻风病是一种由麻风分枝杆菌或弥漫型麻疯
分枝杆菌长期感染所导致的疾病。这些感染
可导致神经、呼吸道、皮肤和眼睛的损伤。
这种神经损伤可能造成患者失去感受疼痛的
能力，最终有可能因为重复感染或忽略伤口
而导致截肢。

症状

麻风病可引起的皮肤症状，如：
- 皮肤出现褪色的斑
- 皮肤上的结节
- 皮肤厚、坚硬或干燥
- 脚底无痛溃疡
- 在脸上或耳垂的无痛性肿大或产生块状物
- 眉毛或睫毛脱落

神经损伤的症状有：
- 受影响的皮肤区域感觉麻木
- 肌肉无力或瘫痪
- 神经扩张
- 可能导致失明的眼睛问题

风险因素

麻风病的风险因素包括：
- 与未经治疗的麻风病患者长期密切接触数月
- 被抑制的免疫功能
- 基因

并发症

麻风病并发症的例子包括：
- 失明或青光眼
- 虹膜炎
- 脱发
- 不育
- 面部毁容
- 勃起功能障碍和不育
- 肾功能衰竭
- 肌肉无力
- 鼻子内部永久性损坏，造成流鼻血和鼻塞
- 手臂和腿部神经永久性损坏
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健康风险
麻风

IL23R AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AA和AG基因型的个体往往有较高麻风病遗
传风险。

HLA-DR-D
Q

CC 正常风险 报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有较高麻风病遗
传风险。

RIPK2 CC 较高风险 报告显示，携带CC和TC基因型的个体往往有较高麻风病遗
传风险。

TNFSF15 TC 较高风险 报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有较高麻风病遗
传风险。

NOD2 TT 正常风险 报告显示，携带CC和TC基因型的个体往往有较高麻风病遗
传风险。
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

登革休克症

�

登革热是一种通常发生在热带和亚热带地区，
并由蚊子传播的疾病。轻微的登革热会引起高
烧及流感相似症状。严重的登革热也被称为登
革出血热，会导致严重出血、血压突然下降和
死亡。

症状

登革热的症状是一种危及生命的紧急疾病而且可以迅速发病。这些包括：
- 严重的胃痛
- 持续呕吐
- 从牙龈或鼻孔出血
- 尿、粪便或呕吐物发现血液
- 与瘀血相似的皮下出血
- 呼吸急促或困难
- 疲劳
- 易怒或烦躁不安

风险因素

登革休克综合征的危险因素包括：
- 在热带地区生活或旅游
- 曾经患上登革热

并发症

登革休克综合征的并发症包括：
- 内出血
- 器官损伤
- 血压降至危险水平
- 死亡

PLCE1 CC

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有较低的登革出血
热遗传风险。
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

重症疟疾

�

疟疾是由寄生虫引起的疾病。这种寄生虫通过
受感染的蚊虫叮咬传播给人类。疟疾患者通常
会觉得很恶心、发高烧和发冷。

症状

疟疾感染症状：
- 发烧
- 发冷
- 整体感到不适
- 恶心和呕吐
- 肌肉疼痛和疲劳
- 出汗
- 胸部或腹部疼痛

风险因素

患上疟疾的风险因素：
- 生活在热带和亚热带地区
- 通过蚊子传播
- 接触受感染的血液

并发症

大多数情况下，与疟疾有关的严重并发症，包括：
- 脑型疟疾
- 呼吸困难
- 器官衰竭
- 贫血
- 低血糖

ABO DI

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带DD基因型的人往往有较低的重症疟疾遗传风
险。

HBB GG 较高风险 报告显示，携带GC与CC基因型的人往往有较低的重症疟疾遗
传风险。

71



健康风险

冠状病毒症状的严重程度冠状病毒症状的严重程度
取决于患者的年龄和基本医疗状况，COVID-19
症状的严重程度可以从轻到重不等。除此之外，
涉及COVID-19 / SARS病发的潜在遗传因素可以
透过全基因组关联研究（GWAS）被发现。

�

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

DPP9 GG
根据一项针对英国2244名COVID-19重症患者的全基因组关

联研究（GWAS），该变体中的“ A”等位基因与
COVID-19的严重程度升高有关。

OAS3 AG 根据对英国2244名重症COVID-19患者的GWAS研究，该变
异体中的“ A”等位基因与COVID-19的严重性有关。

IL18 TG 较高SARS-CoV水平与高死亡率有关。在针对94位患者的这
项研究中，促炎的IL18变异与SARS-CoV的水平有关。

IL1A GG 较高SARS-CoV水平与高死亡率有关。在针对94位患者的这
项研究中，促炎的IL1A变异与SARS-CoV的水平有关。

FGL2 CC
较高SARS-CoV水平与高死亡率有关。在针对94位患者的这

项研究中，促凝分子纤维蛋白原样蛋白2的变异与
SARS-CoV的水平有关。

ABO AC

根据一项涉及1,980名COVID-19患者严重的GWAS研究，
“ A”等位基因变异与COVID-19中严重程度的增加有关。
这种关联与ABO血型相符：A血型显示较高的风险；而O血型

显示保护作用。

正常风险

较高风险

较高风险

正常风险

正常风险

较高风险
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健康风险

新冠肺炎病毒易感性新冠肺炎病毒易感性
人类基因因素可能会导致极高的SARS-CoV-2传
播性和持续的疾病恶化。这种情况在一下部但却
重要的感染者上被察觉，但是这些因素在很大程
度上还是未知的。一些研究已经鉴定出可能与冠
状病毒感染易感性相关的遗传变异。

�

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

ACE2 TT

IFNG TA

CCL2 AG

MBL2 CC

OAS1 AG

科学家发现，该变异体上的C等位基因可能通过增强ACER受
体和病毒之间的相互作用来增加病毒的易感性。

根据对476名中国患者进行的研究，该基因的AA和AT基因
型有5.19倍和2.57分别增加罹患SARS的风险。

根据一项由932位患者组成的研究，G等位基因变异与
SARS-CoV感染风险增加有相关。

根据一项由932位患者组成的研究，G等位基因变异与
SARS-CoV感染风险增加有相关。

在越南人群中，干扰素诱导基因OAS1的突变与
SARS-CoV感染有关。

正常风险

较高风险

较高风险

正常风险

较高风险
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性别相关疾病性别相关疾病
健康风险
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

子宫内膜异位症

�

子宫内膜异位症是一种由子宫内膜组织生长在
子宫外面而导致的痛苦病症。子宫内膜异位症
最常见的部位包括卵巢、输卵管和骨盆附近组
织。少数情况下，子宫内膜组织可能扩散到盆
腔外的器官。

症状
常见的子宫内膜异位症症状包括：
- 痛经
- 性交疼痛
- 排便或排尿时感到疼痛
- 失血过多
- 不育

风险因素
增加子宫内膜异位症的风险因素包括：
- 基因
- 生殖道异常

并发症
子宫内膜异位症的并发症包括：
- 不育　
-  使人衰弱的骨盆疼痛
- 囊肿

WNT4 NA

您的基因型

不明

您的结果标记 解释

报告显示，携带AA和AC基因型的个体往往有更高的子宫内
膜异位症遗传风险。

RHOU CC 较高风险 报告显示，携带CC和TC基因型的个体往往有更高的子宫内
膜异位症遗传风险。

GREB1 AG 较高风险 报告显示，携带GG和AG基因型的个体往往有更高的子宫内膜
异位症遗传风险。

IL1A CC 较高风险 报告显示，携带CC和TC基因型的个体往往有更高的子宫内
膜异位症遗传风险。

LOC10050688

5

TT 较高风险 报告显示，携带TT和TC基因型的个体往往有更高的子宫内
膜异位症遗传风险。

Intergenic TC 较高风险 报告显示，携带AA和AG基因型的个体往往有更高的子宫内
膜异位症遗传风险。

CDKN2B AA 正常风险 报告显示，携带CC和CA基因型的个体往往有更高的子宫内膜
异位症遗传风险。

VEZT AA 正常风险 报告显示，携带CC和CA基因型的个体往往有更高的子宫内膜
异位症遗传风险。

[仅限于女性]
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

子宮肌瘤

�

子宫肌瘤是在育龄期间经常出现在良性组织生
长。子宫肌瘤和患上子宫癌的风险无关，而且
几乎从来不会恶化成癌症。

症状

最常见的子宫肌瘤症状包括：
- 月经过量出血
- 超过一周的月经周期
- 痛经
- 性交时感到疼痛
- 盆腔感到压力或疼痛
- 尿频
-  背痛或腿部痛

风险因素

除了处于育龄期的女性，子宫肌瘤很少引发其它风险。一些子宫肌瘤的风险因素包括：
 - 遗传
 - 过早来月经
 - 肥胖症
 - 维生素D缺乏症

并发症

子宫肌瘤的并发症包括：
- 贫血
- 不孕或流产
- 胎盘早期剥离
- 胎儿生长受限
- 早产

TNRC6B AA

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带AG和GG基因型的人往往有较高的子宫肌瘤
遗传风险。

[仅限于女性]
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

多囊卵巢綜合症

�

多囊卵巢綜合症（PCOS）是育齡女性常見的
荷爾蒙失調問題。 多囊卵巢綜合症（PCOS）
患者會出現不頻繁或延長的月經週期及過量的
雄性激素水平。卵巢有許多小囊生長，導致卵
巢無法定期排卵。

症状

多囊卵巢综合症（PCOS）的症状各不相同。作出诊断时，患者通常经历至少两个以下症状：
- 月经不调
- 雄激素过量
- 多囊卵巢

风险因素

多囊卵巢综合症（PCOS）的危险因素包括：
- 压力
- 饮食
- 环境因素
- 产前过度接触雄激素或睪丸酮
- 胰岛素生产过多

并发症

多囊卵巢综合症（PCOS）的并发症可能包括：
- 不育
- 妊娠期糖尿病或高血压
- 流产或早产
- 非酒精性脂肪肝炎
- 代谢综合症
- 2型糖尿病或前期糖尿病
- 睡眠窒息症
- 抑郁、焦虑、饮食失调
- 子宫异常出血
- 子宫内膜癌

[仅限于女性]
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1113-1111-1111

多囊卵巢综合症

THADA AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

报告显示，携带CC和AC基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

LHCGR AA 较高风险 报告显示，携带AA和AG基因型的个体具有较高的多囊卵巢
综合症遗传风险。

FSHR CC 较高风险 报告显示，携带CC和CT基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

C9orf3 GG 较高风险 报告显示，携带GG和GA基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

DENND1A GG 较高风险 报告显示，携带GG和GA基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

YAP1 AA 正常风险 报告显示，携带GG和GA基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

RAB5B AA 正常风险 报告显示，携带GG和GA基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

HMGA2 AA 较高风险 报告显示，携带AA和AC基因型的个体具有较高的多囊卵巢
综合症遗传风险。

TOX3 TT 正常风险 报告显示，携带GG和GT基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

INSR AG 较高风险 报告显示，携带GG和GA基因型的个体具有较低的多囊卵巢
综合症遗传风险。

SUMO1P1 GG 正常风险 报告显示，携带AA和AG基因型的个体具有较高的多囊卵巢
综合症遗传风险。

健康风险
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

妊娠糖尿病

�

妊娠糖尿病是在怀孕期间出现的高血糖，通
常在分娩后消失。它可以发生在怀孕的任何
阶段，但在妊娠中期或晚期更常见。当您的
身体无法产生足够的胰岛素（一种有助于控
制血糖水平的激素）来满足您在怀孕期间的
额外需求时，就会发生这种情况。

症状

对于大多数女性来说，妊娠糖尿病不会引起明显的症状。较为常见的是口渴及尿频。

风险因素

部分妇女得到妊娠糖尿病的风险较大。这些风险因素包括：
- 超重和肥胖
- 缺乏运动
- 曾经患上妊娠糖尿病或糖尿病前期
- 多囊卵巢综合症
- 直属家人患有糖尿病
- 曾经分娩过体重超过4.1公斤的婴儿

并发症

可能会影响婴儿的并发症包括：
- 出生体重超重
- 早产
- 呼吸困难
- 低血糖
- 增加患上肥胖症和2型糖尿风险
- 死胎

可能会影响母亲的并发症包括：
- 高血压和妊娠毒血症
- 必须透过手术分娩
- 增加未来患上糖尿病的机率

IGF2BP2 AA

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带AC和CC基因型的个体往往有较高的妊娠糖尿病遗传风
险。

CDKAL1 GG 正常风险 携带GC和CC基因型的个体往往有较高的妊娠糖尿病遗传风
险。

MTNR1B CC 正常风险 携带GC和GG基因型的个体往往有较高的妊娠糖尿病遗传风
险。

[仅限于女性]
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

妊娠期肝内胆汁淤积

�

妊娠期肝内胆汁淤积症 (ICP) 是一种发生在
妊娠晚期的肝脏疾病。这种情况会影响胆汁
的正常流动。胆汁中的胆汁酸是有助于消化
的化学物质。在有ICP的情况中，胆汁流动开
始减慢，胆汁酸在血液中积聚。这种情况会
引发强烈的瘙痒，但没有皮疹。瘙痒通常发
生在手脚上，但也会影响身体的其他部位。

症状

妊娠期肝内胆汁淤积症的症状包括：
- 剧烈瘙痒，手脚最明显
- 深色尿液
- 浅色粪便
- 恶心
- 食欲不振
- 黄疸

风险因素

会增加罹患妊娠胆汁淤积症的风险包括：
- 遗传
- 肝损伤或疾病史
- 怀过双（多）胞胎

并发症

可能会影响婴儿的并发症包括：：
- 早产
- 胎儿窘迫
- 死胎

可能会影响母亲的并发症包括：
- 暂时性影响脂肪吸收
- 参与凝血的维生素K的水平降低

ABCB11 NA

您的基因型

不明

您的结果标记 解释

携带AG和GG基因型的个体往往有更高的妊娠肝内胆汁淤积
症遗传风险。

[仅限于女性]
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健康风险

勃起功能障碍勃起功能障碍

勃起功能障碍（又称阳痿）是指进行性行为时无法
达到足够的勃起状态。不定时出现的勃起问题有时
候并不一定会引起很大的关注。如果勃起功能障碍
是一个持续存在的问题，它会导致压力、影响自信
心并导致关系问题。勃起或保持勃起的问题也可能
是有需要治疗的潜在健康状况的迹象。

症状

勃起功能障碍症状包括持续的：
•无法勃起
•无法保持勃起
•性欲降低

风险因素

各种风险因素都可能导致勃起功能障碍，其中包括：
•一些医疗状况
•使用烟草
•超重
•医学治疗
•受伤
•心理状况
•吸毒和酗酒

并发症

勃起功能障碍导致的并发症包括：
•性生活不美满
•压力或焦虑
•尴尬或自卑
•关系问题
•无法让伴侣怀孕

� 您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

eNOS --

eNOS --

FSHR --

VEGF --

不明

不明

不明

不明

当基因型为TT时，患上勃起功能障碍风险会有所增加。

当基因型为CC时，患上勃起功能障碍风险会有所增加。

当基因型为GG时，患上勃起功能障碍风险会有所增加。

当基因型为AA时，患上勃起功能障碍风险会有所增加。

[仅限于男性]
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

产后抑郁症

�

分娩后几周的的重度抑郁症被定义为产后抑郁症
。大多数新手妈妈都会经历包括情绪波动、哭闹
、焦虑和睡眠困难的产后“婴儿忧郁”。产后抑
郁症始于生产后的两到三天，并且可能持续长达
两周。尽管如此，大多数情况下产后抑郁症也可
能随时发生在生产后的第一年。如同证据所示，
至少十分之一的产后妇女会受到这种高度流行的
精神状况影响。

症状
产后抑郁症的症状包括：
· 睡眠和食欲障碍、情绪低落、无价值感、注意力受损和有自杀年头。
· 明显的精神运动性激越和精力不足
· 过度的情绪变化和对婴儿健康的关注
· 焦虑

因此，对于确保母亲的情绪健康的预防、护理和支持与产后抑郁症的严重性有关。

并发症
产后忧郁症的不利影响是深远的，它不仅会影响母亲，还会破坏母婴以及家庭成员之间
亲密关系。此外，婴儿在认知、语言和情绪处理方面的发展会受到这些因素的影响。极
少数情况下，产后精神病也可能出现极端情绪障碍。因此，预防、护理和支持对于确保
情绪健康至关重要。

[仅限于女性]

COMT CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

报告表明，具有 TT 基因型的个体倾向于产后抑郁症的遗传
风险更高。

COMT AA 正常风险 报告表明，具有 GG 基因型的个体倾向于产后抑郁症的遗传风
险更高。

NR3C2 GC 正常风险 报告表明，具有 CC 基因型的个体倾向于产后抑郁症的遗传
风险更高。

COMT GG 正常风险 报告表明，具有 AA 基因型的个体倾向于产后抑郁症的遗传
风险更高。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

产后妊娠纹 

�

最初出现为红色的常见皮肤状况，然后出现在皮
肤上的白线被称为妊娠纹或扩张纹。皮肤上的疤
痕由这些妊娠纹显示，它们是特征在于位于的线
性胶原束平行于皮肤表面并最终损失弹性蛋白和
胶原蛋白。

风险因素
产后妊娠纹的风险因素包括：
· 在怀孕期间发生的皮肤过度膨胀
· 青春期生长突增或体重迅速增加
· 长期接触皮质醇（例如库欣综合征患者）
· 遗传因素

并发症
腹部和乳房是容易出现妊娠纹的两个区域（尤其是在怀孕阶段）。孕妇有妊娠纹的状况
大概是在43-88%中。即使妊娠纹只会在极端情况下造成伤害，但是轻微的妊娠纹也会
对患者导致压力。

报告表明，患有 CC 或 CT 的个人基因型往往具有较高的产后妊娠纹的遗传风险。

[仅限于女性]

ELN TT 正常风险

SRPX NA 不明 报告表明，患有 AA 或 AG 的个人基因型往往具有较高的产后
妊娠纹的遗传风险。

HMCN1 GG 正常风险 报告表明，患有 CC 或 CG 的个人基因型往往具有较高的产
后妊娠纹的遗传风险。

报告表明，患有 CC 或 CT 的个人基因型往往具有较高的产
后妊娠纹的遗传风险。

TMEM18 AA 正常风险 报告表明，患有 GG 或 AG 的个人基因型往往具有较高的产
后妊娠纹的遗传风险。

您的基因型 您的结果标记 解释
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

产后疤痕

�

每一个在事故、疾病或手术后的伤口会导致一
定程度的疤痕。一些疤痕的临床表现包括广泛
、萎缩、肥大、瘢痕疙瘩和瘢痕挛缩。 
MG53蛋白通过促进细胞膜修复和肌成纤维细
胞分化涉及伤口愈合和促进减少疤痕的形成。
研究显示，这种蛋白质在血液中传播，并负责
协助身体修复皮肤、心脏、肺、肾脏和其他器
官，防止疤痕形成。

风险因素
用于通过腹部和子宫切口分娩婴儿的外科手术称为剖腹产。 剖腹产可以包括计划的、意
外的或紧急的手术程序。剖腹产对母亲和婴儿的健康都很重要。剖宫产后，剖腹产疤痕
是正常恢复过程的一部分，因为它是哺乳动物组织修复的一部分。疤痕也是自然愈合过
程的一部分。

疤痕也是一部分自然愈合过程。每一个伤口，例如在事故、疾病或手术后除了非常轻微
的损伤外，会导致一定程度的疤痕。[仅限于女性]

TP53 CC 较高风险 研究发现，基因型 CC 与产后疤痕的风险有关。

您的基因型 您的结果标记 解释
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

花生四烯酸不足

�

在纯母乳喂养期间，母乳是在婴儿身体和认知
方面发展中的唯一营养，多不饱和脂肪酸（
FAs）是其中重要的微量元素。因此，为确保
婴儿得到正确及平衡的大量营养素和微量营养
素，母乳的组成是至关重要的（尤其是重要的
花生四烯酸和二十二碳六烯酸）。

风险因素
除了身体成分和饮食，母体遗传学在影响母乳 FA 组成方面也起着重要作用。 基因影响
因素影响与母乳FA馏分是由全基因研究 (GWAS) 认定的。FAFADS1/2/3 基因中的AA
基因组是影响母乳中受遗传变异的主要形态 。

并发症
花生四烯酸的水平会直接影响早期的生长和免疫功能，而且花生四烯酸也是是神经元和
脑组织的重要结构成分。它会构成对一个人成年后的生存和健康产生重大影响。

[仅限于女性]

FADS1 TT 正常风险 报告表明，CC基因型的个体倾向于血清中花生四烯酸较低含
量。

FADS2 AA 正常风险 报告表明，GG基因型的个体倾向于血清中花生四烯酸较低含
量。

您的基因型 您的结果标记 解释
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骨头骨头
健康风险
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

髋骨断裂

�

髋部骨折是股骨（大腿骨）上部的断裂。大多
数髋部骨折发生在骨质疏松症导致骨骼变弱的
老年患者身上。药物、视力不佳和平衡问题也
使老年人更容易跌倒 — 这是髋部骨折最常见的
原因之一。

症状

髋骨断裂症状包括：
 - 跌倒后无法起来或行走
 - 臀部或腹股沟剧烈疼痛
 - 无法抬起、移动或旋转（转动）腿
 - 无法站立或将重量放在腿上
 - 臀部区瘀青及肿胀
 - 受伤臀部一侧腿较短
 - 受伤臀部一侧腿外旋

风险因素

增加髋骨骨折的风险因素包括：
- 年龄：骨密度和肌肉质量会随着年龄的增长而降低。
- 性别：女性的风险比男性高三倍。
- 骨质疏松症
- 其它潜在的健康状况
- 服用某些药物
- 营养问题
- 缺乏运动
- 吸烟和酒精

并发症

髋骨骨折的并发症包括：
- 在腿部或肺部有血液凝块
- 褥疮
- 尿道感染
- 肺炎
- 肌肉质量丧失，增加跌倒和受伤的风险
- 死亡
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髋骨断裂

ZBTB40 GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带CG和CC基因型的个体具有较高的髋骨骨折遗传风险。

WLS TC 较高风险 携带CT和TT基因型的个体具有较高的髋骨骨折遗传风险。

DNM3 GG 较高风险 携带GT和TT基因型的个体具有较低的髋骨骨折遗传风险。

GALNT3 GG 较高风险 携带GA和AA基因型的个体具有较低的髋骨骨折遗传风险。

CTNNB1 TC 正常风险 携带CT和TT基因型的个体具有较低的髋骨骨折遗传风险。

MEPE GG 正常风险 携带GT和TT基因型的个体具有较高的髋骨骨折遗传风险。

MEF2C AA 较高风险 携带CA和AA基因型的个体具有较高的髋骨骨折遗传风险。

健康风险
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

腰椎管狭窄症

�

腰椎管狭窄症是脊柱内的空间变得狭窄所造成
的，这可以对脊柱中的神经造成压力。椎管狭
窄往往发生在腰部下背部（腰椎）和颈部。最
常见的腰椎管狭窄症是由和骨关节炎有关系的
脊柱磨损和撕裂变化引起的。在严重的腰椎管
狭窄症情况下，医生可能会建议以手术治疗来
增加脊髓或神经脊柱外的空间。

症状

腰椎管狭窄的症状包括：
 - 脚或腿部发麻或刺痛
 - 脚或腿部补虚弱
 - 在站立很长一段时间后单/双脚感到疼痛或抽筋
 - 背疼

风险因素

腰椎管狭窄症的风险因素包括：
- 50岁以上
- 创伤
- 脊柱侧弯
- 遗传

并发症

少数情况下，未经治疗的严重椎管狭窄症可能会导致：
- 麻木
- 虚弱
- 平衡问题
- 尿失禁
- 麻痹

ZBTB40 GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带CG和CC基因型的个体往往具有较高的腰椎管狭窄症遗
传风险。

WLS TC 较高风险 携带CT和TT基因型的个体往往具有较高的腰椎管狭窄症遗
传风险。

SPTBN1 GG 正常风险 携带CG和CC基因型的个体往往具有较高的腰椎管狭窄症遗
传风险。

GALNT3 GG 较高风险 携带GA和AA基因型的个体往往具有较低的腰椎管狭窄症遗
传风险。

CTNNB1 TC 正常风险 携带CT和TT基因型的个体往往具有较低的腰椎管狭窄症遗
传风险

MEPE GG 正常风险 携带GT和TT基因型的个体往往具有较高的腰椎管狭窄症遗
传风险。

IDUA GG 较高风险 携带CT和TT基因型的个体往往具有较低的腰椎管狭窄症遗
传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

