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妇科肿瘤诊疗中遗传咨询开展现状的问卷调查
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［摘要］ 目的 评估患者对妇科肿瘤遗传咨询的认知、态度及其影响因素，以提高遗传咨询效率、推动遗传咨

询工作的开展。方法 以 2020 年 3 月 25 日至 2021 年 3 月 26 日就诊于复旦大学附属妇产科医院妇科肿瘤遗传咨询门

诊的患者为调查对象，基于临床诊疗、患者反馈及文献阅读设计调查问卷，调查患者的一般情况及对遗传咨询的认知

和态度。根据患者一般情况进行分组，分析影响患者对妇科肿瘤遗传咨询认知水平和态度的因素。结果 本次调查

共回收有效问卷 104 份。36 例（34.6%）患者表示在就诊前“没有顾虑，坦然面对”，患有恶性肿瘤的患者较患有子

宫内膜不典型增生者、接受根治性手术治疗的患者较接受保育治疗者更能坦然面对遗传咨询（P＝0.048、0.008）。

其余患者均对遗传咨询存在顾虑，无个人肿瘤病史的患者比有个人肿瘤史的患者更害怕检出遗传性突变（P＝0.017），

来自较发达地区的患者比来自欠发达地区的患者对可能罹患遗传性疾病有更多的焦虑情绪（P＝0.013），已生育的

患者比未生育的患者更担心自己患其他系统肿瘤的风险增加（P＝0.008）。74 例（71.1%）患者希望通过遗传咨询明

确所患疾病是否为家族遗传性，文化程度较高的患者比文化程度较低的患者、有肿瘤家族史的患者比无肿瘤家族史

的患者更希望明确所患疾病是否为家族遗传性（P＝0.024、0.009）。52 例（50.0%）患者希望了解如果有遗传性疾

病是否可以对自己的后代进行有效预防，文化程度较高的患者比文化程度较低的患者、接受保育治疗的患者比接受

根治性手术治疗的患者、有生育要求的患者比无生育要求的患者更希望了解如果有遗传性疾病是否可对后代进行有

效预防（P＝0.002、0.018、0.003）。共 25 例患者检出携带胚系致病性或可疑致病性突变，经过门诊的报告解读后，

19 例（76.0%）患者表示“了解其他系统发生肿瘤的风险会增加，应早期筛查”，14 例（56.0%）患者认同检出基因

突变可针对性地进行早期干预，10 例（40.0%）患者认同有生育意愿者可通过第三代试管婴儿进行遗传阻断，13 例

（52.0%）患者认同基因检测结果能提示预后及靶向治疗方案，仅 7 例（28.0%）患者表示“知道如何进行其他系统

肿瘤的早期筛查”。结论 患者文化程度、所在地域经济发展水平、疾病类型、治疗方法、肿瘤家族史、个人肿瘤

病史、是否生育和是否有生育要求均可影响患者对遗传咨询的态度。在一次遗传咨询后，存在胚系致病性或可疑致

病性突变的患者对疾病的了解及相关系统疾病筛查和家族遗传风险管理的理解并不满意。
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［ Abstract ］ Objective To evaluate patients’ cognition, attitude and influencing factors of genetic counseling on 
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25, 2020 to Mar. 26, 2021 were enrolled. Based on clinical practice, patient feedback and literature reading, a questionnaire 
survey was designed to analyze the general information and patients’ cognition and attitude towards genetic counseling. 
Patients were classified according to their general characteristics to analyze the potential factors affecting their cognition and 
attitude. Results　A total of 104 valid questionnaires were collected. Thirty-six patients (34.6%) “felt well enough” before 
genetic counseling, patients with malignant tumors were more likely to accept genetic counseling than those with endometrial 
atypical hyperplasia (P＝0.048), and those with radical surgery were more likely to accept genetic counseling than those with 
fertility-preserving treatment (P＝0.008). Other patients had various concerns about genetic counseling, and patients without a 
past history of cancer were more afraid of detected with gene mutations (P＝0.017). Patients from developed areas were more 
anxious about the potential genetic diseases than those from developing areas (P＝0.013). Parous patients were more worried 
about the increased risk of other tumors than nulliparous women (P＝0.008). Seventy-four patients (71.1%) wanted to know 
whether the disease was hereditary through genetic counseling. Patients with higher education level and with positive family 
history of cancer wanted to know whether the disease was hereditary more than patients with lower education level (P＝0.024) 
and without family history of cancer (P＝0.009). Fifty-two patients (50.0%) wanted to know whether their offspring could 
be effectively prevented if they had genetic diseases, while patient with higher education level (P＝0.002), with fertility-
preserving treatment (P＝0.018), and with demand of fertility preservation (P＝0.003) were more eager to know that. A total 
of 25 patients had germline pathogenic or suspected pathogenic gene mutations. After genetic counseling, 19 patients (76.0%) 
understood that screening tests should be done as the risk of cancer in other systems increased, 14 patients (56.0%) agreed 
early intervention could be taken once gene mutation was reported, 10 patients (40.0%) agreed that preimplantation genetic 
testing (PGT) could be used for genetic block in patients who wanted to have children, 13 patients (52.0%) agreed that the 
results of genetic test could indicate the disease prognosis and therapeutic targets for further therapy, and only 7 patients (28.0%) 
knew the measures for early screening of other systems. Conclusion　Education, areas, disease type, treatment, family history 
of cancer, history of cancer, obstetric history and demand of fertility preservation can affect patients’ attitude towards genetic 
counseling. However, the understanding of the diseases and the related system screening and family genetic risk management 
are not satisfying among patients with germline pathogenic or suspected pathogenic gene mutations after a genetic counseling. 

