
拟推荐 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 面向基层的遗传与罕见病诊疗技术体系建立及推广应用

推荐单位

/科学家
广东省医学会

项目简介    我国基层医疗机构在遗传与罕见病防治领域长期面临技术短缺、诊断延迟和资源失衡三大挑

战。为破解这一难题，项目团队立足基层需求，通过多学科协同创新，构建了覆盖“筛查-诊断-

干预”全链条的精准防控技术体系，在技术创新、体系构建和推广应用三个维度取得重大突破，

显著提升了基层诊疗能力。

一、技术体系创新：研发系列基层适用检测技术

   针对基层设备匮乏、检测能力不足的现状，团队突破关键技术瓶颈，开发了系列适合基层的

基因检测平台：

（1）G6PD缺乏症检测技术：首创同步检测20种突变的试剂盒，创新设计对照探针使女性杂合

子检出率大大提升，仅需普通PCR仪即可操作（获国家发明专利3项，中国专利优秀奖1项，医

疗器械注册证1项）；

（2）遗传性耳聋多基因检测技术：基于PCR-RDB技术开发膜芯片体系，实现4个耳聋基因20

个位点同步检测（获国家发明专利2项，医疗器械注册证1项）；

（3）地中海贫血检测体系：覆盖中国人群26种常见突变，新增泰国型及-50M等高频位点，检

出率大大提高（获医疗器械注册证3项）；

（4）叶酸代谢基因检测技术：采用分子信标熔解曲线法，实现3个关键位点4小时快速检测

（获国家发明专利1项，医疗器械注册证1项）。

二、构建“筛查-诊断-干预”全链条精准防控体系

（一）高发遗传病基层快速筛查网络

   通过自主研发的G6PD、耳聋、地贫、叶酸代谢等基因检测试剂盒（获医疗器械注册证6项），

构建了覆盖广东、广西等20多个省份300余家基层医院的筛查网络，累计完成近 300万人次筛

查。

（二）疑难罕见病多组学联合诊断体系

（1）创新基因组学门诊+MDT模式：累计确诊500余种罕见病，数种罕见病为中国首次报道，平

均确诊周期从 4.26年缩短至 4周；

（2）创新“临床表型驱动”多组学分析平台：建立高通量测序（WES、WGS、CNV-SEQ）、转录

组学、免疫组化、代谢酶学等技术平台助力疑难罕见病诊断。

（三）全链条技术转化生态

（1）产学研协同创新：团队建成出生缺陷防控国家工程实验室分中心，联合香港大学组建产学

研团队。通过“研发-注册-生产-应用”全流程加速机制，6项技术获医疗器械注册证，试剂盒年

产能达 500万人份。

（2）基层能力建设：建立“线上培训-实地带教-病例讨论”人才培养体系，为基层医院培育遗传

罕见病诊疗相关人才。

三、转化应用成效



   学术创新：发表SCI论文 30篇，发现数十种中国首报病例，牵头制定《新生儿线粒体病诊

断与治疗专家共识》等指南共识。

   技术转化：获发明专利10项，6项技术获医疗器械注册证，开发系列筛查试剂盒，成果转化

产值突破1.6亿元。

   推广应用：在广东、广西等全国300余家医院应用，累计检测近 300万人次。

   本项目通过技术创新与模式重构，实现了三大转变：检测技术从“高端依赖”到“基层适配”、

服务模式从“被动转诊”到“区域解决”、防控策略从“事后干预”到“全程管理”，具有重要社会价

值。
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危梅娟

4 中国发明专利 中国 ZL201610137106.5 2023-12-22
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敏玲、吴湘滋、陈

秀会、吴凤敏

完成人情况表



姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

钟柏茂 1
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任医师,教授 院党委书记

对本项目的

贡献

负责体系建设的总体规划、设计和组织协调等工作，为体系的建立和成果转化提供了重要保障；主持罕见病

MDT 会诊及指导罕见病诊治及研究等。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

陆小梅 2
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任技师,教授 科室主任

对本项目的

贡献

研发多项基因检测新技术，建立多组学检测技术及生信分析平台，搭建完善的从疾病诊断到基础研究的实验

平台，参与遗传及罕见病的诊疗、研究、人才培养、科普教育等。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