骨质疏松症

骨质疏松症使骨骼变得脆弱 - 跌倒或轻微的压
力如弯腰或咳嗽都有可能引起骨折。骨质疏松
症相关的骨折最常发生在髋部、腕部或脊柱。

症状

症状包括：
 - 由椎骨骨折或塌陷骨折或脊椎崩溃导致的背部疼痛
 - 随着时间慢慢变矮
 - 驼背
 - 易脆的骨头

风险因素

骨质疏松症的危险因素包括：
 - 钙的摄取量不足
 - 维生素D水平低
 - 吸烟
 - 每天饮酒超过两标准杯
 - 每天摄入超过三杯咖啡或同等量的咖啡因。
 - 缺乏运动
 - 更年期提前（45岁之前）

并发症

骨折，特别是在脊椎或股骨，是骨质疏松症最严重的并发症。股部骨折通常是由摔倒造
成，可能会导致残疾，甚至在受伤后的一年内增加死亡风险。

FONG AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带AA和AC基因型的个体具有较高的骨质疏松症遗传风险。

ALDH7A1 AA 正常风险 携带GG和AG基因型的个体具有较高的骨质疏松症遗传风险。�
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健康风险

脊柱侧凸脊柱侧凸
脊柱侧凸俗称脊柱侧弯，是由脊柱一边的弯曲而
导致的。一般从婴儿至成人期都有可能被脊柱侧
凸影响，但是通常脊柱会在10至15岁时开始弯曲
。脊柱侧凸可以透过适当的治疗来改善其状况，
但是通常它都不会造成太严重的状况。非常轻微
的脊柱侧凸通常是不需要治疗的，但是严重的脊
柱侧凸也有可能导致身体残缺。一些严重的脊柱
侧凸可以减少胸腔内的空间，最终导致肺功能损
害。

并发症

尽管大多数患有脊柱侧凸的人是属于轻度的，但脊柱侧凸有时可能会引起并发症，包括：
•肺和心脏损伤
•背部问题
•外观：臀部和肩膀不平，肋骨突出，腰部和躯干向侧面移动。脊柱侧凸的人通常对自己
  的外表意识较强

原因

尽管此疾病似乎涉及遗传因素也通常发生在同一个家族，医学研究还是不能肯定造成最
常见的脊柱侧凸的原因。不太常见的脊柱侧凸类型可能是由以下原因造成：
•神经肌肉疾病，例如脑瘫或肌肉营养不良
•先天缺陷影响脊柱骨骼的发育
•脊柱受伤或感染 

风险因素

发生最常见的脊柱侧凸的危险因素包括：
•年龄：症状通常在青春期之前的生长骤增期间开始
•性别：尽管男孩和女孩都以大约相同的速度发展轻度脊柱侧凸，但女孩弯曲的风险更高
•家族病史：脊柱侧凸常在同一个家族发生，但大多数患有脊柱侧凸的儿童没有家族病史

症状

脊柱侧凸的症状可能包括：
•肩膀不平
•一边的肩胛骨比另一边更突出
•臀部不平
•一只臀部高于另一只

如果脊柱侧凸弯曲线变得更糟，除了左右弯曲之外，脊柱也会旋转或扭曲。这会导致身
体一侧的肋部比另一侧的肋部伸出得更远

�
LBX1 CC 正常风险 数据表明携带T等位基因可能增加脊柱侧弯凸的风险

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111 91



1113-1111-1111

耳朵耳朵
健康风险
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

老年性听力损伤

�

伴随着年龄的听力损失（老年性耳聋）非常普遍的。
在每两个75岁以上的人之中，就会有一个人患上老年
性耳聋。听力损失可以被分为三种类型：传导性听力
损失（涉及外耳或中耳）、感音神经听力损失（涉及
内耳）还有混合型（两者的组合）。年龄老化和长期
暴露于噪音可以造成听力损失。其他因素，如过量耳
垢，可以暂时影响听力。

症状

听力损失的症状包括：
- 听不到语音和其他声音
- 很难理解对话
- 听不出辅音
- 经常要求别人语速更清楚、大声及慢些
- 需要调高电视或收音机的音量
- 突然结束与其他人的对话
- 回避社交场合

风险因素

导致内耳神经细胞损坏和损失的因素包括：
- 老龄化
- 噪音
- 遗传
- 职业噪音
- 娱乐噪音

并发症

一些并发症包括：
- 抑郁症
- 孤立感
- 认知障碍

TNFRSF1B AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带AA和AG基因型的个体往往有更高的年龄相关的听力损
伤遗传风险。

TNF-α CC 正常风险 携带AA和AC基因型的个体往往有更高的年龄相关的听力损
伤遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

耳硬化症

�

耳硬化症是由负责听力的第三个耳骨无法正常
运作所造成的。这会导致传导性听力损失。如
果状况只是轻微，可能没有治疗必要。但当听
力损失变得更加严重，助听器或手术可能是有
效的治疗方案。

症状

耳硬化症的症状包括：
 - 随着时间推移变得越来越严重的听力损失
 - 对低沉的声音和耳语的听力困难
 - 因为觉得自己的声音过度响亮而小声说话
 - 有背景噪音时更容易听到
 - 耳鸣
 - 头晕

风险因素

这些风险因素可能会导致耳硬化症：
- 年龄：10 至 45 岁之间
- 遗传
- 种族和民族：白种人更有可能得到它

并发症

并发症可能包括：
- 完全耳聋
- 口中出现怪异的味道，或舌头的一部分失去味觉（暂时或永久）
- 手术后耳朵出现感染、头晕、疼痛或有血块
- 神经损伤

RELN TC

您的基因型

中等风险

您的结果标记 解释

携带TT基因型的个体往往有更高的耳硬化症遗传风险。

BMP4 AA 正常风险 携带AG和GG基因型的个体往往有更高的耳硬化症遗传风险。
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健康风险
鼻子鼻子
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

鼻窦炎

�

鼻窦炎发作时，虽经治疗，鼻子和头部（鼻窦）
内的空间出现会红肿和发炎超过三个月。慢性鼻
窦炎可以是由感染，鼻息肉生长或鼻窦内壁肿胀
而造成的。

症状

鼻窦炎常见的症状和鼻窦炎的症状包括：
 - 鼻部发炎
 - 从鼻子流出浓稠、变色的分泌物
 - 从喉咙后部排出液体
 - 造成呼吸困难的鼻塞
 - 在眼睛、脸颊、鼻子或前额周围的疼痛、压痛和肿胀
 - 嗅觉和味觉降低

风险因素

增加鼻窦炎的风险因素包括：
 - 鼻中隔偏曲
 - 鼻息肉
 - 哮喘
 - 阿司匹林敏感性
 - 牙科齿感染
 - 免疫系统疾病，如艾滋病毒/艾滋病或囊性纤维化
 - 花粉症或其他过敏性疾病
 - 定期暴露于如香烟的污染物

并发症

鼻窦炎的严重并发症是罕见的，但可能包括：
- 视力问题
- 感染

RYBP CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带TT和TC基因型的个体往往有更高的鼻窦炎遗传风险。

AOAH TC 正常风险 携带TC和CC基因型的个体往往有更低的鼻窦炎遗传风险。
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口腔口腔
健康风险
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个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

蛀牙

�

蛀牙牙腔是由牙齿表面永久受损而出现的小孔
或洞。蛀牙是由多种因素引起的，包括口腔内
的细菌、经常吃零食、喝含糖饮料及没做好牙
齿的清洁工作。

症状

蛀牙的症状包括：
 - 牙痛
 - 牙齿敏感
 - 进食或喝甜、热或冷的食物时感到轻度至剧烈的疼痛
 - 牙齿上能见的孔或凹坑
 - 牙齿任何表面上褐色，黑色或白色的染色
 - 牙齿在咬下来的时候感觉疼痛

风险因素

以下因素会增加风险：
 - 牙齿位置
 - 某些食物和饮料
 - 经常吃零食或啜饮
 - 婴儿睡前进食
 - 刷牙不足
 - 氟化物不足
 - 年纪过小或过大
 - 口干
 - 胃灼热
 - 饮食失调

并发症

蛀牙并发症可能包括：
 - 疼痛
 - 牙脓肿
 - 牙齿周围肿胀或发脓
 - 牙齿损坏或断裂
 - 咀嚼问题

VDR CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带TC和TT基因型的个体往往有更高的蛀牙遗传风险。

DLX3 AA 较高风险 携带AG和AA基因型的个体往往有更高的蛀牙遗传风险。

健康风险
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个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

牙周炎

�

牙周炎，也称为牙龈疾病，是一种严重损害软
组织的严重牙龈感染。如果不经治疗，支撑支
持牙齿的骨头会被破坏。牙周炎会导致牙齿松
动或，并导致牙齿脱落。

症状

牙周炎的症状包括：
 - 牙龈肿胀或浮肿
 - 鲜红色、暗淡红色或紫色的牙龈
 - 触摸牙龈是感觉柔软
 - 牙龈容易出血
 - 刷牙后牙刷呈现粉红色
 - 刷牙或用牙线清洁牙齿时出血
 - 口臭
 - 牙齿和牙龈之间的出脓
 - 牙齿松动或牙齿脱落
 - 咀嚼时感到疼痛
 - 牙齿之间的空间变大

风险因素

增加牙周炎的风险因素包括：
 - 牙龈炎
 - 不良的口腔卫生习惯
 - 吸烟或嚼烟
 - 怀孕或更年期的荷尔蒙变化
 - 肥胖
 - 营养不足
 - 遗传
 - 导致口干或牙龈变化的某些药物
 - 导致免疫力下降的情况，如白血病，艾滋病病毒/艾滋病和癌症治疗
 - 某些疾病，如糖尿病，类风湿性关节炎和克罗恩氏病

并发症
牙周炎会导致牙齿脱落。导致负责牙周炎的细菌可以通过牙龈组织进入血液，然后影响
身体的其他部位。牙周炎与这些疾病都有关系：
 - 呼吸系统疾病
 - 类风湿关节炎
 - 冠状动脉疾病
 - 糖尿病患者难以控制血糖

CSF1 AA

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带AA和AG基因型的个体往往有更高的牙周病遗传风险。

KCNQ5 AA 较高风险 携带AG和GG基因型的个体往往有更低的牙周病遗传风险。

GPR141 NA 不明 携带TC和TT基因型的个体往往有更低的牙周病遗传风险。

健康风险
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心理心理
健康风险
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

专注不足/过度活跃症
(ADHD)

�

过动症是一种精神疾病，包含了持续存在的一
组问题，例如注意力无法集中，多动和冲动行
为问题。ADHD可能导致不稳定的人际关系，
工作或学业表现差，自卑和其他问题。

症状

成人过动症的症状可能包括：
 - 冲动
 - 无法有次序地处理问题，无法分辨问题的
优先级
 - 计划和时间管理不当
 - 无法专注地执行任务
 - 无法同时进行多项任务
 - 过度活动或不安
 - 挫折容忍度低
 - 经常情绪波动
 - 脾气怀
 - 无法处理压力

风险因素

过动症的风险因素包括：
 - 基因
 - 儿童期接触过环境毒素
 - 早产儿

并发症

过动症可以导致：
 - 学业或工作表现不佳
 - 酒精或其他物质滥用
 - 身体和心理健康不佳
 - 自我形象不良
 - 犯罪或危险行为
 - 睡眠问题

BCL11A GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带TT和GT基因型的个体往往有较高的专注不足/过度活跃
症(ADHD)遗传风险。

ELOVL6 TC 较高风险 携带TT和CT基因型的个体往往有较高的专注不足/过度活跃
症(ADHD)遗传风险。

EMP2 AG 较高风险 携带AA和AG基因型的个体往往有较高的专注不足/过度活跃
症(ADHD)遗传风险。

ITGA1 GG 正常风险 携带AA和AG基因型的个体往往有较高的专注不足/过度活跃
症(ADHD)遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

忧郁症

�

抑郁症是一种导致持久性悲伤和对事物失去兴
趣的情绪障碍。也被称为重度抑郁症或抑郁症
，它可以影响一个人的感觉，思维和行为，并
可能导致各种各样的情绪和身体的问题。忧郁
症病患可能无法正常地进行日常活动，有时可
能会觉得生活没有意义。

症状

忧郁症的症状包括：
 - 感到悲伤，流泪，空虚和绝望
 - 发脾气、烦躁或沮丧
 - 对大多数的活动失去兴趣
 - 睡眠障碍
 - 疲倦和缺乏精力
 - 食欲下降和体重减轻
 - 焦虑，激动或烦躁不安
 - 思考，说话或身体动作变慢
 - 感到没有价值或者内疚，为过去的失败自责
 - 无法思考，集中注意力，做决定及记得事情
 - 时常有死亡或自杀的念头
 - 原因不明如背部痛或头痛的身体问题

风险因素

忧郁症的风险因素包括：
 - 遗传
 - 脑部化学作用
 - 某些医药条件
 - 物质滥用使用
 - 压力
 - 营养不良

并发症

和忧郁症有关的并发症包括：
 - 体重增加或变得肥胖
 - 身体患上疾病和感到疼痛
 - 滥用药物或酒精
 - 惊恐发作，社交恐惧症或焦虑症
 - 有自杀的念头或企图
 - 通过自残或其他方式来伤害自己

ATXN7L2 TG

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带GG和GT基因型的个体往往有较高的抑郁症遗传风险。

CCBE1 TT 正常风险 携带CC和CT基因型的个体往往有较高的抑郁症遗传风险。

GNAI3 CC 正常风险 携带TT和CT基因型的个体往往有较高的抑郁症遗传风险。

PAX5 GG 正常风险 携带GG和GA基因型的个体有较低的抑郁症遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

自闭症

�

自闭症是一种大脑发育障碍，能影响一个人如
何感知他人，以及如何与其他人社交。它可以
造成社会互动交往和沟通的问题。自闭症患者
会出现有限和重复性的行为模式。

症状

自闭症谱系障碍的患者可能有这些社交交流/互动问题：
 - 对自己的名字没有反应
 - 抗拒拥抱
 - 没有眼神接触及脸部表情
 - 不说话或推迟说话
 - 无法开始或保持对话
 - 说话有异常的语气调或节奏
 - 重复单词或短语
 - 不能理解简单的问题和指示
 - 被动、攻击性或破坏性地与人互动

风险因素

自闭症的风险因素包括：
 - 遗传
 - 极早产儿
 - 父母的年龄
 - 接触重金属和环境毒素

并发症

自闭症的长期影响包括：
- 社交隔离
- 难以建立和维持友谊
- 难以与他人建立联系和同理心
- 有些人可能无法独立生活
- 睡眠问题

SEMA5A TT

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带CC和CT基因型的个体具有较低的自闭症遗传风险。

TBL1Y GG 较高风险 携带GG和GA基因型的个体具有较高的自闭症遗传风险。

DDX3Y AA 较高风险 携带AA和CA基因型的个体具有较高的自闭症遗传风险。

UTY AA 较高风险 携带AA和GA基因型的个体具有较高的自闭症遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

恐慌症

�

惊恐发作是当没有真正危险或明显的原因时身
体感到强烈的恐惧。惊恐发作可以是非常可怕
的。当惊恐发作时，一个人可能会感觉失去了
控制，心脏病爆发，甚至是死亡。

症状

惊恐发作通常的一些迹象包括：
 - 觉得厄运即将到来或感到危险感
 - 对丧失控制或死亡感到恐惧
 - 心跳加速
 - 出汗
 - 颤抖或摇晃
 - 呼吸短促或感到喉咙紧缩
 - 发冷
 - 潮热
 - 恶心
 - 腹部绞痛
 - 胸口痛
 - 头痛
 - 头晕或晕厥
 - 麻木或刺痛感

风险因素

恐慌症的危险因素包括：
 - 遗传
 - 重大的生活压力
 - 创伤性事件
 - 重大的生活变化
 - 吸烟或摄入过量咖啡因
 - 童年被肢体或性虐待而留下阴影

并发症

恐慌症相关的并发症可能包括：
 - 产生特定的恐惧
 - 需要频繁地为健康问题和其他医疗状况进行医疗护理
 - 避免社交场合
 - 工作或学业问题
 - 抑郁症、焦虑症和其他精神疾病
 - 增加了自杀的风险
 - 滥用酒精或其他药物

CNTN4 TC

您的基因型

较高风险

您的结果标记 解释

携带TT和CT基因型的个体具有较高的恐慌症遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

饮食失调症

�

饮食失调症是一种会负面影响生活健康、情绪
和在生活重要领域的功能能力的严重饮食行为
。最常见的饮食失调是神经性厌食症、神经性
贪食症和暴食症和狂欢饮食失调。

症状

饮食失调症的症状包括：
 - 不用餐或找借口不用餐
 - 采用过于严格的素食
 - 过分注重饮食健康
 - 退出正常的社会活动
 - 持续担忧或抱怨肥胖并谈论减肥
 - 重复在镜子前检查自己的缺陷
 - 反复摄取大量的甜食或高脂肪食物
 - 使用泻药或草药产品来减肥
 - 过度运动
 - 催吐导致指关节上的老茧

风险因素

饮食失调症的风险因素包括：
 - 遗传
 - 其它的心理健康失调
 - 节食和饥饿
 - 压力

并发症

饮食失调症的并发症包括：
 - 严重的健康问题
 - 抑郁和焦虑
 - 有自杀的想法和行为
 - 成长问题
 - 社交关系问题
 - 工作和学业问题
 - 死亡

CAMK1D CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带C基因型的个体具有较低的饮食失调症遗传风险。

EMP2 NA 不明 携带G基因型的个体具有较低的饮食失调症遗传风险。

FLG-AS1 GG 较高风险 携带A基因型的个体具有较低的饮食失调症遗传风险。

Intergenic AA 正常风险 携带T基因型的个体具有较低的饮食失调症遗传风险。

MACROD2 GG 较高风险 携带A基因型的个体具有较低的饮食失调症遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

图雷特综合症

�

图雷特综合症是一种涉及不容易受控制的重复
动作或发出不想要的抽动声音的状况。例如，
反复眨眼，耸肩及脱口而出异常的声音或攻击
性言论。

症状

这些抽动可以被分类为：
 - 简单抽动：突然的、短暂和反复涉及有限肌肉群的抽搐
 - 复杂抽动：鲜明和涉及多个肌肉群的动作协调模式不同的、涉及多个肌肉群的协调
   性运动模式
抽动症状的一些例子：
 - 眨眼
 - 头抽搐
 - 耸肩
 - 触摸或嗅一些物体
 - 鼻子抽动

风险因素

图雷特综合症的风险因素包括：
 - 遗传
 - 性别：男性的风险比女性高大约三至四倍

并发症

常与图雷特综合症有关的病症包括：
 - 注意力缺陷/多动障碍（ADHD）
 - 强迫症（OCD）
 - 自闭症谱系障碍
 - 学习障碍
 - 睡眠障碍
 - 抑郁症
 - 焦虑症
 - 与抽动相关的疼痛
 - 愤怒管理问题

COL27A1 GG

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带AA和AG基因型的个体往往具有较高的妥瑞症遗传风险。

Intergenic NA 不明 携带AA和AC基因型的个体往往具有较高的妥瑞症遗传风险。

LINC00351 AG 较高风险 携带GG和AG基因型的个体往往具有较高的妥瑞症遗传风险。

POLR3B TT 较高风险 携带TT和TC基因型的个体往往具有较高的妥瑞症遗传风险。
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

�

慢性疲劳综合症（CFS）是一种复杂的疾病。
其特征是，持续至少六个月，并且不能完全通
过潜在的医疗状况来解释的极度疲劳。这种疲
劳会随着身体或心理活动而恶化，但不会随着
休息而改善。

症状

慢性疲劳症候群的症状可能包括：
 - 睡眠问题
 - 记忆力或注意力问题
 -  咽喉痛
 - 头痛
 -  颈部或腋窝淋巴结肿大
 - 无法解释的肌肉或关节疼痛
 - 令人耳目一新的睡眠
 - 体力或脑力锻炼后感到极度疲惫

风险因素

可能增加慢性疲劳综合症的风险因素包括：
 - 年龄：最常影响年轻至中年的成年人
 - 性别：女性被诊断的机率比男性较高

并发症

慢性疲劳综合征的并发症包括：
 - 生活方式受限制
 - 旷工
 - 社交隔离
 - 抑郁症

CFB TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带AA和AT基因型的个体具有更高的慢性疲劳症候群遗传
风险。

CFH CC 正常风险 携带AA和AC基因型的个体具有更高的慢性疲劳症候群遗传
风险。

CXCL16 GG 较高风险 携带GG和AG基因型的个体具有更高的慢性疲劳症候群遗传傳
风险。

慢性疲劳综合征
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健康风险

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体

1113-1111-1111

強迫症

强迫症（OCD）是一种由于违背自己意愿的想
法和执着而导致重复性的强迫行为。这些强迫
性的执念可以干扰日常活动及产生极大压力。

症状

强迫症的一些例子包括：
 - 对污染或污垢的恐惧
 - 疑惑和无法包容不确定性
 - 东西需要整齐且对称
 - 违背自己意愿的想法，包括侵略性的，性或宗教题材

风险因素

强迫症的风险因素包括：
 - 遗传
 - 生活压力
 - 其他心理问题

并发症

强迫症导致的问题可能包括：
 - 花过多的时间来从事一些仪式性行为
 - 健康问题，如经常洗手而导致的皮肤炎
 - 难以融入工作，学校或社交活动
 - 人际关系不良
 - 生活质量较差

TPH2 TT

您的基因型

正常风险

您的结果标记 解释

携带GG基因型的个体往往具有较高的强迫症遗传风险。

TPH2_2 CC 较高风险 携带CC基因型的个体往往具有较高的强迫症遗传风险。

SLC6A4 GG 较高风险 携带GG和GA基因型的个体往往具有较高的强迫症遗传风险。�
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健康风险

双相障碍双相障碍
双相情感障碍（又称钟摆病）的特征是剧烈的情
绪波动，这些情绪可以从极高的狂躁波动至极低
的忧郁。这些狂躁及忧郁的波动通常可以持续几
个星期甚至几个月。这些情绪波动会影响睡眠、
精力、活动、判断力、行为及思考能力。尽管这
是一种长期的疾病，有效的治疗计划可以帮助管
理情绪波动和其它的症状。在大多数的情况下，
双相情感障碍可以透过药物和心理治疗来得到控
制。

风险因素

可能增加患上双相障碍或引发病情发作的因素包括：
•患有双相情感障碍的一等亲属，例如父母或兄弟姐妹
•高压力时期，例如亲人逝世或其他创伤事件
•滥用毒品或酒精

症状

躁郁症和相关疾病有几种类型，其中包括躁狂症或轻躁狂症和抑郁症。有些症状会导致
意想不到的情绪和行为变化，从而导致生活中的严重困扰及困难。

躁郁症I型：患者至少有过一次躁狂症发作，这可能出现在严重躁狂或抑郁发作之前或之
后。在某些情况下，这种躁狂症可能会导致一种脱离现实的精神病。
躁郁症II型：患者至少有一次严重的抑郁症发作和至少一次轻躁症狂发作，但是从未经历
过严重躁狂症发作。
循环性心境障碍：尽管这不如严重抑郁症严重，通常患者在儿童或青少年时期中经历了
多次低躁狂症状和数次抑郁症状。
其他类型：这些包括，由某些药物或酒精或由某种疾病如库欣病、多发性硬化症或中风
之类的医疗状况引起的躁郁症和相关疾病。

� ZNF804A AA 较高风险

CACNA1C GG 正常风险

ANK3 CC 正常风险

并发症

如果不及时治疗，躁郁症会导致严重的问题，从而影响各个方面的生活，例如：
•与毒品和酒精使用有关的问题
•自杀或企图自杀
•法律或财务问题
•关系受损
•工作或学校表现不佳

您的基因型 您的结果标记 解释

该基因座中的AA基因型可能会增加ZNF804A的表达，导致
白质密度/体积异常，增加患病的风险。

此基因基因座中的G> A突变可能导致CaV1.2钙通道蛋白产
物功能异常，因此与躁郁症相关。

此基因位点的C> T突变可能影响ANK3基因的表达，进而影
响神经元轴突极性和神经兴奋性的发生。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

风湿关节炎风湿关节炎
风湿性关节炎是一种病因未明的慢性、以炎性滑
膜炎为主的自身免疫性疾病。其特征是最终有可
能导致骨头侵蚀及关节畸形的身体各部位关节发
炎。这些与风湿性关节炎有关的发炎也会导致身
体其它部位的损伤。虽然近年来此疾病的治疗方
式已经明显改进，一些严重的风湿性关节炎还是
有可能造成身体残疾。

风险因素

某些因素可能会增加患上类风湿关节炎的风险，其中包括性别（女性比男性更容易患类
风湿关节炎）、年龄、吸烟、环境暴露、肥胖症及家族病史。

症状

类风湿关节炎的症状可能包括：
•关节温热和肿胀
•在早晨或身体不活跃下恶化的关节僵硬
•疲劳、发烧和食欲不振

早期类风湿关节炎往往会先影响较小的关节，尤其是手指与手之间或脚趾与脚之间的关
节。随着疾病的进展，症状通常会扩散到手腕、膝盖、脚踝、肘部、臀部和肩膀。在大
多数情况下，症状会出现在身体两侧相同的关节中。