［ Key words ］ genetic counseling; hereditary neoplastic syndromes; genetic testing; female genital neoplasms
［Acad J Sec Mil Med Univ, 2021, 42(6): 641-650］

遗传性肿瘤综合征（hereditary cancer syndrome） 

是指因 1 个或多个基因存在遗传性致病性突变

使某个或多个器官系统肿瘤发生风险增加的一

种综合征，占所有肿瘤发生人数的 5%～10%，

往往具有早发性肿瘤家族史的临床特点［1］。常

见的遗传性妇科肿瘤包括遗传性乳腺癌 -卵巢

癌综合征、Lynch 综合征、多发性错构瘤综合征

和 Peutz-Jeghers 综合征等［1］。约 5% 的乳腺癌和

10%～25% 的卵巢癌与遗传性乳腺癌 -卵巢癌综

合征有关（多为 BRCA1/2 基因胚系突变）［2］， 

2%～3% 的子宫内膜癌为 Lynch 综合征所致（与

DNA 错配修复基因 MLH1、MSH2、MSH6、PMS2

及错配修饰基因 EpCAM 胚系突变相关）［3-4］。其

他与妇科肿瘤相关的遗传性肿瘤综合征还包括遗传

性平滑肌瘤病和肾细胞癌综合征等。致病性基因突

变多表现为多个系统受累和家族遗传性的特点，往

往呈常染色体显性遗传［5］。多项指南和专家共识

强调了对疑似有遗传性肿瘤综合征的患者进行有指

征的遗传咨询和基因检测的必要性［6-11］。根据患者

肿瘤病史、家族史及病理和免疫组织化学等检查结

果，结合遗传学定律，对可疑患者开展遗传咨询并

进行基因检测，可帮助临床医师筛查和识别高危人

群、判断患者的预后、寻找可能的靶向药物、预防

性干预其他系统肿瘤的发生、评估患者家属的肿瘤

发生风险、联合生殖医学对高危患者进行遗传阻断

等，这也是肿瘤预防、诊治的重要组成部分［10］。

目前国内妇科肿瘤遗传咨询门诊的开设尚处于

起步阶段，仍不够完善。研究发现，医务工作者、

医疗机构、医疗系统和患者等多个因素均会影响妇

科肿瘤遗传咨询工作的开展［12］。近年来，国内已有

少量与妇科肿瘤遗传咨询相关的调查研究［13-15］，鉴

于肿瘤遗传咨询工作的重要性，有必要继续探索如

何推进遗传咨询工作开展的方法。本研究从患者角

度出发，基于复旦大学附属妇产科医院过去 1 年妇
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科肿瘤遗传咨询门诊工作的开展情况，通过问卷调

