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摘 要：常染色体隐性多囊肾病（ARPKD）是一种罕见且严重的单基因遗传病，其主要特征是肾脏集合系统囊样扩张，并伴有不同

程度的胆囊发育不全、胆管扩张及肝纤维化等。该病通常在围产期或幼儿期发病，患者多在围产期或婴儿期死亡。因此，开展

ARPKD 携带者筛查，预防生育 ARPKD 患儿尤为重要。然而，我国在 ARPKD 遗传咨询能力方面仍存在不足。该共识在参考国内

外 ARPKD 相关研究和指南共识的基础上，系统总结了 ARPKD 的临床及医学遗传学知识。针对目前 ARPKD 携带者筛查面临的问

题，从筛查方法、适用人群、筛查流程及筛查前后的遗传咨询等方面进行了详细阐述，以规范 ARPKD 携带者筛查的应用，从而更好

地服务于临床实践。                                                                                              [国际神经病学神经外科学杂志, 2024, 51(5): 36⁃42]
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Abstract： Autosomal recessive polycystic kidney disease （ARPKD） is a rare and severe monogenic hereditary disorder 
characterized by renal collecting duct cyst formation with varying degrees of gallbladder hypoplasia， biliary duct dilatation， 
and hepatic fibrosis. ARPKD often occurs in the perinatal period or during infancy， and most patients die during the 
perinatal period or infancy. Therefore， it is of great importance to conduct ARPKD carrier screening and prevent the birth of 
children with ARPKD. However， there is still a lack of sufficient genetic counseling capacity for ARPKD in China. Based on 
ARPKD ⁃ related  studies， guidelines， and consensus statements in China and globally， this consensus systematically 
summarizes the clinical， medical， and genetic knowledge of ARPKD and elaborates on screening methods， target 
populations， screening processes， and pre⁃ and post⁃screening counseling to address the current issues in ARPKD carrier 
screening， in order to standardize the application of ARPKD carrier screening and better facilitate clinical practice.
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常 染 色 体 隐 性 多 囊 肾 病（autosomal recessive 
polycystic kidney disease， ARPKD）是儿童囊性肾脏疾病

的主要病因和死亡原因，估计发病率为 1/万～4/万［1］。

ARPKD 的特征是肾脏和肝脏主要受累，其他器官和系统

可能受到继发性影响。患病个体围产期肺部受累常见，

这 是 新 生 儿 死 亡 的 主 要 原 因［2］。 此 外 ，超 过 50% 的

ARPKD 患 者 在 20 岁 前 需 要 进 行 肾 脏 替 代 治 疗（renal 
replacement therapy， RRT）［3⁃4］。ARPKD 主要是由位于染

色 体 6p12 的 多 囊 肾/多 囊 肝 病 1（polycystic kidney and 
hepatic disease 1， PKHD1）基因的致病性变异引起的，少

数由 DAZ 相互作用蛋白 1 样蛋白（DAZ interacting protein 
1⁃like protein， DZIP1L）基因的致病性变异所导致。罕见
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情况下，多囊肾病 1（polycystic kidney disease 1， PKD1）基

