
2025年中华医学科技奖候选项目/候选人

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 儿童罕见病防诊治关键技术的研发及推广应用

推荐单位

/科学家
广东省医学会

项目简介

    5岁以下儿童死亡率属于妇幼健康的核心指标之一，因此儿童罕见病防控和诊治是国家儿童

健康和优生优育的重要内容。

    项目团队长期深耕儿童罕见病防诊治工作，创建和优化了多种儿童罕见病筛查和诊断技术，

打造了儿童罕见病一站式就诊平台，承担和实施了多种儿童罕见病临床精准治疗和基础实验研究，

并建立了儿童罕见病推广应用体系。

    项目团队所在单位为中南区国家儿童区域医疗中心，项目第一完成人2019年受任广东省罕

见病诊疗专家组组长，带领项目团队牵头组建广东省罕见病诊疗协作网。项目团队通过撰写论文、

共识/指南、著作分享儿童罕见病研究成果和防诊治经验，通过罕见病线上线下教育和医学遗传

科住院医师规范化培训推广儿童罕见病防诊治关键技术，推动了广东省罕见病医疗保健政策的实

施，并推广辐射至华南地区包括广西省、海南省、福建省、湖南省等以及全国20余个省和40余

个县市，取得了显著社会效益。

    具体成果如下：

    （1）筛查预防手段创新：儿童罕见病大多严重致残致死，通过出生缺陷孕前、产前、新生

儿三级预防能够帮助优生优育，减少出生缺陷发生，或在症状前干预、降低疾病危害，从而提高

出生人口素质。项目团队创新性地建立了新生儿干血片串联质谱代谢物与遗传病基因联合筛查，

开展全国性的戈谢病及庞贝病高危人群干血片筛查，并进行儿童罕见病遗传咨询、生育指导、产

前及植入前诊断，不仅能提高早期诊断率、减少误诊漏诊，还能防控出生缺陷、助力优生优育。

    （2）诊断关键技术创新：儿童罕见病临床诊断困难，需依赖特殊的检测方法。项目团队创

新性地建立了儿童罕见病综合性诊断平台，囊括了儿童罕见病的多种特异性检测技术，包括 300

余种儿童罕见病体液代谢物快速定量检测技术、20余种溶酶体贮积病酶活性检测技术、综合性基

因检测技术，辅助临床精准高效诊断儿童罕见病，提高诊断阳性率。

    （3）精准治疗研究创新：儿童罕见病种类多，发病率低，多数累及多器官、涉及多学科，

治疗和随访困难，国内仅有少数医疗机构能够诊治。项目团队开设罕见病专科门诊与罕见病多学

科诊疗门诊，打造一站式诊疗平台，并开展儿童罕见病多手段精准治疗和基础实验研究，不仅实

现了儿童罕见病专病专治、专人专管，提升诊疗效率，提高患者生存率和生存质量，还探索了儿

童罕见病致病新机制，为儿童罕见病治疗新方案的研发提供了重要依据。

    （4）推广应用体系创新：儿童罕见病诊疗资源分配不均衡，多数医疗机构尤其是基层医疗

机构鲜有患者，相应医务人员对疾病认识严重不足，缺乏规范诊疗意识。项目团队建立了多个儿

童罕见病大样本专病队列，发表64篇SCI及 61篇CSCD论文、参与编写18个诊治共识/指南和

3部著作分享研究成果，组建罕见病诊疗协作网和多个单病种诊疗协作组，建立罕见病新生儿筛

查与协同救治体系，并建立罕见病线上线下教育平台和人才培养体系，不仅帮助相应医务人员提

高疾病认识，规范疾病诊疗，还促进儿童罕见病防诊治关键技术下沉和推广，实现儿童罕见病区

域联防联治，提高广东省及华南地区儿童罕见病综合防诊治水平。
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一种快速定量分析 48

种氨基酸的方法
彭敏芝，刘丽

2 中国发明专利 中国 ZL201911076704.6 2021-07-06
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在 GM1神经节苷脂贮

积症的治疗药物筛选

中的应用

唐诚芳，冯瑜妤，

唐芳，蒋翔，蒋晓

玲，曾春华，刘丽

4
中国计算机软件

著作权
中国 2017SR467959 2017-08-24

基于大数据平台的新

生儿遗传代谢病筛查

流程管理系统

黄永兰，蒋翔

5
中国计算机软件

著作权
中国 2017SR467998 2017-08-24

新生儿筛查及临床诊

疗随访管理系统V1.0
黄永兰，蒋翔

完成人情况表

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘丽 1
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师

遗传与内分泌

科学科带头人

对本项目的

贡献

（1）领导主要科技创新点一，开展新生儿筛查、高危人群筛查、遗传咨询、生育指导、产前及植入前诊断

（代表性论文 1-9、1-7、1-5）。

（2）领导主要科技创新点二，建立儿童罕见病综合性诊断平台（知识产权 2-1，代表性论文 1-6、1-10、1-

3）。

（3）领导主要科技创新点三，开设儿童罕见病专科和多学科门诊，开展儿童罕见病精准治疗和基础实验研

究（代表性论文 1-4、1-8、1-1、1-2，知识产权 2-2、2-3，其他附件 7-16、7-18）。

（4）领导主要科技创新点四，建立专病队列，参与罕见病共识和著作编写，组建罕见病诊疗协作网，建立

线上线下教育平台和人才培养体系（其他附件 7-10~7-14）。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