查评估患者对妇科肿瘤遗传咨询的认知水平及接受

程度，并分析其可能的影响因素，以提高遗传咨询

的工作效率，进一步推动遗传工作的开展。

1 对象和方法

1.1 研究对象 研究对象为 2020 年 3 月 25 日至

2021 年 3 月 26 日就诊于复旦大学附属妇产科医院

妇科肿瘤遗传咨询门诊的患者。拒绝随访者不纳入

其中。在进行基因检测前，所有患者均已签署知情

同意书，明确相关风险及获益。

1.2 调查问卷和方法 复旦大学附属妇产科医院

妇科肿瘤遗传小组自制调查问卷。问卷内容基于临

床诊疗过程中发现的问题、患者的反馈及检索阅读

相关文献获得的问题［16］，主要从患者对遗传咨询

的重视程度、从遗传咨询门诊获得的信息、就诊间

隔时间、因就诊可能产生的紧张或焦虑情绪和对遗

传咨询的抗拒心理等方面进行调查。问卷共包括

18 个条目，前 9 个条目旨在获取被调查者的一般

情况（年龄、文化程度、月收入、所在地域经济发

展水平、疾病类型、肿瘤家族史、个人肿瘤病史、

是否生育、是否有生育要求），由被调查者根据实

际情况进行单项选择；其余 9 个条目主要针对患者

对遗传咨询门诊的认知和态度，内容包括患者得知

遗传咨询门诊的途径、对遗传咨询的态度、被告知

基因检测后的态度、进行遗传咨询前存在的顾虑、

就诊前希望通过遗传咨询门诊解决的问题、是否行

基因检测及其类型（未行检测的原因）、是否检出

基因突变及进行报告的解读、就诊后对遗传咨询内

容的理解情况、确诊罹患遗传性疾病的患者是否进

一步告知相关家属携带突变基因的可能及相关家属

进行 Sanger 验证的情况（进行 Sanger 验证与否及

相关原因的探究），由被调查患者根据主观感受进

行多项选择并可在此基础上对选项进行补充说明。

调查问卷使用问卷星平台创建并通过审核，采

用患者门诊就诊后线上匿名填写、微信群组线上匿

名填写 2 种方式发放，问卷中设置引导语进行填写

指导，问卷填写时间为 2021 年 3 月 16 日至 2021

年 3 月 26 日。填写完整并成功提交的问卷视为可

用于数据分析的问卷。

1.3 统计学处理 使用 Excel 2019 软件对问卷信

息进行收集和整理，使用 SPSS 22.0 软件进行统计

学分析。在患者的一般情况中，根据数据分布情况

和中位数进行分组，定义本科及以上为较高文化程

度，高中及以下为较低文化程度；月收入≥8 000

元为较高收入，月收入＜8 000 元为较低收入；国

内一、二线城市为较发达地区，农村、县城、其他

三线及以下城市为欠发达地区。根据患者的一般情

况对问卷中的各条目进行分析，计数资料以例数和

百分数表示，采用 χ2 检验或 Fisher 确切概率法对数

据进行比较。检验水准（α）为 0.05。

2 结 果

2.1 被调查者的一般特点 共向 269 例患者发放

了问卷，其中 104 例有效填写了问卷，回应率为

38.7%。104 例被调查患者中，年龄≤30 岁 26 例

（25.0%），31～40 岁 49 例（47.1%），＞40 岁

29 例（27.9%）；较高文化程度 78 例（75.0%），

较低文化程度 26 例（25.0%）；较高收入 40 例

（38.5%），较低收入64 例（61.5%）；来自较发

达地区 69 例（66.3%），来自欠发达地区 35 例

（33.7%）。17 例（16.4%）患子宫内膜不典型增

生，77 例（74.0%）患子宫内膜癌，10 例（9.6%）

患其他妇科恶性肿瘤；56 例（53.8%）行保育治疗，

48 例（46.2%）行根治性手术治疗；38 例（36.5%）

已经生育，66 例（63.5%）未生育；49 例（47.1%）

有生育要求，55 例（52.9%）无生育要求。45 例

（43.3%）有肿瘤家族史，7 例（6.7%）有恶性肿

瘤个人史。所有被调查患者均否认患有精神障碍

（如心境障碍及精神分裂等）。

2.2 被调查者的就诊途径和态度 患者就诊遗

传咨询门诊的主要途径为妇科肿瘤医师推荐转诊

（100/104，96.2%），另有 4 例（3.8%）通过网络

搜索后挂号就诊；其中 15 例（14.4%）未确诊遗

传性疾病但因担心自己存在遗传性风险而进行遗

传咨询。在得知需在遗传咨询门诊进行遗传咨询

时，59.6% 患者（62/104）挂了最近 1 周的门诊。

对于遗传咨询的态度，61 例（58.7%）患者态度积

第 6 期．薛 誉，等．妇科肿瘤诊疗中遗传咨询开展现状的问卷调查
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极，表示“挂最近 1 周的门诊前来咨询”；46 例

