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精神心理领域中基因研究的现状与发展趋势
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摘　要：精神心理领域疾病在临床发生率处于不断进展的趋势，当出现精神障碍疾病期间，患者可能表现出暴力行为与抑

郁不安等情绪，这些情绪与行为通常没有明确的预兆，影响患者自身也会影响周围人。基因作为 DNA 分子中编码功能产

物的基本单元，其变异与表达调控对精神心理疾病的发病机制具有重要意义，其变异与表达调控对精神心理疾病的发病机

制具有重要意义，随着当前临床分子生物学技术的进步和发展，人们已经更加明确地掌握了精神心理领域中疾病的表现，

以及对人体基因研究与精神心理疾病的相关性有深入观察，在掌握其研究现状的基础上，可以分析基因研究在临床的具体

应用，掌握其发展趋势的基础上促进其在临床应用的广泛化，并促使其在临床获得更好的发展。
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引言

精神心理领域疾病作为一种临床较为常见的复杂性精

神疾病，当疾病发生之后患者将会表现为感知、情感、思维

及行为等方面的异常现象，随着患者疾病逐渐加重，也可能

导致患者在日常生活中经历幻觉、妄想以及思维混乱等表

现，直接威胁患者的生命健康。在人类社会发展的进程中，

精神心理疾病的发病率呈现显著上升趋势，其原因可能由于

人们生活压力与精神压力加大，该类疾病一直是难以解决的

世界性难题。行为遗传学和流行病学研究表明［1］，同样

的应激性生活事件在具有高度遗传风险的个体身上，其致抑

郁风险会上升，先天的遗传因素中基因突变是 DNA 序列中

的变化，可能导致遗传性疾病，而后天因素包括环境压力、

免疫异常等，环境压力包括物理因素（如紫外线、电离辐射）、

化学因素（如某些化学物质）和生物因素（如病毒感染），

这种因素均可加重精神心理性疾病的发生与发展。当前随着

分子生物学技术研究的深入，将其用于精神心理领域疾病治

疗期间，基因研究也取得较为显著的进展，不仅可以对精神

心理领域疾病的诊断、治疗和预防等起到重要作用，还可以

提升患者的身体健康。

1 基因研究概述

基因研究属于临床一门较为新兴的研究领域，该研究

内容已经在精神病学的研究期间扮演越来越重要的角色，在

实际研究期间则是通过揭示有关遗传因素与精神疾病之间

的联系，就可以为疾病的治疗提供更为有效的方案 [2]。精神

心理疾病的发生可能与患者日常生活环境因素有关，还可能

与患者自身存在的遗传缺陷有关，当机体出现的基因失活导

致锥体神经元皮质突触连接缺失现象，可能是精神分裂症患

者发生攻击行为的病理与生理学发病机制之一，因此，在疾

病治疗期间应掌握患者的基因情况，并为其提供有效的治疗

方案。一般来说，基因组学主要内容包括生物信息学、遗传

分析、基因表达和基因鉴定等相关内容，基因组学中的表

观遗传调控主要是机体的 DNA 甲基化、组蛋白修饰，而功能

基因组学则是进行基因敲除 / 过表达实验的方式为主，基因是

DNA 分子中编码功能产物（如蛋白质或 RNA）的特定序列，

其表现的特殊体现则是一种不可预测的基因排序，这种基因排

序将会决定人们基因突变发生的具体特征，可应用于遗传学研

究的多个分支领域，包括机体的基因映射、测序和整个基因组

功能分析等，还可以对其进行构建 cDNA 文库、大规模测序以

及对 mRNA3 种群组成的定量分析方案，且全基因组关联研究

（GWAS）和基因编辑技术（如 CRISPR-Cas9）已广泛应用于

精神疾病易感基因的筛选与功能验证，GWAS 发现精神分裂症

中 DISC1 基因 rs821617 位点与疾病显著相关，CRISPR-Cas9 技

术已用于验证其在神经元发育中的功能，由此可见，在对基

因研究的过程中可以发现，生物信息学能够用于处理和分析

大量测序数据，借助该方案的使用可以预测基因。

2 基因研究在临床研究的具体应用

2.1 在精神疾病诊断的应用

对于精神心理领域的疾病表现而言，一般以患者常见
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的精神障碍类型为主，抑郁症与焦虑症等精神疾病均属于常

