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摘要：目的　采用文献计量的方法分析临床分子诊断的文献分布情况和研究概况。方法　以 ＷｅｂｏｆＳｃｉｅｎｃｅｓ核心合集为

数据库，以“ｍｏｌｅｃｕｌａｒｄｉａｇｎｏｓｉｓ”为主题词检索相关文献，时间跨度为１９８６年～２０１５年８月３１日。使用 ＷｅｂｏｆＳｃｉｅｎｃｅｓ

网站自带的分析工具对检索得到的结果和引文报告进行计量分析，分析内容包括：年出版文献量、每年的引文数、国家／地

区的发文量排名、科研机构的发文量排名、收录相关论文最多的出版物排名，被引频次与施引文献汇总和总被引频次排名

前十位的文章。结果　共检索得到相关文献６２７９篇，年发表论文与引文数逐年递增，美国与西欧发达国家发文量较大，

所有文献平均单篇被引１６．６次，ｈｉｎｄｅｘ为１１８，临床分子诊断技术在疾病的诊断、治疗和预后预测方面的文章具有较多的

引用频次。结论　临床分子诊断技术正处于学科发展的黄金阶段，其在疾病的诊疗中具有较大作用，在临床中的应用可提

高我们的医疗水平。
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　　“临床分子诊断”是应用分子生物学的方法，检

测患者体内遗传物质的结构或表达水平的变化而

做出诊断的一种技术［１］。狭义的“临床分子诊断”

是指基于核酸的诊断，即对各种ＤＮＡ和／或ＲＮＡ

样本的病原性突变的检测，以实现对疾病进行检测

和诊断的目的［２］。文献计量学是采用数学和统计

学的方法定量研究文献信息的分布和变化规律的

一门学科，是对文献信息进行搜集、加工整理、统计

分析、评价和预测的一种定量化工具［３］。本文以文

献计量学的方法对国际上“临床分子诊断”的相关

文献进行统计分析，这对了解该领域的发展现状、

预测发展趋势、指导我国学者开展相关领域的科学

研究具有一定的指导和借鉴意义。

１　材料和方法　以科学引文索引（ｓｃｉｅｎｃｅｃｉｔａｔｉｏｎ

ｉｎｄｅｘ，ＳＣＩ）数据库 ＷｅｂｏｆＳｃｉｅｎｃｅ核心合集作为

检索工具［４］，在模式下以“ｍｏｌｅｃｕｌａｒｄｉａｇｎｏｓｉｓ”为

主题词进行检索，时间跨度为１９８６～２０１５年８月

３１日的相关文献（检索数据库时的更新时间为

２０１５年８月３１日）。使用 ＷｅｂｏｆＳｃｉｅｎｃｅｓ网站的

分析工具对检索得到的结果和引文报告进行计量

分析，分析内容包括：年出版文献量、每年的引文

数、国家／地区的发文量排名、科研机构的发文量排
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名、收录相关论文最多的出版物排名等。此外，我