（44.2%）表示“医师叫我来我就过来了”；16 例

（15.4%）对进行遗传咨询欠积极，表示“有时间了

再考虑”“没放在心上，感觉不太着急”或“觉得

和自己的疾病关系不大”；4 例（3.8%）对是否要

进行遗传咨询存在犹豫。在被告知需进行基因检测

时，71 例（68.3%）患者对基因检测态度积极，表

示“在第一时间进行基因检测”；47 例（45.2%）

表示“医师怎么说我就怎么做”；14 例（13.5%）

对是否行基因检测存在犹豫。对基因检测存在犹豫

的14例患者中有11例（78.6%）无相关肿瘤家族史。

2.3 被调查者对基因检测的接受度 104 例被调查

患者中，32 例（30.8%）在遗传咨询后行体系基因与

胚系基因检测，3 例（2.9%）仅行体系基因检测，67

例（64.4%）仅行胚系基因检测，2 例（1.9%）未行

体系基因与胚系基因检测。5 例未行胚系基因检测的

患者均是在遗传咨询后医师综合考虑疾病和家族史

后认为其无明确指征，不需要进一步行胚系基因检测

者。99 例行胚系基因检测的患者中 25 例（25.3%）

检出胚系致病性或可能致病性突变，被通知及时复

诊，并对其基因检测报告进行遗传解读。25 例检

出胚系致病性或可能致病性突变的患者中，19 例

（76.0%）患者在复诊后对其家属进行了有基因突变

风险的告知，7 例（28.0%）患者有至少 1 名家属已

进行了基因突变位点的Sanger验证；18 例（72.0%）

患者的家属未进行Sanger验证，原因主要包括“家属

在比较远的地方，不方便做基因检测”“已告知，但

家属本人认为不需要”“和一些亲戚联系比较少”“因

家属年龄小而存在顾虑”“自己没有后代，认为遗传

性疾病到自己这里就结束了”和“在世的亲戚很多都

已罹患癌症，有自己的诊疗医师”等。

2.4 被调查者就诊前对遗传咨询的顾虑和预期及

相关影响因素

2.4.1 就诊前对遗传咨询的顾虑及影响因素 由表 1 

可见，仅有 36 例（34.6%）患者表示在就诊前“没

有顾虑，坦然面对”。按照年龄、文化程度、月收

入、所在地域经济发展水平、疾病类型、治疗方

式、家族史、个人肿瘤病史、生育史和生育要求进

行分组，发现患有恶性肿瘤的患者较子宫内膜不典

型增生的患者、接受根治性手术的患者较接受保

育治疗的患者更能坦然面对遗传咨询（P＝0.048、

0.008）。其余患者均对遗传咨询存在顾虑，其中

46 例（44.2%）表示“害怕检出患有遗传性突变”，

无个人肿瘤病史的患者比有个人肿瘤病史的患者更

害怕检出遗传性突变（P＝0.017）；20 例（19.2%）

表示“对可能罹患遗传性疾病感到焦虑”，来自较

发达地区的患者比来自欠发达地区的患者对可能罹

患遗传性疾病有更多的焦虑情绪（P＝0.013）；40

例（38.5%）表示“担心自己罹患其他系统肿瘤的

风险会增加”，已生育的患者比未生育的患者更担

心自己患其他系统肿瘤的风险增加（P＝0.008）；

39 例（37.5%）表示“担心自己的孩子也有遗传风

险”，有肿瘤家族史的患者比无肿瘤家族史的患

者、已生育的患者比未生育的患者更担心孩子有遗

传风险（P＝0.036、P＜0.01）；16 例（15.4%）表

示“害怕因得知不好的结果而产生消极情绪”，未

发现相关影响因素；12 例（11.5%）表示“担心基

因检测费用高昂”，接受保育治疗的患者比接受根

治性手术的患者、有生育要求的患者比无生育要求

的患者更担心基因检测花费大（P＝0.005、0.040）。

此外，有 1 例患者表示“检出遗传性疾病会觉得自

己是个残缺的人，感到难以面对”，另有 1 例认为

“检出遗传性疾病后可能会受到来自家庭和社会的

异样的目光和压力”。

2.4.2 就诊前对遗传咨询的预期及影响因素 由表 2 

可见，74 例（71.2%）患者希望通过遗传咨询明确

所患疾病是否为家族遗传性，文化程度较高的患者

比文化程度较低的患者、有肿瘤家族史的患者比无

肿瘤家族史的患者更希望明确所患疾病是否为家族

遗传性（P＝0.024、0.009）。52 例（50.0%）患者

希望了解如果有遗传性疾病是否可以对自己的后代

进行有效预防，文化程度较高的患者比文化程度较

低的患者、接受保育治疗的患者比接受根治性手术

治疗的患者、有生育要求的患者比无生育要求的患

者更希望了解如果患有遗传性疾病是否可对后代

进行有效预防（P＝0.002、0.018、0.003）。78 例

（75.0%）患者希望了解如何预防自身其他恶性肿

瘤的发生，文化程度较高的患者比文化程度较低的
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患者、有肿瘤家族史的患者比无肿瘤家族史的患

者更希望了解如何预防自身其他恶性肿瘤的发生 

（P＝0.001、0.004）。53 例（51.0%）患者希望了

解所患疾病的预后情况，文化程度较高的患者比文

化程度较低的患者更希望了解所患疾病的预后情

况（P＝0.001）。22 例（21.2%）患者希望明确是

否有可用的靶向药，文化程度较高的患者比文化程

度较低的患者、有生育要求的患者比无生育要求的

患者更希望明确是否有可用的靶向药（P＝0.013、

0.026）。9 例（8.7%）患者表示“不知道遗传咨询

门诊是做什么的，医师叫我来我就过来了”，均为

无肿瘤家族史的患者（P＝0.005）。

表 1 104 例被调查者就诊前对遗传咨询的顾虑及其影响因素

Tab 1　Concern about genetic counseling of 104 respondents before clinic visit and its influencing factors
n (%)

Item

Age/year Education Monthly income/yuan Area Disease diagnosis

≤40
N＝75

＞40 
N＝29

Bachelor or 
above 
N＝78

High school 
or below 
N＝26

＜8 000 
N＝64

≥8 000 
N＝40

Developing 
N＝35

Developed 
N＝69

Malignant 
tumor 
N＝87

Premalignant 
tumor  
N＝17

Anxious about positive genetic 
testing results

36 (48.0) 10 (34.5) 38 (48.7) 8 (30.8) 29 (45.3) 17 (42.5) 11 (31.4) 35 (50.7) 36 (41.4) 10 (58.8)

Anxious about potential hereditary 
disease

15 (20.0) 5 (17.2) 17 (21.8) 3 (11.5) 12 (18.8) 8 (20.0) 2 (5.7) 18 (26.1)* 17 (19.5) 3 (17.6)

Stressed about the high risk of 
cancer in other systems

28 (37.3) 12 (41.4) 31 (39.7) 9 (34.6) 24 (37.5) 16 (40.0) 12 (34.3) 28 (40.6) 35 (40.2) 5 (29.4)

Stressed about cancer in offspring 29 (38.7) 10 (34.5) 28 (35.9) 11 (42.3) 23 (35.9) 16 (40.0) 12 (34.3) 27 (39.1) 33 (37.9) 6 (35.3)

Being negative about disclosure 
about bad outcome

14 (18.7) 2 (6.9) 13 (16.7) 3 (11.5) 11 (17.2) 5 (12.5) 3 (8.6) 13 (18.8) 11 (12.6) 5 (29.4)

Stressed about paying for the 
expense of genetic test

11 (14.7) 1 (3.4) 10 (12.8) 2 (7.7) 9 (14.1) 3 (7.5) 2 (5.7) 10 (14.5) 9 (10.3) 3 (17.6)

Feel well enough 23 (30.7) 13 (44.8) 25 (32.1) 11 (42.3) 23 (35.9) 13 (32.5) 15 (42.9) 21 (30.4) 34 (39.1) 2 (11.8)*

Item

Treatment Family history of cancer History of cancer Obstetric history
Demand of fertility 

preservation

Fertility-
sparing 
N＝56

Definitive 
surgery 
N＝48

Positive 
N＝45

None 
N＝59

Positive 
N＝7

None 
N＝97

Parous 
N＝38

Nulliparous 
N＝66

Yes 
N＝49

No 
N＝55

Anxious about positive genetic 
testing results

29 (51.8) 17 (35.4) 22 (48.9) 24 (40.7) 0 ( 46 (47.4)* 17 (44.7) 29 (43.9) 24 (49.0) 22 (40.0)

Anxious about potential hereditary 
disease

9 (16.1) 11 (22.9) 11 (24.4) 9 (15.3) 0 ( 20 (20.6) 10 (26.3) 10 (15.2) 8 (16.3) 12 (21.8)