见的共性疾病类型，其发生与患者自身失调的压力具有直接

关联。对于精神心理领域疾病的诊断而言，当前临床主要采

用病因学诊断方案与临床表型诊断方案两种模式，其中病因

学则是基于患者自身存在的遗传学特点出发，对患者疾病发

生进行基因定位和分型的模式，同时还可以基于患者发病机

制的角度出发进行研究，主要观察患者自身的大脑结构和功

能，借助该模式可以寻找出导致患者疾病发生的可能性因

素。而临床表型诊断则是根据患者疾病发生期间所表现的临

床症状进行判断，还可以对患者进行一系列神经生物学检查

方案，以确定患者是否患有疾病的表现。

2.2 在心理健康领域的应用

在精神心理疾病患者的预防和治疗而言，对患者所开

展的基因研究能够发挥出较为明显的重要作用，其原因则是

由于人类自身的 DNA 中存在众多遗传信息，而存在的这些

遗传信息对人体各个器官和组织功能发挥至关重要的作用，

既可以识别人体的特点，还可以确保机体各组织器官正常运

作。有学者认为 [3]，抑郁症的发病机制涉及突触间隙 5-HT

水平及 5-HT 受体亚型功能的失调。目前，已知临床与精神

心理疾病有关的基因类型一般可以分为 5 种，其中包括神经

内分泌细胞因子、5- 羟色胺转运体、单胺氧化酶 B、促肾

上腺皮质激素释放因子以及 γ- 氨基丁酸受体等内容，5-

羟色胺转运体基因的发生与患者发生的抑郁症表现具有相

关性，短等位基因（S 型）携带者在应激环境下抑郁症风险

显著升高，而 γ- 氨基丁酸受体基因则与患者患有的强迫

症相关，由于这些基因在患者体内位于不同的染色体上，故

也可以调控不同患者的各个器官和组织功能，以改善患者的

疾病表现，提升患者心理健康 [4]。

2.3 在睡眠障碍治疗的应用

在睡眠障碍患者的疾病治疗而言，一般可以通过药物

的方式改善患者睡眠障碍表现，通过药物的使用可以干预患

者中枢神经功能，使患者自身的脑内递质发生明显改变，这

种改变能够缓解患者发生的各项临床症状，同时还可以在心

理干预的影响下提升患者治疗效果，在治疗期间可以与患者

沟通，通过对患者进行心理咨询掌握患者的负性情绪，并对

其进行有效的干预方案以消除其负面情绪，从而达到缓解症

状的目的。5 羟色胺（5-HT）是中枢神经系统重要的神经

递质之一，参与睡眠觉醒、体温、焦虑、抑郁等多种生理、

病理功能的调节，通过全基因组测序技术识别与睡眠 - 觉

醒周期相关的 CLOCK 基因变异，或利用表观遗传学方法分

析 DNA 甲基化对睡眠障碍的影响，可以通过调节 5-HT 等

神经递质水平改善患者存在的睡眠障碍表现，进而有效遏制

患者疾病的进一步发展 [5]。

3 基因研究在精神心理领域中的应用现状

基因研究是当前临床关注的重点内容，而其与精神心

理领域疾病的相关性也是国际关注的热点，国外基因与精神

心理领域疾病研究的热点包括儿童青少年智力和心理发育、

精神疾病、认知障碍、人格与遗传因素、精神分裂症、人格

障碍与抑郁症等内容。而对其开展的基因研究则是在脑内各

级中枢和脊髓接受内外环境变化时传入的各种信息，在获得

相关信息之后就可以将其进行整合，自主神经系统与神经 -

内分泌系统整合环境信息后，通过肠 - 脑轴调控胃肠功能，

还可以将其直接作用于患者的胃肠效应细胞。随着临床对于

分子生物学技术的进一步研究，就可以在精神心理领域疾病

患者的诊治期间利用基因研究来改善患者的疾病表现，通过

分析患者自身的基因组成，可以识别患者体内发生的特定变

异，之后可以在掌握内容的基础上调整既定的治疗方案，进

而达到更好的治疗效果。同时，精神分裂症也是全世界范围