�
CDK5RAP2 AG 较高风险

DPP4 CC 正常风险

STAT4 GG 正常风险

并发症

类风湿关节炎可能导致以下并发症：
•骨质疏松
•类风湿结节
•眼睛和嘴巴干燥
•感染
•身体成分异常
·腕管综合症
·心脏问题
·肺部疾病
•淋巴瘤

CCR6 AG 正常风险

RTKN2 CC 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

当基因上的这个基因座携带G等位基因时，其风险是A等位基
因的1.5倍。

此变体位于DPPD4基因上，数据表明携带T等位基因会增加
类风湿关节炎的风险。

该变体位于STAT4基因上，数据表明携带T等位基因会增加
类风湿关节炎的风险。

该基因座中的A等位基因可能与CCR6基因的表达相关，因
此增加了类风湿关节炎的风险。

T等位基因导致NFKBIE参与编码的蛋白质结构变化，从而增
加类风湿关节炎的风险。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

痛风痛风
痛风是一种由尿酸积聚而引起各种状况的总称。
痛风一般发作部位为大拇趾关节、踝关节、膝关
节等。男性患病率远远高于女性，95%的痛风患
者是男性，女性一般在50岁之前不会发生痛风，
但是在更年期后会增加发作比率。

并发症

痛风患者可能会出现更严重的疾病，例如：
•复发性痛风
•晚期痛风
•肾结石

风险因素

如果体内的尿酸水平越高，代表更容易患上痛风。增加体内尿酸水平的因素包括：
•饮食：饮食富含肉类和海鲜、摄取过多果糖及酒精的饮料
•肥胖
•痛风家族病史
•年龄和性别：痛风在中年男性及更年期后妇女中较常见
•近期动过手术或有外伤

症状

痛风的症状几乎总是突然发生，并且经常在夜间发生。他们包括：
•剧烈的关节痛
•持续几天至几个星期的不适
•炎症和发红
•动作范围有限

�
Intergenic TT 较高风险

ABCG2 TG 较高风险

ALPK1 TC 正常风险

SLC22A12 CC 正常风险

您的基因型 您的结果标记 解释

当此位点携带T等位基因时，与痛风的关联更强。

此位点的G> T突变导致异常的蛋白质结构并降低蛋白质表达
，导致尿酸转运困难，从而增加了痛风易感性的风险。

当基因型为CC时，可能增加痛风的风险。

当该位点携带T等位基因时，会导致肾脏中更多的尿酸被血
液吸收。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

不安腿综合征不安腿综合征
不宁腿综合征（Restless  Legs  Syndrome，
RLS）主要表现为静息状态下双下肢难以形容的
感觉异常与不适及有活动双腿的强烈欲望。它通
常在傍晚或夜晚当您坐下或躺下的时候发生，移
动双腿可以暂时缓解不适的感觉。一些简单的保
健和生活方式的改变可以帮助缓解此疾病的症状
。除此之外，一些药物也可以有效地帮助不宁腿
综合征病患。

并发症

尽管RLS不会导致其他严重状况，但某些症状可能会令人感到烦恼和无能为力。许多患
有RLS的人很难入睡或保持睡眠状态。严重的RLS可能会导致生活质量显着下降而且可
能导致抑郁症。例如，失眠可能会导致白天过度睡意从而影响生活质量。

风险因素

RLS可以在任何年龄甚至儿童时期发展，随着年龄的增长，这种疾病会变得更加普遍，而
且在女性中比男性更常见。腿不安定综合征通常与严重医学状况无关。除此之外，RLS也
会有可能伴随着其他问题，例如：
•周围神经病变或手脚神经受损，有时这是由于糖尿病和酒精中毒等慢性疾病导致的
•铁缺乏症。在没有贫血的情况下，铁缺乏也会导致RLS恶化。通常患者有胃或肠出血的
  经历、月经期过长或时常捐血都有可能导致铁缺乏症
·肾功能衰竭。如果患者患有肾功能衰竭，就会有可能同时患有铁缺乏症与贫血。这时因
  为在肾脏功能不正常的情况下，血液中的铁储备会减少。这种情况与身体化学反应可能
  导致RLS恶化
•脊髓状况。脊髓上的病变与RLS有关。脊髓麻醉（例如脊髓阻滞）也会增加患上RLS的
风
  险

症状

RLS主要症状是要双腿移动，其他共同伴随特征包括：
•休息后开始有的感觉。这种感觉通常在您躺下或长时间坐下之后开始，例如在汽车、
  飞机或电影院里
•移动时感到缓解。RLS的感觉会随着动作而减少，例如伸展、摆动腿部、来回走动或
行
  走
•有些症状通常发生在夜晚而且有可能在夜晚加重
•夜间腿部抽搐。RLS可能与另一种更常见被称为周期性肢体睡眠的疾病有关，这会导
致腿在睡觉时整夜抽动和踢动

�
BTBD9 AG 中等风险

BTBD9基因在调节铁稳态中发挥作用。该变体位于BTBD9
基因上。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

酒精依赖酒精依赖
酒精依赖症（慢性酒精中毒）是长期过量饮酒引
起的中枢神经系统严重中毒。患有酒精依赖症的
人往往无法控制自己的行为。专家们尝试指出一
些原因如基因、性别、种族、社会及经济地位而
导致一个人有酒精依赖症的倾向，但是都无法找
出一个单一的原因。心理、遗传和行为因素均有
可能导致此疾病。

风险因素

尽管酒精依赖症可以在任何年龄开始而且饮酒的习惯也可能在很年轻的时候开始，酒精
使用障碍通常还时在20多至30多岁时发生。其风险因素包括：
•长期饮酒
•年轻时就有饮酒的习惯
•家族史
•抑郁症和其他心理问题
•创伤史
•减肥手术
•社会和文化因素

症状

酒精使用障碍可分轻度、中度或重度。酒精依赖症的症状包括：
•无法限制饮酒量
•减少饮酒量但是在尝试后失败
•在喝酒及醉酒后恢复中花上大量的时间
•对喝酒有有强烈的欲望
•由于不断饮酒而未能在工作、学校或家庭中履行主要义务
•在知道酒精会导致身体、社交或人际交往问题的情况下，还继续喝酒
•放弃或减少社交和工作活动及爱好
•在不安全的情况，例如开车时饮用酒精
•酒精耐受性度增强，因此需要更多酒精才能感觉其作用。又或者在饮用相同的酒精量
下感觉作用减少
•不喝酒时出现戒断症状，例如恶心、出汗、晃动或为了避免这些症状而喝酒

� ALDH2 GG 较高风险
当该位点携带G等位基因时，ALDH2上的氨基酸赖氨酸被谷
氨酸取代，但醛脱氢酶仍然运作良好。饮酒不会轻易产生不

良反应，但可能导致酒精依赖。

DRD2 AA 较高风险 G>A此位点发生突变会增加酒精依赖的风险。

并发症

酒精会压抑中枢神经系统。在很多时候，最初的反应可能只是刺激。但是随着长期持续
喝酒，一个人可能会变得对酒精麻木。过多酒精会影响言语、肌肉协调能力和大脑的重
要中枢。大量饮酒甚至可能会导致危及生命的昏迷或死亡，尤其是当患者同时也服用者
某些会压抑大脑功能的药物时，风险将会更高。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

嗜睡症 嗜睡症 
嗜睡症（Hypersomnia）是指白天睡眠过多，这
种睡眠过多并非由于睡眠不足，或者酒精、药物
、躯体疾病所致，也不是某种精神障碍（如抑郁
症）所致。目前病因不清，但常与心理因素有关
。

治疗方法

嗜睡症的治疗取决于患上嗜睡症的原因。许多用在发作性睡眠的药物可以治疗嗜睡症，
通常这些药物是有助于清醒的兴奋剂，包括安非他明、哌甲酯和莫达非尼。生活方式的
改变是治疗过程的关键部分。通常医生会建议患者定期安排睡眠时间和避免在睡前进行
激烈活动某些活动，这些都有可能可以改善嗜睡症的症状。大多数患有嗜睡症的人不应
该喝酒或使用毒品。除此之外，医生还可能建议患者采用高营养饮食来保持自然的能量
水平。

风险因素

在白天出现不同疲倦状态的人比较容易患上嗜睡症。这些状态包括睡眠呼吸暂停、肾脏
疾病、心脏病、大脑疾病、非典型抑郁症和甲状腺功能低下降。美国睡眠协会指出，这
种疾病对男性的影响大于对女性的影响。经常吸烟或饮酒的人会比较容易患上嗜睡症，
一些会导致睡意的药物也有可能带来具有类似于嗜睡症副作用的效果。

症状

嗜睡症的主要症状是持续疲倦。嗜睡症患者可能在一天内需要多次的小睡，但是这些小
睡还是无法缓解患者的睡意。 除此之外，他们也很难从长时间的睡眠中醒过来。嗜睡症
的其他症状包括：
·精力不足
•烦躁
•焦虑
·食欲不振
•思维或说话缓慢
•记忆力不佳
•不安
•在日常生活行动中，如进食或说话时睡着

� TCRA GG 较高风险

P2RY11 AA 较高风险

您的基因型 您的结果标记 解释

研究发现，当该位点携带G等位基因时，患病的风险会增加
。

该位点的具体功能尚不清楚，但研究发现，当该位点发生G> 
A突变时，患病的风险会增加。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

遗传性血色素沉着症（HFE
相关）
遗传性血色素沉着症（HFE
相关）
遗传性血色素沉着症是由于人体从食物中吸收了
过量的铁，所引发的一种遗传性疾病。过多的铁
累计在体内会引起不适的症状。如果不及时治疗
，一些身体部位例如：肝脏、关节、胰腺及心脏
将有可能受损。

并发症

未经治疗的遗传性血色素沉着症可导致许多并发症，尤其是在容易积聚过多铁的关节和
器官，例如肝脏、胰腺和心脏。
并发症包括：
•肝脏问题
•胰腺问题
·心脏问题
•生殖问题
•肤色变化

风险因素

增加遗传性血色素沉着病风险的因素包括：
•具有2个HFE基因突变的副本
·家族病史
•与女性相比，男性在较早年龄更容易出现血色素沉着的迹象和症状
•停经或子宫切除术后的妇女

症状

通常患有遗传性血色素沉着症的人不会有明显的症状，而且早期的症状通常与其他常见
疾病重叠。此疾病常见症状包括：
·关节痛
•腹痛
•疲劳
•乏力

该疾病的后期症状可能包括：
•糖尿病
•失去性欲
•性无能
•心脏衰竭
•肝功能衰竭

� HFE CC 正常风险 该基因位点的C> G突变会导致HFE蛋白结构发生一定的破坏
，从而增加患病的风险。

HFE GG 正常风险 此基因基因座的G> A突变会导致HF蛋白中的二硫键断裂和
蛋白结构破坏，最终增加疾病风险。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

胆结石胆结石
胆结石是指发生在胆囊内的结石所引起的疾病，
是一种常见病。在大多数的情况下，胆结石不会
引起任何症状，并且因此不需要治疗。通常仅在
胆结石引起症状和并发症时才需要到治疗。

并发症

胆结石的并发症可能包括：
•胆囊发炎
•胆总管阻塞
•胰管阻塞
•胆囊癌

风险因素

一些可能会增加胆结石风险的因素包括：
•女性
•40岁以上
•超重或肥胖
•怀孕
•高脂饮食
•高胆固醇饮食
•低纤维饮食
•有胆结石家族病史
•患有糖尿病
•患有肝脏疾病
•服用含雌激素的药物，例如：口服避孕药、激素治疗药物
•因结石或减肥手术所导致的体重下降 

症状

胆结石可能不会引起任何症状。但是如果胆囊结石进入导管并造成阻塞，所产生的症状
可能包括：
•腹部右上角突然剧烈疼痛
•腹部正中胸骨正下方突然剧烈疼痛
•肩胛骨之间的背痛
•右肩疼痛
•恶心或呕吐

� ABCG8 GG 正常风险
该变异位于ABCG8基因上，该位点的G> C突变可能影响胆

汁中脂质的组成并增加胆汁中胆固醇的饱和度。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

原发性胆汁性肝硬化 原发性胆汁性肝硬化 

胆汁是生产于肝脏内部用来帮助脂肪的消化
及清除废物的液体，它会通过胆管从肝脏被
排出。原发性胆汁性肝硬化是一种由肝脏中
肝管受到免疫系统攻击的慢性疾病。目前出
现这种情况的原因还不明，但是它被认为有
可能是免疫系统之间的运作差异而导致的。
胆管的损坏及受伤可以导致胆汁在肝脏内囤
积，这会进一步的损害肝脏并可能因为肝硬
化而导致疤痕。

并发症

随着肝脏损害的恶化，原发性胆管性胆管炎会引起严重的健康问题，其中包括肝硬化、
门静脉高压、脾肿大、胆结石和胆管结石、静脉增大、肝癌、骨质疏松症、维生素缺乏
症和精神功能下降。

风险因素

以下因素可能会增加您患原发性胆源性胆管炎的风险
•性别：大多数原发性胆源性胆管炎患者是女性
•年龄：最有可能发生在30至60岁的人群中
•遗传因素

症状

超过一半的原发性胆源性胆管炎患者在诊断时不会有任何明显的症状。可是当进行血液检
查时，一些症状可能会被诊断出来。原发性胆源性胆管炎的症状通常需要5至20年来发展
。当在确诊时就有一些相关症状的人通常在接下来有有比较结糟糕的状况。一些常见的早
期症状包括疲劳、皮肤瘙痒、眼睛和口腔干燥。后来的症状可能包括：
•腹部右上角疼痛
•脾肿胀
•骨骼、肌肉或关节疼痛
•脚和脚踝肿胀
•由于肝功能衰竭而使腹部积水
•黄瘤般的半脂肪沉积沉积在眼睛、眼睑或手掌、脚掌、肘部或膝盖的折痕周围的皮肤上
•黄疸症状，如：皮肤和眼睛发黄
•与日晒无关的皮肤色素沉着
•骨质疏松症
•高胆固醇
•腹泻或脂肪泻（油腻的大便）
•甲状腺功能下降
•体重减轻

� SPIB AG 正常风险

IL12A-AS TT 较高风险

您的基因型 您的结果标记 解释

该变体中的AA基因型可能影响T细胞和B细胞的正常功能，
导致原发性胆汁性肝硬化的发生。

该变体中的TT基因型可能导致IL12不能适当介导细胞免疫，
并增加原发性胆汁性肝硬化的可能性。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

乳糜泻 乳糜泻 
乳糜泻是一种由于饮食中的小麦，大麦和黑麦等含
有的“谷蛋白”所引发的自身免疫疾病。摄入的“
谷蛋白”会激活免疫系统并攻击小肠组织，这将会
慢慢的损害小肠内壁并阻止营养的吸收。小肠组织
的损害会导致腹泻、疲劳、体重下降、腹胀、贫血
及其它严重的并发症。据估计全球有1%的人受到
乳糜泻影响。

并发症

未经治疗的腹腔疾病可导致：
•营养不良
•骨骼脆弱
•不孕和流产
•乳糖不耐症
•癌症
•神经系统问题

风险因素

乳糜泻在以下人群中更常见：
•家庭成员患有乳糜泻或疱疹样皮炎
•1型糖尿病
•唐氏综合症或特纳氏综合症
•自身免疫性甲状腺疾病
•微观结肠炎（淋巴细胞性或胶原性结肠炎）
•艾迪生氏病

症状

乳糜泻的症状可能因人而异，在儿童和成人中也有所不同。患有乳糜泻的症状包括：
•腹泻
•疲劳
•体重减轻
•胀气
•腹痛
•恶心和呕吐
•便秘
•苍白和有臭味的粪便
•贫血

患有乳糜泻的儿童可能会成长缓慢及有延迟发育的问题。

� HLA-DQA1 CC 正常风险
在这种变异中发生的C> T突变可能导致HLA-DQ2.5的类型
分类。这是本研究在某些人群中发现的乳糜泻患者中最常见

的HLA-DQ分型。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个被检测到的变体
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健康风险

个被检测到的变体

1113-1111-1111

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

G6PD缺乏症

�

G6PD缺乏症是一种会导致血液中葡萄糖-6-磷
酸脱氢酶 (G6PD) 含量不足的遗传异常。
G6PD是一种可调节体内的各种生化反应非常
重要的酶（或蛋白质）。G6PD还负责保持红
细胞的健康，使它们能够正常运作并且寿命正
常。

症状

G6PD 缺乏症的症状包括：
•心跳加速
•呼吸急促
•深色或黄橙色的尿液
•发烧
•疲劳
•头晕
•脸色苍白
•黄疸，或皮肤和眼白发黄

风险因素

G6PD缺乏症是一种由父母一方或双方传给他们的孩子的遗传病。导致这种缺陷的有缺
陷的G6PD基因位于 X 染色体上（性染色体之一）。男性只有一个 X 染色体，而女性有
两个 X 染色体。在男性中，一个改变的基因就足以导致 G6PD 缺乏症。然而，在女性
中，两个基因中都必须存在突变。由于女性不太可能有该基因的两个改变拷贝，因此男
性比女性更容易受到 G6PD 缺乏症的影响。

并发症

如果没有足够的G6PD量，红细胞会过早分解。这种红细胞的早期分解被称为溶血，它
最终会导致溶血性贫血。当红细胞被破坏的速度快于身体可以替代它的速度时，就会发
生溶血性贫血，从而导致流向器官和组织的氧气减少。这会导致疲劳、皮肤和眼睛发黄
以及呼吸急促。

世界卫生组织将 G6PD 基因变异分为五类，其中前三类是缺乏状态：
I 级：严重缺乏（<10% 活动），伴有慢性（非球形）溶血性贫血
II 级：严重缺乏（<10% 活动），伴有间歇性溶血
III 级：轻度缺乏（10-60% 活动），仅伴有压力源的溶血
IV级：非缺陷型，无临床后遗症
V级：酶活性增加，无临床后遗症
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c.202G>A 
(p.Val68Met)

c.563C>T 
(p.Ser188Phe)

c.1442C>G 
(p.Pro481Arg)

c.1442C>G 
(p.Pro481Arg)

c.1388G>A 
(p.Arg463His)

c.1376G>T 
(p.Arg459Leu)

c.1361G>A 
(p.Arg454His)

c.1360C>T 
(p.Arg454Cys)

c.1339G>A 
(p.Gly447Arg)

c.1316G>C 
(p.Arg439Pro)

c.1229G>A 
(p.Gly410Asp)

c.1288G>T 
(p.Gly410Cys)

c.1192G>A 
(p.Glu398Lys)

c.1180G>C 
(p.Val394Leu)

c.1178G>A 
(p.Arg393His)

c.1160G>A 
(p.Arg387His)

c.1159C>T 
(p.Arg387Cys)

CC

您的基因型

正常风险

您的结果标记

GG 正常风险

GG 正常风险

GG 正常风险

CC 正常风险

CC 正常风险

CC

GG

CC

CC

CC

CC

CC

CC

CC

CC

GG

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

III

类性

II 

III

III

II

II

II 

II 

I 

II

I 

I 

I 

I

I

I 

I 

c.1156A>G 
(p.Lys386Glu)

c.1153T>C 
(p.Cys385Arg)

c.1089C>A 
(p.Asn363Lys)

c.1082C>T 
(p.Ala361Val)

c.1057C>T 
(p.Pro353Ser)

c.1024C>T 
(p.Leu342Phe)

c.968T>C 
(p.Leu323Pro)

c.964T>C 
(p.Tyr322His)

c.949G>A 
(p.Glu317Lys)

c.871G>A 
(p.Val291Met)

c.844G>C 
(p.Asp282His)

c.806G>A 
(p.Cys269Tyr)

c.680G>A 
(p.Arg227Gln)

c.648T>G 
(p.Phe216Leu)

c.637G>T 
(p.Val213Leu)

c.634A>G 
(p.Met212Val

c.593G>A 
(p.Arg198His)

TT 正常风险

AA 正常风险

GG 正常风险

GG 正常风险

GG 正常风险

GG 正常风险

AA

AA

CC

CC

CC

CC

NA

AA

CC

NA

NA

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

不明

正常风险

正常风险

不明

不明

I 

I 

I

I

II

III

III 

I 

III 

II

III 

I 

III 

I

I

III 

I 

c.592C>T 
(p.Arg198Cys)

c.542A>T 
(p.Asp181Val)

c.517T>C 
(p.Phe133Leu)

c.493A>G 
(p.Asn165Asp)

c.487G>A 
(p.Gly163Ser)

c.466G>A 
(p.Glu156Lys)

c.383T>C 
(p.Leu128Pro)

c.376A>G 
(p.Asn126Asp)

c.317C>G 
(p.Ser106Cys

c.242G>A 
(p.Arg81His)

c.209A>G 
(p.Tyr70Cys)

c.208T>C 
(p.Tyr70His)

c.172G>A 
(p.Asp58Asn)

c.131C>G 
(p.Ala44Gly)

c.95A>G 
(p.His32Arg)

c.1003G>A 
(p.Ala335Thr)

GG 正常风险

TT 正常风险

AA 正常风险

TT 正常风险

CC 正常风险

CC 正常风险

AA

TT

GG

NA

NA

AA

CC

GG

TT

CC

正常风险

正常风险

正常风险

不明

不明

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

正常风险

II

III 

II

II

III

III

II 

I 

I 

III

II 

II 

III 

III

III

II 

健康风险

G6PD缺乏症
下表列出了您的 G6PD 变体，其 rs-id 来自于WHO（功能性）I、II 和 III 类。当携带这些类型的变体时仅男性处于危险之中。然而，由于可变和随机的 X 染色体失活，如果不测量 G6PD 活性，是无法确定杂
合女性是否有较高药物性溶血性贫血的风险。

您的基因型 您的结果标记 类性 您的基因型 您的结果标记 类性
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1113-1111-1111 122



携带者状态

沙勒瓦-沙格奈河流域常染
色体隐性痉挛性共济失调
(ARSACS)

沙勒瓦-沙格奈河流域常染
色体隐性痉挛性共济失调
(ARSACS)

沙勒瓦-沙格奈河流域常染色体隐性痉挛性共济失
调的症状是行动受到干扰而逐渐导致感觉和肌肉
控制能力的丧失。它是一种由SACS基因中的两
个变体儿导致的罕见的遗传性疾病。

您患ARSACS的风险还取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

原因

SACS的基因突变会导致ARSACS，该基因提供指令制造一种存在于大脑、皮肤细
胞、骨骼肌及胰腺被称为Sacsin的蛋白质，此蛋白质的具体功能还未知。异常的
Sacsin蛋白如何影响大脑和骨骼肌肉，并导致ARSACS症状的原因还尚不清楚。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中基因有两个变体。

症状

ARSACS通常在幼儿期（大约12-24个月、开始迈出第一步时）被诊断。它症状是
缺乏协足弓形和手畸形、运动失动失调口吃、远端肌肉消瘦和水平凝视眼球震颤。

�个变体在SACS基因中

1 II 非携带者 SACS 基因中A变体的缺失

您没有我们测试过的SACS变体
您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。
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携带者状态

Andermann 综合症Andermann 综合症

Andermann 综合症的特征是大脑左右两侧之间
没有连接的组织。它会导致异常发育、虚弱和感
官丧失。它是一种由SLC12A6基因中的两个变
体而导致的罕见遗传性疾病。

您患ACCPN的风险还取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式。几种基因与该疾病有关，包括SLC12A6。

症状

此疾病通常在婴儿期就会开始出现症状，其中包括：弱肌肉张力、反射消失、肌萎
缩、胼胝体可变程度的发育不全、轻至重度的智力和发育迟缓、以及精神问题，例
如妄想症、抑郁症、幻觉和自闭症。

原因

Andermann 综合症是由在SLC12A6基因中突变而导致的。SLC12A6基因负责制
造一种管理钾和氯穿过细胞膜被称为K-Cl共转运蛋白蛋白质。SLC12A6的基因突变
破坏了K-Cl共转运蛋白的功能，从而干负责转递运动和感官信号的神经及扰胼胝体
的发育。

� 1 NA

您没有我们测试过的SLC12A6变体

治疗

目前尚无治愈方法，但某些症状如神经病可以以治疗精神疾病的方式来治疗。

预后

预后不良。患者通常在20来岁就坐轮椅，在30来岁就死亡。

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SLC12A6基因中的C变体缺失产生无功能性缩短蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SLC12A6基因中
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携带者状态

常染色体隐性遗传多囊性肾
病变(ARPKD)
常染色体隐性遗传多囊性肾
病变(ARPKD)

