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公示内容

推荐奖种 医学科学技术奖（非基础医学类）

项目名称 儿童罕见免疫性疾病精准诊疗体系的构建及推广应用

推荐单位

/科学家
中国医学科学院

项目简介

儿童罕见免疫性疾病严重致死致残，为解决“筛、诊、治、管”四大难题，在国家重点研发计划、

卫计委公益性行业科研专项、北自然、首都发展基金等基金支持下，取得如下成果：

1、筛查：建立儿童免疫评估参考范围、筛查技术研发并开展全国新生儿SCID筛查

针对我国缺乏儿童免疫功能评估手段及新生儿重症联合免疫缺陷（SCID）筛查长期空白的问题，

团队（1）建立了我国儿童淋巴细胞精细免疫分型的参考值范围；（2）开发基于基因甲基化检测

实现人T、B、NK淋巴细胞计数的试剂盒，打破了对流式细胞仪的技术依赖，具有标准化，样本

量少，稳定性高，成本低等优势；（3）开发我国首个获得临床试验批件的T细胞受体切除环及

κ-删除重组切除环筛查试剂盒，对全国30万新生儿进行SCID筛查并及时救治，建立了遗传资

源库，填补国内新生儿免疫缺陷筛查领域的空白，产生经济效益五千万元。

2、诊断：自主研发基因、酶学精准诊断体系，将PID诊断率提升6倍并全国推广

针对原发性免疫缺陷病（PID）诊断率低、确诊周期长、技术依赖进口的难题，团队（1）建立

PID高通量测序模型，开发国产测序配套仪器及生信分析软件，推广至全国27省市，累计检测

超八千例；（2）国际首创唯一可临床应用的全自动生化仪腺苷脱氨酶(ADA)双亚型检测法，10

分钟完成2种PID诊断，已服务四百余例；（3）国内率先建立干扰素刺激基因检测方法，填补

I型干扰素病辅助诊断空白，检测逾千例。打破国外垄断，将我国PID诊断率从5%提升至30%，

产生经济效益3808.4万元，节省社会开支6.38亿元，入选首都卫生发展科研专项十大成果。

3、治疗：孤儿药研发及精准治疗手段探索应用

针对多种罕见免疫病缺乏有效药物、传统治疗失败率高的困境，团队（1）首诊亚洲 2例ROSAH

综合征，研制ALPK1抑制剂获美国 FDA临床试验批件及多国PCT专利，获投资3683万美金，

完成诊治闭环；（2）全球首例异基因造血干细胞移植治疗SLC7A7突变单基因狼疮合并噬血细

胞综合征，实现疾病长期逆转。（ 3）国内率先应用 JAK抑制剂治疗I型干扰素病取得良好疗效。

（4）鉴定SBDS，SAMD9L等新单基因狼疮致病基因并开发靶向治疗策略。

4、管理：构建全国大数据平台与标准指南体系，创建“筛-诊-治-管”一体化中国方案

针对数据孤岛、标准缺失、管理不规范问题，建成国内首个儿童免疫病注册登记平台及智能随访

系统，覆盖 114家中心、登记超 2万例。发布首个《儿童风湿免疫病标准数据集》；首次揭示中

国儿童SLE疾病全貌；优化并建立适合中国儿童的SLE分类标准；构建了 AAV、JIA、SLE的早

期诊断、分型及预警体系；牵头制定6部儿童免疫性疾病临床诊疗指南。

本项目获授权发明专利 15项（PCT专利 6项）、实用新型 5项，软件著作权9项，发表论文

408篇。获医疗器械证4项，临床试验批件2项，成果推广至全国27个省市，服务产值逾 

8000万元，获投资3683万美金。培养国家级及省部级人才 16人。项目构建的“筛-诊-治-管”

一体化闭环管理模式，极大提升我国儿童罕见免疫性病的诊疗水平，推动学科发展，产生显著经

济社会效益。
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史丽娜

完成人情况表

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

宋红梅 1
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
主任医师,教授 儿科学系主任

对本项目的

贡献

发起者与总负责人：主持国家十四五重点研发计划项目、国家科技资源共享服务平台计划、北京市自然科学

基金、首都卫生发展科研专项及卫计委行业专项课题；作为负责人在全国开展 TB细胞缺陷新生儿筛查，完

成逾 3万例检测；发起 PID基因捕获高通量测序技术研发转化；支持快速酶学及其他辅助诊断技术研发；北

京协和医院儿科学术带头人，总体负责所有 PID患儿临床诊疗，统筹患者综合管理；作为发明人之一获 3项

发明专利授权；发表 PID相关 SCI核心期刊文章 60余篇，通讯作者文章最高影响因子 20.6分，主编书籍 1

部，参编 7部。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王薇 2
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
副研究员 儿科副主任