Stressed about the higher risk of  
cancer in other systems

18 (32.1) 22 (45.8) 19 (42.2) 21 (35.6) 2 (28.6) 38 (39.2) 21 (55.3) 19 (28.8)** 15 (30.6) 25 (45.5)

Stressed about cancer in offspring 19 (33.9) 20 (41.7) 22 (48.9) 17 (28.8)* 1 (14.3) 38 (39.2) 23 (60.5) 16 (24.2)** 15 (30.6) 24 (43.6)

Being negative about disclosure 
about bad outcome

12 (21.4) 4 (8.3) 5 (11.1) 11 (18.6) 0 ( 16 (16.5) 3 (7.9) 13 (19.7) 9 (18.4) 7 (12.7)

Stressed about paying for the 
expense of genetic test

11 (19.6) 1 (2.1)** 6 (13.3) 6 (10.2) 0 ( 12 (12.4) 2 (5.3) 10 (15.2) 9 (18.4) 3 (5.5)*

Feel well enough 13 (23.2) 23 (47.9)** 13 (28.9) 23 (39.0) 4 (57.1) 32 (33.0) 12 (31.6) 24 (36.4) 14 (28.6) 22 (40.0)

*P＜0.05, **P＜0.01 vs the other group.

2.5 胚系突变患者在就诊后对遗传咨询的认知及

其影响因素 共 25 例患者检出携带胚系致病性或

可疑致病性突变，已复诊并进行检测报告解读。

经过门诊的报告解读后，19 例（76.0%）患者表示

“了解发生其他系统肿瘤的风险会增加，应早期筛

查”，来自较发达地区的患者比欠发达地区的患

者、有肿瘤家族史的患者比无肿瘤家族史的患者对

其他系统肿瘤的发生风险有更多的认知（P＝0.032、

第 6 期．薛 誉，等．妇科肿瘤诊疗中遗传咨询开展现状的问卷调查
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表 2 104 例被调查者就诊前对遗传咨询的预期及其影响因素

Tab 2　Expectation of  104 respondents for genetic counseling before clinic visit and its influencing factors
n (%)

Item

Age/year Education
Monthly income/

yuan
Area Disease diagnosis

≤40 
N＝75

＞40 
N＝29

Bachelor 
or above 
N＝78

High school 
or below 
N＝26

＜8 000 
N＝64

≥8 000 
N＝40

Developing 
N＝35

Developed 
N＝69

Malignant 
tumor 
N＝87

Premalignant 
tumor 
N＝17

To clarify if the disease is hereditary 55 (73.3) 19 (65.5) 60 (76.9) 14 (53.8)* 43 (67.2) 31 (77.5) 24 (68.6) 50 (72.5) 61 (70.1) 13 (76.5)

The measures to be taken as prevention 
for family members

40 (53.3) 12 (41.4) 46 (59.0) 6 (23.1)** 28 (43.8) 24 (60.0) 16 (45.7) 36 (52.2) 45 (51.7) 7 (41.2)

The measures to be taken as prevention 
for second cancer in patients themselves

56 (74.7) 22 (75.9) 65 (83.3) 13 (50.0)** 45 (70.3) 33 (82.5) 23 (65.7) 55 (79.7) 65 (74.7) 13 (76.5)

To help clarify the prognosis 39 (52.0) 14 (48.3) 47 (60.3) 6 (23.1)** 30 (46.9) 23 (57.5) 15 (42.9) 38 (55.1) 46 (52.9) 7 (41.2)

To screen for potential target for further 
molecular targeted therapies 

19 (25.3) 3 (10.3) 21 (26.9) 1 (3.8)* 11 (17.2) 11 (27.5) 7 (20.0) 15 (21.7) 20 (23.0) 2 (11.8)

Totally because of the referral. Have 
no idea why I should see this clinic

5 (6.7) 4 (13.8) 5 (6.4) 4 (15.4) 7 (10.9) 2 (5.0) 4 (11.4) 5 (7.2) 8 (9.2) 1 (5.9)

Item

Treatment Family history of cancer History of cancer Obstetric history
Demand of fertility 

preservation

Fertility-
sparing 
N＝56

Definitive 
surgery 
N＝48

Positive 
N＝45

None 
N＝59

Positive 
N＝7

None 
N＝97

Parous 
N＝38

Nulliparous 
N＝66

Yes 
N＝49

No 
N＝55

To clarify if the disease is hereditary 43 (76.8) 31 (64.6) 38 (84.4) 36 (61.0)** 4 (57.1) 70 (72.2) 29 (76.3) 45 (68.2) 39 (79.6) 35 (63.6)

The measures to be taken as prevention 
for family members

34 (60.7) 18 (37.5)* 26 (57.8) 26 (44.1) 2 (28.6) 50 (51.5) 19 (50.0) 33 (50.0) 32 (65.3) 20 (36.4)**

The measures to be taken as prevention 
for second cancer in patients themselves

43 (76.8) 35 (72.9) 40 (88.9) 38 (64.4)** 6 (85.7) 72 (74.2) 29 (76.3) 49 (74.2) 37 (75.5) 41 (74.5)

To help clarify the prognosis 27 (48.2) 26 (54.2) 26 (57.8) 27 (45.8) 4 (57.1) 49 (50.5) 18 (47.4) 35 (53.0) 24 (49.0) 29 (52.7)

To screen for potential target for further 
molecular targeted therapies 

15 (26.8) 7 (14.6) 10 (22.2) 12 (20.3) 0 ( 22 (22.7) 5 (13.2) 17 (25.8) 15 (30.6) 7 (12.7)*

Totally because of the referral. Have 
no idea why I should see this clinic

2 (3.6) 7 (14.6) 0 ( 9 (15.3)** 1 (14.3) 8 (8.2) 4 (10.5) 5 (7.6) 2 (4.1) 7 (12.7)

*P＜0.05, **P＜0.01 vs the other group.