常染色体隐性多囊性肾病(ARPKD)是一种遗传疾
病，其特征是肾脏和肝脏中囊肿群的积累，导致
肾脏、肝脏和肺部问题以及并发症，包括尿路感
染和高血压。它是由PKHD1基因中的两个变体而
导致的一种罕见的遗传性疾病。

您患ARPKD的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

症状

此疾病的症状和体征包括腹部不适、多尿、烦渴、高血压及腹部肿块。ARPKD的经
典表现是系统性高血压还有通常病患会在15岁前患上终末期肾病。在典型表现中，
少数ARPKD患者可以存活到成年并具有一定的肾脏功能；但是他们的肝脏功能会明
显恶化。

原因

ARPKD是一种由PKHD1基因突变所引起的常染色体隐性遗传疾病。PKHD1是一个
较大的基因，许多不同的PKHD1基因突变都有可能导致ARPKD。PKHD1基因负责
制造一种叫纤维囊蛋白的蛋白质，如果患者同时拥有两个PKHD1变体，维囊蛋白的
生产将会完全停止，这种情况通常是致命的。但是，多数的患者会至少拥有一个正
常的PKHD1基因以制造一些维囊蛋白。维囊蛋白在体内的确切作用和功能目前尚不
清楚。

� 1 GG

您没有我们测试过的PKHD1变体

治疗

鉴于目前尚无治愈方案，常染色体隐性隐性多囊肾疾病的治疗通常都只用来控制其
症状，其中包括：高血压药物、治疗疼痛的药物和（或）手术、感染抗生素、洗肾(
如果有肾脏衰竭)及严重的情况下的肾脏移植。

遗传方式

ARPKD是以常染色体隐性方式遗传，这意味着患者的PKHD1基因中有两个变体。
患者的父母只携带一个PKHD1基因变体，他们通常都不会显示该病的体征和症状。

诊断

超声检查是评估常染色体隐性遗传多囊性肾病变的主要方法，尤其是在围产期和新
生儿阶段。

2 II

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 PKHD1基因中的G至A变体替换产生缩短蛋白质

非携带者 PKHD1 基因中T变体的缺失

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PKHD1基因中
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携带者状态

β地中海贫血是一种以血红蛋白生产减少导致贫
血、疲劳与一些严重的并发症，包括骨异常和器
官损伤为特征的疾病。它是一种由HBB基因中的
两个变体而导致的遗。

您患β地中海贫血和相关血红蛋白病的风险也取决于其他因素，包括生
活方式，环境和本测试未涵盖的遗传变体。

原因

地中海贫血是因为制造血红蛋白（血红细胞中携带氧气的物质）细胞的基因突变所引
起的。与地中海贫血有关的基因突变是从父母传给孩子。地中海贫血会破坏血红蛋白
和健康血红细胞的正常生产最后导致贫血。贫血患者的血液没有足够的血红细胞携带
氧气到身体各个组织，这将导致患者疲劳。

遗传方式

重度及中度地中海贫血症是以常染色体隐性方式遗传，这意味着患者的HBB基因中有
两个变体。有时地中海贫血症的携带者也会有轻微贫血的症状。�

您没有我们测试过的HBB变体

β地中海贫血症和相关的血
红蛋白病
β地中海贫血症和相关的血
红蛋白病

症状

地中海贫血的体征和症状可能包括：疲劳、无力、皮肤苍白或发黄、面部骨骼畸形、
生长缓慢、腹部肿胀和尿色暗淡。地中海贫血的可能并发症包括：
•铁过载:地中海贫血患者可能由于疾病或频繁输血而导致体内的铁含量过高。过量
  铁质的积聚会导致心脏、肝脏和内分泌系统受损，其中包括产生激素且调节生理过
  程的腺体
•感染：地中海贫血患者尤其是已经切除脾脏的患者将面临更高的感染风险

在严重地中海贫血的情况下，可能发生以下并发症：
•骨畸形:地中海贫血可能致使骨髓扩张，从而导致骨骼变宽。这可能会导致骨骼结
  构异常，尤其是您的脸部和颅骨。骨髓扩张也使骨骼变薄和易碎，增加骨折的机会
•脾脏肿大:脾脏帮助身体抵抗感染和过滤不需要的物质，例如陈旧或受损的血细胞。
地中海贫血通常伴随着大量血红细胞的破坏，这会导致脾脏扩大，造成脾脏超出一
般负荷量。脾肿大会使贫血恶化，并缩短输血红细胞的寿命。如果脾脏变得太大，
医生可能会建议切除手术
•生长率降低：贫血会导致儿童的生长缓慢和导致青春期延迟
•心脏问题：充血性心力衰竭和心律失常都可能与严重的地中海贫血有关

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在HBB基因中
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携带者状态

β地中海贫血症和相关的血红蛋白病β地中海贫血症和相关的血红蛋白病

1 TT 非携带者

2 CC 非携带者

3 CC 非携带者

4 NA 非携带者

5 CC 非携带者

6 GG 非携带者

7 GG 非携带者

8 NA 非携带者

9 NA 非携带者

10 NA 非携带者

您的基因型 您的结果标记 解释

HBB基因中的T至C变体替换减少在生产红血球必不可少的
球蛋白β-球蛋白的生产量

HBB基因中的C至G变体替换产生变形β-球蛋白

HBB基因中的C至G变体替换减少在生产红血球必不可少的
球蛋白β-球蛋白的生产量

HBB基因中的A至G变体替换减少在生产红血球必不可少的
球蛋白β-球蛋白的生产量

HBB基因中的C至T变体替换减少在生产红血球必不可少的
球蛋白β-球蛋白的生产量

HBB基因中的G至A变体替换减少在生产红血球必不可少的
球蛋白β-球蛋白的生产量

HBB基因中的G至C变体替换减少在生产红血球必不可少的
球蛋白β-球蛋白的生产量

HBB基因中的C至T变体替换产生无功能性缩短蛋白质

HBB基因中的G至A变体替换产生无功能性缩短蛋白质

HBB基因中的C至T变体替换产生异常无法携带氧气的血红
蛋白
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携带者状态

布卢姆综合征布卢姆综合征
布鲁姆综合征是一种在阳光照射后皮肤敏感，导
致生长受损、癌症和感染风险增加的疾病。它是
一种由BLM基因中的两个变体突变而导致的罕见
遗传性疾病。

您患布卢姆综合征 的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

特征

布卢姆综合征的最突出的特征是患者体型小，这个症状在怀孕时期就非常明显。新
生儿出生时，喙到尾的长度、头围和出生体重通常低于普通婴孩。第二个常见的特
征是在年幼时因为阳光暴晒而导致的皮疹。

原因

BLM基因突变会造成功能性BLM蛋白的生产停止，最终导致布鲁姆综合征。在没
有BLM蛋白的情况下，细胞将无法修复由紫外线引起的DNA损伤，从而导致日照
敏感度增加。布鲁姆综合征患者的基因突变会导致细胞以不受控制的方式分裂，最
终导致癌症。

�
1 GG 非携带者 BLM 基因中的ATCTGA变体缺失与TAGATTC变体插入

您没有我们测试过的BLM变体

治疗

布鲁姆综合征没有具体的治疗方法。避免阳光照射和使用防晒霜可以帮助防止与光
敏性有关的皮肤变化。同时，专家建议尽量减少接触其他已知的环境诱变剂。

遗传模式
布鲁姆综合征是一种由父体和母体BLM基因突变而引起的常染色体隐性疾病。

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在BLM基因中
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携带者状态

天门冬氨酸酰基转移酶缺乏
症 (Canavan疾病)
天门冬氨酸酰基转移酶缺乏
症 (Canavan疾病)

天门冬氨酸酰基转移酶缺乏症是一种由大脑神经
细胞逐渐受损进而扰乱了大脑发送和接收信息为
特征的疾病。这是一种发生在ASPA基因中的两
个变体的罕见遗传性疾病。

您患Canavan疾病的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

症状

Canavan疾病最常见和最严重的类型的症状通常出现在婴儿出生后三至六个月之间
。在这之后，Canavan疾病会开始迅速的进展，典型病例包括智力残疾、失去先前
获得的运动技能、进食困难、异常肌张力、头部控制不佳和头部异常肿大。除此之
外，一些病患也会出现麻痹、失明或癫痫发作的症状。

原因

ASPA的基因突变会导致Canavan疾病。ASPA基因会为制造一种被称为天冬氨酸
酰化酶的酶提供指导。该酶负责分解一种存在于大脑神经元被称为N-亿酰-L-天冬氨
酸（NAA）的化合物。ASPA基因的异常功能会导致NAA在大脑内积累。大脑中过
量的NAA与Canavan疾病的体征和症状有关。

� 1 NA

您没有我们测试过的ASPA变体

治疗

目前医学上尚无可治愈Canavan疾病的方法，也没有标准的治疗方法。目前所提供
的治疗，多数都是辅助性治疗或者仅为了缓解此疾病带来的症状。物理疗法可能有
助于提高运动技能，而教育课程可能有助于提高沟通技能。癫痫发作可用抗癫痫药
治疗，当存在吞咽困难时，可通过胃造口术来维持足够的食物和水分摄入。

遗传方式

Canavan疾病是以常染色体隐性方式遗传，这意味着患者的ASPA基因中有两个变
体。患者的父母只携带一个ASPA基因变体，他们通常都不会显示该病的体征和症状
。

诊断

新生儿Canavan疾病的诊断取决于尿液中高浓度的N-乙酰天冬氨酸(NAA)。在轻度
或青少年的Canavan疾病中，NAA可能仅略微升高；因此，诊断取决于ASPA（编
码天冬氨酸酰化酶的基因）的分子基因检测。

2 AA

3 CC

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 ASPA 基因中的C/T至A变体替换

非携带者 ASPA 基因中的C/T至A变体替换

非携带者 ASPA 基因中的C/T至A变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在ASPA基因中
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携带者状态

1a型碳水化合缺乏醣蛋白
症候群(PMM2-CDG)
1a型碳水化合缺乏醣蛋白
症候群(PMM2-CDG)
1a型碳水化合缺乏醣蛋白症候群（PMM2-CDG
）是一种以神经系统功能障碍为特征的疾病。该
疾病影响身体的许多其他部位，导致发育迟缓、
肌肉无力和体重增长缓慢。这是一种由PMM2基
因中的两个突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患PMM2-CDG的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

症状

患有PMM2-CDG的个体通常在婴儿期出现体征和症状。受影响的婴儿可能有较弱的
肌肉张力、乳头内陷、脂肪分布异常、斜视、发育迟缓及无法如预期般的速度生长
和增加体重。患有PMM2-CDG的婴儿也经常有一个发育不全的小脑（脑部中协调运
动的部分）。

受影响的个体有时有独特的面部特征，包括高额头、三角脸、大耳朵和薄细的上唇
。患有PMM2-CDG的儿童可能有不良的肝功能测试结果、癫痫发作、心包积液以及
血液凝固障碍。约20％受影响的婴儿由于多器官衰竭而在生命的第一年无法存活。

� 1 GG

您没有我们测试过的PMM2变体
遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传病，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染色
体隐性遗传病患者的父母各自携带一个突变变体，他们通常不显示该病的体征和症
状。

原因

PMM2-CDG是由PMM2基因突变引起的。该基因提供指令制造一种称为磷酸二
(PMM2)的酶。PMM2酶参与一种称为糖基化的过程，该过程将糖分子(寡糖)组附着
在蛋白质上。糖基化可修饰蛋白质，使其能执行更广泛的功能。PMM2基因的突变
产生了异常及活性较低的PMM2酶，这会让许多器官及细胞组织产生异常糖基化蛋
白质，最终导致PMM2-CDG的体征和症状。

2 CC

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 PMM2基因中的G至A变体替换产生无功能性蛋白质

非携带者 PMM2基因中的C至A变体替换产生功能性欠佳蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PMM2基因中
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携带者状态

囊肿性纤维化囊肿性纤维化
囊肿性纤维化是一种以大量粘液堆积导致呼吸和
消化问题为特征的疾病。它是一种由CFTR基因突
变而导致的罕见遗传性疾病。

您患囊腫性纖維化的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

症状

囊肿性纤维化的体征和症状因疾病的严重程度而异。即使在同一人，随着时间的流
逝，症状可能会恶化或改善，有些人可能会等到青春期或成年才会出现症状。

通常在患者中，与囊肿性纤维化相关的浓稠粘液堵塞了携带空气进入和流出肺部的
管子，在这种情况下，患者有一些与呼吸道相关的症状，其中包括：持续咳嗽、产
生浓稠的粘液(痰)、喘息、呼吸困难、运动不耐症、反复肺部感染和鼻腔发炎或鼻塞
。

浓稠的粘液也可能阻塞将消化酶从胰腺带到小肠的输送管。没有这些消化酶，肠道
无法完全吸收食物中的营养。这将可能带来一些症状，例如：恶臭、大便油腻、体
重增长缓慢和生长不良、肠道阻塞（特别是在新生儿）和严重便秘。

�
您没有我们测试过的CFTR变体

并发症

呼吸系统并发症：气道受损、慢性感染、鼻瘜肉、咳血、气胸、呼吸衰竭和急性加
重。
消化系统并发症：营养不足、糖尿病、胆管阻塞、肠梗阻和远端肠梗阻综合征。

原因

在囊肿性纤维化中，基因突变改变调节运输盐分进出细胞的蛋白质。这导致浓稠粘
液在呼吸系统、消化系统和生殖系统中的形成以及汗水中盐分的增加。在有关基因
中可能有许多不同的突变，这些基因突变的类型与疾病的严重程度有关。孩子是需
要从父母那里继承各一个变体才会患上这种疾病。如果孩子仅继承一个基因突变，
他们将不会患上囊肿性纤维化（只是携带者），并有可能将此变体遗传去下一代。

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在CFTR基因中
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携带者状态

囊肿性纤维化囊肿性纤维化

23 DD 非携带者

24 CC 非携带者

25

13 GG 非携带者

14 CC 非携带者

15 NA 非携带者

16 GG 非携带者

17 GG 非携带者

18 II 非携带者

19 GG 非携带者

20 GG 非携带者

21 GG 非携带者

22 II 非携带者

11 GG 非携带者

12 CC 非携带者

1 II 非携带者

2 GG 非携带者

3 CC 非携带者

4 NA 非携带者

5 CC 非携带者

6 GG 非携带者

7 NA 非携带者

8 GG 非携带者

9 GG 非携带者

10 CC 非携带者

NA 非携带者

您的基因型 您的结果标记 解释 您的基因型 您的结果标记 解释

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的G至C变体替换

CFTR基因中的C至T变体替换

CFTR基因中的CTT变体缺失

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的C至T变体替换

CFTR基因中的G至A/C变体替换

CFTR基因中的C至G变体替换

CFTR基因中的G至T变体替换

CFTR基因中的G至T变体替换

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的C至T变体替换 CFTR基因中的T变体插入

CFTR基因中的C至T变体替换

CFTR基因中的C至G变体替换

CFTR基因中的TT变体缺失

CFTR基因中的G至T变体替换

CFTR基因中的G至T变体替换

CFTR基因中的T变体缺失

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的G至A变体替换

CFTR基因中的C变体缺失

CFTR基因中的G至A变体替换
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携带者状态

D-双功能蛋白缺乏症
(DBPD)
D-双功能蛋白缺乏症
(DBPD)
D-双功能蛋白缺乏症（DBPD）是一种以神经系
统功能恶化导致异常肌张力、发育障碍、癫痫发
作和早期死亡的疾病。它是一种由HSD17B4基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患D-双功能蛋白缺乏症的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环
境和本测试未涵盖的基因变体。

原因

导致D-双功能蛋白缺乏症的HSD17B4基因突变会影响该蛋白质的其一或唯两项功
能；然而，基因突变似乎并不影响其严重性或特征。这种蛋白质的酶活性受损会阻
止D-双功能蛋白有效分解脂肪酸，因此造成脂肪酸在体内积累。目前，脂肪酸积累
是如何导致D-双功能蛋白缺乏而造成特定神经和非神经特征与症状的原因还尚不清
楚。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

患有D-双功能蛋白缺乏症的患者可能有较异常的面部特征，包括高前额、眶距增宽
、鼻子和嘴之间的距离增加和上顎窄而高拱。受影响的婴儿颅骨之间可能有异常大
的空隙（腦囟）。通常约有一半的患病者会有肝肿大现象。

� 1 AA

您没有我们测试过的HSD17B4变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 HSD17B4基因中的A至T变体替换产生不稳定和错误折叠蛋
白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在HSD17B4基因中
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携带者状态

二氢脂酰胺脱氢酶缺乏症
(DLD缺乏症)
二氢脂酰胺脱氢酶缺乏症
(DLD缺乏症)
二氢脂酰胺脱氢酶缺乏症（DLD缺乏症）的特征
是组织中积累乳酸、导致肌肉张力下降和大脑损
伤发病进而导致危及生命的肝病。它是一种由
DLD基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患DLD缺乏症的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测
试未涵盖的基因变体。

原因

DLD基因的突变损害DLD酶的功能，从而阻止三种酶复合物正常操作。通常被分解
的分子及其副产品在体内积聚，进而破坏组织并导致乳酸中毒和其他化学物质失衡
。除此之外，细胞的能量产生亦会减少。在这当中，大脑最容易受到分子积累和细
胞能量缺乏的影响，间接导致与DLD缺乏症相关的神经问题。肝脏问题也可能与细
胞能量减少有关。不同的受损程度均可以导致此疾病特征的变异性。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中基因的两个拷贝都有突变。
具有常染色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变基因的拷贝，但通常不显示
该病的体征和症状。

症状

发烧、受伤或其他身体应激都有可能触发DLD缺乏症的体征和症状。受影响的个体
通常在发作之前并无症状。由于此疾病的发作程度严重，许多患有此病的婴儿在生
命的最初几年中都无法存活。可以存活至幼儿期的患者通常面临延迟成长和神经系
统问题，其中包括智力残疾、肌肉僵硬(痉挛)、运动的协调不良(共济失调)和癫痫发
作。

� 1 GG

您没有我们测试过的DLD变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 DLD 基因中的G至T变体替换产生活性较低的酶

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在DLD基因中
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携带者状态

家族性自主神经紊乱家族性自主神经紊乱

家族性自主神经紊乱是一种以神经系统不同部位
的某些神经细胞功能障碍为特征的疾病，例如行
动、感官和非自主行为，其影响可包括呼吸及消
化系统。它是一种由ELP1基因突变而导致的罕见
遗传性疾病。

您患家族性自主神经紊乱的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环
境和本测试未涵盖的基因变体。

原因

ELP1基因的突变会导致家族性自主神经紊乱。ELP1基因提供制造存在于全身各种
细胞（包括脑细胞）中的一种蛋白质指令。几乎所有患者体内都有两个相同拷贝的
ELP1基因突变。这种突变会破坏ELP1基因制作ELP1蛋白生产的蓝图与信息，从而
减少正常ELP1的生产。然而，这种突变的运作不一致，有些细胞产生正常量的蛋白
质；而其他细胞（尤其是脑细胞)产量却很低。脑细胞中的关键活动可能因为少量或
缺乏ELP1蛋白质的而中断，导致疾病的体征和症状。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

与这种疾病有关的问题最初出现在婴儿期。早期症状包括肌肉张力减退、难以进食
、发育成长不良、缺乏眼泪、肺部频繁感染以及难以维持体温。患家族性自主神经
紊乱的婴儿和年幼儿童可能会长时间屏住呼吸,因此导致皮肤或嘴唇发紫 (俗称紫绀)
或昏厥。这种屏气行为通常在会在大约六岁时停止。至于其他发育的关键阶段，例
如步行和讲话，患者通常通常会出现延迟发育的现象。然而，一些受影响的人可能
会没有发育迟缓的迹象。

� 1 AA

您没有我们测试过的IKBKAP变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 ELP1基因中的A至G变体替换产生变形的酶

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在IKBKAP基因中
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携带者状态

家族性高胰岛素血症
(ABCC8相关)
家族性高胰岛素血症
(ABCC8相关)

家族性高胰岛素血症（ABCC8相关）是一种以胰
岛素水平升高造成低血糖进而导致精力不足、癫
痫发作的疾病。如果不及时治疗，该疾病会引起
严重如大脑损伤的并发症。它是一种由ABCC8基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患家族性高胰岛素血症(ABCC8相关)的风险也取决于其他因素，包括
生活方式、环境和本测试未涵盖的基因变体。

症状

患者经常面临低血糖的问题。在婴儿期或年幼的病患中，与此疾病有关的状况包括
精力不足、嗜睡及难以进食。反复出现低血糖发作会增加严重并发症如呼吸困难、
癫痫发作、智能障礙、视力丧失、大脑损伤和昏迷的风险。

� 1 II

您没有我们测试过的ABCC8变体

遗传模式

先天性高胰岛素血症可具有不同的遗传模式，通常取决于疾病类型。最普遍的模式
是当胰腺中的所有β细胞分泌过多的胰岛素，此模式被称为弥漫性类型。另一方面
，局灶性类型是指仅部分β细胞过度分泌胰岛素。家族性高胰岛素血症属常染色体
隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染色体隐性遗传病的
患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征和症状。

原因

先天性高胰岛素血症是由调节胰岛素释放(分泌)的基因突变引起的，胰岛素是由胰腺
中的β细胞产生的。胰岛素通过将葡萄糖输送到细胞中作为能量来清除血液中的过
多糖分(以葡萄糖的形式)。至少9个基因突变被发现引起先天性高胰岛素。ABCC8
基因突变是此疾病最常见的原因，占大约40％的受影响人士。

2 CC

3 AA

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 ABCC8基因中的GAA缺失产生一种功能受损蛋白质

非携带者 ABCC8基因中的G至A变体替换产生一种功能受损蛋白质

非携带者 ABCC8基因中的T至A变体替换产生无功能性蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在ABCC8基因中
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携带者状态

家族性地中海热(FMF)家族性地中海热(FMF)
家族性地中海热（FMF）是一种以频发发烧、腹
部、胸部和关节疼痛为特征的疾病，如果不及时
治疗，会触发特别是在肾脏中的蛋白质堆积，进
而可能导致肾衰竭。它是一种由MEFV基因突变
而导致的罕见遗传性疾病。

您患FMF的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试未涵
盖的基因变体。

症状

家族性地中海热的体征和症状通常在儿童时期开始。发作期通常会维持一至三天，
而关节炎发作可能持续数周或数月。一些家族性地中海热的症状包括：
•发烧
•腹部疼痛
•胸口疼痛
•关节疼痛及肿胀
•腿部尤其是膝盖以下出现红疹
•肌肉酸痛
•阴囊肿胀
•在症状爆发期之间可能会感到正常。无症状期可以从几天持续至几年

� 1 NA

您没有我们测试过的MEFV变体

诊断

诊断是根据典型发作的历史，特别是在FMF相当普遍的族裔群体。发作期间患者出
现急性期反应，同时具有高C反应蛋白水平、白细胞和其他发炎性指标计数。对于长
期患者，监测肾功能与预测慢性肾衰竭也是至关重要。

遗传模式

家族性地中海热属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。
具有常染色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任
何的体征和症状。

原因

诊断是根据典型发作的历史，特别是在FMF相当普遍的族裔群体。发作期间患者出
现急性期反应，同时具有高C反应蛋白水平、白细胞和其他发炎性指标计数。对于长
期患者，监测肾功能与预测慢性肾衰竭也是至关重要。

2 AA

3 CC

您的基因型标记 解释您的结果

非携带者 MEFV基因中的A至G变体替换

非携带者 MEFV基因中的A至G变体替换

非携带者 MEFV基因中的A至G变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在FMF基因中
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携带者状态

C类范科尼贫血症C类范科尼贫血症

C类范科尼贫血症是一种由于骨髓功能受损减少血
细胞的生产，进而导致先天缺陷和某些感染和癌
症风险增加的疾病。它是一种由FANCC基因突变
而导致的罕见遗传性疾病。

您患C 类范科尼贫血症的风险也取决于其他因素，包括生活方式、
变体。

症状

超过一半的范科尼贫血患者身体有异常。这些异常包括皮肤上比周围区域更暗的扁平
斑块，例如不规律浅色的皮肤(色素过少)或咖啡牛奶色的斑块。

范科尼贫血的其他可能症状包括拇指或前臂畸形和其他骨骼问题，包括身材矮小、肾
脏畸形和其他尿道缺陷、胃肠道异常、心脏缺陷、眼睛异常，例如小或形状异常、耳
朵畸形和听力损失。

原因

80至90%的C类范科尼贫血症是由FANCA、FANCC和FANCG三个基因里的突变所
引起的。这些基因对一种对DNA修复很重要被称为FA通路的细胞过程来提供制造指
示。这些基因突变会导致FA通路成分失效及细胞过程被破坏。在这种情况下，受损
的DNA将会被修复最终导致异常细胞死亡或失控的细胞生长。