对本项目的

贡献

项目执行骨干：排名第二参与国家十四五重点研发计划、国家科技资源共享服务平台计划、北京市自然科学

基金、首都卫生发展科研专项及卫计委行业专项课题，负责课题执行；作为项目管理者及联络人在全国开展

TB细胞缺陷新生儿筛查，完成逾 3万例检测；设计 PID 高通量测序模型与迈基诺共同开发；负责开发酶学

诊断及其他辅助诊断技术；负责 PID 患者的最终基因数据分析，提供诊断建议；作为第一发明人获 3项发

明专利授权；发表 PID相关 SCI 及核心期刊文章 50余篇，第一作者文章最高影响因子 14.29分，参编书籍

5部。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

杨军 3 深圳市儿童医院 深圳市儿童医院 教授
风湿免疫科科

主任

对本项目的

贡献

作为本项目骨干及华南片区负责人，参与儿童免疫性疾病网络平台及数据库的建立，发现新的自身炎症性疾

病及研究，建立华南片区队列进行淋巴细胞亚群的参考范围建立。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

唐雪梅 4 重庆医科大学附属儿童医院
重庆医科大学附属儿童

医院
教授

内科教研室 主

任

对本项目的

贡献

长期聚焦儿童风湿免疫性疾病精准诊疗与规范化管理，围绕 JIA、儿童 SLE及AID等开展系统研究，为项目

提供重要学术支撑。

在学术研究方面，作为通讯作者发表多篇代表性论文，内容涵盖早发型儿童 SLE临床特征、儿童风湿性疾病



疫苗接种管理、NLRC4相关AID及 JIA等，体现了其在疾病表型识别、遗传机制探索和生物制剂治疗方面

的创新贡献。

在技术转化与推广方面，带领团队形成了多项软著及专利等成果，并参与 JIA诊疗指南、专家共识及相关教

材专著建设，推动了儿童风湿免疫性疾病诊疗评估的标准化、数字化和规范化应用。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

马明圣 5
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
主任医师,教授 儿科副主任

对本项目的

贡献

作为本项目的执行骨干，共同建立 I型干扰素基因表达检测技术并进行临床应用，主要负责 I型干扰素病及

各类儿童风湿免疫病的临床诊治，明确诊断了多例国内首例的儿童自身炎症性疾病及原发性免疫缺陷病，如：

干扰素基因刺激蛋白相关婴儿期起病的血管病、主要组织相容性复合物Ⅱ类分子缺陷病等。多次通过学术会

议、学习班等推广儿童风湿免疫病的识别和分子诊断。参与发表相关文章 10余篇。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王墨 6 重庆医科大学附属儿童医院
重庆医科大学附属儿童

医院（宜宾医院）
教授 执行院长

对本项目的

贡献

作为本项目的执行骨干，主要负责ANCA相关性血管炎的临床诊治，找到儿童AAV 早期肾脏损伤的预警指

标，建立精准评估肾损伤的病理分类体系、建立肾脏不良预后的风险评估模型、形成基于风险分层的精准诊

治策略，超额完成了病例队列建设要求，并产出大量科研成果，对 AAV及AAGN发病机制的深入探讨、提

高临床诊治水平和改善最终预后奠定了坚实的基础，提供了理论依据，有助力《“健康中国 2030”规划纲

要》降低因慢病过早死亡率及 5 岁以下儿童死亡率等目标的完成。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吴小川 7 中南大学湘雅二医院 中南大学 教授 无

对本项目的

贡献

作为本项目的执行骨干，主持国家重点研发项目课题“儿童 SLE精准诊疗体系的研究

（2021YFC2702004）”、国家自然科学基金两项及多项省部级科研课题，近年发表专家讲座及研究论文 50

余篇，主编及参编医学专著 10余部，为中国儿童 IgA 血管炎诊治指南执笔人。本项目中，发现了儿童 SLE

的标志物，优化儿童 SLE分类标准，形成儿童 SLE新的诊治方案并完成临床试验。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