因双等位基因变异也可表现为 ARPKD 肾脏受累的表

型［5⁃6］。ARPKD 作为一种常染色体隐性遗传疾病，若夫妻

携带同一基因的致病性变异，他们生育患儿的风险为

25%，与性别无关［7］。

由于 ARPKD 发病时间早、病情严重，且预后较差，因

此开展 ARPKD 携带者筛查，阻断 ARPKD 患儿的出生，才

能够有效降低疾病带来的严重后果。鉴于此，单基因病

携带者筛查共识专家组在广泛收集意见、查阅文献并反

复 讨 论 的 基 础 上 形 成 了 本 共 识 。 本 共 识 重 点 关 注

ARPKD 携带者筛查的方法、流程及筛查前后的遗传咨询

等内容，旨在指导和规范临床医师及实验室人员的实践，

以 便 为 就 诊 者 提 供 合 理 的 生 育 风 险 评 估 及 生 育 决 策

指导。

本专家共识的所有推荐意见均通过德尔菲法进行投

票表决。投票规则如下：对于存在分歧的部分，推荐或反

对某一意见需要至少获得 50% 的参与者的认可，且持相

反意见的参与者比例需低于 20%，未满足此项标准将不

产生推荐意见。

1　ARPKD概述

1. 1　致病基因

超过 90% 的 ARPKD 患者是由 PKHD1 基因的双等位

基因致病性变异引起的［8］。PKHD1 基因定位于染色体

6p12.3⁃p12.2，全长约 472 kb，编码序列长度为 12 225 bp，

包含 67 个外显子（NM_138694.4）。在整个 PKHD1 基因范

围内均可发现与 ARPKD 相关的基因变异。PKHD1 基因

编码的产物是由 4 074 个氨基酸残基组成的纤维囊素蛋

白（fibrocystin/polyductin， FPC）。 FPC 是 一 种 受 体 样 蛋

白，主要定位于细胞顶端膜和初级纤毛上，包含一个长的

细胞外 N 末端、一个跨膜结构域和一个短的 C 末端，在肾

脏集合管和胆道分化中起作用［9⁃10］。

此外，少数 ARPKD 病例是由 DZIP1L 基因致病性变

异所致。DZIP1L 基因定位于染色体 3q22.3，全长约 53 
kb，编 码 序 列 长 度 为 2 304 bp，包 含 16 个 外 显 子（NM_
173543.3），编 码 产 物 为 由 767 个 氨 基 酸 残 基 组 成 的

DZIP1L 蛋白。该蛋白是一种可溶性锌指蛋白，定位于纤

毛过渡区的中心粒和基底体，对初级纤毛的形成和功能

起着至关重要的作用［11］。

多数情况下，PKD1 基因致病性杂合变异导致常染色

体 显 性 多 囊 肾 病（autosomal dominant polycystic kidney 
disease， ADPKD）；极少数情况下，PKD1 基因的双等位基

