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推荐奖种 医学科学技术奖

项目名称 出生缺陷预防的关键技术建立与推广应用

推荐单位

推荐单位：湖北省医学会

推荐意见：                                                                  

    出生缺陷是国家、社会和家庭高度关注的问题，我国是出生缺陷高风险国家，预

防出生缺陷对提升我国人口素质，实现“健康中国”的战略规划意义重大。项目申请团

队经过近 20 年的建设，针对出生缺陷预防多环节的关键点进行机制理论探讨和技术

方法革新。为孕前优生咨询提供了更加客观的依据和更加精准的方案，对现有产前

筛查及诊断的指证、流程进行优化，进行分子遗传检测的方法改良，并建立了无创

性产前诊断新技术，此外还为常见病理妊娠子代远期代谢紊乱易感的早期预警提供

了潜在的新靶标，在艾滋病等的母婴传播阻断层面亦进行了技术创新。将这些关键

技术搭建在“全流程、一站式、精准化”出生缺陷预防模式下进行推广应用，项目成果

推广到全国 23 个省市近 60 家医疗机构，为提升出生缺陷预防能力做出积极贡献，

提高了卫生经济学效能，取得了明显的社会效益。发表高水平学术论文并得到本领

域专家的积极评论和推荐，获得国家发明专利 2 项并编写相关软件，举办优生优育

相关的宣教、培训及讲座近 300 场，培训学员 2 万余人次。我单位认真审核项目填

报各项内容，确保材料真实有效，经公示无异议，推荐其申报 2021 年中华医学科

技奖。

项目简介     所属科学技术领域：人口与健康领域。     

        出生缺陷是婴儿出生前发生的结构、功能或代谢异常的统称，严重影响出生人

口素质。预防出生缺陷是实现“健康中国”的基本保障。为了提高我国出生缺陷预防工

作的水平，需解决孕前预防个性化不足、孕期检测技术方案不标准、防治流程片断

化等问题，推动出生缺陷预防朝着“更准确、更安全、个性化、全流程”的方向发展。

        为实现上述目标，本项目组历经近 20 年，针对常见出生缺陷预防多个环节的

关键点开展机制研究和理论探索，开发新型技术并优化实施方案，并率先以多学科

团队为核心搭建“一站式”数字化的出生缺陷预防技术流程，在湖北省形成示范并辐射

全国，获得了以下成果：

        1、针对常见的物理化学暴露（如电磁辐射、环境内分泌干扰物、尼古丁等）、

孕期母体疾病、感染性因素致出生缺陷的风险和机制开展研究，形成了创新理论。

（1）评估了这些因素致出生缺陷或不良妊娠结局的风险，并将研究广度延伸至后代

对远期疾病的易感性及靶标，拓宽了优生咨询的范畴；（2）基于理论发现制定相应

的预防策略，有效推动了出生缺陷/疾病防治窗口的前移。

        2、从多个层面建立了产前筛查和产前诊断的创新技术。（1）基于纳米芯片开

发了染色体病的无创产前诊断新技术，为同类技术提供了适用度更广的补充/替代方

案；（2）针对多种单基因遗传病建立了分子诊断的新方法，并在国际上首报了位于

APC基因等的 16 个罕见基因突变位点；（3）基于大样本评估现有产前筛查技术的

效率及产前诊断实施指证，改良技术方案，搭建影像学和实验室检测技术综合应用

平台，将出生缺陷产前超声诊断率从 19.0%提升至47.1%，染色体病筛查敏感性、



特异性分别上升至80%和 99%以上，将示范基地武汉大学中南医院的出生缺陷检出

率提高了约50%。

        3、长期致力于感染性疾病母婴传播的阻断工作，率先提出“艾滋病-梅毒-乙肝

母婴传播综合阻断”的创新策略。这一策略有助于节省卫生资源，被国家决策部门采

纳后推广至全国，将 HIV母婴传播率由未阻断时的 35.4%降低至4.7%。

        4、以多学科团队为驱动核心，开发产前诊断信息管理系统软件，构建了“全流

程、一站式”出生缺陷预防的创新工作模式，有助于更加便捷、精细化的分层诊疗。

        项目成果以多种形式进行了有效推广。包括示范基地开创特色专科门诊，“纵

向”下沉社区，“横向”建设专科联盟，“顶天”为国家卫生决策提供依据，“立地”立足基

层。创建“湖北省产前诊断与优生临床研究中心”，并在全国 23 个省市近 60 家医疗

机构推广应用。实施政府主导的“惠民计划”向社区推广，以武昌区为例，辐射武昌区

妇幼保健院和 3 家二级单位医院及下辖 19家社区卫生服务机构，惠及 20 余万育龄

期妇女；与企业合作推广无创产前检测技术，服务 120 万孕产妇/年，取得了显著的

社会效益。发表高水平学术论文并得到期刊编辑及本领域专家的积极评论和推荐，

获得国家专利并编写相关软件，开展优生优育相关的宣教、培训及讲座近 300 场，

培训学员 2 万余人次，其中专业技术人员近 1.7万名，受邀学科大会报告、研讨会

及学术论坛 26 场，指导了国际国内同行，引领了本领域的科技进步与发展。