林朋 8
迈基诺（重庆）基因科技有

限责任公司

迈基诺（重庆）基因科

技有限责任公司
其他 技术总监

对本项目的

贡献

1、优化生产工艺：确认并调试关键参数，确保产品稳定、一致且批次间重复性好。

2、落实全程质控：从原料到成品各环节严格检验与风险管控，满足临床及上市标准。

3、推进自动化升级：消除生产瓶颈，优化设备与流程，提效降本，支撑规模化供应。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王思贤 9
北京致谱医学检验实验室有

限公司

北京华瀚基因科技有限

公司
工程师 总经理

对本项目的

贡献

主导免疫缺陷筛查试剂盒（TRECs/KRECs）的成果转化与量产落地，实现 5000万元销售额并获临床试验批

件，支持全国多中心新生儿筛查，协助建立我国新生儿 T/B细胞免疫缺陷病的遗传资源库及“筛查-诊断-移

植”一体化防控体系。参与 T/B/NK细胞甲基化试剂盒研发，突破流式细胞仪依赖，通过表观遗传学技术解

决样本时效性、形态要求高、室间差异大、缺乏标准化等局限。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务



许枞 10 上海药苑生物科技有限公司
上海药苑生物科技有限

公司
其他 总经理

对本项目的

贡献

领导发现新型风湿免疫靶点ALPK1，获全球首个ALPK1 靶点专利（欧洲、日本授权）。领导设计全球首个

进入临床的ALPK1高选择性口服小分子抑制剂DF-003，获多国专利（日、俄、南非、沙特）。领导DF-003

临床前研究，获优异疗效数据，以通讯作者发表《自然·通讯》（2025），并获 FDA儿童罕见病认证。领导

DF-003临床研究：2023年获 FDA批准完成 I期健康人试验；在 ROSAH国际 1b期临床中显示极佳疗效，获

FDA快速通道、孤儿药等多项认证，并在免疫学、视觉与眼科等国际会议做报告。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

弓孟春 11 神州医疗科技股份有限公司
神州医疗科技股份有限

公司
高级工程师

高级副总裁兼

首席医学官

对本项目的

贡献

作为技术负责人，牵头完成儿童风湿免疫病注册登记平台、专病数据库、多组学数据库的总体技术架构设计

与数据治理；主导建立基于 OMOP CDM 与 SNOMED CT 的国内首部儿童风湿免疫病标准数据集，构建多

中心安全协作与隐私保护技术体系；负责生物标志物挖掘、风险预测建模的信息学支撑，主持智能随访与全

流程管理信息系统研发，为项目精准诊疗体系构建提供核心医学信息学技术保障。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

于仲勋 12
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
主治医师 无

对本项目的

贡献

作为儿童风湿免疫主治医师，参与了首都卫生发展科研专项（首发 2016-2-40114，基因捕获高通量测序结合

一代测序验证诊断原发性免疫缺陷病转化应用）、国家重点研发计划（2021YFC2702000）等多项科研项目，

负责队列建设、罕见免疫病患儿诊治和入组资料收集、多中心研究方案设计和执行，创新性应用 JAK 抑制

剂托法替布治疗儿童难治性皮肌炎，并发表在《Rheumatology》。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