因 变 异 也 会 表 现 出 与 ARPKD 非 常 相 似 的 临 床 表 型 。

PKD1 基因定位于染色体 16p13.3，全长约 47 kb，编码序

列 长 度 为 12 912 bp，包 含 46 个 外 显 子 （NM_
001009944.3），编码的产物是由 4 303 个氨基酸组成的多

囊蛋白 1（polycystin⁃1， PC1）［12］。PC1 是一种 11 次跨膜蛋

白，作为膜受体，主要定位于细胞初级纤毛、细胞膜紧密

连接、桥粒及黏着斑处。PC1 与由 PKD2 基因编码的 PC2
形成复合物，调节多种信号通路，以维持正常的肾小管结

构和功能［13］。

ARPKD 肾囊肿的形成机制尚不完全清楚，可能与纤

毛缺陷相关。初级纤毛是各种信号通路的中枢，并且是

肾脏和肝脏正常发育所必需的细胞结构。肾脏中 FPC 蛋

白的缺失会导致纤毛数量减少和长度缩短［14］。DZIP1L
基 因 变 异 会 破 坏 纤 毛 功 能 ，从 而 导 致 ARPKD 的 囊 性

变化［11， 15⁃17］。

1. 2　临床表现

ARPKD 的 临 床 表 现 高 度 可 变 ，主 要 累 及 肾 脏 和

肝脏。

1. 2. 1　肾脏表现　在围产期，表现为双侧肾脏体积增

大、肾髓质高回声、皮髓质分化不良、集合管多个微小囊

肿形成、肾功能可能正常或异常等；在新生儿期，存活的

患儿可因肾小管功能异常，陆续出现尿液浓缩功能减退、

低钠血症及高血压等症状；随着年龄增大，肾脏增大，并

伴有多个大囊肿、肾脏回声增强、皮髓质分化差或消失，

多数患者会进展为终末期肾病（end stage renal disease， 
ESRD）［18］。

1. 2. 2　肝脏表现　在围产期，表现为先天性肝纤维化

（congenital hepatic fibrosis， CHF）导致的肝实质不均一、

肝大和胆管扩张（卡罗利病）等；年龄较大的患儿可出现

进行性肝纤维化、门静脉高压（包括脾肿大、食管或胃静

脉曲张）和胆管炎等。

1. 2. 3　其他表现　在胎儿期，存在羊水过少或无羊水，

前者导致肺发育不良，后者导致约 30% 的新生儿呼吸功

能不全和围产儿死亡［19⁃20］。

1. 3　基因型与表型的相关性

ARPKD 患者的病理改变及预后与 PKHD1 基因变异

类型密切相关［21］。当双等位基因均为截短变异时，患者

皮质集合管扩张程度更明显，肾皮质小管病变级别更高，

预后更差，多数患者在新生儿期死亡。存活的患者至少

携带一个错义变异［3］。最常见的错义变异是第 3 外显子

中的错义变异 c.107C>T （p.Thr36Met），约占所有已报道

变异的 20%［19］。

此外，受 PKHD1 基因变异影响的区域在决定表型方

面起着重要作用。PKHD1 基因变异影响 FPC 蛋白 1 000⁃
2 000 位氨基酸的患者表型较轻［22］。具有影响 FPC 蛋白

709⁃1 837 位氨基酸的 2 个错义变异，或该区域的 1 个错义

变异和 1 个无义变异的患者，较少发生慢性肾衰竭。影响

FPC 蛋白 1838⁃2624 位氨基酸的错义变异的患者通常肝

功能较好。影响 FPC 蛋白 2 625⁃4 074 位氨基酸的变异与

较差的肝功能预后有关［4］。

DZIPIL 基因变异所导致的 ARPKD 表型较 PKHD1 基
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因变异引起的轻。DZIP1L 基因变异的类型或位置并不

决定临床病程的严重程度。双等位基因均发生错义变异

的患者与两个截短变异患者表现出相似的表型［23］。

PKD1 完全外显（如非亚效应）的双等位基因致病变

异会导致胎死宫内［24］。当 PKD1 双等位基因致病变异中

包括至少一个亚效应变异时，个体可维持生命［5， 25］。当

PKD1 基因亚效应变异与截短型变异联合遗传时，患者在

胎儿期即形成肾囊肿，病情进展快，预后差［25］。此外，

PKD1 双等位基因亚效应变异也可导致无明显家族史的

早发型多囊肾病（polycystic kidney disease， PKD）［5⁃6， 25］。

1. 4　治疗

目前，ARPKD 尚缺乏特异性的治疗，主要强调对症

支持治疗，尽可能减少和缓解肾脏和肝脏疾病的远期并

发症，如高血压、低钠血症、肾功能不全、胆管炎、门静脉

高压和肝功能衰竭等［1， 18， 20， 26⁃27］。

2　ARPKD携带者筛查

2. 1　携带率

据报道，ARPKD 在北美洲、中美洲和南美洲活产婴

儿中的发病率为 1/26 500，相当于在非隔离人群中的携带

频率约为 1/70［28］。在近亲结婚较多的隔离或近亲繁殖的

人群中，发病率可能更高［29］。研究显示，ARPKD 在芬兰

新生儿中的发病率为 1/8 000［30］。目前，一项针对我国

33 104 例 单 基 因 病 携 带 者 筛 查 的 多 中 心 研 究 显 示 ，

PKHD1 基因的携带者频率为 0.94%［31］。

2. 2　筛查方法

目前发现的 PKHD1 基因变异中，>95% 为基因单核苷

酸 变 异（single nucleotide variant， SNV）和 插 入/缺 失 
（insertion⁃deletion， Indel），<5% 为 PKHD1 基因大片段缺

失/重复。DZIP1L 基因主要为 SNV 和 Indel，DZIP1L 基因

大片段缺失/重复的情况尚未报道［3⁃4， 32⁃33］。在 PKD1 基因

变异中，约 97% 为 SNV 和 Indel，约 3% 为大片段缺失/重
复。针对基因变异类型，可选择以下遗传检测技术。不同

方法在可靠性、检出率以及经济适用性等方面各有特点。

二代测序（next⁃generation sequencing， NGS）可检出

基因内部的 SNV 和 Indel 变异，包括基于 NGS 的扩展性携

带者筛查（expanded carrier screening， ECS）、全外显子组

测 序（whole ⁃ exome sequencing， WES）或 全 基 因 组 测 序

（whole⁃genome sequencing， WGS），但 NGS 检测到的变异

需使用 Sanger 测序进行验证。

多 重 连 接 探 针 扩 增（multiplex ligation ⁃ dependent 
probe amplification， MLPA）技术可准确检测基因的拷贝

数，结果准确性高。

实 时 荧 光 定 量 PCR（quantitative polymerase chain 
reaction， qPCR）及 高 分 辨 熔 解 曲 线（high resolution 
melting， HRM）通常针对基因的拷贝数进行检测，其优势