0.023）。14 例（56.0%）患者认同检出基因突变

可针对性地进行早期干预，未发现相关影响因素。

10 例（40.0%）患者认同有生育意愿者可通过第三

代试管婴儿进行遗传阻断，患子宫内膜不典型增生

的患者比患妇科恶性肿瘤的患者、接受保育治疗的

患者比接受根治性手术治疗的患者、有肿瘤家族史

的患者比无肿瘤家族史的患者、有生育要求的患者

比无生育要求的患者更认同有生育意愿者可通过三

代试管进行遗传阻断（P＝0.017、0.005、0.018、

0.005）。13 例（52.0%）患者认同基因检测结果

能提示预后及靶向治疗方案，未发现相关影响因

素。7 例（28.0%）患者表示“知道如何进行其他

系统肿瘤的早期筛查”，未发现相关影响因素。见

表 3。

2.6 胚系突变患者的家属行 Sanger 验证情况及其

影响因素 对诊断为家族遗传性综合征的患者，建

议其家属行 Sanger 验证，以确认变异来源并对其家

属进行健康教育。但限于样本量，虽然有肿瘤家族

史的患者较无肿瘤家族史的患者更倾向对家属进行

告知（14/15 vs 5/10，P＝0.023），但在本次调查

结果中并未发现家属行 Sanger 验证的情况与患者

年龄、文化程度、月收入、所在地域经济发展水

平、疾病类型、治疗方式、肿瘤家族史、个人肿瘤

病史、生育史和有无生育要求有关（P 均＞0.05）。

见表 4。
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表 3 25 例胚系突变患者在就诊后对遗传咨询的认知及其影响因素

Tab 3　Cognition of 25 patients with germline mutations on genetic counseling after clinic visit and its influencing factors
n (%)

Item

Age/year Education
Monthly income/

yuan
Area Disease diagnosis

≤40 
N＝20

＞40 
N＝5

Bachelor 
or above 
N＝21

High school 
or below 

N＝4

＜8 000 
N＝10

≥8 000 
N＝15

Developing 
N＝7

Developed 
N＝18

Malignant 
tumor 
N＝21

Premalignant 
tumor 
N＝4

Screen tests should be done as the risk 
of cancer in other systems increased

14 (70.0) 5 (100.0) 17 (81.0) 2 (50.0) 6 (60.0) 13 (86.7) 3 (42.9) 16 (88.9)* 15 (71.4) 4 (100.0)

Early intervention can be taken once 
gene mutation is reported

13 (65.0) 1 (20.0) 12 (57.1) 2 (50.0) 5 (50.0) 9 (60.0) 4 (57.1) 10 (55.6) 11 (52.4) 3 (75.0)

PGT can be utilized to avoid passing 
the condition to the next generation

10 (50.0) 0 ( 9 (42.9) 1 (25.0) 3 (30.0) 7 (46.7) 2 (28.6) 8 (44.4) 6 (28.6) 4 (100.0)*

Genetic test can indicate the disease 
prognosis and screen targets for 
further therapy

12 (60.0) 1 (20.0) 11 (52.4) 2 (50.0) 6 (60.0) 7 (46.7) 4 (57.1) 9 (50.0) 11 (52.4) 2 (50.0)

Know the measures for early screen 
tests for other systems

6 (30.0) 1 (20.0) 6 (28.6) 1 (25.0) 2 (20.0) 5 (33.3) 3 (42.9) 4 (22.2) 6 (28.6) 1 (25.0)

Item

Treatment Family history of cancer History of cancer Obstetric history
Demand of fertility 

preservation

Fertility-
sparing 
N＝11

Definitive 
surgery 
N＝14

Positive 
N＝15

None 
N＝10

Positive 
N＝4

None 
N＝21

Parous 
N＝7

Nulliparous 
N＝18

Yes 
N＝11

No 
N＝14

Screen tests should be done as the risk 
of cancer in other systems increased

9 (81.8) 10 (71.4) 14 (93.3) 5 (50.0)* 4 (100.0) 15 (71.4) 6 (85.7) 13 (72.2) 10 (90.9) 9 (64.3)

Early intervention can be taken once 
gene mutation is reported

7 (63.6) 7 (50.0) 10 (66.7) 4 (40.0) 3 (75.0) 11 (52.4) 4 (57.1) 10 (55.6) 7 (63.6) 7 (50.0)

PGT can be utilized to avoid passing 
the condition to the next generation

8 (72.7) 2 (14.3)** 9 (60.0) 1 (10.0)* 1 (25.0) 9 (42.9) 1 (14.3) 9 (50.0) 8 (72.7) 2 (14.3)**

Genetic test can indicate the disease 
prognosis and screen targets for 
further therapy

6 (54.5) 7 (50.0) 10 (66.7) 3 (30.0) 2 (50.0) 11 (52.4) 2 (28.6) 11 (61.1) 7 (63.6) 6 (42.9)

Know the measures for early screen 
tests for other systems

5 (45.5) 2 (14.3) 3 (20.0) 4 (40.0) 1 (25.0) 6 (28.6) 1 (14.3) 6 (33.3) 5 (45.5) 2 (14.3)

*P＜0.05, **P＜0.01 vs the other group. PGT: Preimplantation genetic testing.