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主要完
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姓名：张元珍

排名：1

职称：教授,主任医师

行政职务：妇儿医院院长

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对所有创新点做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

70%。

（1）组建团队：以武汉大学中南医院为基地，整合多学科有机结合的专家团队和

研究平台；

（2）科研探索：建立了微流控俘获外周血中胎儿有核红细胞的技术，开展环境危

险因素致出生缺陷的风险机制研究；

（3）组织推广：举办多届“出生缺陷的预防及干预策略研讨会”，普及生殖健康与优

生知识，开展湖北省妇女儿童公益服务，实现社区人群生育状况的有效评估。

姓名：杨慧霞

排名：2

职称：教授,主任医师

行政职务：妇产科主任

工作单位：北京大学第一医院

对本项目的贡献：对创新点 1、2、4做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量

的 45%。

（1）针对常见产前筛查和产前诊断技术，评估临床应用效能，修正临床指征，优

化技术方案；

（2）关注孕期胎儿宫内暴露相关危险因素，给予临床指导。



姓名：郑芳

排名：3

职称：教授,主任医师

行政职务：医学检验系副主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 1、2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量

的 45%。

（1）针对临床常见的单基因遗传病建立分子诊断技术，发现多个国际首报的罕见

致病基因突变，为遗传病家系中亲属的疾病筛查、干预、治疗和产前诊断提供了技

术支持和实验支撑；

（2）开设湖北省首个基因诊断门诊，为患者提供精细化的优生咨询服务；

（3）建立和完善了单基因遗传病的实验室检测流程。

姓名：张铭

排名：4

职称：副教授,主任医师

行政职务：生殖中心副主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 1、2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量

的 45%。

（1）研究常见环境不良因素对生殖过程的影响，为出生缺陷的以及预防提供新的

科学依据，并探索无创产前诊断的新技术；

（2）研究流产等病理妊娠的发病机制，为促进产前保健提供新的研究证据；

（3）通过研讨会、培训班、科普宣教等方式，参与研究成果的推广。

姓名：梁科

排名：5

职称：副教授,主任医师

行政职务：感染科副主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 1、3、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量

的 40%。

感染性疾病（艾滋病、乙肝、梅毒）母婴阻断项目的主要执行者，并建立湖北省第

一个感染性疾病母婴阻断门诊。

姓名：马建鸿

排名：6

职称：副主任医师

行政职务：妇产科门诊主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 1、2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量

的 40%。

（1）承担优生咨询、产前诊断等出生缺陷的一、二级预防工作；



（2）组织并协调高危孕妇的院内多学科联合会诊，通过研讨会、培训班将成果向

院外推广。

姓名：彭剑虹

排名：7

职称：副主任技师

行政职务：产前诊断中心副主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

40%。

（1）主要承担绒毛、羊水、脐血细胞培养，染色体疾病的细胞遗传学分析；

（2）负责出生缺陷的随访工作；

（3）进行先天性遗传病的分子机制研究。

姓名：马京梅

排名：8

职称：副研究员

行政职务：无

工作单位：北京大学第一医院

对本项目的贡献：对创新点 2、4做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

40%。

（1）评估无创性产前筛查的效能、优化产前诊断的实施指证；

（2）解析了妊娠期糖尿病子代发生远期代谢异常的机制和分子靶标。

姓名：桂希恩

排名：9

职称：教授,主任医师

行政职务：无

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 3 做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