为通量高、操作简便、成本低廉、检测周期短，适用于人群

筛查。其特异性略低于 MLPA。

三代测序（third generation sequencing， TGS）可对基

因进行全长测序，可以有效避免 PKD1 基因与假基因高度

同源序列的干扰，准确检测基因的拷贝数，并定位基因的

变异，但目前该技术尚未常规应用于临床。

推荐意见推荐意见 1：：鉴于 ARPKD 主要致病基因为 PKHD1，

推荐针对 ARPKD 携带者筛查以 PKHD1 基因进行序列分

析或基因靶向缺失/重复分析为主。

推荐意见推荐意见 2：：针对 ARPKD 相关致病基因的变异情况

及比例，建议首选 NGS；若结果提示为 SNV 和 Indel，则使

用 Sanger 测序进行验证；若结果提示为大片段缺失/重复，

则使用 MLPA 进行验证；若结果为阴性，针对残余风险，

可考虑进一步使用 TGS 或 WGS。

2. 3　适用人群

ARPKD 携带者筛查适用人群包括：①无 ARPKD 患

儿生育史或无明确家族史，并且有主动意愿获悉自身和

（或）配偶 ARPKD 相关基因携带状态的非近亲婚配的育

龄夫妇；②近亲婚配的育龄夫妇；③拟采用辅助生殖技术

的育龄夫妇；④夫妇一方为 ARPKD 携带者或患者；⑤夫

妇一方中存在近亲属被确诊为 ARPKD 患者或携带者。

值得注意的是，对于有 ARPKD 异常生育史或家族史者，

应强调对先证者和受检者进行筛查，以明确遗传学诊断

或是否为 ARPKD 携带者，并据此为该类夫妇提供生育

指导［34⁃35］。

推荐意见推荐意见 3：：ARPKD 携带者筛查适用于无 ARPKD 患

儿生育史或无明确家族史，并且有主动意愿获悉自身和

（或）配偶 ARPKD 相关基因携带状态的非近亲婚配的育

龄夫妇。

推荐意见推荐意见 4：：对于近亲婚配或拟行辅助生殖技术的育

龄夫妇，也可行 ARPKD 携带者筛查。

推荐意见推荐意见 5：：对于有 ARPKD 异常生育史或家族史的

夫妇，应强调对先证者和受检者进行筛查，以明确遗传学

诊断或是否为 ARPKD 携带者，在此基础上，为该类夫妇

进行生育指导。

3　ARPKD携带者筛查的遗传咨询

3. 1　筛查前咨询

对于有家族史的受检者和无家族史的受检者，在进

行 ARPKD 携带者筛查前，建议由具有遗传咨询资质的人

员进行筛查前遗传咨询，需在受检者充分知情且自愿的

前提下签署知情同意书。在此基础上，应遵循遗传咨询

的基本原则，即自主原则、知情同意原则、无倾向性原则、

守密和隐私原则及公平原则［36⁃37］。

检 测 前 的 遗 传 咨 询 通 常 包 括 以 下 5 个 方 面 。（1）
ARPKD 的概况：ARPKD 是一种常染色体隐性遗传性肾脏

疾病，临床症状严重，病死率高，人群携带率约 1/70［28］。

（2）携带者筛查目的及必要性：评估夫妇生育 ARPKD 患
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儿的风险，并指导生育选择。理论上，生育过 ARPKD 患