黄永兰 2
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）共同领导主要科技创新点一，开展新生儿筛查、高危人群筛查、遗传咨询、生育指导、产前诊断（代

表性论文 1-9、1-7、1-5）。

（2）参与主要科技创新点二，建立酶活性检测技术（代表性论文 1-10）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-8、1-1，知识产权 2-3，其他附件 7-16、7-18）。

（4）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究、罕见病共识/指南编写、罕见病诊疗协作网以及线上线下

教育平台（其他附件 7-11~7-14）。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

林云婷 3
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
副研究员 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询、生育指导、产前诊断（代表性论文 1-5）。

（2）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设，主要负责二代高通量测序（代表性

论文 1-6、1-10、1-3）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-8、1-1、1-2）。

（4）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务



彭敏芝 4
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
副主任技师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设，负责体液代谢物检测技术（知识产

权 2-1，代表性论文 1-6）。

（2）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础实验研究（代表性论文 1-1、1-

2）。

（3）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

邵咏贤 5
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
副研究员 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询（代表性论文 1-5）。

（2）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设，参与体液代谢物检测技术（代表性

论文 1-6）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础实验研究（代表性论文 1-8、1-

1、1-2）。

（4）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

曾春华 6
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与高危人群筛查、遗传咨询、生育指导（代表性论文 1-7）。

（2）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设（代表性论文 1-3）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-1，知识产权 2-3）。

（4）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究、罕见病共识/指南编写、罕见病诊疗协作网及线上线下教

育平台（其他附件 7-10）。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李秀珍 7
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询、生育指导（代表性论文 1-5）。

（2）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设（代表性论文 1-10、1-3）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-4、1-1、1-2）。

（4）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究、罕见病诊疗协作网及线上线下教育平台。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张文 8
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师

遗传与内分泌

科主任

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询、生育指导（代表性论文 1-5）。

（2）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-1、1-2）。

（3）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究、罕见病诊疗协作网及线上线下教育平台。



姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

江敏妍 9
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
副主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询、生育指导（代表性论文 1-5）。

（2）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设，参与体液代谢物检测技术（代表性

论文 1-6）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-4、1-8、1-2）。

（4）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

蔡燕娜 10
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任技师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点二，参与儿童罕见病综合性诊断平台的建设，主要负责体液代谢物检测技术（代

表性论文 1-6、1-10、1-3）。

（2）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病基础实验研究（代表性论文 1-1、1-2）。

（3）参与主要科技创新点四，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

徐爱晶 11
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病基础实验研究（代表性论文

1-4）。

（2）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台担任授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

程静 12
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询。

（2）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊（代表性论文 1-4）。

（3）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

毛晓健 13
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主任医师

遗传与内分泌

科病区主任

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询。

（2）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊（代表性论文 1-4）。

（3）参与主要科技创新点四，参与专病队列研究，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李端 14
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
副主任医师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与遗传咨询、生育指导、产前及植入前诊断（代表性论文 1-5）。

（2）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病专科和多学科门诊、儿童罕见病精准治疗、儿童罕见病基础

实验研究（代表性论文 1-1）。



（3）参与主要科技创新点四，担任线上线下教育平台授课讲师。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

苏雪莹 15
广州医科大学附属妇女儿童

医疗中心

广州医科大学附属妇女

儿童医疗中心
主管技师 无

对本项目的

贡献

（1）参与主要科技创新点一，参与产前诊断（代表性 1-5）。

（2）参与主要科技创新点二，参与酶活性检测技术（代表性论文 1-10）。

（3）参与主要科技创新点三，参与儿童罕见病基础实验研究（代表性论文 1-1、1-2）。

（4）参与主要科技创新点四，担任线上线下教育平台授课讲师。

完成单位情况表

单位名称 广州医科大学附属妇女儿童医疗中心 排名 1

对本项目的

贡献

本项目由项目第一完成单位独立完成，具体如下：

    ①实现儿童罕见病筛查预防手段创新：通过建立新生儿干血片串联质谱代谢物与遗传病基因联合筛查，开

展全国性的戈谢病及庞贝病高危人群干血片筛查，并进行儿童罕见病遗传咨询、生育指导、产前及植入前诊

断，助力出生缺陷三级预防。

    ②实现儿童罕见病诊断关键技术创新：通过研发 300 余种儿童罕见病体液代谢物快速定量检测技术、20

余种溶酶体贮积病酶活性检测技术以及应用综合性基因检测技术，建立儿童罕见病综合性诊断平台，辅助临

床精准高效诊断疾病。

    ③实现儿童罕见病精准治疗研究创新：通过开设罕见病专科门诊与罕见病多学科诊疗门诊，开展儿童罕见

病多手段精准治疗和基础实验研究，提升诊疗效率，提高患者生存率和生存质量。

    ④实现儿童罕见病推广应用体系创新：通过分享儿童罕见病大样本专病队列研究成果，参编罕见病诊治共

识/指南和著作，组建罕见病诊疗协作网和单病种诊疗协作组，建立罕见病新生儿筛查与协同救治体系，建

立罕见病线上线下教育平台和人才培养体系，促进儿童罕见病防诊治关键技术下沉和推广，提高周边地区儿

童罕见病综合防诊治水平。