周煜 13
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
主治医师 无

对本项目的

贡献

作为儿童风湿免疫主治医师，参与了首都卫生发展科研专项（首发 2016-2-40114，基因捕获高通量测序结合

一代测序验证诊断原发性免疫缺陷病转化应用）、国家重点研发计划（2021YFC2702000）等多项科研项目，

负责队列建设、免疫病患儿诊治和入组资料收集、多中心研究方案设计和执行，首次提出应用造血干细胞移

植治疗 LPI相关单基因狼疮，成功逆转免疫表型，成果发表在《Journal of Allergy and Clinical 

Immunology》。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

钟林庆 14
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
主治医师 无

对本项目的

贡献

作为儿童风湿免疫住院医师，负责队列建设、患儿诊疗及入组资料收集、多中心研究方案设计与执行。参与

首发专项（2016-2-40114）、卫生行业专项（201402012）、国家重点研发计划（2021YFC2702000）等项目，

完成受试者招募、临床资料采集整理、数据库录入，以及二代测序数据分析、一代测序分子实验及数据分析

等工作。共同发现亚洲首例ALPK1基因突变所致自身炎症性疾病，协助患儿评估、治疗及新药临床研究入

组。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

高思豪 15
中国医学科学院北京协和医

院

中国医学科学院北京协

和医院
其他 无



对本项目的

贡献

作为儿童风湿免疫病研究网络平台建设的主要执行人员，深入参与设计及建立儿童风湿免疫病注册登记系统、

专病数据库，建立分布式计算与联邦学习的多中心研究方法，开展医学信息学及数据标准的研究，参与《儿

童风湿免疫病标准数据集》制订及发布，在《The Lancet Child ＆ Adolescent Health》发表中国儿童 SLE全

国性数据研究，参与验证并优化 2019年 EULAR/ACR标准，为数据驱动的儿童风湿免疫病研究提供支撑。

完成单位情况表

单位名称 中国医学科学院北京协和医院 排名 1

对本项目的

贡献

① 总体设计与平台搭建：项目负责人宋红梅教授牵头建成国内首个儿童免疫性疾病注册登记网络平台、多

中心专病数据库及多组学资源信息库，并主编发布我国首部《儿童风湿免疫病标准数据集》，为全国多中心

协作奠定了平台与标准基础。

 ②核心技术研发与转化：与迈基诺公司联合研发 PID及AID基因捕获高通量测序模型，并主导其临床验证

与全国推广。国际上首创ADA 同工酶快速酶学诊断法，国内率先建立 ISG检测方法。

 ③精准诊疗体系建立：牵头建立全国多中心 SLE、AAV、JIA研究队列，首次揭示中国儿童 SLE疾病全貌。

组织完成儿童 SLE分类标准的本土化验证与优化。发现并验证了 SBDS等新单基因 SLE致病基因。

 ④临床模型构建：构建了基于 LASSO回归的单基因狼疮早期识别模型，为临床早期筛查提供了实用工具。

⑤指南制定及人才培养：牵头制定了多项国家级临床诊疗指南/专家共识。组织全国百余家中心进行学术交

流与技术推广。

单位名称 重庆医科大学附属儿童医院 排名 2

对本项目的

贡献

① 牵头制定了全国儿童淋巴细胞亚群正常值范围。

②队列建设与平台支撑：依托项目大数据平台，牵头建立了国际最大的儿童AAV/AAGN 多中心队列及国内

首个多中心、大样本 JIA研究队列，为精准诊疗研究提供了核心数据支撑。

  AAV③ 精准诊疗体系创新：建立了更适合中国儿童的 AAV肾脏病理GSCIT分型及基于 PARRG 风险分级的

分层治疗策略；发现并验证了 LL-37、CXCL12等作为AAV肾损伤及精准分型的生物标志物；构建了基于临

床-病理-多组学的预后预测模型。

JIA④ 精准评估体系构建：发现并验证了VISTA、NKG2D等一系列 JIA 早期诊断、分型及预警生物标志物；

编制并验证了首个适合中国儿童的 JIA关节功能及健康评估量表，并开发配套软件。

⑤成果推广与人才培养：将AAV及 JIA精准诊疗方案在全国范围内进行应用推广，显著提升了相关疾病的

诊疗水平并培养了一批国家级和省部级领军人才。

单位名称 深圳市儿童医院 排名 3

对本项目的

贡献

作为项目核心参与单位，深圳市儿童医院承担了十四五重点研发计划“儿童免疫性疾病精准诊疗体系的建立

及应用”。主要贡献包括：

 ①儿童免疫性疾病精准诊疗研究：协助建立网络平台华南分中心，推进儿童免疫性疾病注册登记，建立儿童