表 4 25 例胚系突变患者的家属行 Sanger 验证情况及其影响因素

Tab 4　Sanger sequencing of family members of 25 patients with germline mutations and its influencing factors
n (%)

Item

Age/year  Education Monthly income/yuan Area Disease diagnosis

≤40 
N＝20

＞40 
N＝5

Bachelor or 
above 
N＝21

High school 
or below 

N＝4

＜8 000 
N＝10

≥8 000 
N＝15

Developing 
N＝7

Developed 
N＝18

Malignant 
tumor 
N＝21

Premalignant 
tumor 
N＝4

Family informed 14 (70.0) 5 (100.0) 17 (81.0) 2 (50.0) 6 (60.0) 13 (86.7) 4 (57.1) 15 (83.3) 15 (71.4) 4 (100.0)

With at least one blood 
relative tested

7 (35.0) 0 ( 6 (28.6) 1 (25.0) 3 (30.0) 4 (26.7) 2 (28.6) 5 (27.8) 5 (23.8) 2 (50.0)

Family uninformed 6 (30.0) 0 ( 4 (19.0) 2 (50.0) 4 (40.0) 2 (13.3) 3 (42.9) 3 (16.7) 6 (28.6) 0 (

Item

Treatment Family history of cancer History of cancer Obstetric history
Demand of fertility 

preservation

Fertility-
sparing 
N＝11

Definitive 
surgery 
N＝14

Positive 
N＝15

None 
N＝10

Positive 
N＝4

None 
N＝21

Parous 
N＝7

Nulliparous 
N＝18

Yes 
N＝11

No 
N＝14

Family informed 7 (63.6) 12 (85.7) 14 (93.3) 5 (50.0)* 4 (100.0) 15 (71.4) 7 (100.0) 12 (66.7) 8 (72.7) 11 (78.6)

With at least one blood 
relative tested

4 (36.4) 3 (21.4) 5 (33.3) 2 (20.0) 1 (25.0) 6 (28.6) 1 (14.3) 6 (33.3) 4 (36.4) 3 (21.4)

Family uninformed 4 (36.4) 2 (14.3) 1 (6.7) 5 (50.0)* 0 ( 6 (28.6) 0 ( 6 (33.3) 3 (27.3) 3 (21.4)

*P＜0.05 vs the other group.

第 6 期．薛 誉，等．妇科肿瘤诊疗中遗传咨询开展现状的问卷调查



书书书

　　 　

　　 　 　　　 　 　　　 　