� 1 NA

您没有我们测试过的FANCC变体

诊断

至少15种基因突变可导致范科尼贫血。这些基因产生的蛋白质参与一种称为FA通路
的细胞过程。当DNA复制过程因DNA损伤而受阻时，FA通路将被激活。FA通路将
某些蛋白质发送到受损区域，从而触发DNA复制来进行DNA修复。当这些蛋白质因
为基因突变而被影响，DNA修复也将会受影响。

2 GG

3 II

遗传模式

红血球的过低（贫血）、过低白血球而造成的频密感染及血小板减少症会导致患者感
到极度疲劳。范科尼贫血症患者可能还会发展成一种免疫细胞无法正常发育被称为骨
髓增生异常综合症的疾病。

您的基因型标记 解释您的结果

非携带者 FANCC基因中的T至A变体替换

非携带者 FANCC基因中的G至A变体替换生产不能到达细胞内正确位
置的缩短蛋白质

非携带者 FANCC基因中的C变体缺失产生功能性欠佳的缩短蛋白质，
该蛋白质对修复受损的DNA直观重要

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在FANCC基因中
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携带者状态

GRACILE综合征GRACILE综合征
GRACILE综合征是一种以铁堆积、肝脏中的胆汁
减少、过量尿液氨基酸和体内的乳酸，导致出生
前成长受损、肝损害、甚至婴儿期死亡的疾病。
它是一种由BCS1L基因突变而导致的罕见遗传性
疾病。

您患纤细综合征的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测
试未涵盖的基因变体。

遗传模式

GRACILE综合征是以常染色体隐性方式遗传，这意味着患者的BCS1L基因中有两
个变体。患者的父母只携带一个BCS1L基因变体，他们通常都不会显示该病的体
征和症状。

症状

GRACILE综合征患者通常在出生前的就有发育缓慢的现象。受影响的新生儿的个
子会比平均水平较小，并且无法如预期的速度生长和增加体重。纤细综合征的其中
一个特征是极可能是在出生前铁就开始堆积在肝脏中的铁过量。在出生后，铁水平
可能开始改善但是还是可能偏高。患有GRACILE综合征的婴儿会在体内积累一种
称为乳酸的化学物质，他们也可能患有肾脏问题，导致尿液中的氨基酸分子过多。
这些婴儿也可能患有导致生产和释放消化液的能力下降的胆汁淤积症，在出生头几
个月里，病患通常会因为胆汁积累而出现不可逆转肝硬化。

� 1 AA

您没有我们测试过的BCS1L变体

原因

GRACILE综合征是由BCS1L基因突变引起的。这种基因产生的蛋白质存在于称为
线粒体的细胞结构中，这种结构将食物的能量转化为细胞可以使用的形式。在线粒
体中，BCS1L蛋白在氧化磷酸化中起作用，这是一个多步骤细胞获取大部分能量
的过程。BCS1L蛋白对于形成一组称为复方III的BCS1L蛋白（参与氧化磷酸化的
几种蛋白质复合物之一）的蛋白质至关重要。

GRACILE综合征所涉及的基因变化改变了BCS1L蛋白，这异常蛋白比正常蛋白质
分解得更快。剩余的少量蛋白质会在肝脏和肾脏中形成一些含量非常低的完整复合
物III，这将造成患者器官中的复合物III活性和氧化磷酸化减少最后导致能量不足还
有器官受损，最后导致GRACILE综合征的病发。目前BCS1L基因突变而导致患者
铁质堆积的原因还不明。

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 BCS1L基因中的A至G变体替换产生迅速分解的变形蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在BCS1L基因中
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携带者状态

高雪氏症1型高雪氏症1型
高雪氏症1型是一种细胞内脂肪底物转变的毒物逐
渐堆积导致骨骼异常、肝脏和脾脏肿大的疾病。
不像高雪氏症2及3型，高雪氏症1型通常不会牵
涉到中央神经系统里的头脑及脊椎。它是一种由
GBA基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患高雪氏症1型的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

症状

此病从童年到成年随时都可能出现症状而且特征与轻重不一。主要的体征和症状包
括肝脾肿大、红血球过低导致的贫血、因血小板减少而导致容易淤青、肺部疾病和
骨骼异常，例如骨痛、骨折和关节炎。

� 1 TT

您没有我们测试过的GBA变体

原因

GBA基因突变导致高雪氏症。GBA基因提供用于制造一种称为β-葡萄糖脑苷脂酶的
指令，这种酶将一种称为葡糖脑苷脂的物质分解成葡萄糖和更简单的脂肪分子。
GBA的基因突变大大降低甚至消除了β-葡萄糖脑苷脂酶的活动性。没有足够的酶，
葡糖脑苷脂及相关物质可在细胞内累积而产生毒素。这些物质的异常积累和储存会
损坏组织和器官，导致高雪氏病的特征发作。

2 NA

3 CC

遗传模式

此病从童年到成年随时都可能出现症状而且特征与轻重不一。主要的体征和症状包
括肝脾肿大、红血球过低导致的贫血、因血小板减少而导致容易淤青、肺部疾病和
骨骼异常，例如骨痛、骨折和关节炎。

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 GBA基因中的T至C变体替换产生一种活性较低的酶

非携带者 GBA基因中的C变体插入产生无功能性缩短蛋白质

非携带者 GBA基因中的C至A变体替换产生一种活性较低的酶

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在GBA基因中
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携带者状态

1a型糖原存储疾病
(GSDIa)
1a型糖原存储疾病
(GSDIa)
1a型糖原存储疾病（GSDIa）是一种遗传性疾病
，其特征是肝脏和肾脏中积累着一种储存形式中
的复杂糖类，导致低血糖、肝肾功能受损和生长
受损。它是一种由G6PC基因突变而导致的罕见
遗传性疾病。

您患GSDIa的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试未
涵盖的基因变体。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

此疾病的症状通常在3到4个月大的婴儿开始出现，受影响的婴儿可能会有低血糖而
导致癫痫发作。他们体内可能积聚乳酸（乳酸中毒）、血液含大量的尿酸（高尿酸
血症），以及患上高脂血症。随着年龄的增长，患有GSDI的儿童双臂和双腿会变得
细瘦及身材矮小。此外，肝脏肿大可能造成腹部突出的现象。患者的肾脏也可能肿
大，受影响的人也可能出现腹泻和黄瘤。

� 1 CC

您没有我们测试过的G6PC变体

原因

G6PC基因突变导致GSDIa。G6PC和SLC37A4基因产生的蛋白质一起分解一种叫
做葡萄糖6磷酸盐的糖分子，产生简单的葡萄糖（身体细胞的主要能量来源）。
G6PC和SLC37A4基因突变阻止了葡萄糖6-酸盐的有效分解，未分解为葡萄糖的
葡萄糖6-磷酸盐被转化为糖原和脂肪储存在细胞中，过多的糖原和脂肪是对身体具
有毒性的。这些毒物的积聚将损害全身的器官和组织，特别是肝脏和肾脏，导致
GSDI的症状发作。

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 G6PC基因中的C至T变体替换产生一种活性较低的酶

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在G6PC基因中
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携带者状态

1b型糖原存储疾病
(GSDIb)
1b型糖原存储疾病
(GSDIb)
1b型糖原存储疾病（GSDIb）是一种遗传性疾病
，其特征是肝脏和肾脏中积累着一种储存形式中
的复杂糖类、白细胞短缺，导致低血糖、肝肾功
能受损和频繁细菌感染。它是一种由SLC37A4基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患GSDIb的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试未
涵盖的基因变体。

症状

许多患有GSDIb的病患会有中性粒细胞（一种白血球）减少症，使他们更容易得到
复发式的细菌感染，此症状通常会在1岁时显现。许多受影响的人也会有肠道壁炎症
。除此之外，GSDIb患者可能有会有口腔问题，包括蛀牙、牙龈发炎牙龈炎、慢性
牙龈疾病、牙齿发育异常和口腔溃疡。这些中性粒细胞减少症和口腔问题仅会出现
于GSDIb患者，通常会影响GSDIa的患者。

� 1 II

您没有我们测试过的SLC37A4变体

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

原因

SLC37A4基因突变导致GSDIb。G6PC基因突变导致GSDIb。G6PC和SLC37A4
基因产生的蛋白质一起分解一种叫做葡萄糖6磷酸盐的糖分子，产生简单的葡萄糖，
这是身体大多数细胞的主要能量来源。G6PC和SLC37A4基因突变阻止了葡萄糖6-
酸盐的有效分解。未分解为葡萄糖的葡萄糖6-磷酸盐被转化为糖原和脂肪储存在细
胞中。储存在细胞内过多的糖原和脂肪具毒性。这些毒物的积聚损害全身的器官和
组织，特别是肝脏和肾脏，导致GSDI的体征和症状。

2 AA

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SLC37A4基因中的AG变体缺失产生一种功能受损缩短蛋白
质

非携带者 SLC37A4基因中的A至G变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SLC37A4基因中
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携带者状态

遗传性果糖不耐症遗传性果糖不耐症

遗传性果糖不耐症是一种进食果糖后无法消化果
糖（水果中的单糖），导致低血糖、胃痛和呕吐
的症状。它是一种由ALDOB基因突变而导致的罕
见遗传性疾病。

您患遗传性果糖不耐症的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境
和本测试未涵盖的基因变体。

症状

遗传性果糖不耐症患者在摄取果糖后可能出現恶心、腹胀、腹痛、腹泻、呕吐和低
血糖的症状。受影响的婴儿通常无法如预期的速度生长和增加体重。患者反复摄取
含果糖的食物可导致肝脏和肾脏损伤，肝脏损伤可能也会导致皮肤和巩膜发黄、肝
脏肿大和肝硬化。如果持续接触果糖也可能导致癫痫发作、昏迷，并最终导致肝肾
衰竭而造成死亡。由于摄入果糖出现的症状严重，大多数遗传性果糖耐症患者完全
无法摄取水果、果汁和其他含有果糖的食物。

� 1 GG

您没有我们测试过的ALDOB变体

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

原因

遗传性果糖不耐症是由ALDOB基因突变而导致的。该基因提供指令制造一种主要存
在肝脏中被称为醛缩酶B的酶，这种酶对于果糖代谢非常重要。醛缩酶B负责果糖代
谢的第二步，分解分子果糖-1-磷酸盐成甘油醛和磷酸二羟丙酮，此基因突变将严重
影响果糖代谢。

2 GG

3 NA

您的基因型 您的结果标记 解释

ALDOB基因中的G至T变体替换

ALDOB基因中的G至C变体替换产生一种不稳定并且活性较
低的酶

ALDOB基因中的TTTG缺失产生一种功能受损缩短蛋白质

非携带者

非携带者

非携带者

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在ALDOB基因中
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携带者状态

表皮松解交界赫利茨类型
(LAMB3相关)
表皮松解交界赫利茨类型
(LAMB3相关)
LAMB3相关的表皮松解交界赫利茨类型的病症
是皮肤、口腔和消化道层的粘液严重受损和起泡
，这有可能导致婴儿期的早期死亡。它是一种由
LAMB3基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患表皮松解交界赫利茨类型LAMB3相关)的风险也取决于其他因素，
包括生活方式、环境和本测试未涵盖的基因变体。

症状

LAMB3相关的表皮松解交界赫利茨类型患者缺乏层粘连皮肤的功能，面对任何创伤
或者甚至轻微事件如室温升高时，会出现大且充满液体的水泡。在皮肤擦伤和磨损
后，患者更容易受得到感染。一种有红色柔软湿润颠簸（肉芽组织）的皮肤可常见
于患者的鼻子、嘴巴、耳朵、手指和脚趾周围以及容易产生摩擦的区域，例如臀部
和脑后。此组织容易出血，并可能导致出血的部位液体流失。患此疾病的婴儿和儿
童经常出现嘶哑的哭声、咳嗽和其他呼吸问题。他们比较容易发烧，通常会失去手
与脚指甲，并且有不良的齿形。他们也可能有异常的尿道和膀胱，从而而导致尿道
感染和肾功能衰竭。

� 1 GG

您没有我们测试过的LAMB3变体

治疗

即便有最好的护理，LAMB3相关表皮松解交界赫利茨类型患者最终有很大的可能会
丧命。除了尽可能保护孩子免受皮肤损伤外，没有其他成功的治疗方法。怀有此疾
病婴孩的母亲通常会被建议剖腹生产，以避免婴孩出生时发生皮肤创伤。

原因

大约70%的表皮松解交界赫利茨类型都与LAMB3的基因突变有关。LAMB3基因会
为制造一种被称为层粘蛋白质中的其中一部分提供指导。该蛋白会透过帮助皮肤表
层附着在其它皮肤层数以增强和稳定皮肤。

遗传模式

此情况是以常染色体隐性方式遗传，这意味着患者的LAMB3基因中有两个变体。患
者的父母只携带一个LAMB3基因变体，他们通常都不会显示该病的体征和症状。

2 GG

3 GG

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 LAMB3基因中的G至A变体替换不能正常产生蛋白质

非携带者 LAMB3基因中的G至A变体替换

非携带者 LAMB3基因中的G至A变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在LAMB3基因中
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携带者状态

法国-加拿大型亚急性坏死性脑脊髓病（LSFC）
的特征是乳酸的积累导致了肝组织的损伤和体重
增加缓慢。它是一种由LRPPRC基因突变而导致
的罕见遗传性疾病。

您患LSFC的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试未
涵盖的基因变体。

原因

LRPPRC的基因突变会导致LSFC。LRPPRC基因会为制造一种被称为富含亮氨酸
的PPR基序蛋白的蛋白质提供指导。该蛋白质控制细胞产生能量所必需的一种称为
复合物IV（COX）的酶的水平。LRPPRC的基因突变会导致此酶无法适当的调节
COX的水平，从而导致此疾病的体征和症状。

遗传模式

亚急性坏死性脑脊髓病可具有不同的遗传模式。此情况最常属常染色体隐性遗传模
式，这意味着每个细胞中基因的两个变体。此情况适用于大多数与核DNA的基因相
关的亚急性坏死性脑脊髓病。患有常染色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突
变基因的变体，但通常不会显示该病的体征和症状。

症状

婴儿期间出现的亚急性坏死性脑脊髓病症状通常是会干扰进食的呕吐、腹泻和吞咽
功能障碍。这些问题通常导致婴儿无法如预期的速度生长和增加体重。严重的肌肉
和运动问题也是一种常见的症状，受影响的人可能会出现肌张力减退、不自主的肌
肉收缩以及面临运动和平衡协调不良的问题。患者也常会失去知觉和四肢无力，造
成运动困难。

� 1 GG

您没有我们测试过的LRPPRC变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 LRPPRC基因中的G至A变体替换产生无法进入细胞内适当
位置及功能受损的蛋白质

法国-加拿大型亚急性坏死
性脑脊髓病(LSFC)
法国-加拿大型亚急性坏死
性脑脊髓病(LSFC)

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在LRPPRC基因中
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携带者状态

2D型肢带型肌营养不良症
(LGMD2D)
2D型肢带型肌营养不良症
(LGMD2D)
2D型肢带型肌营养不良症（LGMD2D）是由骨
骼肌尤其是臀部和肩膀周围的骨骼肌退化所引起
的疾病。在大多数的情况下，这种疾病是在儿童
时期被诊断出来的，这时病患会开始遇到如走路
、爬楼梯及从坐姿上站起来的问题。LGMD2D不
会影响患者的智力或心理功能，而且很少会造成
心肌削弱。它是一种由SGCA基因突变而导致的
罕见遗传性疾病。

您患LGMD2D的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

原因

大约三分十一的病患有SGCA的基因突变，这些基因突变会造成原本构件肌糖蛋白
质的氨基酸被其它的氨基酸取代。其它的SGCA突变也有可能出现在一些特定的人
群或种族。SGCA基因突变不止阻止了肌糖蛋白复合物的形成，它还可以导致肌营
养不良蛋白复合物的形成。这些不良的复合物会降低肌肉纤维的强度和弹性，并导
致此疾病的体征和症状。

遗传模式

肢带型肌营养不良症可具有不同的遗传模式。普遍类型属常染色体隐性遗传模式，
这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染色体隐性遗传病的患者父母各自携
带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征和症状。

症状

肢带型肌营养不良症严重程度、发作年龄和特征及在不同形态之间各不相同。体征
和症状可以首次出现在任何年龄段，并且通常会随着时间而恶化或保持轻微症状。
在肢带型肌营养不良的早期阶段，受影响的个体可能会出现异常的行走步态，例如
蹒跚或踮腳行走，也可能会有奔跑困难。由于大腿肌肉薄弱，蹲着时患者可能需要
用胳膊将自己抬起。随着病情的发展，肢带型肌营养不良症患者可能最终需要轮椅
的辅助来行动。

� 1 CC

您没有我们测试过的SGCA变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SGCA基因中的C至T变体替换产生无法进入细胞内适当位置
的异常蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SGCA基因中
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携带者状态

2E型肢带型肌营养不良症
(LGMD2E)
2E型肢带型肌营养不良症
(LGMD2E)
2E型肢带型肌营养不良症（LGMD2E）是由骨骼
肌尤其是臀部和肩膀周围的骨骼肌退化所引起的
疾病。在大多数的情况下，这种疾病是在儿童时
期被诊断出来的，这时病患会开始遇到如走路、
爬楼梯及从坐姿上站起来的问题。然而，一些轻
微的病例可能要直到成年才会变得比较明显。除
此之外，患者可能会有较弱的心肌，因此患者应
进行心脏功能监测。它是一种由SGCA基因突变
而导致的罕见遗传性疾病。

您患LGMD2E的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

原因

SGCB的基因突变会导致LGMD2E。SGCB基因会为制造一种存在于肌肉组织中被
被称为肌糖蛋白复合物的蛋白质提供指导。此蛋白质可以帮助增强及保护肌肉纤维
。SGCB的基因突变会阻止蛋白质复合物的正常运作，从而引起LGMD2E的体征和
症状。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

肢带型肌营养不良症严重程度、发作年龄和特征及在不同形态之间各不相同。体征
和症状可以首次出现在任何年龄段，并且通常会随着时间而恶化或保持轻微症状。
在肢带型肌营养不良的早期阶段，受影响的个体可能会出现异常的行走步态，例如
蹒跚或踮腳行走，也可能会有奔跑困难。由于大腿肌肉薄弱，蹲着时患者可能需要
用胳膊将自己抬起。随着病情的发展，肢带型肌营养不良症患者可能最终需要轮椅
的辅助来行动。

�
1 GG

您没有我们测试过的SGCB变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SGCB基因中的G至C变体替换产生功能欠佳的蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SGCB基因中

1113-1111-1111 147



携带者状态

2I型肢带型肌营养不良症
(LGMD2I)
2I型肢带型肌营养不良症
(LGMD2I)
2I型肢带型肌营养不良症（LGMD2I）一组导致
手脚肌肉虚弱及萎缩的情况。那些最靠近身体部
位例如上臂和大腿的近端肌肉通常最容易受到此
疾病影响。此疾病的症状和体征包括跑及步行困
难通常会在儿童玩起大约11岁时发展，这些症状
会随着年龄逐渐恶化。患者在发病后大约23至26
年通常需要依靠轮椅来帮助行动。它是一种由
FKRP基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患LGMD2I的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

原因

LGMD2I是由FKRP基因突变引起的。FKRP基因包含制造一种在肌肉组织中含量特
别高的蛋白质的说明。其功能尚不完全清楚，但据信它涉及稳定和保护肌肉纤维。

遗传模式

LGMD2I属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常
染色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体
征和症状。

症状

肢带型肌营养不良症严重程度、发作年龄和特征及在不同形态之间各不相同。体征
和症状可以首次出现在任何年龄段，并且通常会随着时间而恶化或保持轻微症状。
在肢带型肌营养不良的早期阶段，受影响的个体可能会出现异常的行走步态，例如
蹒跚或踮腳行走，也可能会有奔跑困难。由于大腿肌肉薄弱，蹲着时患者可能需要
用胳膊将自己抬起。随着病情的发展，肢带型肌营养不良症患者可能最终需要轮椅
的辅助来行动。

� 1 CC

您没有我们测试过的FKRP变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 FKRP基因中的C至A变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SGCB基因中
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携带者状态

中链酰基辅酶A脱氢酶
缺乏症
中链酰基辅酶A脱氢酶
缺乏症

中链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（MCAD缺乏症）
是一种身体无法将脂肪转化为能量的疾病，特别
是在禁食期间或承受压力下导致低血糖和缺乏能
量时。它是一种由ACADM基因突变而导致的罕
见遗传性疾病。

您患MCAD缺乏的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测
试未涵盖的基因变体。.

症状

MCAD缺乏症的症状通常出现在婴儿或幼儿期，它们包括呕吐、精力不足、嗜睡和
低血糖。此疾病在极少数的情况下会到了到成年才被诊断出来，MCAD 缺乏症患者
容易患有严重的并发症风险，如癫痫发作、呼吸困难、肝脏问题、大脑损伤、昏迷和
突然死亡。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染色
体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征和症
状。

原因

ACADM基因突变导致MCAD缺乏。该基因提供指令制造一种称为中链酰基辅酶A脱
氢酶的酶来代谢一组称为中链脂肪酸的脂肪。这些脂肪酸存在于食物和人体的脂肪组
织中而且是心脏和肌肉的主要能量来源。禁食期间，脂肪酸也是肝脏和其他组织的重
要能量来源。

�
1 TT

2 AA

3 CC

4 CC

您没有我们测试过的ACADM变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 ACADM基因中的T至C变体替换

非携带者 ACADM基因中的A至G变体替换

非携带者 ACADM基因中的C至T变体替换

非携带者 ACADM基因中的C至T变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

携带者状态

个变体在ACADM基因中
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携带者状态

1B型枫糖浆尿病1B型枫糖浆尿病

1B型枫糖浆尿病（MSUD1B）的特征是无法消
化体内的某些氨基酸导致生长受损和喂食不良和
尿液具有独特的甜味。它是一种由BCKDHB基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患1B型枫糖浆尿病的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和
本测试未涵盖的基因变体。

原因

BCKDHA、BCKDHB和DBT的基因突变可引起枫糖浆尿病。这三个种基因提供指
令制造复合物的部分蛋白质。此蛋白质复合物对分解氨基酸亮氨酸、异亮氨酸、缬
氨酸是不可或缺的。这些氨基酸通常存在于富含蛋白质的食物中，如牛奶、肉类和
鸡蛋。这些物质的累积是对大脑及其它器官有害的，它将会导致与枫糖浆尿病有关
的严重健康问题。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

枫糖浆尿病通常依据其体征和症状模式进行分类。此疾病最常见也是最严重的类型
通常在出生后不久后即会出現症状。

在几天之内，婴儿将表现出不良的喂养、呕吐和烦躁等现象。其它的状况如精力不
足、体重减轻、癫痫发作、紧绷的弓形姿势、肌肉僵硬与瘫软交替及大脑肿胀将会
慢慢出现。如果不及时治疗，患者可能会在7至10天内发生危及生命的昏迷或呼吸
衰竭，大多数患者会在几个月内死亡。

此疾病在经过治疗后可能均可导致脑部损伤。病患在疾病、感染及手术后会有其它
特别高的风险。如果此疾病在婴儿或儿童期才出现，症状将比较轻微，但如果不加
以治疗，仍有可能会导致发育延迟和其他的健康问题。

� 1 GG

2 NA

您没有我们测试过的BCKDHB变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 BCKDHB基因中的G至C变体替换

非携带者 BCKDHB基因中的G至A变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在BCKDHB基因中

1113-1111-1111 150



携带者状态

IV型粘脂贮积病IV型粘脂贮积病

IV型粘脂贮积病的特征是无法消化和回收物质，导
致儿童发育迟缓并逐渐失去视力。它是一种由
MCOLN1基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患IV 型粘脂贮积病的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和
本测试未涵盖的基因变体。

原因

IV型粘脂贮积病是由MCOLN1基因突变而导致的 。该基因提供指令制造一种位于溶
酶体和内体的膜（细胞内消化和回收物质的隔间）中被称为黏脂蛋白1的蛋白质。尽
管其功还没完全被明白，黏脂蛋白1在溶酶体和内体之间传输脂和蛋白质起着一定的
作用。黏脂蛋白1似乎也对大脑和视网膜的发育与功能维持很重要。此外，这种蛋白
质可能对胃中产生消化酸的细胞的正常运转也至关重要。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

大约95％的患者病情将会非常严重。典型的IV型粘脂贮积病患者的智力和运动技能
包括坐、站、走、抓物体和写作都会有发育迟缓。

患者通常在出生的第一年就会明显的运动迟缓，其程度为中度至重度。受影响的患
者会智力残疾、言语受限或失语、咀嚼和吞咽困难、弱肌肉张力而逐渐演变成异常
肌肉僵硬和控制手部运动的问题。大多数典型的IV型粘脂贮积病患者无法独立行走
。在大约15％受影响的人，精神运动问题会随着时间而恶化。