内具有较高发病率的精神心理领域疾病，当精神分裂症患者

疾病发生期间，患者常伴随认知功能损害的表现，随着患者

病情的进一步发展，患者自身基本的社会功能也会出现逐渐

减退，从而在影响患者日常生活的基础上，给患者整个家庭

造成较为沉重的负担。因此，在此类患者疾病治疗期间，应

加强对基因和精神心理健康之间的关系进行研究，通过研究

可以挖掘基因如何影响神经递质、受体及其相关通路的相关

内容，由于这些通路在大脑中起着至关重要的作用，它们参

与调节情绪、认知以及睡眠等多个心理过程，由此可见，基

因对于精神心理领域疾病患者的治疗具有重要意义。

4 基因研究在精神心理领域中的发展趋势

近 10 年来的临床研究中可以发现，在人类基因组测序

基础上，精神心理领域中基因研究的技术得到快速发展。精

神心理障碍疾病的发生与患者的遗传因素与生活环境因素

具有一定的关联性，对于此类患者的治疗而言，所使用的物

理治疗可以起到安全性的作用，还可以满足疾病治疗的便捷

性要求。目前临床针对精神心理疾病和药物成瘾的基因研

究内容主要集中于机体的基因突变、神经环路等相关领域，
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神经环路的功能异常（如前额叶 - 边缘系统连接）可能与

COMT Val158Met 多态性降低酶活性，导致前额叶多巴胺水

平异常，影响认知功能有关，而 BDNF Val66Met 多态性影

响突触可塑性，携带 Met 等位基因的患者对认知行为疗法

（CBT）的响应率较低 [6]。针对在治疗期间药物成瘾患者，

通过基因分析的方式就可以筛查出患者自身与药物成瘾和

药物依赖相关的易感基因位点，在掌握此内容的基础上就可

以有针对性地指导患者临床合理用药，提高患者的疗效。

总之，通过基因研究技术在临床的合理使用可以更好

地预防精神心理疾病的发生，并有效遏制患者疾病的进一步

发展。近来，综合大量基因变异位点权重计算得出的多基因

遗传风险评分 (polygenic risk score,PRS) 可以与由环境暴露风

险因素计算的方式，捕捉基因 - 环境交互作用对精神心理

领域疾病的影响，PRS 在精神分裂症中可解释约 7% 的遗传

风险，但跨种族应用时效能下降（如欧洲人群模型对亚洲患

者的 AUC 仅为 0.55）[7]。虽然精神心理领域的基因研究技术

在临床应用期间仍面临一些挑战和问题，但随着我国科技的

不断进步，以及对该项研究的逐渐深化，我们有理由期待临

床可以针对基因研究开展更为深入的分析，进而在未来应用

期间，能够给疾病带来更加明确、精确的结论。

5 结语

总而言之，随着现代社会逐渐发展期间，人们在生活

中的压力逐渐增加，以及患者生活环境的改变，均可能导致

精神心理领域疾病的发生，例如精神分裂症在临床的发生率

正在逐渐增长，并已经显示出年轻化的发展趋势，不仅影响

患者日常生活，甚至在疾病进展下将会威胁患者生命健康，

因此，应对其开展有效的诊断与治疗。本文通过分析精神心

理疾病分子机制，寻找患者发生精神心理疾病，以及加速疾

病发展的分子机制，通过深入了解基因对精神心理疾病发生

发展机制的影响，为患者疾病治疗提供更为有效且合理的依

据。由此可见，未来需整合基因组、表观组（如全基因组甲

基化分析）和转录组数据，结合机器学习构建预测模型（如

随机森林、深度学习）开展精准医学研究，并建立跨种族、

大样本的精神疾病遗传数据库。
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