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NUDT15 基因检测与个性化用药

在炎症性肠病的治疗过程中，硫唑嘌呤类药物因其良好的维持疗效和相对可

接受的价格，一直是医生和患者的常用选择。然而，不同患者对这类药物的耐受

程度存在显著差异，部分患者，尤其是亚洲患者，可能会出现严重的骨髓抑制等

不良反应。这种差异的背后，与我们的基因密切相关。因此，2023 年最新的炎

症性肠病诊疗指南特别强调了 NUDT15 基因检测的重要性 1，这项检测正在改

变传统的用药方式。

NUDT15 基因决定了我们体内一种重要酶的产生，这种酶负责分解硫唑嘌

呤类药物。通俗地说，这个基因就像是体内的一个“药物处理器”。近几年的研

究发现，亚洲人群 NUDT15 基因发生变异的可能性较高 2。当这个基因发生变

异时，“处理器”的功能会减弱，药物就会在体内积累，就像是堵车一样，进而

更容易引发白细胞减少（导致容易感染）、贫血（容易疲劳）等不良反应 2,3。
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正因中国人群中这种基因变异的比例较高，2023 年我国最新 IBD 诊疗指南特别

强调了接受硫唑嘌呤类药物治疗的炎症性肠病患者进行 NUDT15 基因检测的必

要性 1。通过这项检测，患者可被分为三种代谢类型：正常代谢型（基因功能正

常）、中间代谢型（基因功能部分受损）和低活性代谢型（基因功能严重受损）。

结果将直接影响用药方案：正常代谢型患者可按常规剂量用药，中间代谢型需减

量使用，而低活性代谢型患者则建议改用其他药物。然而，目前 NUDT15 基因

检测在国内还不够普及，能够提供检测服务的地区、机构少，检测费用相对高昂。

但对于长期用药的患者来说，检测可以帮助医生选择最适合的用药剂量，避免反

复调整和监测带来的麻烦和潜在风险。因此，如果你是需要长期服用硫唑嘌呤类

药物的炎症性肠病患者，不妨咨询医生，了解如何进行基因检测，认真评估检测

的必要性。

当然，并不是说不做基因检测就不能服用硫唑嘌呤类药物，对于暂时无法进

行基因检测的患者，其他方案也同样能为安全用药提供保障。首先，定期进行血

常规检测是非常关键的一步，尤其是在开始使用硫唑嘌呤类药物后的前三个月。
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这能让医生观察到白细胞、红细胞及血小板的变化，确保药物不会对骨髓产生过

大的抑制作用。就算不良反应发生，定期的检查也可以帮助医生及早发现，在造

成实质性后果之前及时调整药物剂量或更换治疗方案。

随着医学技术的不断进步，个性化治疗已成为炎症性肠病治疗的发展方向。

基因检测等精准医学手段的应用，将有助于医生更好地预测患者的药物反应，从

而制定更加个性化的治疗方案。然而，目前基因检测技术的普及仍需时日，患者

在实际治疗中应与医生密切沟通，结合基因检测结果、临床表现以及个人生活状

况，选择最合适的治疗方案。

著作权由作者与上海市志愿服务公益基金会 IBD 专项基金共有
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