此疾病患者在出生时视力可能正常，但是视力可能在生命的前十年越来越受到损害
。他们也可能会有因胃酸生产受损而导致的胃酸缺乏症。他们血液中的铁可能不足
，这可能导致红血球不足而造成贫血。这些病患通常可以存活至成年；但是，他们
的寿命可能会缩短。

� 1 AA

您没有我们测试过的MCOLN1变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 MCOLN1基因中的A至G变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在MCOLN1基因中
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携带者状态

CLN5连带神经元蜡样脂褐
质沉积症
CLN5连带神经元蜡样脂褐
质沉积症

CLN5连带神经元蜡样脂褐质沉积症的特征是无法
消化和回收某些类型的物质导致癫痫发作、视力
丧失和智力残疾。它是一种由CLN5基因突变而导
致的罕见遗传性疾病。

您患CLN5 连带神经元蜡样脂褐质沉积症的风险也取决于其他因素，包
括生活方式、环境和本测试未涵盖的基因变体。

原因

CLN5基因突变导致CLN5疾病。该基因提供指令制造一种功能暂时还不详的蛋白质
。被生产的CLN5蛋白被运送到称为溶酶体的细胞隔间，消化和回收不同的分子类型
。研究显示，CLN5蛋白在溶酶体分解或回收受损或不需要的蛋白质的过程中可能有
一定的作用。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

此疾病的症状通常出现在5岁左右，但是也可能在儿童和成年早期之间随时发作。直
到疾病的最初迹象的出现，患有CLN5疾病的儿童往往发育正常，一些早期症状通常
包括运动问题和发育退化。其他特征包括无法控制的肌肉抽搐的复发性癫痫、运动的
协调不良、丧失视力及智力功能下降。CLN5疾病患者的预期寿命各不相同，通常可
以存活到青春期或成年中期。

�
1 II

您没有我们测试过的CLN5变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 CLN5基因中的AT缺失变体产生无法被运送至溶酶体的蛋白
质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在CLN5基因中
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携带者状态

PPT1连带神经元蜡样脂褐
质沉积症(NCL)
PPT1连带神经元蜡样脂褐
质沉积症(NCL)

PPT1连带神经元蜡样脂褐质沉积症的特征是无法
消化和回收某些类型的物质导致癫痫发作、视力丧
失和智力残疾。它是一种由PPT1基因突变而导致
的罕见遗传性疾病。

您患PPT1 连带神经元蜡样脂褐质沉积症的风险也取决于其他因素，包
括生活方式、环境和本测试未涵盖的基因变体。

婴儿型

婴儿型NCL通常在6至24个月之间出现明显症状。最初，婴儿可能出现发育迟缓、
抽搐和（或）癫痫发作。这些婴儿的头部普遍偏小而且一般在24个月大时后会罹患
失明和癫痫，在这之后认知功能也将恶化。这些婴孩的动作通常变得痉挛和不受控
制，他们也将有可能丧失运动技能和智力。

原因

PPT1基因突变会减少或消除一种在溶解酶中的酶的生产和功能。这使脂肪酸无法从
一些蛋白质中被去除，导致这些脂肪酸及蛋白质积聚在溶解酶内。这种情况可能发
生在身体各种不同的细胞，但是神经细胞被这些异常物质引起的损害是最大的。神
经细胞的损害及丧失将导致严重的体征和病症，并有可能导致儿童死亡。

青少年型

青少年型NCL也被称为巴顿病，通常在4至10岁之间开始。巴顿病儿童第一个明显
的症状往往是迅速视力退化，他们通常会在两年内完全失明。大多数患有巴顿病的
儿童在5至18岁之间会出现周期性癫痫发作而且认知功能在会8至14岁之间下降。
他们经常经历言语和行为问题、精神病问题，例如思虑扰乱、无法集中注意力和具
侵略性、痴呆或记忆问题。患者可能难以控制身体运动造成运动功能下降。

� 1 GG

2 TT

3 TT

您没有我们测试过的PPT1变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 PPT1基因中的G至A变体替换不能产生功能齐全的棕榈酰蛋
白硫酯酶1

非携带者 PPT1基因中的T至G变体替换产生变形且活性较低的蛋白质

非携带者 PPT1基因中的T至A变体替换产生无法进入细胞内的适当位
置的变形蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PPT1基因中
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携带者状态

A型尼曼—匹克病A型尼曼—匹克病

A型尼曼—匹克病的特征是无法消化和回收某些类
型的物质导致肝脾肿大、发育障碍、频繁肺部感染
和早期死亡。它是一种由SMPD1基因突变而导致
的罕见遗传性疾病。

您患A 型尼曼—匹克病的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境
和本测试未涵盖的基因变体。

原因

SMPD1基因突变导致A和B型尼曼—匹克病。该基因提供指令制造一种存在于溶酶
体（代谢和回收不同的分子类型的细胞隔间）中称为酸性神经鞘磷脂酶的酶。酸性
神经鞘磷脂酶负责将称为鞘磷脂的脂肪转化成另一种称为神经酰胺的脂质。SMPD1
基因突变导致酸性神经鞘磷脂酶短缺，进而导致鞘磷脂分解减少，造成该脂肪积累
在细胞中。这种脂肪堆积会导致细胞发生故障并最终死亡。随着时间的流逝，细胞
死亡会损害包括大脑、肺、脾和肝的功能。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

患有A型尼曼—匹克病的婴儿到3个月大时，通常会有肝脾肿大，同时无法如预期的
速度生长和增加体重。受影响的孩子在发育直至1岁左右后，会逐渐失去智力和运动
技能（精神运动退化）。A型尼曼—匹克病患儿也常出现广泛性肺损伤，进而引起复
发性肺部感染，最终导致呼吸衰竭。所有受影响的儿童都会患有一种被称为樱桃红
斑的眼部异常，A型尼曼—匹克病的儿童一般会有早期死亡的现象。

� 1 TT

2 II

3 GG

您没有我们测试过的SMPD1变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SMPD1基因中的T至C变体替换

非携带者 SMPD1基因中的C变体缺失

非携带者 SMPD1基因中的G至T变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SMPD1基因中
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携带者状态

GJB2相关非综合征型听力
损失(DFNB1)
GJB2相关非综合征型听力
损失(DFNB1)

GJB2相关非综合征型听力损失（DFNB1）是一
种遗传性疾病，其特征是无法允许相邻细胞之间
的交流导致出生时出现轻度至严重的听力损失。
它是一种由GJB2基因突变而导致的罕见遗传性疾
病。

您患DFNB1的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

原因

大多数与GJB2相关非综合征型听力损失的情况属常染色体隐性遗传模式。约有一半
重度到极重度的GJB2相关非综合征型听力损失由GJB2基因突变导致，这种情况被
称为DFNB1。GJB2基因提供指令制造一种属于连接蛋白家族成员被称为连接蛋白
26的蛋白质。 GJB2基因突变改变其蛋白的间隙连接与结构，并可能影响听觉所需
的细胞功能或存活。

遗传模式

GJB2相关非综合征型听力损失具有不同的遗传模式。大约75至80%此情况属常染
色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染色体隐性遗传
病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征和症状。

症状

GJB2相关非综合征型听力损失的特征于不同类型之间有所不同，听力损失可能影响
一只或两只耳朵。听力损失的程度范围从轻度至极重度。术语“耳聋”通常用于描
述重度到极重度的听力损失。患者的听力损失可能保持稳定但是也可能随着年龄的
增长而变得更加严重。特殊非综合征型听力损失类型通常会显示独特的听力受损模
式。例如，明显听力损失于高、中或低音调。

� 1 NA

2 II

您没有我们测试过的GJB2变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 GJB2基因中的C变体产生缺失功能受损的缩短蛋白质

非携带者 GJB2基因中的A变体产生缺失功能受损的缩短蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在GJB2基因中
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携带者状态

甲状腺肿-耳聋综合征和
DFNB4听力损失
甲状腺肿-耳聋综合征和
DFNB4听力损失

SLC26A4相关的甲状腺肿-耳聋综合征和DFNB4
听力损失是一种遗传性疾病，其特征是无法维持
内耳和甲状腺中的离子水平，从而导致听力受损
以及内耳结构缺陷和甲状腺肿大。它是一种由
SLC26A4基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患甲状腺肿-耳聋综合征和DFNB4听力损失的风险也取决于其他因素
，包括生活方式、环境和本测试未涵盖的基因变体。

症状

大多数甲状腺肿-耳聋综合征和DFNB4听力损失患者在出生时会有明显因内耳变化
而导致重度至极重度的听力损失的现象。一般上，直到婴儿或幼儿期后期才出现听
力损失的案例非常少。一些受影响的人也会因为前庭系统 （内耳协助保持身体的平
衡和方向的一部分）功能障碍而面临平衡问题。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

原因

SLC26A4基因突变是导致约一半甲状腺肿-耳聋综合征病例的原因。该基因提供指
令制造一种运输带负电荷颗粒离子，包括氯化物、碘化物和碳酸氢盐进出细胞被称
为Pendrin的蛋白质。尽管其功能还尚未完全理解，这种蛋白质对于维持甲状腺和内
耳中适当水平的离子非常重要。SLC26A4基因突变改变其结构或功能，从而破坏离
子运输。特定离子的不平衡会破坏甲状腺的功能与内耳的结构，导致甲状腺肿-耳聋
综合征病的特征。

�
1 TT

2 AA

3 AA

4 GG

5 AA

6 TT

您没有我们测试过的SLC26A4变体 您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SLC26A4基因中的T至C变体替换产生无功能性蛋白质

非携带者 SLC26A4基因中的A至G变体替换产生无功能性蛋白质

非携带者 SLC26A4基因中的A至C变体替换产生无功能性蛋白质

非携带者 SLC26A4基因中的G至T变体替换产生无法进入细胞内的适
当位置蛋白质

非携带者 SLC26A4基因中的A至G变体替换产生无法进入细胞内的适
当位置蛋白质

非携带者 SLC26A4基因中的T至G变体替换产生无法进入细胞内的适
当位置蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SLC26A4基因中
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携带者状态

苯丙酮尿症及相关疾病苯丙酮尿症及相关疾病

苯丙酮尿症和相关疾病（PKU）的特征是由一种
被称为苯丙氨酸的氨基酸升高，而导致癫痫发作
、智力残疾和皮肤病的疾病。它是一种由PAH基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患PKU的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试未涵
盖的基因变体。

原因

PAH基因突变会导致苯丙酮尿症，PAH基因提供指令制造一种将氨基酸苯丙氨酸转
化为其他化合物被称为苯丙氨酸羟化酶的酶。此基因突变将降低苯丙氨酸羟化酶的
活性，造成饮食中的苯丙氨酸不能有效的被处理，这种氨基酸在血液和其他组织中
积聚至毒性水平。由于大脑中的神经细胞对苯丙氨酸特别敏感，过量的苯丙氨酸会
导致大脑损伤。经典PKU是此病最严重的类型，出现于苯丙氨酸羟化酶活性严重减
少或不存在的状况。未经治疗的患者会有严重的大脑损伤和其他严重的的健康问题
。PAH基因突变也会让该酶保留一些活性和水平，这是一种比较轻微的类型，被称
为变异PKU或非PKU高苯丙氨酸血症。

症状

PKU症状可以从轻微到严重不等，最严重类型是经典的PKU。患有经典PKU的婴儿
在几个月大之前看起来正常，可是若不加以治疗，这些孩子会出现永久性的智力残
疾、癫痫发作、发育迟缓、行为问题和精神疾病。未经治疗的患者会因体内过量苯
丙氨酸而发出出像霉或老鼠般的异味。经典PKU儿童的皮肤和头发的颜色往往比其
他未受影响的家庭成员更浅，并且也可能会有如湿疹般的皮肤病。较轻型病情可以
被称为变异性PKU和非PKU高苯丙氨酸血症。这些患者的大脑损伤的风险相对较低
，也不需要特地控制饮食里的苯丙氨酸分量。

患有PKU和苯丙氨酸水平不受控制的母亲所生下的婴儿会有很大的智力障碍风险，
这是因为因而在出生前就已经透过母亲接触到非常高的苯丙氨酸。这些婴儿的出生
体重也可能较低，生长速度也比其他儿童缓慢。其他医学问题包括心脏缺陷或其他
心脏问题、异常小的头部和行为问题。患有PKU和苯丙氨酸水平不受控制的妇女将
会有更高的流产风险。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

您没有我们测试过的PAH变体

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PAH基因中
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携带者状态

苯丙酮尿症及相关疾病苯丙酮尿症及相关疾病

1 GG

2 AA

3 NA

4 GG

5 NA

6 NA

7 GG

8 NA

9 NA

10 GG

11 CC

12 GG

13 CC

14 GG

15 TT

16 GG

17 GG

18 CC

19 TT

20 CC

21 CC

您的基因型 您的结果标记 解释 您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

PAH基因中的G至C变体替换产生迅速分解的变形酶

PAH基因中的A至G变体替换产生迅速分解的酶

PAH基因中的A至G变体替换产生活性较低的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生无功能性的酶

PAH基因中的C至T变体替换产生不稳定的酶

PAH基因中的C至T变体替换产生不稳定的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生无功能性的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生无功能性的酶

PAH基因中的C至T变体替换产生活性较低的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生无功能性的酶

PAH基因中的C至A变体替换产生功能受损缩短的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生活性较低的酶

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

非携带者

PAH基因中的C至A变体替换产生不稳定的酶

PAH基因中的G至C变体替换产生活性较低的酶

PAH基因中的T至C变体替换产生活性较低的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生不稳定的酶

PAH基因中的G至A变体替换产生功能受损不稳定的酶

PAH基因中的C至T变体替换产生不稳定的酶

PAH基因中的T至C变体替换产生不稳定的酶

PAH基因中的C至T变体替换产生功能受损不稳定的酶

PAH基因中的C至T变体替换产生无功能性的酶
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携带者状态

2型原发性高草酸尿症
(PH2)
2型原发性高草酸尿症
(PH2)
2型原发性高草酸尿症（PH2）是一种以肾脏和膀
胱结石堆积为特征的疾病，如果不及时治疗会导
致肾衰竭。它是一种由GRHPR基因突变而导致的
罕见遗传性疾病。

您患2型原发性高草酸尿症的风险也取决于其他因素，包括生活方式、
环境和本测试未涵盖的基因变体。

原因

研究人员已经发现了十几种导致这种情况的GRHPR基因突变，这些突变引入信号破
坏乙醛酸还原酶或氢氧焦葡萄糖酸盐还原酶的生产或更改其结构，导致酶的活性不
存在或大幅减少。在酶缺乏的情况下，乙醛酸会进而堆积，并且转化为草酸盐而非
乙醇酸盐的化合物。草酸盐接着与钙结合形成身体不能轻易消除的草酸钙。草酸钙
沉积可导致2型原发性高草酸尿症。

管理

目前此疾病管理的策略包括摄取大量液体和使用抑制剂治疗草酸盐结晶。终末期肾
病患者则需要洗肾或接受肾脏移植手术。目前已有成功肾脏移植的案例，但是由于
高草酸盐尿症和L-甘油酸的高水平还是会持续存在，性疾病复发的可能性还是很大
。谨慎术后管理、注意尿量和使用草酸钙抑制剂都有助于预防此疾病复发。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

2型原发性高草酸尿症的特征是复发性肾结石、肾钙化和终末期肾病。 在终末期肾
病之后，患者出现广泛草酸钙沉积在不同组织的现象。患者通常会出现是与肾结石
相关的症状，包括血尿、肾绞痛及尿路阻塞。2型原发性高草酸尿症的症状比1型原
发性高草酸尿症较不严重，最严重的症状可能仅是肾结石的形成。此病的症状发作
通常出现在儿童或青春期，终末期肾病很少会在儿童期出现。

� 1 II 非携带者 GRHPR基因中的G变体缺失

您没有我们测试过的GRHPR变体

您的基因型 您的结果标记 解释

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在GRHPR基因中
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携带者状态

肢近端型点状软骨发育不良
1型(RCDP1)
肢近端型点状软骨发育不良
1型(RCDP1)

肢近端型点状软骨发育不良1型（RCDP1）是一
种由患者长骨（包括上臂和下肢）缩短，导致骨
骼异常、白内障和智力残疾的疾病。它是一种由
PEX7基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患RCDP1的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本测试
未涵盖的基因变体。

原因

肢近端型点状软骨发育不良源自于三个主要基因之中其中一个突变，其中PEX7基因
突变是导致RCDP1最常出现的突变。与此疾病相关的基因参与一种被称为过氧化物
酶体结构的形成。过氧化物酶体是细胞内的囊状隔室，它含有分解多种不同物质其
中包括脂肪酸和某些有毒化合物所需的酶。同时，它们对于产生消化和神经系统中
使用的脂质也很重要。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

肢近端型点状软骨发育不良的特点是骨骼肱骨及股骨缩短。患者会有特定的骨骼异
常并影响长骨的生长（點狀軟骨發育不良），此异常可以透过骨骼X光来检测。肢近
端型点状软骨发育不良患者经常出现关节畸形、使关节僵硬和疼痛。患者也有明显
面部特征，例如突出的额头、眶距增宽、上颌发育不全、鼻孔上翘及脸颊饱满。除
此之外，几乎所有病患在出生或者婴儿时期就会有白内障的问题。

� 1 TT

您没有我们测试过的PEX7变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 PEX7基因中的T至A变体替换产生无法进入细胞内适当位置
的蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PEX7基因中
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携带者状态

唾液酸贮积病(Salla)唾液酸贮积病(Salla)

唾液酸贮积病的特征是无法正确储存游离唾液酸
，导致肌肉张力和协调能力弱、成长不良、智力
障碍和癫痫发作。它是一种由SLC17A5基因突
变而导致的罕见遗传性疾病。

您患唾液酸贮积病的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

原因

SLC17A5基因突变将导致所有类型的唾液酸贮积病。该基因提供指令制造一种位于
溶酶体的膜（消化和回收物质的隔间）被称为sialin的蛋白质。Sialin将分解某些蛋
白质和脂肪产生的一种称为游离唾液酸的分子并转运出溶酶体去到其他细胞部位。
研究人员认为，sialin除了与溶酶体有关的功能外，还可能在脑细胞中具有尚未得到
充分的理解的其他功能。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

患有唾液酸贮积病的婴儿通常会在生命的第一年开始出现肌张力减退和神经系统疾
病问题。此疾病的其他症状包括，智力障碍和发育迟缓、癫痫发作、运动和平衡协
调不良、肢体痉挛以及手足徐动症。唾液酸贮积病患者通常可以活到成年。

�
1 GG

您没有我们测试过的SLC17A5变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 SLC17A5基因中的G至A变体替换无法产生将废物转运出细
胞的蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在SLC17A5基因中
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携带者状态

镰状细胞性贫血镰状细胞性贫血

镰状细胞性贫血是以无法携带氧气的畸形红血球
为特征的疾病，这将导致贫血、疼痛发作和频繁
感染。它是一种由HBB基因突变而导致的罕见遗
传性疾病。

您患镰状细胞性贫血的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和
本测试未涵盖的基因变体。

原因

镰状细胞性贫血是由HBB基因突变导致的。红血球里的血红蛋白是由四个蛋白单位
组成，其中两个被称为α-球蛋白单位，另外两个则被称为β-球蛋单位。HBB基因提
供指令制造β-珠蛋白，不同HBB基因突变产生不同版本的β-球蛋白。其中一种
HBB基因突变产生了一种称为血红蛋白s的β-球蛋白异常版本，HBB基因的其他突
变也会导致β-球蛋白的其他异常，例如血红蛋白C和血红蛋白E。HBB基因突变也
会导致β-球蛋白的异常低水平，这种情况可以被归类为β地中海贫血症。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

镰状细胞性贫血通常开始于儿童早期，其症状的严重程度因人而异，一些症状包括
贫血、反复受到感染和周期性的疼痛发作。镰状细胞病的体征和症状是由镰状化的
红细胞过早分解从而导致贫血引起的。贫血会导致呼吸急促、疲劳和儿童生长发育
延迟。红细胞迅速分解也可能导致眼睛和皮肤发黄。当镰状红细胞卡在小血管中时
会引起疼痛，间接剥夺了组织和器官获取富含氧气的血液，导致如肺、肾脏、脾脏
和大脑的器官损害。

� 1 NA

您没有我们测试过的HBB变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 HBB基因中的T至A变体替换产生异常无法携带氧气的血红
蛋白，进而形成镰状或新月形的红细胞

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在HBB基因中
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携带者状态

Sj�gren-Larsson综合征Sj�gren-Larsson综合征

Sjögren-Larsson综合征的特征是皮肤干燥和脫
皮、发育迟缓、智力残疾和异常的肌肉僵硬。它
是一种由ALDH3A2基因突变而导致的罕见遗传
性疾病。

您患Sjögren-Larsson综合征的风险也取决于其他因素，包括生活方式
、环境和本测试未涵盖的基因变体。

原因

ALDH3A2的基因突将变破坏正常脂肪酸氧化的过程。大部分突变会导致一种被称
为FALDH无法分解脂肪醛分子的FALDH酶，造成不能分解的脂肪在细胞中积聚。
在皮肤细胞内，过多的脂肪积累会干扰控制水分流失的膜的形成。这会造成皮肤丧
失保护屏障及难以维持水分平衡，导致皮肤干燥及鳞状。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

患病的婴儿往往是早产儿而且会有皮肤发红或红斑的症状。在婴儿期以后，患者的
皮肤会变得干燥、粗糙和变成带褐色或淡黄色调的鳞片状。轻度至严重的发痒也是
很常见的。这些皮肤异常通常分散在全身，影响最严重的部位包括颈项、躯干和四
肢。然而，脸部的皮肤通常不受影响。患有这种疾病的人也可能有神经系统问题的
症状，大多数受影响的人患有种称为白质的脑组织变化的脑部疾病。

目前大脑中过多的脂肪积累所带来的后果尚不清楚，但是大量的脂肪有可能破坏髓
磷脂的形成。髓磷脂是负责覆盖及保护神经并促进神经信号的传递。髓磷脂可导致
神经系统问题，例如智力障碍和行走困难。

� 1 CC

您没有我们测试过的ALDH3A2变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 ALDH3A2基因中的C至T变体替换

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在ALDH3A2基因中
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携带者状态

黑蒙性家族痴呆症黑蒙性家族痴呆症

黑蒙性家族痴呆症的特征是大脑和脊髓中神经细
胞的破坏导致活力和协调能力逐渐下降、发育障
碍、癫痫发作和早期死亡。它是一种由HEXA基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患黑蒙性家族痴呆症的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境
和本测试未涵盖的基因变体。

原因

HEXA基因突变会破坏β-氨基己糖苷酶A的活性，防止该酶分解GM2神经节甘脂，
导致GM2神经节甘脂在大脑和脊髓过度积累至毒性水平。GM2神经节甘脂的积累会
引起的渐进式损伤，导致这些神经元的破坏而且最终产生黑蒙性家族痴呆症疾病的
症状。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

患有这种疾病的婴儿通常看起来很正常，一直直到3至6个月大时才出现发育缓慢及
运动的肌肉减弱现象。他们同时也会对突发的声音反应异常激烈。随着疾病的进展
，患者出现癫痫发作、视力和听力丧失、智力障碍和瘫痪状况。一种称为樱桃红斑
的眼部异常也是此疾病的特征。患有严重婴儿型黑蒙性家族痴呆症的儿童通常只能
活到幼儿期。

�
1 CC

2 NA

3 CC

4 CC

您没有我们测试过的HEXA变体

您的基因型 您的结果标记 解释

HEXA基因中的C至T变体替换产生功能欠佳的蛋白质非携带者

非携带者 HEXA基因中的GATA变体插入无法产生功能齐全的己醣胺
酵素A酶

非携带者 HEXA基因中的C至G变体替换无法产生功能齐全的己醣胺酵
素A酶

非携带者 HEXA基因中的C至T变体替换无法产生己醣胺酵素A酶

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在HEXA基因中
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携带者状态

酪氨酸血症I型酪氨酸血症I型

酪氨酸血症I型是一种以酪氨酸（一种氨基酸)堆积
而导致与肝脏和肾脏有关的疾病。它是一种由
FAH基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患酪氨酸血症I型的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境和本
测试未涵盖的基因变体。

症状

酪氨酸血症I型是这种疾病里最严重的类型，其症状通常在出生的几个月内就能被察
觉。受影响的婴儿会因为高蛋白食物而导致腹泻和呕吐，因此无法如预期的速度生
长和增长体重。他们的皮肤也可能发黄，并散发出异味。除此之外，患者可能同时
有鼻出血或其他部位出血倾向。此疾病也可导致肝脏和肾脏衰竭、骨骼软化和变弱
以及增加罹患肝癌的风险。一些受影响的儿童会出现反复神经状况，包括精神状态
变化、手臂和腿部感觉减退、腹痛和呼吸衰竭。通常这些危机可能持续1至7天。未
经治疗的儿童往往不能存活超过10岁。