彭琪 3
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任技师,副教授 科室秘书

对本项目的

贡献

参与遗传及罕见病精准诊疗体系的构建工作，包括基因检测技术研发、分子诊断平台建设、人才培养以及机

制研究等。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

黎四平 4
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任技师,教授 科室主任

对本项目的

贡献
参与多种遗传病基因检测技术研发、临床应用、人才培养、科普教育等。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

廖生赟 5
深圳市亿立方生物技术有限

公司

深圳市亿立方生物技术

有限公司
其他 总经理

对本项目的

贡献
共同研发多种遗传病分子检测创新技术，负责申报产品注册证及产品生产体系建立、临床推广应用。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

徐凤丹 6
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任医师,教授 科室副主任

对本项目的

贡献

参与儿童罕见病诊疗体系的构建与具体实施，推动临床诊疗规范落地，积极开展罕见病诊疗人才培养及科普

教育。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

谢明玉 7
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主治医师 科室副主任

对本项目的

贡献

参与儿童罕见病诊疗体系的构建与具体实施，积极开展罕见病诊疗研究、培养基层罕见病医生及开展科普教

育。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

危梅娟 8
深圳市亿立方生物技术有限

公司

深圳市亿立方生物技术

有限公司
其他 董事长

对本项目的

贡献
共同开发多项遗传病分子诊断技术，负责专利申请、申报注册证及产品生产体系建立、临床推广应用。



姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李宁 9
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任医师,教授 副院长

对本项目的

贡献

参与儿童罕见病诊疗体系的构建与实施工作，主要贡献包括参与罕见病多学科协作诊疗（MDT）平台建设，

积极开展罕见病科普教育。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

何晓光 10
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任医师,教授 科室主任

对本项目的

贡献

参与儿童罕见病诊疗体系的构建与实施工作，协助完善儿童罕见病一站式诊疗流程的制定与优化，推动临床

诊疗规范落地，积极开展罕见病科普教育。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

朱英华 11
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院））
副研究员,副教授 科室副主任

对本项目的

贡献
开展多项罕见病的分子机制研究工作，参与遗传及罕见病的人才培养、科普教育等。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

马可泽 12
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任医师,教授 科室主任

对本项目的

贡献
参与儿童罕见病诊疗体系的构建与实施工作，积极开展罕见病的诊疗研究、人才培养及科普教育。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘自强 13
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任医师 科室主任

对本项目的

贡献
参与儿童罕见病诊疗体系的构建与实施工作，积极开展罕见病的诊疗、MDT、人才培养及科普教育等。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李文瑞 14
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）
主任技师,副教授 科室副主任

对本项目的

贡献
参与多种遗传病基因检测技术的研发及检测。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

叶敏南 15
东莞市第八人民医院（东莞

市儿童医院）

东莞市第八人民医院

（东莞市儿童医院）

副主任技师,副教

授
无

对本项目的

贡献
参与多种遗传病基因检测技术的研发及检测。

完成单位情况表

单位名称 东莞市第八人民医院（东莞市儿童医院） 排名 1

对本项目的

贡献

1.组建跨学科罕见病 MDT 团队，建立"一站式"诊疗平台，建立"临床表型驱动-多组学验证"诊断路径及平台；

2.研发遗传性耳聋、G6PD 缺乏症、叶酸代谢等基因检测新技术并推广应用；



3.专利申报及论文发表等。

单位名称 深圳市亿立方生物技术有限公司 排名 2

对本项目的

贡献

1.联合开发遗传性疾病包括耳聋、G6PD 缺乏症、地中海贫血、叶酸代谢等相关基因检测新技术

2.负责体外诊断试剂注册证申报、生产体系搭建及临床应用推广

3. 参与专利申报工作