们还对检测结果的总被引次数、年均被引次数、ｈ

ｉｎｄｅｘ以及总被引次数排名前十位的文献进行了简

要的分析［５］。

２　结果与讨论　共检索得到相关文献６２７９篇，

其中英文文献５８８５篇，占总文献量的９３．７２５％，

随后为西班牙文、法文和德文，发文量分别为１２０

篇 （１．９１１％）、１１５ 篇 （１．８３２％）和 ６７ 篇

（１．０６７％），中文文献仅有５篇（０．０８０％）。每年发

表的论文数，见图１。从柱状图来看呈明显的逐年

递增趋势，每年的引文数也呈现增长趋势，见图２。

图１　每年发表的论文数

图２　每年的引文数

　　逐年增长的论文数和引文数说明相关领域的

研究成果越来越多，研究成果也得到了更多的关

注。发文量前十位的国家依次为：美国、法国、意大

利、德国、英国、西班牙、日本、中国、巴西和加拿大。

美国占发文总量的２３．４％，我国位于第８位，发文

量占全球总发文量的５．４％，这表明我国在该领域

的研究也具有一定的地位，但仍与美国存在较大的

差距。表１是发文量前十位机构的排名情况，美国

有５家机构上榜，法国３家，意大利和巴西各有１

家。这表明美国和西欧在该领域的研究中具有明

显的领先地位，当我们选择合作伙伴时可重点参考

这些机构。表２是收录论文最多的杂志排名，相关

论文投稿选择杂志时可参考本排名。其中的Ｊｏｕｅ

ｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＭｉｃｒｏｂｏｏｌｏｇｙ，ＨｕｍａｎＭｕｔａｔｉｏｎ和

ＡｍｅｒｉｃａｎＪｏｕｒｎａｌｏｆＨｕｍａｎＧｅｎｅｔｉｃｓ收录的论文

数据最多，ＡｍｅｒｉｃａｎＪｏｕｒｎａｌｏｆＨｕｍａｎＧｅｎｅｔｉｃｓ

的影响因子较高，收录范围包括行为遗传学、生化

遗传学、临床遗传学、细胞遗传学、遗传咨询、免疫

遗传学、群体遗传学和流行病学等多个方向。

　表１ 　发文量前十位的机构排名（狀＝６２７９）

机　构 记录数 百分比（％）

贝勒医学院（美国）

圣保罗大学（巴西）

法国国家医学与健康研究院（法国）

哈佛大学（美国）

米兰大学（意大利）

巴黎笛卡尔大学（法国）

巴黎第六大学（法国）

宾夕法尼亚大学（美国）

华盛顿大学（美国）

约翰霍普金斯大学（美国）

９４

８７

８１

８０

７０

６１

５３

５２

５２

４８

１．４９７

１．３８６

１．２９０

１．２７４

１．１１５

０．９７１

０．８４４

０．８２８

０．８２８

０．７６５

　表２ 　载文量前十位的出版物排名

　　　出版物 记录数 影响因子

ＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＭｉｃｒｏｂｉｏｌｏｇｙ

ＨｕｍａｎＭｕｔａｔｉｏｎ

ＡｍｅｒｉｃａｎＪｏｕｒｎａｌｏｆＨｕｍａｎＧｅｎｅｔｉｃｓ

ＰｌｏｓＯｎｅ

ＪｏｕｒｎａｌｏｆＭｅｄｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓ

ＣｌｉｎｉｃａｌＣｈｅｍｉｓｔｒｙ

ＣｌｉｎｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓ

ＥｘｐｅｒｔＲｅｖｉｅｗｏｆＭｏｌｅｃｕｌａｒＤｉａｇｎｏｓｔｉｃｓ

ＪｏｕｒｎａｌｏｆＭｏｌｅｃｕｌａｒＤｉａｇｎｏｓｔｉｃｓ

ＰｒｅｎａｔａｌＤｉａｇｎｏｓｉｓ

１２１

１０５

８２

８２

７３

６７

６６

６５

６４

６１

３．９９３

５．１４４

１０．９３１

３．２３４

６．３３５

７．９１１

３．９３１

３．５１６

４．８５１

３．２６８

　　我们对所有检索结果（６２７９条）的被引频次与

施引文献情况进行了汇总，被引频次总计为１０４

２３３次，该指标为检索结果集中所有项目的总被引

频次（引用参考文献），是所有年份施引文献总数全

部相加后的总和。每项平均被引用次数为１６．６

次／篇，该指标为被引频次总计与文献总数相除得

到的数值［６］。ｈｉｎｄｅｘ为１１８，该指标是将论文依

被引频次从高到低进行排序，ｈｉｎｄｅｘ第＂ｈ＂个论文

的施引文献数大于等于＂ｈ＂。ｈｉｎｄｅｘ为１１８表示

有１１８篇论文至少被引用１１８次。此指标同时参

考了发文量以及被引次数［７］，ｈｉｎｄｅｘ越高说明高

水平论文的数量和引用次数均较多。

　　表３展示了总引用次数前十位的文章排名情

况，从收录的杂志来看，包括Ｓｃｉｅｎｃｅ，ＮｅｗＥｎｇ

ｌａｎｄＪｏｕｒｎａｌｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ，Ｌａｎｃｅｔ，Ｃｉｒｃｕｌａｉｔｏｎ等国