原因

酪氨酸血症I型是由FAH基因突变导致的。在肝脏里，酶会经过五个过程来分解酪氨
酸，在那之后那些分子会被肾脏排泄、用于生产能量或在体内制造其他物质。FAH
基因提供指令制造延胡索酰乙酰乙酸水解酶（负责酪氨酸分解的最后一步）。TAT
基因产生的酪氨酸转氨酶来参与酪氨酸分解过程中的第一步。HPD基因提供指令制
造4-羟苯丙酮酸二加氧酶来负责分解的第二步。FAH基因突变导致酪氨酸分解中其
中一种酶的活性下降，造成酪氨酸及其副产品积累到毒性水平，最终可能导致肝脏
、肾脏、神经系统和其他器官的细胞受损和死亡。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

�
您没有我们测试过的FAH变体

1 GG

2 CC

3 GG

4 GG

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 FAH基因中的G至A变体替换无法产生延胡索酰乙酰乙酸水
解酶

非携带者 FAH基因中的C至T变体替换无法

非携带者 FAH基因中的G至A变体替换无法产生功能齐全的延胡索酰
乙酰乙酸水解酶

非携带者 FAH基因中的G至T变体替换无法产生功能齐全的延胡索酰乙
酰乙酸水解酶

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在FAH基因中
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携带者状态

Usher综合征1F型
(Usher 1F)
Usher综合征1F型
(Usher 1F)
Usher综合征1F型（Usher   1F）的特征在于无
法维持正常的视网膜和听力功能，从而逐渐导致
听力受损、平衡感不佳和视力丧失。它是一种由
PCDH15基因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患Usher综合征1F型的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境
和本测试未涵盖的基因变体。

原因

Usher综合征可能是由几个不同的基因突变所引起。至少六个基因突变可以导致
Usher综合征I型。与Usher综合征相关的基因提供指令制造参与正常听力、平衡和
视力的蛋白质。这些蛋白质在内耳参与协助将声音和信号从内耳传输到大脑的专门
细胞的发育及功能。这些蛋白质在视网膜内有助于维护称为棒光受体和锥光受体的
感光细胞。其他与Usher综合征有关的一些蛋白质特别是关于听力、平衡和视觉的
功能目前还尚不清楚。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

大多数Usher综合征1型患者在出生时就患有重度至极重度的听力损失。视网膜色素
变性引起的渐进性视力丧失在会在儿童期变得明显。此综合征也会导致前庭系统（
这是内耳维持身体的平衡和空间定向的一部分），导致患者面临平衡问题。患者往
往会比一般常人更慢开始独立坐着和走路，同时他们也比较难以参加某些运动如骑
自行车。

� 1 GG

您没有我们测试过的PCDH15变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者
PCDH15基因中的G至T变体替换产生对眼耳发育十分重要

但功能受损的缩短蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PCDH15基因中
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携带者状态

Usher综合征3A型
（Usher 3A）
Usher综合征3A型
（Usher 3A）
Usher综合征3A型（Usher 3A）的特征是无
法将声音和信号从内耳传递到大脑，导致儿
童晚期听力和视力受损并逐渐恶化导致能力
丧失。它是一种由CLRN1基因突变而导致的
罕见遗传性疾病。

您患Usher综合征3A型的风险也取决于其他因素，包括生活方式、环境
和本测试未涵盖的基因变体。

原因

Usher综合征3A型最常是由CLRN1的基因突变而引起。大部分导致Usher综合征的
基因突变会影响内耳毛细胞和视网膜中棒和锥光受体的能力逐渐丧失，这将导致患
者出现听力损失、平衡问题和视力丧失。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

患Usher综合征3A型患者在稍晚阶段会出现听力损失和视力丧失的问题。不同于其
他类型的Usher综合征，III型患者通常出生时听力正常直到儿童晚或青春期才会有听
力损失及语言发展能力缓慢的状况。这些状况会随着时间的流逝变得更加严重，到
中年时，大多数受影响的病患都有极度严重的听力损失。由视网膜色素变性引起的
视力丧失通常也会在童年后期或青春期出现。一些Usher综合征III型患者有前庭系统
异常，引起平衡问题。

� 1 AA

您没有我们测试过的CLRN1变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 CLRN1基因中的A至C变体替换产生迅速分解的变形蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在CLRN1基因中
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携带者状态

PEX1连带齐薇格谱系障碍PEX1连带齐薇格谱系障碍

PEX1连带齐薇格谱系障碍（ZSS）的特征是功能
性过氧化物酶体减少（细胞中解脂肪酸和某些有
毒物质的功能单元）导致听力、视力和器官功能
丧失、发育障碍和早期死亡。它是一种由PEX1基
因突变而导致的罕见遗传性疾病。

您患PEX1 连带齐薇格谱系障碍的风险也取决于其他因素，包括生活方
式、环境和本测试未涵盖的基因变体。

原因

基因突变是导致齐薇格谱系障碍并防止过氧化物酶体的正常形成。齐薇格谱系障碍
是一种破坏过氧化物酶体而形成的疾病，也被称为过氧化物酶体生物发生障碍。过
氧化物酶体的生产与结构改变造成身体不能执行其惯例的功能。在体内细胞缺乏具
功能性的过氧化物酶体的情况下，齐薇格谱系障碍的症状将会显现。

遗传模式

此情况属常染色体隐性遗传模式，这意味着每个细胞中有两个基因突变。具有常染
色体隐性遗传病的患者父母各自携带一个突变变体，他们通常不会显示任何的体征
和症状。

症状

齐薇格谱系障碍患者通常在新生期间出现体征和症状。这些婴儿可能会出现肌张力
减退、进食困难、听力和视力丧失、和癫痫发作的症状。这些问题源自于髓鞘（保
护神经和促进有效神经脉冲传递的覆盖物）的不正常分解。大脑和脊髓含有髓鞘的
部分被称为白质，髓鞘的破坏会导致白质丧失。PEX1连带齐薇格谱系障碍患儿也出
现与其他器官如肝脏、心脏和肾脏和其他组织的问题，他们可能有骨骼异常，包括
颅骨之间可能有异常大的空隙和點狀軟骨發育不良的特定骨骼异常。受影响的人会
有独特的面部特征，包括扁平的脸、宽鼻梁和高额头。患儿通常会不会活过一岁。

� 1 CC

您没有我们测试过的PEX1变体

您的基因型 您的结果标记 解释

非携带者 PEX1基因中的C至T变体替换产生错误折叠蛋白质

在进行任何重大的生活方式改变之前，请咨询医疗保健专家。

个变体在PEX1基因中
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药物敏感度
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慢性疾病常用药物及
住院使用药物
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药物敏感度

氯吡格雷 CLOPIDOGREL氯吡格雷 CLOPIDOGREL
氯吡格雷为抗血小板药物，广泛用于动脉粥样硬
化血栓相关疾病（冠心病、脑血栓、外周动脉疾
病），影响氯吡格雷疗效的主要基因为 
CYP2C19。2010年美国 FDA “黑框警告”提
示：应用氯吡格雷后出现心血管不良事件（如心
血管死亡、再梗等）与携带 CYP2C19 基因变异
有关（慢代谢或中间代谢型）。

关于

•氯吡格雷为血小板 P2Y12 受体抑制剂，一种噻吩并吡啶类前体药物。
•替格瑞洛和普拉格雷同为血小板受体抑制剂，这两种药物受 CYP2C19 影响较小。所
以 CYP2C19 慢代谢/中间代谢者使用氯吡格雷效果较差时可以换用以上两种药物。
•部分药物可抑制 CYP2C19 酶的活性，氯吡格雷与这些药物联合使用时，药效会降低
。抑制 CYP2C19 酶活性的药物包括：奥美拉唑、埃索美拉唑、伏立康唑、环丙沙星、
氯霉素、卡马西平等。

常见药物

含有氯吡格雷的常见药物有：
•波立维
•硫酸氢氯吡格雷片

适用疾病

氯吡格雷主要用于治疗的疾病有：
•冠心病
•脑血栓
•外周动脉疾病

反应良好
您对这种药物反应良好。当您使用氯吡格雷时，它对
血小板的抑制效果很好。使用常规剂量不会导致血栓
复发和再梗死的风险增加。但是，目前没有足够的信
息来判断此药物的反应，因此信息仅供参考。

您的测试结果：
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CYP2C19 TT

您的基因型标记 解释

rs4244285 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。 rs4244285 携带 A 变异

导致剪接缺陷 ，使药物代谢速度减慢。
CYP2C19*2

位点别名

CYP2C19 GG rs4986893 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。rs4986893 携带 A 变异

为终止密码子变异，会降低药物代谢速度。
CYP2C19*3

CYP2C19 CC
rs12248560 是目前发现的唯一导致 CYP2C19 酶

活性增强的等位基因。rs12778431 与 
rs12248560 高度连锁，rs12778431 携带 G 变异

表明药物代谢速度加快。

CYP2C19*17
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药物敏感度

华法林 WARFARIN华法林 WARFARIN
华法林作为经典的口服抗凝药物，是需要长期抗
凝治疗患者最常用的药物。儿科如川崎病的患儿
也需长期口服华法林治疗。但华法林的最佳剂量
在不同患者之间差异很大且治疗窗窄（剂量过量
有出血风险，剂量不足有血栓风险）。基因差异
是影响剂量的重要因素。患者的基因型，可作为
医生制定剂量方案的重要参考。

关于

•常见的影响华法林疗效的基因如 VKORC1、CYP2C9、CYP4F2，可解释约 50% 的
华法林个体差异。CYP2C9 *3 基因型携带者（rs1057910 携带 C）此酶活性降低，导
致华法林清除减慢，患者服用常规剂量后容易过量，出血风险升高。VKORC1 
c.-1639G > A（rs9923231）携带变异 T 引起此酶表达量减少，导致华法林需要量减
少。东亚人群 TT 型高达 80% 以上，相比于西方人群约 14% 的 TT 型，所以东亚人群
使用华法林的剂量应该低于西方人群，否则出血风险升高。
•美国 FDA 于 2008 年对华法林的药品说明书进行了更新，建议可通过基因多态性检测
来帮助进行初始剂量的选择。

常见药物

含有华法林的常见药物有：
•华法林钠片

适用疾病

华法林主要用于治疗的疾病有：
•静脉血栓
•房颤
•瓣膜置换术

您的测试结果：

反应较低

根据您的基因型，您可能倾向于对华法林给药反应低
。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的反应，
因此信息仅供参考。
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VKORC1 TC
VKORC1 基因启动子区突变 -1639 G>A，即 

rs9923231 C 突变为 T，变异影响了酶蛋白表达，使
华法林药效相对增加，携带者对华法林敏感性上升，需

降低用药剂量。

(-1639 G>A)

CYP2C19 AA
rs1057910 由 A 到 C 变异，使得编码多肽 359 位

异亮氨酸转变为亮氨酸，此错义突变导致肝 
CYP2C9 酶活性下降，对药物的代谢清除速率降低

。所以携带变异者应降低用药剂量。

CYP2C9*3

您的基因型标记 解释位点别名
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药物敏感度

异烟肼 ISONIAZID异烟肼 ISONIAZID
异烟肼是治疗结核病重要的一线药物，其在体内
主要通过N-乙酰基转移酶2（NAT2）代谢。
NAT2基因变异可影响此酶活性，慢代谢型使用
药物后有毒代谢物在肝脏累积，导致肝损伤风险
增加。而快代谢型可能出现药效不足，导致抗结
核治疗失败风险增加。

关于

•国内报道接受抗结核药物治疗者发生肝损伤比例为 15%-30%。发生肝损伤与用药剂
量显著相关。
•由于基因差异，NAT2不同代谢型的患者即使使用相同剂量的异烟肼，血药浓度也会出
现明显差异。欧洲研究表明慢代谢者血药浓度为其他代谢型的 2-7 倍。东亚人群研究表
明，慢代谢者血药浓度为快代谢者的 2-3 倍。因此，慢代谢者发生肝损伤比例更高，建
议酌情减少剂量（原剂量减半或 2.5 mg/kg）。
•快代谢者因为血药浓度低于其他代谢型，容易导致有效治疗剂量不足，抗结核失败风
险增加。日本研究表明，快代谢者使用常规剂量（5mg/kg），治疗失败比例为 38%。
快代谢者根据基因型调整剂量后（增加至 7.5mg/kg），治疗失败比例降低至 15%。 

常见药物

含有异烟肼的常见药物有：
•异烟肼片
•异烟肼注射液

适用疾病

异烟肼主要用于治疗的疾病有：
•结核病

您的测试结果：

反应良好
您对这种药物反应良好。如果按常规剂量使用异烟肼
，不会增加肝损伤等不良反应的风险。但是，目前没
有足够的信息来判断此药物的反应，因此信息仅供参
考。
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药物敏感度

异烟肼 ISONIAZID异烟肼 ISONIAZID

NAT2 TT

您的基因型标记 解释

rs1801280 为定义 NAT2 *5 单倍型最重要的位点，*5 是常见的慢代谢变异型，*5 所有
亚型均必需包含此位点由 T 到 C 的变异，结合其他位点的变异型再定义出各亚型。*5A 

到 *5J 亚型均可能导致 NAT2 酶活性下降，使异烟肼代谢减慢。
341T>C

位点别名

NAT2 AG
rs1799930 为定义 NAT2 *6 单倍型最重要的位点，*6 是常见的慢代谢变异型，*6 所有
亚型均必需包含此位点由 G 到 A 的变异，结合其他位点的变异型再定义出各亚型。*6A 

到 *6E 亚型均可能导致 NAT2 酶活性下降，使异烟肼代谢减慢。
590G>A

NAT2 GG
rs1799931 为定义 NAT2 *7 单倍型最重要的位点，*7 是常见的慢代谢变异型，*7 所有
亚型均必需包含此位点由 G 到 A 的变异，结合其他位点的变异型再定义出各亚型。*7A 

到 *7B 亚型均可能导致 NAT2 酶活性下降，使异烟肼代谢减慢。
857G>A

NAT2 AA
rs1208 为定义 NAT2 *12 单倍型最重要的位点，*5 是常见的快代谢变异型，*12 所有
亚型均必需包含此位点由 A 到 G 的变异，结合其他位点的变异型再定义出各亚型。*12A 

到 *12C 亚型均可能导致 NAT2 酶活性升高，使异烟肼代谢加快。
803A>G

NAT2 TC
rs1041983 为定义 NAT2 *13 单倍型最重要的位点，*5 是常见的快代谢变异型，*13 
所有亚型均必需包含此位点由 C 到 T 的变异，结合其他位点的变异型再定义出各亚型。

*13A 亚型可能导致 NAT2 酶活性升高，使异烟肼代谢加快。
282C>T
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药物敏感度

奥美拉唑 OMEPRAZOLE奥美拉唑 OMEPRAZOLE
奥美拉唑通过抑制胃酸分泌，用于治疗胃十二指
肠溃疡、胃食管反流病、卓-艾综合征等。影响奥
美拉唑疗效的主要基因为CYP2C19。CYP2C19 
超快代谢型使用奥美拉唑可能疗效不佳，影响幽
门螺杆菌根除效果。

关于

•奥美拉唑是第一个质子泵抑制剂，通过特异性作用于胃壁细胞质子泵所在部位抑制该
酶活性，阻断胃酸分泌。
•奥美拉唑是受 CYP2C19 酶活性影响最大的质子泵抑制剂，CYP2C19 酶对质子泵抑
制剂影响大小排序为：奥美拉唑 > 泮托拉唑 > 兰索拉唑 > 埃索美拉唑 > 雷贝拉唑。如您
为超快代谢型，使用奥美拉唑疗效不佳的情况下，除了增加药物剂量，还可以换用受 
CYP2C19 酶影响较小的同类药物。
•奥美拉唑本身也是 CYP2C19 酶抑制剂，与其他一些药物联用时，会影响其他药物的
浓度，如氯吡格雷、伏立康唑、安定、苯妥英、华法林等，需特别注意。

常见药物

含有奥美拉唑的常见药物有：
•洛赛克
•奥克
•奥美拉唑肠溶胶囊

适用疾病

奥美拉唑主要用于治疗的疾病有：
•胃十二指肠溃疡
•反流性食管炎
•卓-艾综合征

您的测试结果：

反应良好
您对奥美拉唑反应良好。但是，目前没有足够的信息
来判断此药物的反应，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

CYP2C19 TTCYP2C19*2

CYP2C19 GGCYP2C19*3

CYP2C19 CCCYP2C19*17

rs4244285 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。 rs4244285 携带 A 变异

导致剪接缺陷 ，使药物代谢速度减慢。

rs4986893 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。rs4986893 携带 A 变异

为终止密码子变异，会降低药物代谢速度。

rs12248560 是目前发现的唯一导致 CYP2C19 酶
活性增强的等位基因。rs12778431 与 

rs12248560 高度连锁，rs12778431 携带 G 变异
表明药物代谢速度加快。

您的基因型标记 解释位点别名
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药物敏感度

辛伐他汀 SIMVASTATIN辛伐他汀 SIMVASTATIN
辛伐他汀属于第一代他汀类药物，他汀类药物被
广泛应用于高脂血症和心脑血管疾病的预防治疗
。影响辛伐他汀药物浓度的主要基因为 
SLCO1B1，此基因变异可能导致辛伐他汀相关
的肌肉毒性不良反应风险升高。

关于

•常见的他汀类药物包括辛伐他汀、普伐他汀、阿托伐他汀、瑞舒伐他汀、氟伐他汀等
。2001 年多人由于服用西立伐他汀导致的横纹肌溶解而死亡后，FDA 迅速将该药撤出
市场。一般来说，他汀类药物引起肌毒性不良反应发生率约 0.1%-0.2%，除了西立伐他
汀显著高于其他他汀，辛伐他汀发生风险也较高，约为1.1%-3.3%，且与高剂量服用相
关。
•携带SLCO1B1基因变异，使药物在体内转运障碍，药物清除减少。导致服用辛伐他汀
后血药浓度明显增加（纯合变异携带者约增加 221%），肌毒性风险增加。肌毒性包括
肌痛（疼痛不伴肌肉溶解——不伴肌酸激酶升高）、肌病（疼痛伴肌肉溶解——伴肌酸
激酶升高）、横纹肌溶解（严重肌肉损伤伴急性肾衰竭）。

常见药物

含有辛伐他汀的常见药物有：
•辛伐他汀片

适用疾病

辛伐他汀主要用于治疗的疾病有：
•高血脂
•冠心病
•脑血栓您的测试结果：

反应中等
根据您的基因型，您出现辛伐他汀副作用的可能性略
高。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的反应
，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

您的基因型标记 解释

rs4149056 由 T 到 C 变异，使得编码多肽 174 位
缬氨酸转变为丙氨酸，导致转运体功能下降。可定义 
*5 （同时 rs2306283 为 A）和 *15（同时 

rs2306283 为 G）单倍型，这两种单倍型均导致转运
体功能下降。研究表明，携带 1 个 C 发生肌病的风险
比（OR）为 4.5，携带 2 个 C 发生肌病的 OR 为 

16.9。

位点别名

rs2306283 由 A 到 G 变异，使得编码多肽 130 位
天冬酰胺转变为天冬氨酸。可定义 *1B （同时 

rs4149056 为 T）和 *15（同时 rs4149056 为 C
）单倍型，其中 *15 导致转运体功能下降。

SLCO1B1 TTc.521 T > C

SLCO1B1 AGc.388 A > G
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药物敏感度

磺酰脲类药物 
SULFONYLUREAS
磺酰脲类药物 
SULFONYLUREAS
磺酰脲类药物是一种临床应用广泛的口服降糖药。
常用的磺酰脲类药物有格列齐特、格列美脲、格列
本脲、格列吡嗪等。研究发现，CYP2C9基因上
携带变异与肝脏清除磺酰脲类药物的能力有关。虽
然药物清除率的降低会使疗效增加，但是也会增加
不良反应的发生风险。

关于

•磺酰脲类是第一个被广泛使用且使用时间最长的口服降糖药。第一代磺脲类药物主要
有甲苯磺丁脲；第二代包括格列本脲、格列吡嗪、格列美脲、格列齐特和格列喹酮。第
二代磺脲降糖活性明显强于第一代且不良反应风险更小。
•常见不良反应为：胃肠不适、皮肤过敏、黄疸和肝损害以及体重增加。较严重的不良
反应为持久性低血糖症。
•香港中文大学研究提示，CYP2C9携带*3变异，代谢减慢者服用格列本脲后，血中药
物浓度明显高于正常代谢者（AUC增加125%），低血糖发生风险高于正常代谢者（
50% vs 17%）。

常见药物

含有磺酰脲类药物的常见药物有：
•格列本脲
•格列美脲
•优降糖
•亚莫利
•格列齐特

适用疾病

磺酰脲类药物主要用于治疗的疾病有：
•糖尿病

您的测试结果：

反应良好
根据您的基因型，您出现磺酰脲类药物副作用的可能
性很低。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的
反应，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

CYP2C9

您的基因型标记

CYP2C9*3

位点别名

AA

解释

rs1057910 由 A 到 C 变异，使得编码多肽 359 位
异亮氨酸转变为亮氨酸，此错义突变导致肝 CYP2C9 

酶活性下降，对药物的代谢清除速率降低。
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药物敏感度

别嘌醇 ALLOPURINOL别嘌醇 ALLOPURINOL
别嘌醇是治疗高尿酸血症和痛风最常见的药物。
携带人类白细胞抗原 HLA-B*58:01 等位基因型
的人使用别嘌醇，严重皮肤不良反应发生风险明
显升高（OR=73）。多国指南或卫生部门建议亚
洲人群在首次使用该药物前，应进行基因检测。

关于

•别嘌醇又名别嘌呤醇。服用别嘌醇最大的安全性考虑是预计 0.1%-0.4% 的人可能发生
严重不良反应。严重不良反应包括超敏反应综合征（发热、皮疹、消化道、呼吸道及其
他全身症状）、史蒂文斯-约翰逊综合征/中毒性表皮坏死松解症（SJS/TEN）。最严重
的 TEN 皮肤剥脱面积 ＞30% 体表面积，致死率高达 25%-35%。
•哪些人更容易发生别嘌醇不良反应呢？携带 HLA-B*58:01 基因、应用噻嗪类利尿剂
和肾功能不全是最常见的风险因素。携带 HLA-B*58:01 基因与别嘌醇不良反应之间的
关系最早见于台湾汉族人群的研究。亚洲特别是东亚人群，携带此变异基因型比例最高
，约 5%-9%。
•2017版《中国高尿酸血症相关疾病诊疗多学科专家共识》推荐在服用别嘌醇治疗前进
行该基因筛查，阳性者禁用。

常见药物

含有别嘌醇的常见药物有：
•别嘌醇片

适用疾病

别嘌醇主要用于治疗的疾病有：
•痛风
•高尿酸血症
•尿酸性肾病您的测试结果：

反应良好
您不是 HLA-B*58:01 基因变异的携带者。您的别嘌
醇代谢正常。如果您需要使用这种药物，建议按照指
示使用。

1113-1111-1111

HLA-B

您的基因型标记 解释

rs9262570 作为 HLA-B*58:01 的标记 SNP，携带 
T 变异时对携带 *58:01 等位基因变异的阳性预测值约
为 76.4%，说明此位点携带 T 变异的人，有 76.4% 
可能性携带 *58:01 变异。此位点的灵敏度、特异度和

阴性预测值均高于 99%。

HLA-B*58:01

位点别名

CC
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药物敏感度

西酞普兰 CITALOPRAM西酞普兰 CITALOPRAM

西酞普兰属于选择性 5-HT 再摄取抑制剂（
SSRIs），一线抗抑郁药物，同时适用于焦虑症
、强迫症等。影响西酞普兰药物浓度的主要基因
为 CYP2C19，此酶超快代谢者使用西酞普兰有
效性不足。另外此类药物可能发生严重的不良反
应如QT间期延长引起的心律失常，CYP2C19慢
代谢者使用西酞普兰时因药物浓度升高，不良反
应风险增加。

关于

•选择性 5-HT 再摄取抑制剂（SSRIs）包括西酞普兰、氟西汀、氟伏沙明、帕罗西汀、
舍曲林等，此类药物通过抑制中枢神经元对 5-HT 的再摄取，增强中枢 5-HT 能神经的
功能从而产生抗抑郁作用。
•此类药物代谢同时受 CYP2C19 和 CYP2D6 的影响，其中西酞普兰和艾司西酞普兰
（详见科学细节）主要受 CYP2C19 的影响。

常见药物

含有西酞普兰的常见药物有：
•氢溴酸西酞普兰片
•草酸艾司西酞普兰片

适用疾病

西酞普兰主要用于治疗的疾病有：
•抑郁症
•强迫症

您的测试结果：

反应良好
根据您的基因型，您出现西酞普兰副作用的可能性很
低。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的反应
，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