35%。

（1）第一个发现并报告我国艾滋病高发村，在国内率先关注 HIV母婴传播及阻断，

同时发现急性感染促进了 HIV母乳传播。

（2）在国内首次提出将艾滋病、乙肝、梅毒进行综合阻断，这一成功的综合预防

模式及相关意见已被国家认同和采纳，综合防治已在全国开展。

姓名：李家福

排名：10

职称：主任医师

行政职务：产科主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 1、2 做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

35%。

（1）承担优生咨询及高危孕妇的围产期保健工作；



（2）通过进修生、住培生带教进行专业技术人员培养，通过培训班、研讨会、科

普宣教、电视媒体等方式参与成果推广。

姓名：卢丹

排名：11

职称：主任医师

行政职务：产前诊断中心副主任

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

35%。

（1）主要承担围孕期、围产期超声影像学检查与胎儿生长发育评估；

（2）优化出生缺陷的超声影像学诊断技术，建立孕期胎儿系统筛查超声质量控制

体系。

姓名：段洁

排名：12

职称：主治医师

行政职务：无

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 1、2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量

的 35%。

参与产前诊断中心临床工作，开立优生咨询门诊，积极推动产前诊断中心规范化咨

询，实施羊水穿刺及病例收集随访工作，在工作期间，推动了羊水 CMV检测工作的

开展，并负责产前诊断操作教学培训工作。

姓名：里进

排名：13

职称：主管技师

行政职务：无

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 2、5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

35%。

参与高通量测序平台的建立，并承担羊水、外周血、脐血、绒毛等的 CNV分析，以

及利用孕妇外周血游离DNA进行无创产前筛查的工作。

姓名：李志民

排名：14

职称：高级工程师

行政职务：CEO

工作单位：安诺优达基因科技（北京）有限公司

对本项目的贡献：对创新点 2 做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

30%。

（1）督促与合作机构（医院临床科室）进行定期交流，反馈项目的研究进展；

（2）组织企业内部人员对无创性产前诊断检测产品进行技术改进和升级；



（3）积极推动本项研究成果在湖北省的临床运用和推广。

姓名：李成伟

排名：15

职称：工程师

行政职务：无

工作单位：武汉大学

对本项目的贡献：对创新点 5做出贡献，从事本研究的工作量占全部工作量的

30%。

主要负责与出生缺陷预防数字化服务体系相关的软件开发，以及相关数据的采集、

提取与分析。

主要完

成单位

情况

单位名称：武汉大学

排名：1

对本项目的贡献：（1）策划并组织课题的立项；

（2）为本课题的实施提供场地、设备、人员及时间保证；

（3）定期检查本课题的进度，协调课题合作单位并督促其完成；

（4）为课题的实施提供配套经费，提供论文发表经费；

（5）组织课题的鉴定及成果汇报，组织学术推广；

（6）承担与各应用单位相关部门的联络工作，为研究成果的推广应用提供了组织

上的保证。

单位名称：北京大学第一医院

排名：2

对本项目的贡献：（1）为本项目的部分研究工作（主要包括高龄孕妇产前诊断指

证的优化、母血胎儿游离核酸产前筛查的效能评估、宫内高血糖后代远期代谢异常

的机制和靶标）提供场地、设备、人员支持和监督管理。

（2）与合作单位进行联络和交流，参与了前期的项目成果评价；

（3）积极参与研究成果的临床应用和推广。

单位名称：安诺优达基因科技（北京）有限公司

排名：3

对本项目的贡献：（1）指导和督促该项目的研究进展，并定期与合作机构（医院

临床科室）进行交流和反馈；

（2）组织企业内部人员对该产品进行技术改进和升级；

（3）积极推动本项研究成果在湖北省的临床运用和推广。

单位名称：武昌区妇幼保健院

排名：4

对本项目的贡献：（1）为本项目的部分工作（主要为优生咨询和产前检测创新流

程）提供了场地和人员支持；

（2）定期与合作单位进行交流和反馈；

（3）积极组织并推动了研究成果的推广应用。