免疫性疾病队列。

 ②标志物发现与分型：发现自身炎症性疾病新的基因变异。

 ③标准优化与成果推广：参与中国儿童淋巴细胞亚群参考范围建立，协助开展儿童 SLE分类标准验证、单

基因临床临床识别模型验证等多项多中心研究。

 ④人才培养：在项目执行期间，培养了一批高层次医学人才，为学科发展提供了人才储备。

单位名称 中南大学湘雅二医院 排名 4



对本项目的

贡献

作为项目核心参与单位，中南大学湘雅二医院承担了十四五重点研发计划“儿童免疫性疾病精准诊疗体系的

建立及应用”中课题四“儿童 SLE精准诊疗体系的研究”的牵头工作。主要贡献包括：

 SLE① 精准诊疗研究：依托项目大数据平台，牵头建立了全国多中心儿童 SLE专病队列，组织开展吗替麦

考酚酯诱导治疗儿童狼疮性肾炎的多中心研究，形成中国方案。

 ②标志物发现与分型：参与发现并验证了 IFI44L基因甲基化水平作为儿童 SLE高效早期诊断标志物；发现

外周血ABC细胞可作为狼疮性肾炎（LN）的非侵入性早期诊断标志物。

 ③标准优化与成果推广：核心参与中国儿童 SLE分类标准的本土化验证与优化工作，该标准显著提高了诊

断的特异性和敏感性，并在全国多家三甲医院推广。

 ④人才培养：在项目执行期间，培养了一批高层次医学人才（如“长江学者奖励计划”青年学者），为学科

发展提供了人才储备。

单位名称 迈基诺（重庆）基因科技有限责任公司 排名 5

对本项目的

贡献

1. 成果转化产品的规模化生产，依托标准化生产体系，承接项目技术成果转化，严格按照优化后的生产流程

与工艺参数，开展检测试剂盒等产品的量产工作，把控生产各环节质量，保障产品稳定性、一致性，满足临

床及市场的批量供应需求，为项目成果商业化奠定基础。

2. 产品市场推广与渠道拓展，组建专业推广团队，结合产品技术优势与临床需求，开展市场调研、客户对接、

产品宣讲及技术培训等工作，拓展各级医疗机构、科研单位等目标客户渠道，提升产品市场认可度与覆盖率，

推动项目成果的市场化普及。

3. 临床样本检测与报告出具，搭建专业临床检测实验室，配备专业检测人员与标准化检测设备，承接临床样

本检测业务，严格按照既定测序策略、质控标准及数据筛选规范，开展样本检测、数据分析工作，及时、准

确出具符合临床诊断需求的检测报告，为临床诊疗提供科学、可靠的技术支持，同时反馈临床应用需求，助

力产品与技术的持续优化。

单位名称 北京致谱医学检验实验室有限公司 排名 6

对本项目的

贡献

牵头完成 TREC、KREC基因检测试剂盒，T细胞甲基化检测试剂盒、B细胞甲基化检测试剂盒和NK细胞甲

基化试剂盒的研发，实现 TREC、KREC基因检测的经济效益。

单位名称 上海药苑生物科技有限公司 排名 7

对本项目的

贡献

通过遗传筛选，发现新型风湿免疫炎症疾病靶点ALPK1，获得欧洲和日本专利局授权，该专利为全球首个

ALPK1 靶点专利。

开发了全球首个进入临床的ALPK1高选择性高活性口服小分子抑制剂DF-003，申请国际专利，已获得授权

多国授权（日本，俄罗斯，南非，沙特阿拉伯），该专利为全球首个ALPK1 抑制剂专利。

完成DF-003临床前研究，获得极佳的治疗 ROSAH的体外和体内疗效数据，以通讯作者在Nature 

Communications发表论文 ，并获得 FDA儿童罕见病认证。

作为申办方，开展DF-003临床研究：2023年获 FDA批准开展一期临床，在美国完成DF-003 一期健康人安

全性和药物代谢研究；在 ROSAH国际多中心 1b期临床中展示出了极佳的治疗 ROSAH的疗效；获得 FDA

授予 Fast Track快速通道认证、罕见病证据原则认证及孤儿药认证。

单位名称 神州医疗科技股份有限公司 排名 8

对本项目的

贡献

① 大数据平台技术架构设计与开发：负责儿童免疫性疾病注册登记网络平台、多中心专病数据库及智能随

访APP的整体技术架构设计、核心功能模块开发与系统集成。实现了标准化 CRF表单配置、多中心权限管

理、数据质疑闭环、智能量表计算等关键功能。



 ②数据治理与标准化核心技术突破：主导完成了多中心异构医疗数据的采集、清洗与治理工作。创新性地引

入并应用国际OMOP通用数据模型和 SNOMED CT标准术语体系，实现了多中心数据的规范化整合与与国

际标准的接轨。

 ③ 创新协作机制实现：在儿童风湿免疫领域首创性地应用分布式计算和联邦学习技术框架，实现了“数据不

出院”前提下的多中心协同研究，解决了数据共享中的隐私安全与利益分配难题，为项目开展大规模多中心

真实世界研究提供了关键技术保障。

 ④软件著作权产出：作为权利人之一，获得了“儿童免疫助手APP”、“儿童免疫性疾病多组学数据库系统”

等多项核心软件著作权。