CYP2C19 TTCYP2C19*2

CYP2C19 GGCYP2C19*3

CYP2C19 CCCYP2C19*17

rs4244285 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。 rs4244285 携带 A 变异

导致剪接缺陷 ，使药物代谢速度减慢。

rs4986893 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。rs4986893 携带 A 变异

为终止密码子变异，会降低药物代谢速度。

rs12248560 是目前发现的唯一导致 CYP2C19 酶
活性增强的等位基因。rs12778431 与 

rs12248560 高度连锁，rs12778431 携带 G 变异
表明药物代谢速度加快。

您的基因型标记 解释位点别名
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药物敏感度

安定 DIAZEPAM安定 DIAZEPAM
安定（地西泮）是常用的镇静催眠、抗焦虑、抗
癫痫药物，用于手术前，可以消除患者对手术的
紧张和恐惧。影响安定疗效的主要基因为
CYP2C19。CYP2C19慢代谢者可能会从镇静催
眠中苏醒较慢。

关于

•安定（地西泮）属于长效苯二氮卓类药物，半衰期 20-50 小时。
•安定自 1963 年上市以来，成为美国最高销量药物之一，可广泛使用于焦虑、睡眠障
碍、酒精戒断综合征、肌痉挛、癫痫和不宁腿综合征，以及手术麻醉前给药等。静脉使
用，约 1-5 分钟起效，药效持续 1 小时，口服需 40 分钟左右起效。
•安定的不良反应为嗜睡、遗忘效应。严重的不良反应为自杀倾向、呼吸抑制，但非常
罕见。日本人群研究表明，CYP2C19 慢代谢/中间代谢者相较于快代谢者，从麻醉中苏
醒的时间会延长。

常见药物

含有安定的常见药物有：
•地西泮片
•安定片
•地西泮注射液

适用疾病

安定主要用于治疗的疾病有：
•癫痫
•失眠
•麻醉
•惊厥

您的测试结果：

反应良好
您对这种药物反应良好。当您使用地西泮时，您的新
陈代谢率会更高，您可能会更快地从麻醉中恢复。但
是，目前没有足够的信息来判断此药物的反应，因此
信息仅供参考。

1113-1111-1111

CYP2C19 TTCYP2C19*2

CYP2C19 GGCYP2C19*3

CYP2C19 CCCYP2C19*17

rs4244285 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。 rs4244285 携带 A 变异

导致剪接缺陷 ，使药物代谢速度减慢。

rs4986893 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶
缺陷的主要等位基因之一。rs4986893 携带 A 变异

为终止密码子变异，会降低药物代谢速度。

rs12248560 是目前发现的唯一导致 CYP2C19 酶
活性增强的等位基因。rs12778431 与 

rs12248560 高度连锁，rs12778431 携带 G 变异
表明药物代谢速度加快。

您的基因型标记 解释位点别名
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药物敏感度

咖啡因 CAFFEINE咖啡因 CAFFEINE
咖啡因是一种中枢神经系统兴奋剂，可从茶叶和
咖啡果里提取出来。常见感冒药物通常含有咖啡
因，影响咖啡因代谢的主要基因为 CYP1A2，携
带 CYP1A2 慢代谢基因型的人更易出现头晕、头
痛、心慌、呕吐、幻觉和骨质疏松等咖啡因过量
表现。

关于

•CYP1A2 基因 CC 型约占 15.0%，AA 型约占 37.8%，AC 型占 47.2%。携带 C 等
位基因的人咖啡因代谢减慢。
•吸烟、奥美拉唑、莫达非尼等可诱导 CYP1A2 酶，导致咖啡因代谢加快，与咖啡因联
合使用可能影响药效；胺碘酮、氟喹诺酮、氟伏沙明和噻氯匹定等是 CYP1A2 酶的抑制
剂，联合使用时会降低咖啡因代谢速度，增加不良反应风险。

常见药物

含有咖啡因的常见药物有：
•复方对乙酰氨基酚
•复方氨酚烷胺
•氨咖黄敏胶囊
•快克

适用疾病

咖啡因主要用于治疗的疾病有：
•感冒
•支气管炎
•哮喘

您的测试结果：

反应良好
你对咖啡因有良好的反应。根据您的基因型，您因服
用含咖啡因药物而出现副作用的可能性很低。但是，
目前没有足够的信息来判断此药物的反应，因此信息
仅供参考。

1113-1111-1111

您的基因型标记 解释

CYP1A2 酶可以帮助清除摄入体内的 95% 的咖啡因
。CYP1A2 基因上 rs762551 位点携带 C 等位基因
时，会使得个体 CYP1A2 酶活性降低，导致咖啡因代
谢速率降低。服用含咖啡因药物时发生不良反应风险升

高。

位点别名

CYP1A2 (-163C>A) AA
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药物敏感度

乙醇类药物 ETHANOL乙醇类药物 ETHANOL
乙醇（即酒精）常作为药物制剂的辅料和溶剂，
故临床上涉及到许多含有乙醇的药物，如藿香正
气水、十滴水、正骨水、复方水杨酸溶液等。影
响乙醇类药物不良反应的主要基因为 ALDH（乙
醛脱氢酶），不良反应包括恶心、呕吐、心悸、
血压下降、呼吸短促等，甚至休克。

关于

•乙醇是常见的药物制剂的辅料和溶剂，如藿香正气水含有 45%～55% 的乙醇，摄入
过多容易引起脸红、呕吐，严重者甚至导致血压下降、呼吸短促、意识模糊等，甚至休
克。
•影响乙醇类药物不良反应的主要基因为 ALDH。约 40% 东亚人群（约 5 亿人）缺乏 
ALDH2 酶活性或酶活降低，原因是与携带 ALDH2*2 变异等位基因有关。纯合变异（
ALDH2 *2/*2, AA型）几乎无酶活性，杂合变异（ALDH2 *1/*2, AG型）酶活性降低至
野生型（ALDH2 *1/*1, GG型）的 16%。

常见药物

含有乙醇类药物的常见药物有：
•藿香正气水
•十滴水
•正骨水
•复方水杨酸溶液

适用疾病

乙醇类药物主要用于治疗的疾病有：
•感冒
•中暑

您的测试结果：

反应良好

你的乙醇代谢较快。当您使用含酒精的药物时，您的
新陈代谢速度很快。但是，目前没有足够的信息来判
断此药物的反应，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

GG

您的基因型标记 解释

rs671 由 G 到 A 的变异，导致 Glu504Lys，赖氨酸
替代谷氨酸，使 ALDH 酶活性降低。携带 1 个 A，酶
活性降低 74%，携带 2 个 A，酶基本失活。此酶活性
降低导致体内对乙醛的分解速率明显减慢，增加了服用

含乙醇药物发生不良反应的风险。

位点别名

ALDH2 ALDH2*2
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药物敏感度

伏立康唑 VORICONAZOLE 
TABLETS
伏立康唑 VORICONAZOLE 
TABLETS
伏立康唑为广谱的三唑类抗真菌药，本品主要针
对进行性的、可能威胁生命的真菌感染。影响该
药代谢的主要基因为 CYP2C19。CYP2C19 酶
代谢变慢（慢代谢或中间代谢型）可能导致血液
循环中该药浓度升高，不良反应（视觉障碍、肝
功能异常等）风险增加。

关于

•伏立康唑是第 2 代三唑类抗真菌药物。
•近年来，全球真菌感染形势日益严峻，伏立康唑以其良好的药理特性和抗菌谱广逐渐
成为一线的抗真菌药物。
•伏立康唑的临床效应具有明显的浓度依赖性，当血药浓度大于某一阈值，肝功能损伤
等药物不良反应发生率明显增加。

常见药物

含有伏立康唑的常见药物有：
•威凡
•伏立康唑片
•注射用伏立康唑

适用疾病

伏立康唑主要用于治疗的疾病有：
•严重真菌感染
•曲霉病
•念珠菌感染

您需要注意药物的使用。如果出现以下情况，请咨询您的医生:
1.你是 CYP2C19 中间代谢型。
2.你使用伏立康唑后，血药浓度可能高于正常代谢者，药物浓度相关的不良反应如视觉
异常和肝毒性风险可能升高。建议监测血药浓度，酌情减少用药量。

根据以上信息，医生可能会建议你：
1. 监测血药浓度，进一步确定你对于此药物的反应；
2. 适当减少用药量；
3. 不做任何改变，继续当前的用药方案。

您的测试结果：

反应良好
根据您的基因型，您出现伏立康唑副作用的可能性很
低。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的反应
，因此信息仅供参考。
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药物敏感度

伏立康唑 VORICONAZOLE TABLETS伏立康唑 VORICONAZOLE TABLETS

CYP2C19 TT

您的基因型标记 解释

rs4244285 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶缺陷的主要等位基因之一。 
rs4244285 携带 A 变异导致剪接缺陷 ，使药物代谢速度减慢。

CYP2C19*2

位点别名

CYP2C19 GG rs4986893 是中国人群中存在的导致 CYP2C19 酶缺陷的主要等位基因之一。
rs4986893 携带 A 变异为终止密码子变异，会降低药物代谢速度。

CYP2C19*3

CYP2C19 CC rs12248560 是目前发现的唯一导致 CYP2C19 酶活性增强的等位基因。rs12778431 
与 rs12248560 高度连锁，rs12778431 携带 G 变异表明药物代谢速度加快。

CYP2C19*17
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药物敏感度

他克莫司 TACROLIMUS他克莫司 TACROLIMUS
他克莫司是器官和造血干细胞移植后使用的一种
大环内酯抗生素类免疫抑制剂。他克莫司因治疗
指标狭窄，药代动力学在病人个体间存在较大的
差异。因此可能因剂量不适产生毒性风险，包括
肾毒性、神经毒性、高血压、高血糖和动脉血管
收缩等。基因差异是影响剂量的重要因素，因此
患者的基因型可作为医生制定剂量方案的重要参
考。

关于

•相对于CT型和TT型，接受移植的CC型患者接受他克莫司治疗后体内代谢降低，血药
浓度升高，需要降低剂量。
•除了遗传因素，移植后天数、年龄和钙通道阻滞剂（CCB）的使用对他克莫司的作用
均有显著影响。

常见药物

含有他克莫司的常见药物有：
•普乐可复
•普特彼

适用疾病

他克莫司主要用于治疗的疾病有：
•器官移植
•肾小球肾炎
•移植物抗宿主反应（GVHD）

您的测试结果：

反应较低

您对他克莫司的反应较低。您是CYP3A5的CC型，
您的身体会以较低的速度代谢他克莫司。但是，目前
没有足够的信息来判断此药物的反应，因此信息仅供
参考。
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CCCYP3A5 CYP3A5*3
rs776746 位于内含子 3，该突变能引起 CYP3A5 
mRNA 发生可变性剪切，产生一个终止密码子，致使
翻译提前终止，生成一个不稳定的截断蛋白质。

您的基因型标记 解释位点别名

184



肿瘤常用药物
药物敏感度
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药物敏感度

氟尿嘧啶 
FLUOROURACIL
氟尿嘧啶 
FLUOROURACIL

氟尿嘧啶属于细胞毒类抗肿瘤药物，抗瘤谱较广
，可广泛用于多种恶性肿瘤（如消化系统恶性肿
瘤、妇科恶性肿瘤等）。影响氟尿嘧啶疗效的主
要相关基因为 DPYD、MTHFR 和 GSTP1。亚洲
人群几乎未携带 DPYD 基因失酶活变异。此项目
主要讨论 MTHFR 基因对氟尿嘧啶的影响。 

关于

•国内研究发现接受含氟尿嘧啶方案辅助化疗的胃癌患者，MTHFR GG 型患者复发率比 
AA 型和 AG 型患者升高约 50%；MTHFR AA 型和 AG 型患者的无进展生存期优于 GG 
型。
•MTHFR 酶活性降低（AA/AG型）可能会导致高同型半胱氨酸血症，心血管疾病的风
险增加，建议 3.MTHFR AA/AG 型的人多补充叶酸和 B 族维生素。MTHFR  AA 型在
中国人群中占比 21%，AG 型占比 47%，GG 型占比 32%。

常见药物

含有氟尿嘧啶的常见药物有：
•氟尿嘧啶注射液
•复方氟尿嘧啶口服溶液

适用疾病

氟尿嘧啶主要用于治疗的疾病有：
•恶性肿瘤

您的测试结果：

反应正常
您对氟尿嘧啶有正常反应。您有GG型的MTHFR，使
用氟尿嘧啶一般都有效。但是，目前没有足够的信息
来判断此药物的反应，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

GGMTHFR 677C>T

"MTHFR（亚甲基四氢叶酸还原酶）基因上的 SNP 位
点 rs1801133 携带 T （A）变异时，缬氨酸替代丙
氨酸（Ala222Val），会导致 MTHFR 酶活性降低。
酶活降低造成细胞内 5,10-亚甲基四氢叶酸含量增加，
与胸苷酸合成酶 TS 结合增加氟尿嘧啶的细胞毒作用

，增强化疗效果。

* A、T 与 C、G 为互补配对碱基，为与 Hg19 
forward strand 参考数据保持一致在此处 C 等同于 

G，T 等同于 A 。"

您的基因型标记 解释位点别名
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药物敏感度

巯嘌呤类药物 
THIOPURINES
巯嘌呤类药物 
THIOPURINES
巯嘌呤类药物（包括巯嘌呤、硫唑嘌呤、硫鸟嘌
呤）属于嘌呤类抗代谢药物，常用于治疗急性白
血病、炎症性肠病和其他免疫性疾病，还可抑制
移植器官的排异反应。体内巯嘌呤甲基转移酶（
TPMT）活性与此类药物的活性代谢产物水平负
相关，如携带 TPMT 低酶活变异基因，可导致活
性的产物蓄积产生毒性，骨髓抑制风险升高（白
细胞、血小板减少）。2005年，FDA 已将给药
前进行 TPMT 基因检测列入巯嘌呤、硫唑嘌呤的
药品说明书。

关于

•巯嘌呤、硫鸟嘌呤主要用于治疗急性白血病、绒毛膜上皮癌、恶性葡萄胎等恶性疾病
。硫唑嘌呤还常用于治疗非恶性的免疫疾病，如类风湿关节炎、系统性红斑狼疮、炎症
性肠病，以及抑制移植器官的排异反应等。
•常见的不良反应为骨髓抑制，恶心、呕吐、食欲缺乏等胃肠道反应及肝功能损害。
•美国一项针对儿科医生调查显示，在为儿科患者处方巯嘌呤药物前，61% 会进行 
TPMT 基因检测。另一项来自英国针对非肿瘤医生调查显示，用药前进行 TPMT 基因检
测的比例为 47%-94%。

常见药物

含有巯嘌呤类药物的常见药物有：
•巯嘌呤片
•硫鸟嘌呤片
•硫唑嘌呤片

适用疾病

巯嘌呤类药物主要用于治疗的疾病有：
•白血病
•绒毛膜癌
•炎症性肠病
•肾移植

您的测试结果：

反应良好
根据您的基因型，您出现硫嘌呤类药物副作用的可能性
很低。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的反应
，因此信息仅供参考。
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药物敏感度

巯嘌呤类药物 THIOPURINES巯嘌呤类药物 THIOPURINES

TPMT CC

您的基因型标记 解释

rs1800462 由 C 到 G 变异，使得编码多肽 80 位丙氨酸转变为脯氨酸，导致 TPMT 酶
活性下降。对药物代谢清除减少，活性代谢物 TGN 浓度增加，从而增加了骨髓抑制风险。TPMT*2

位点别名

TPMT CC
rs1800460 由 C 到 T 变异，使得编码多肽 154 位丙氨酸转变为苏氨酸，导致 TPMT 
酶活性下降。对药物代谢清除减少，活性代谢物 TGN 浓度增加，从而增加了骨髓抑制风

险。此位点与 rs1142345 具有强连锁不平衡，两个点同时变异定义了 *3A。
TPMT*3A

TPMT TT
rs1142345 由 T 到 C 变异，使得编码多肽 240 位酪氨酸转变为半胱氨酸，导致 TPMT 
酶活性下降。对药物代谢清除减少，活性代谢物 TGN 浓度增加，从而增加了骨髓抑制风

险。
TPMT*3C
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药物敏感度

卡培他滨 CAPECITABINE卡培他滨 CAPECITABINE
卡培他滨是一种抗癌药物，可以在体内转变成 
5-FU，能够抑制细胞分裂和干扰 RNA 和蛋白质
合成。本药主要用于直肠癌、结肠癌、乳腺癌和
胃癌的治疗。影响卡培他滨疗效的主要相关基因
为 DPYD、MTHFR，因亚洲人群几乎未携带 
DPYD 基因失酶活变异，此项目主要讨论 
MTHFR 基因对卡培他滨的影响。

关于

•MTHFR 酶活性降低（AA/AG 型）可能会导致高同型半胱氨酸血症，心血管疾病的风
险增加，建议 MTHFR AA/AG 型的人多补充叶酸和 B 族维生素。
•MTHFR  AA 型在中国人群中占比 21%，AG 型占比 47%，GG 型占比 32%。

常见药物

含有卡培他滨的常见药物有：
•卡培他滨片
•希罗达

适用疾病

卡培他滨主要用于治疗的疾病有：
•结直肠癌
•乳腺癌
•胃癌

您需要注意药物的使用。如果出现以下情况，请咨询您的医生:
1.你是MTHFR GG型。
2.你使用卡培他滨效果一般，若用含此药物的化疗方案可能复发率较高。建议你将此报
告提供给医生作为参考。

根据以上信息，医生可能会建议你：
1.做其他相关检测，进一步确定你对于此药物的反应；
2.换用其他治疗方案或者增用其他药物；
3.不做任何改变，继续当前的用药方案。

您的测试结果：

反应正常
您对卡培他滨有正常反应，您有 GG 型 MTHFR。卡
培他滨的使用通常是有效的。相关研究表明，相同基
因型在使用含该药的化疗方案时，可能有较高的复发
率。
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GG

您的基因型标记 解释

MTHFR（亚甲基四氢叶酸还原酶）基因上的 SNP 位
点 rs1801133 携带 A 变异时，缬氨酸替代丙氨酸（
Ala222Val），会导致 MTHFR 酶活性降低。酶活降
低造成细胞内 5,10-亚甲基四氢叶酸含量增加，与胸苷
酸合成酶 TS 结合增加卡培他滨的细胞毒作用，增强化

疗效果。

位点别名

MTHFR g.11856378G>A
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其他药物
药物敏感度
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药物敏感度

阿巴卡韦 ABACAVIR阿巴卡韦 ABACAVIR
阿巴卡韦属于核苷类似物逆转录酶抑制剂，临床
常用于HIV感染的抗逆转录病毒联合疗法。此药物
安全性良好，最严重的不良反应为过敏反应。各
国说明书中均指出首次或再次使用阿巴卡韦前需
检测 HLA-B*57:01 基因。由于发生过敏反应的
高风险性，不推荐携带 HLA-B*57:01 等位基因
的患者使用阿巴卡韦。

关于

•阿巴卡韦主要用于治疗艾滋病病毒的感染。但携带 HLA-B*57:01 变异基因的艾滋病
患者而言，摄入此类药物会导致严重的过敏反应，表现为发热、皮疹、疲劳、恶心和呕
吐等。若患者在出现过敏反应之后再次用药，过敏症状会比初次用药时更为严重，甚至
危及生命。
•西方人群中，携带 HLA-B*57:01 基因相对比较常见，携带频率为 6-7%。亚洲西南部
人群中甚至高达 20% 为携带者。但是在东亚、非洲人群中携带频率相对较低（＜1%）
。

适用疾病

阿巴卡韦主要用于治疗的疾病有：
•艾滋病
•HIV感染

您的测试结果：

反应良好
您不是 HLA-B*57:01 基因变异的携带者，您出现阿
巴卡韦给药副作用的可能性很低。您使用阿巴卡韦不
太可能引起过敏。但是，目前没有足够的信息来判断
此药物的反应，因此信息仅供参考。
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TT

您的基因型标记 解释

rs2395029 作为 HLA-B*57:01 的标记 SNP，携带 
G 变异时对携带 *57:01 等位基因变异的阳性预测值约
为 50%，说明此位点携带 G 变异的人，有 50% 可能
性携带 *57:01 变异。但此位点的灵敏度、特异度和阴

性预测值均高于 99%。

位点别名

HLA-B HLA-B*57:01
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药物敏感度

塞来昔布CELECOXIB塞来昔布CELECOXIB
塞来昔布是昔布类非甾体类抗炎药，通过特异性
抑制环氧酶-2而发挥解热、镇痛和抗炎作用，主
要用于缓解骨关节炎、类风湿关节炎、强直性脊
柱炎症状和急性疼痛，还可预防结直肠腺瘤。塞
来昔布在肝脏中主要由CYP2C9 酶代谢，携带
CYP2C9低酶活性基因变异的患者可能导致塞来
昔布在体内蓄积，药物不良反应发生风险升高。

关于

•塞来昔布属于非甾体类抗炎药（NSAIDs）。此类药物主要通过抑制环氧化酶 COX 的
活性而发挥作用，非特异性抗炎药（如布洛芬、萘普生等）同时抑制 COX-1 和 COX-2
，抑制 COX-2 主要产生止痛、抗炎等药理效应，而抑制 COX-1 会产生胃肠道出血等不
良反应。塞来昔布属于新一代昔布类 NSAIDs，能特异性抑制 COX-2，发生不良反应风
险较小。
•塞来昔布是最早一批药物说明书中提到需要注意基因信息的药物。西乐葆说明书中表
明，对于 CYP2C9 *3/*3 基因型（纯合变异）的患者，处方时应将起始剂量减半；对于
青少年关节炎患者，建议换药。
•针对中国健康人群研究表明，相对于正常基因型人群，携带 *3 变异者（主要为杂合变
异，*1/*3）服用塞来昔布后 AUC （一定时间内药物吸收入血的累积量）和 Cmax （血
液中药物的峰值浓度）分别增加 90.6%、45.8%，药物清除半衰期延长 21.8%。纯合变
异者药物蓄积更明显，但在中国人群中频率较低。药物在血液中浓度越高，不良反应发
生风险可能随之增加。

常见药物

含有塞来昔布的常见药物有：
•西乐葆
•塞来昔布胶囊

适用疾病

塞来昔布主要用于治疗的疾病有：
•骨性关节炎
•类风湿关节炎
•急性疼痛
•强直性脊柱炎

您的测试结果：

反应良好
根据您的基因型，您出现塞来昔布药物副作用的可能
性很低。但是，目前没有足够的信息来判断此药物的
反应，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

AA

您的基因型标记 解释

rs1057910 由 A 到 C 变异，使得编码多肽 359 位
异亮氨酸转变为亮氨酸，此错义突变导致肝 CYP2C9 

酶活性下降，对药物的代谢清除速率降低。

位点别名

CYP2C9 CYP2C9*3
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药物敏感度

西地那非 SILDENAFIL西地那非 SILDENAFIL
西地那非（商品名：万艾可，国内又名伟哥）是
一种高度选择性磷酸二酯酶5抑制剂，通过增强
NO-cGMP通路来使平滑肌舒张。目前主要应用
于治疗男性勃起功能障碍，还可用于肺动脉高压
。影响该药疗效的主要基因为 GNB3。

关于

•勃起功能障碍（Erectile Dysfunction，ED）是成年男性的常见病，美国 40-70 岁男
性的 ED 患病率为 52%。我国 ED 患者，30-50 岁的占 60% 以上，40 岁以上 ED 患
病率约为 54%，60 岁以上中老年患病率 70%-90%。
•目前国内上市的主要有三种磷酸二酯酶 5（PDE5）抑制剂，分别为：西地那非、伐地
那非和他达那非。此类药物的不良反应主要有：低血压、心率失常、短暂视觉丧失或视
力下降、焦虑、癫痫发作等，严重可导致心源性猝死。
•在亚洲人群中，GNB3 基因型分布比例大致为：CC 27%，CT 49.6%，TT 23.3%。

常见药物

含有西地那非的常见药物有：
•枸橼酸西地那非片
•万艾可

适用疾病

西地那非主要用于治疗的疾病有：
•ED
•肺动脉高压症

您的测试结果：

反应较低

您对西地那非的反应低。您的 GNB3 基因型是 CT 或 
TT。根据相关研究，50% 具有相同基因型的人可能
对西地那非反应较低。但是，目前没有足够的信息来
判断此药物的反应，因此信息仅供参考。

1113-1111-1111

TC

您的基因型标记 解释

rs5443 由 C 到 T 的变异，会导致 GNB3 基因外显
子 9 中 498-620 位的核苷酸被删除，表现为一个截
短但具有功能性的剪接变异体 GNB3s，其信号转导功
能增强。使用西地那非时，更容易发挥药效。

位点别名

GNB3 C825T
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