第二军医大学学报　   2021 年 6 月，第 42 卷· 648 ·

3 讨 论

肿瘤遗传咨询和基因检测是靶向治疗和遗传

学研究的基础，可在短期内改善患者对肿瘤风险的

认知，进一步规范肿瘤筛查，有助于提高肿瘤的早

期诊断和治疗率，降低晚期肿瘤发生率和病死率。

多种肿瘤的遗传咨询和基因检测建议在国际上已趋

规范化［6-7］，在中国也有相关专家共识发布［10,17-18］，

但目前我国妇科肿瘤遗传咨询工作仍处于起步阶

段，高危人群的预防理念尚未普及，早诊早治的筛

查体系尚未建立。复旦大学附属妇产科医院在国内

率先开设遗传咨询门诊，对肿瘤遗传咨询工作进行

不断探索，本研究通过分析门诊患者在就诊前后对

遗传咨询的认知水平和态度，以期提高遗传咨询效

率，推动肿瘤遗传咨询工作的进一步开展。

本研究中，96.2%（100/104）的患者是经由其

他门诊医师推荐转诊而来，说明绝大多数患者有

明确的就诊目的。患者在就诊遗传咨询门诊前，

可能受个人情况与疾病相关因素影响，对遗传咨询

存在不同程度的顾虑。本次调查研究结果显示仅

有 34.6%（36/104）的患者表示没有顾虑、能坦然

面对可能的阳性结果，已诊断为恶性肿瘤者相较于

子宫内膜不典型增生的患者、已接受根治性手术治

疗者相较于保育治疗患者均能更好地接受遗传咨询

及其可能的结果。有 44.2%（46/104）的患者在就

诊前因担心检出遗传性突变而产生害怕情绪，无个

人肿瘤病史的患者比有个人肿瘤史的患者更害怕检

出遗传性突变，这种对可能的阳性结果产生的负面

情绪与既往的文献报道结果［16,19］一致。此外，来自

较发达地区的患者比来自欠发达地区的患者对可能

罹患遗传性疾病有更多的焦虑情绪，已生育的患者

比未生育的患者更担心自己患其他系统肿瘤的风险

增加。这提示临床医师在诊疗过程中应充分考虑患

者的病史、病情、治疗方式、所在地域经济发展水

平、生育情况等因素，给予更多安慰以消除患者的

紧张情绪。

患者对就诊遗传咨询后可能的获益期待有所

不同。本研究结果显示较高文化程度的患者对通过

遗传咨询和基因检测获得受益的期待更高，也说明

文化水平可能是影响患者对遗传咨询认知水平的因

素之一，文化程度偏低的患者在理解遗传病概念、

预防、预后和靶向治疗上存在更大障碍。有肿瘤家

族史的患者比无肿瘤家族史的患者更希望明确所患

疾病是否为家族遗传性，接受保育治疗的患者比接

受根治性手术治疗的患者、有生育要求的患者比无

生育要求的患者更希望了解如果患有遗传性疾病

是否可对后代进行有效预防。此外，仍有少数患者

（8.7%，9/104）表示“不知道遗传咨询门诊是做

什么的，医师叫我来我就过来了”。既往研究结果

表明，对遗传咨询缺乏认识或不了解其对自身可能

带来的获益是影响遗传咨询和基因检测有效进行的

主要负面因素之一［16,20-21］。也有研究指出，多数患

者即使对遗传咨询的认识较少，但如果了解到基因

检测结果与自身的疾病诊治密切相关，就会配合医

师进行基因检测［22-23］。上述研究结果提示患者的

接受度和依从性与其对遗传咨询及受益的了解程度

密切相关，临床医师应在开具检查单或推荐转诊时

充分告知遗传咨询的目的，提高患者接受遗传咨询

和进一步行基因检测的依从性。

本研究结果还显示，携带胚系致病性或可疑致

病性突变的患者在一次遗传咨询后对疾病的了解及

对自身相关系统疾病筛查和家族遗传风险管理的

认知和理解并不满意，76.0%（19/25）的患者表示

了解自身罹患其他系统肿瘤的风险增加，仅 28.0%
（7/25）的患者表示充分了解其他系统肿瘤的筛查

方法。56.0%（14/25）的患者认同检出基因突变可

针对性地进行早期干预，40.0%（10/25）的患者认

同有生育意愿者可通过第三代试管婴儿进行遗传阻

断，52.0%（13/25）的患者认同基因检测结果能提

示预后及靶向治疗方案。上述结果提示临床医师在

诊疗过程中除了常规的叙述性解释说明，还可能需

要借助通俗易懂的科普宣传手册、形象生动的宣教

视频，以及医患互动的患者教育会等多种患者教育

模式加深患者对疾病诊治及其预后的理解，以提高

医患沟通效率，共同参与医疗决策。有研究认为给

予更多叙述性或文字性的信息能帮助患者更好地评

估自身的肿瘤发生风险［24］。在另一项调查访谈中，

有患者提出可以录制视频，通过已就诊患者对自己

就诊经历的讲述帮助其他患者更好地理解遗传咨询

的目的和意义，在个人层面产生共鸣［16］。

在临床实践中，如果基因检测结果提示患者有

家族遗传风险，应立即通知患者回诊进行检测报告

解读。及时的告知及保持联络有助于提高患者的就

诊意识［16,20］。本研究结果显示，25 例检测出胚系
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致病性或可能致病性突变的患者中，19 例（76.0%）

患者在复诊后对其家属进行了有基因突变风险的

告知，其中 7 例（28.0%）患者有至少 1 名家属已

进行基因突变位点的 Sanger 验证，12 例（48.0%）

患者的家属未进行 Sanger 验证，说明患者家属进

行 Sanger 验证的意愿不高。本研究样本量小，未发

现影响患者家属进行 Sanger 验证的因素，但患者

自述原因包括“家属在比较远的地方，不方便做基

因检测”。研究显示遗传咨询门诊的可及性和就

诊距离是影响患者遗传咨询门诊就诊的主要因素 
之一［20-21,25］，所在地域经济欠发达、门诊可及性差

等因素均可能导致患者家属延缓或拒绝进行基因检

测。我们认为可以通过在全国各级城市、地区普遍

设立遗传咨询门诊，将遗传咨询深入到临床一线，

增加患者就医的可及性，有利于识别高危人群，推

动肿瘤的预防和诊治工作顺利开展。

本研究存在以下不足：（1）样本量较小，回

应率偏低（38.7%），且为单中心非随机抽样样本，

被调查者可能存在选择偏倚。在一项针对卵巢癌患

者转诊进行遗传咨询的研究中，完成所有相关问卷

的患者回应率为 44%［26］，与本研究接近。本次调

查问卷采用线上匿名填写，较低的回应率提示患者

对遗传咨询和基因检测的认知水平和重视程度不

够，依从性欠佳。（2）复旦大学附属妇产科医院

设有卵巢肿瘤遗传咨询门诊和子宫体肿瘤遗传咨询

门诊，本次问卷填写对象主要为子宫体肿瘤遗传门

诊就诊的患者，因此子宫内膜癌和子宫内膜不典型

增生患者占绝大多数；另外，本团队为子宫内膜病

变多学科诊疗团队，故就诊患者多为子宫内膜癌及

癌前病变的根治性手术和保育治疗患者。（3）目

前尚无针对妇科肿瘤遗传咨询患者的标准化问卷，

本研究所用问卷为自行设计，针对患者对遗传咨

询门诊认知和态度的相关问题主要参照文献［16］设

置。后期计划开展更大规模的调查研究，加强与患

者沟通，以提高回应率、扩大样本量、增加妇科肿

瘤的种类、降低可能的偏倚。此外，还需进一步完

善设计妇科肿瘤遗传咨询患者问卷，提高问卷的可

靠性和准确性。

综上所述，本研究结果显示患者文化程度、所

在地域经济发展水平、疾病类型、治疗方法、肿瘤

家族史、个人肿瘤病史、是否生育和是否有生育要

求是影响患者对遗传咨询态度的重要因素，其中文

化程度也是影响患者对遗传咨询预期的重要因素；

在一次遗传咨询后，存在胚系致病性或可疑致病性

突变的患者对疾病的了解及相关系统疾病筛查和家

族遗传风险管理的理解并不满意。本研究分析了遗

传咨询在妇科肿瘤诊疗中的开展现状和不足，有助

于推动肿瘤预防和诊疗工作的开展。国内的遗传咨

询尚处于起步阶段，需要全国各大中心积极开展、

互通有无，进一步完善妇科肿瘤遗传咨询和基因检

测的流程，给患者带来更多收益。
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