际顶级杂志。从题目来看，包括：ＴＭＰＲＳＳ２和

ＥＴＳ转录因子基因融合与前列腺癌复发
［８］；钩端

螺旋 体 病［９］；孕 妇 血 浆 和 血 清 中 存 在 胎 儿

ＤＮＡ
［１０］；ＨＬＨ～２００４年：噬血细胞综合征的诊断
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和治疗指南［１１］；Ｔｕｒｃｏｔｓ综合征的分子学基础
［１２］；

肥厚型心肌病疾病基因分布、突变频谱以及对分

子诊断策略的影响［１３］；家族性腺瘤性息肉病的分

子诊断［１４］；巯基嘌呤Ｓ甲基转移酶缺乏症的分子

诊断：硫唑嘌呤和巯基嘌呤耐受的遗传学基础［１５］；

增殖基因表达可定量预测套细胞淋巴瘤生存时

间［１６］；基于全外显子组捕获和大规模并行ＤＮＡ测

序的遗传诊断［１７］。年均引用次数均在数十次甚至

上百次之多，这说明ＤＮＡ或ＲＮＡ的相关检测在

疾病的诊断、治疗和预后预测中具有重要作用，也

一直受到相关研究人员的高度重视。以１９９７年发

表在Ｌａｎｃｅｔ上的文献“孕妇血浆和血清中存在胎

儿ＤＮＡ”为例，该发现使得通过孕妇外周血筛查胎

儿是否存在出生缺陷成为可能，基于二代测序技术

的无创产前“唐氏综合症筛查”正是得益于该发现，

使广大孕妇避免了羊水穿刺带来的风险。

　表３ 　总引用次数前十位的文章排名

　　　　　　标　题 　　　杂志 出版年 总引用 年均引用

ＲｅｃｕｒｒｅｎｔｆｕｓｉｏｎｏｆＴＭＰＲＳＳ２ａｎｄＥＴＳｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎｆａｃｔｏｒｇｅｎｅｓｉｎｐｒｏｓｔａｔｅｃａｎｃｅｒ Ｓｃｉｅｎｃｅ ２００５ １６６８ １５１．６４

Ｌｅｐｔｏｓｐｉｒｏｓｉｓ ＣｌｉｎｉｃａｌＭｉｃｒｏｂｉｏｌｏｇｙＲｅｖｉｅｗｓ ２００１ ９９３ ６６．２０

ＰｒｅｓｅｎｃｅｏｆｆｅｔａｌＤＮＡｉｎｍａｔｅｒｎａｌｐｌａｓｍａａｎｄｓｅｒｕｍ Ｌａｎｃｅｔ １９９７ ９２８ ４８．８４

ＨＬＨ２００４：Ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃａｎｄｔｈｅｒａｐｅｕｔｉｃｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓｆｏｒｈｅｍｏｐｈａｇｏｃｙｔｉｃｌｙｍｐｈｏｈｉｓｔｉｏｃｙｔｏｓｉｓ ＰｅｄｉａｔｒｉｃＢｌｏｏｄ＆Ｃａｎｃｅｒ ２００７ ８４９ ９４．３３

Ｔｈｅｍｏｌｅｃｕｌａｒｂａｓｉｓｏｆｔｕｒｃｏｔｓｓｙｎｄｒｏｍｅ ＮｅｗＥｎｇｌａｎｄＪｏｕｒｎａｌｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ １９９５ ６５１ ３１．００

ＨｙｐｅｒｔｒｏｐｈｉｃｃａｒｄｉｏｍｙｏｐａｔｈｙＤｉｓｔｒｉｂｕｔｉｏｎｏｆｄｉｓｅａｓｅｇｅｎｅｓ，ｓｐｅｃｔｒｕｍｏｆｍｕｔａｔｉｏｎｓ，ａｎｄｉｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｓｆｏｒａｍｏｌｅｃｕｌａｒｄｉａｇｎｏｓｉｓｓｔｒａｔｅｇｙ Ｃｉｒｃｕｌａｔｉｏｎ ２００３ ５５６ ４２．７７

Ｍｏｌｅｃｕｌａｒｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓｐｏｌｙｐｏｓｉｓ ＮｅｗＥｎｇｌａｎｄＪｏｕｒｎａｌｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ １９９３ ５４６ ２３．７４

ＭｏｌｅｃｕｌａｒｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｔｈｉｏｐｕｒｉｎｅＳｍｅｔｈｙｌｔｒａｎｓｆｅｒａｓｅｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ：Ｇｅｎｅｔｉｃｂａｓｉｓｆｏｒａｚａｔｈｉｏｐｒｉｎｅａｎｄｍｅｒｃａｐｔｏｐｕｒｉｎｅｉｎｔｏｌｅｒａｎｃｅ ＡｎｎａｌｓｏｆＩｎｔｅｒｎａｌＭｅｄｉｃｉｎｅ １９９７ ５０６ ２６．６３

Ｔｈｅｐｒｏｌｉｆｅｒａｔｉｏｎｇｅｎｅｅｘｐｒｅｓｓｉｏｎｓｉｇｎａｔｕｒｅｉｓａｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅｉｎｔｅｇｒａｔｏｒｏｆｏｎｃｏｇｅｎｉｃｅｖｅｎｔｓｔｈａｔｐｒｅｄｉｃｔｓｓｕｒｖｉｖａｌｉｎｍａｎｔｌｅｃｅｌｌｌｙｍｐｈｏｍａ ＣａｎｃｅｒＣｅｌｌ ２００３ ４９２ ３７．８５

ＧｅｎｅｔｉｃｄｉａｇｎｏｓｉｓｂｙｗｈｏｌｅｅｘｏｍｅｃａｐｔｕｒｅａｎｄｍａｓｓｉｖｅｌｙｐａｒａｌｌｅｌＤＮＡｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ

　

ＰｒｏｃｅｅｄｉｎｇｓｏｆｔｈｅＮａｔｉｏｎａｌＡｃａｄｅｍｙｏｆ

ＳｃｉｅｎｃｅｓｏｆｔｈｅＵｎｉｔｅｄＳｔａｔｅｓｏｆＡｍｅｒｉｃａ

２００９

　

４８１

　

６８．７１

　

３　小结　临床分子诊断领域的发文量与引文数均

呈逐年上升趋势，美国与西欧在该领域有很强的研

究实力，我国也具有一定的研究基础，但仍与西方

发达国家存在一定的差距。该技术可以准确地用

于指导疾病的预防、诊断和治疗，具有广阔的市场

前景，因此世界各国高度重视临床分子诊断的发

展。对医院而言，临床分子诊断的广泛使用可提高

整体的诊疗水平和市场竞争力。

参考文献：
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　　本研究针对性传播感染和高危性行为人群（例

如在所分析中文献中有三篇选取的女性对象为性

工作者），研究结果并不能代表在这一群体之外的

女性，因此需要进一步针对广大普通女性进行研

究，从而全面地评价女性人群中ＨＰＶ感染与 ＨＩＶ

感染之间的联系。

　　ＨＰＶ疫苗对预防原发性宫颈癌和尖锐湿疣具

有良好效果，本研究结果提示 ＨＰＶ 疫苗可能对

ＨＩＶ感染具有一定的预防作用。目前我国尚未将

ＨＰＶ疫苗纳入常规免疫，本研究结果也预示大力

推广ＨＰＶ疫苗接种的必要性。将来监测 ＨＰＶ疫

苗女性接种者 ＨＩＶ的感染率，以及比较 ＨＩＶ感染

者和正常人群中 ＨＰＶ疫苗接种率将有助于进一

步明确两者之间的联系。
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