儿的夫妇均可能为相关基因的致病变异携带者，优先考

虑诊断级别的检查，如 NGS，若考虑存在基因大片段的缺

失/重复变异时，补充 MLPA 或 qPCR 检测。如果就诊者同

胞为 ARPKD 患者时，就诊者有 2/3 的概率为携带者，应接

受相应基因的变异位点验证。由于 ARPKD 的人群携带

率高，对于无 ARPKD 家族史、但希望评估生育 ARPKD 患

儿风险的夫妇，可在充分知情同意的前提下，选择包括

PKHD1 基因在内的 ECS 方案，同时筛查其他隐性遗传病。

（3）筛查时机：对于有筛查需求的夫妇，应充分告知筛查

周期，建议在孕前、孕早期进行夫妻序贯或同步筛查，为

后续的产前诊断预留充分的时间。（4）可选择的检测方

法：说明检测费用、时间、流程、残余风险及可能需进一步

遗传学诊断的情况。（5）说明残余风险，包括但不限于：

①检测技术的适用范围及局限性；②患者父母存在生殖

腺嵌合可能，外周血筛查结果可能为阴性；③患者可能存

在新发致病变异；④特别强调筛查结果为阴性并不能排

除所有的遗传学异常，告知不应将阴性结果作为胎儿正

常的保证。

推荐意见推荐意见 6：：ARPKD 携带者筛查的检测前咨询内容

应包括 ARPKD 疾病概况、携带者筛查目的、必要性、筛查

时机、检测方法及残余风险。

推荐意见推荐意见 7：：对于有筛查需求的夫妇，推荐在孕前、孕

早期进行 ARPKD 携带者筛查。

推荐意见推荐意见 8：：对于 ARPKD 携带者筛查残余风险的咨

询应包括检测技术的范围、局限性、生殖腺嵌合及新发变

异的可能性等。

3. 2　基本信息的采集

咨询人员需详细采集就诊者病史，确认其是否有

ARPKD 家族史，以及先证者是否已进行基因检测明确为

ARPKD 患者，主要分为以下几种情况：（1）有 ARPKD 家

族史且先证者已通过遗传学检测明确诊断，筛查顺序应

由亲缘关系决定。当就诊者夫妇为患者父母时，建议首

先明确夫妇双方是否为 ARPKD 携带者，具体的检测方式

根据先证者的变异类型进行选择；当就诊者夫妇一方为

患 者 同 胞 或 子 代 时 ，应 明 确 有 家 族 史 的 一 方 是 否 为

ARPKD 携带者，另一方作为无 ARPKD 家族史的健康人

群，处理同（3）。（2）有 ARPKD 家族史但先证者未进行基

因检测，应先明确先证者遗传学诊断。若先证者检测结

果为阳性，处理同（1）；若先证者检测结果为阴性，建议进

一步扩大基因检测范围，明确遗传学诊断；若先证者无法

行遗传学检测，处理同（3）。（3）无 ARPKD 家族史的健康

人群可选择包括 PKHD1 基因在内的 ECS 方案，同时筛查

其他隐性遗传病。

推荐意见推荐意见 9：：基本信息采集应主要针对就诊者是否存

在 ARPKD 家族史，以及家族中的 ARPKD 先证者是否已

明确遗传学诊断。

推荐意见推荐意见 10：：对于有 ARPKD 家族史的就诊者，应首

先明确其是否为 ARPKD 携带者，具体的检测方式应根据

先证者的变异类型进行选择。

推荐意见推荐意见 11：：若家族中具有 ARPKD 相关表型的先证

者基因检测结果为阴性，建议进一步扩大基因检测的范

围，明确其遗传学诊断。

3. 3　检测后咨询

尽管 ARPKD 患者多在围产期或婴儿期死亡，但仍有

少部分患者能存活至生育年龄［3］。因此，对于所有具备

生育意愿的个体，包括非携带者、携带者及少部分存活至

生育年龄的患者，都应提供详尽的遗传咨询。当就诊者

夫妇为“携带者+携带者”或“患者+携带者”时，属于高风

险夫妇。咨询人员需关注其筛查方式：使用 qPCR、HRM、

NGS 等方法检出的 ARPKD 相关基因，大片段缺失或重复

需通过 MLPA 进行确诊；对于用 NGS 检测出 ARPKD 相关

基因的 SNV 和 Indel，需进行 Sanger 测序确认诊断。此外，

需为高风险夫妇提供详细的生育指导，告知其产前诊断

和（或）胚胎植入前遗传学检测（pre⁃implantation genetic 
testing， PGT）的必要性，并对怀孕夫妇进行针对性产前诊

断［32］。若就诊者夫妇为“患者+阴性”、“携带者+阴性”或

“阴性+阴性”，则为非高风险夫妇，咨询人员应根据情况

向其解释残余风险。当检测结果显示为携带者或患者

时，咨询人员还需告知其亲属可能也为 ARPKD 携带者，

并对具备生育意愿的亲属提供遗传咨询［38］。

3. 3. 1　高风险夫妇　“携带者+携带者”：当夫妇双方均

为 ARPKD 基因携带者时，每次怀孕生育 ARPKD 患儿的

风险为 25%，男女患病机会均等。后代有 50% 的概率为

携带者，25% 的概率不携带致病基因变异。

“患者+携带者”：当夫妇一方为 ARPKD 患者，另一方

为携带者时，其后代有 50% 的概率为患者，50% 的概率为

携带者。

推荐意见推荐意见 12：：对于高风险夫妇（双方均为 ARPKD 携

带者，或一方为 ARPKD 患者且另一方为携带者），致病基

因变异为 SNV 和 Indel 时，需进行 Sanger 测序确认诊断；

致病基因变异为大片段缺失或重复时，需通过 MLPA 进

行确诊。

推荐意见推荐意见 13：：需为高风险夫妇提供详细的生育指导。

对于未怀孕的高风险夫妇，除强调产前诊断的必要性外，

应同时告知可选择 PGT，以及两者的优缺点。

3. 3. 2　非高风险夫妇　“患者+阴性”：若夫妇一方为

ARPKD 患者，另一方未携带致病基因变异，则理论上后

代 100% 为携带者，生育 ARPKD 患儿的风险较低。但应

告知携带者筛查存在残余风险。建议结合孕期超声对其

后代进行肾脏疾病的筛查及诊断［27］。若超声提示多囊肾

病，可知情同意下进行针对性的介入性产前诊断。
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“携带者+阴性”：若夫妇一方为 ARPKD 携带者，另一

方未携带致病基因变异，则其后代有 50% 的概率为携带

者，生育 ARPKD 患儿的风险低。需告知携带者筛查存在

残余风险。建议结合孕期超声对其后代进行肾脏疾病的

筛查及诊断。若超声提示多囊肾病，可知情同意下进行

针对性的介入性产前诊断。

“阴性+阴性”：若夫妇双方均未检出携带致病基因变

异，生育 ARPKD 患儿的风险极低，不建议为其提供产前

诊断。

“阴性+未行检测”：若一方结果为阴性，而另一方未

进行检测，应告知未检查的配偶可能为携带者的风险及

筛查的残余风险。

推荐意见推荐意见 14：：对于非高风险夫妇（至少一方 ARPKD
携带者筛查为阴性），需评估其残余风险，并进行解释。

3. 4　ARPKD 携带者筛查流程图

ARPKD 携带者筛查流程图见图 1。

4　产前诊断及胚胎植入前遗传学检测

4. 1　产前诊断

对 于 ARPKD 高 风 险 夫 妇 ，怀 孕 后 需 进 行 产 前 诊

断［32］。通常在孕早期或孕中期，通过采集胎儿绒毛组织

或羊水细胞进行针对性检测，在孕晚期也可考虑采集脐

血。在实施产前诊断前，需明确先证者致病基因的变异

类型，以选择合适的诊断策略和技术，并采用短串联重复

序列分析等方法排除母体细胞污染，并确认其亲缘关系。

4. 2　胚胎植入前遗传学检测

ARPKD 高风险夫妇可选择 PGT，针对已明确的致病

基因变异进行胚胎筛选［35］。目前普遍采用的检测策略为

直接位点检测联合连锁分析。在进行连锁分析前，需采

集携带致病基因变异的家系成员的样本，对于缺乏必要

家系成员或新发变异的情况，可通过携带变异的精子、卵

母细胞极体或胚胎样本等进行辅助检测，但需告知夫妇

漏检的风险。所有通过 PGT 实现妊娠的孕妇均应进行介

入性产前诊断，可选择在妊娠早期进行绒毛组织检测或

在妊娠中期进行羊水细胞检测。

5　小结与展望

ARPKD 是一种常染色体隐性遗传的儿童致死性肾

脏疾病，由于其严重的临床症状、高病死率和高携带率，

开展 ARPKD 携带者筛查和遗传咨询对于降低疾病发生

率具有重要意义。目前，我国的 ARPKD 携带者筛查仍处

于起步阶段，本共识提出的筛查方案有望推进 ARPKD 的

图 1　ARPKD携带者筛查流程图
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先证者父母
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筛查（ECS）

遗传咨询

无法对先证者
行遗传学检测阳性 阴性

可选择 WES 进行
遗传学检测

先证者明确为ARPKD 先证者未明确为ARPKD

ARPKD
家族史

无 ARPKD
家族史

询问
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早期诊断、干预和遗传咨询。结合携带者筛查、产前诊断

和胚胎植入前遗传学检测，可以有效减少 ARPKD 患儿的

出生，减轻家庭和社会负担，提高出生人口素质。

然而，本共识也存在一定的局限性：（1）本共识主要

关注 ARPKD 携带者筛查，但少数 ADPKD 患者可能出现

类似 ARPKD 的临床表型；携带者筛查未涵盖 ADPKD 致

病基因，存在无法检出的风险；（2）本共识的建议主要基

于国外研究证据，国内相关研究证据相对有限。由于国

内外研究人群及实验条件的差异，可能影响结果的解释

和比较。因此，建议相关临床专业人员结合所在医院的

实际情况及患者和家属的具体因素，审慎应用本共识的

推荐建议。
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