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推荐奖种 医学科学技术奖

项目名称 致盲性视网膜变性疾病的机制研究与干预新策略

推荐单位

推荐单位：上海市医学会

推荐意见：                                                                  

    视网膜变性疾病（RD）严重威胁人类的视觉健康，是一类不可逆的致盲性眼病。

赵晨教授带领的项目组，针对致盲性视网膜变性疾病的复杂发病机制，系统研究致

盲性视网膜变性疾病的发病机制和诊疗方法。经过十几年的坚持不懈研究，该项目

组深入探讨目前尚缺乏的有干预手段，致力于探究重要视网膜变性疾病的发病新机

制，探索新的诊断手段和治疗新策略。该项目组发表了一系列有价值的学术论文，

项目组的研究成果得到国内外眼科同道的关注和认可。该项目组的研究成果，已在

国内多个省市的十几家医疗单位推广应用，有效提高我国对致盲性视网膜变性疾病

的诊治水平。

经第三方查新分析，证明该项目组的绝大多数研究成果为国内最先报道，大部分成

果为国内外最新报道，这些研究成果有助于加深对视网膜变性疾病的理解，最终达

到对视网膜变性疾病的发病机制的更进一步理解和完善诊疗方法。

同意推荐该项目申报 2021 年中华医学科技奖。

项目简介     本项目属于眼科学领域。

视网膜变性疾病（RD）严重威胁人类的视觉健康，是首位不可逆的致盲性眼病。这

些疾病发病机制复杂，临床诊断困难，对绝大多数患者目前尚缺乏有效的干预手段。

本项目致力于视网膜变性疾病的机制探索、诊断体系建立和临床干预创新，在上述

工作中取得了一系列有国际影响的突破成果。项目主要内容和特点如下：

1. 发现年龄相关性 RD 原发病变的关键机制和首个药物治疗靶点，基于项目完成人

这一突破发现，美国国立眼科研究所启动了相关药物临床试验使这一传统不治之症

的治疗成为了可能。

2. 发现两个传统“新生血管因子”的重要视网膜生理保护功能，揭开了临床上广泛使

用的抗 VEGF 家族抗体在治疗 RD 继发的眼底新生血管中有时会引起视网膜萎缩的

重要机制；发现了三个环状 RNA 对 RD 血管病变的调控机制，揭示了为何约半数新

生血管性 RD 患者对抗 VEGF 抗体治疗无效的分子基础，首次指出了 RD 血管病变，

即 RD 致盲首要病因的非 VEGF 蛋白干预靶点和方便、特异的筛查标记物。上述工作

对每年数以千万计的抗 VEGF 抗体临床应用有重要参考意义。

3. 发现青少年首位致盲眼病遗传性 RD（HRD）的 7 个新致病基因，发现基因数目

居全球首位，相关受累患者占全部 HRD 患者的 16%，为这些患者的遗传生殖咨询

和临床诊断预后提供了全新的分子基础；同时阐明了一类高发的由系列剪切基因突

变引发 HRD 的共同发病机制。项目完成人将上述基础研究成果广泛应用到临床实践：

设计发明了 HRD 多基因检测芯片获国家发明专利，并在国际上率先应用自主芯片结

合二代测序技术对 HRD 患者进行临床常规高通量基因突变检测，显著提高了 HRD 

突变检出率，有效辅助了 HRD 的早期诊断和临床诊断，并在全国多家医院推广应用，

指导了 HRD 的诊疗规范。同时在临床上补充修正了两种经典 HRD 疾病的传统认识，



报道了两种新的 HRD 综合征的临床现，

被国际同行高度评价。

以上成果受到了国家自然科学基金“杰出青年基金”、“优秀青年基金”教育部“长江学

者”特聘教授、中组部“青年千人计划”和“万人计划”以及国家自然科学基金重点项目等

国家级人才类项目和研究类项目的大力支持。研究成果以第一及通讯作者在 J Clin 

Invest、PNAS、Circulation、Am J Hum Genet 及 Ophthalmology 等重要生物医学综

合期刊及眼科专业领域顶尖期刊发表，其中代表性 SCI 论文 20 篇，取得了重要国

际影响和社会影响，建立了一支国际知名的研究团队。多年来，本项目研究成果应

用于全国十多家医院，有效提高了视网膜变性疾病的诊疗水平，给广大患者带去福

音，并多次获得省部级嘉奖。
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主要完成人和主要完成单位情况

主要完

成人情

况

姓名：赵晨

排名：1

职称：主任医师,教授

行政职务：眼科研究院副院长、眼科副主任

工作单位：复旦大学附属眼耳鼻喉科医院

对本项目的贡献：本人作为该项目主要负责人，负责该项目的整体设计与实施，长

期致力于致盲性视网膜变性疾病的机制与干预新策略的研究与应用，以通讯/第一

作者 SCI 文章 66篇。作为项目负责人员，主要参与项目 1-1等8项相关知识产权

和 4-1等 20篇代表性

SCI论文的发表，并为项目的顺利实施提供了极大的支持。

姓名：颜标

排名：2

职称：研究员

行政职务：秘书

工作单位：复旦大学附属眼耳鼻喉科医院

对本项目的贡献：作为项目主要参与人员，从表观遗传学角度，为认知视网膜血管

退行性病变提供新视角，主要参与项目 1-1 相关知识产权，4-1等八篇代表性 SCI

论文的发表，并为项目的顺利实施提供了极大的支持。

姓名：陈雪



排名：3

职称：副教授

行政职务：无

工作单位：江苏省人民医院

对本项目的贡献：作为项目主要参与人员，利用临床样本，结合动物和细胞实验，

发现了遗传学视网膜变性疾病（RD）的致病新基因，揭示了 RD 疾病共有的基因调

控机制，主要参与项目 1-1等7项相关知识产权和 4-1等十四篇代表性 SCI论文的

发表，并为项目的顺利实施提供了极大的支持。

姓名：章淑杰

排名：4

职称：副研究员

行政职务：规培秘书

工作单位：复旦大学附属眼耳鼻喉科医院

对本项目的贡献：作为项目参与人员，一直从事项目相关的研究工作，为认知视网

膜血管退行性病变提供新的视角，基于基础研究的成果，开发治疗视网膜变性疾病

的新药物和疾病诊断的新平台，紧密结合临床，为视网膜变性疾病的临床诊断和靶

向治疗提供了新思路、新策略。参与项目相关 4-6等两篇代表性论文的发表，为项

目的顺利实施提供了较大的支持。

姓名：蒋超

排名：5

职称：副研究员

行政职务：无

工作单位：江苏省人民医院

对本项目的贡献：作为主要完成人，负责项目的执行，利用临床样本，结合动物和

细胞实验，发现了遗传学视网膜变性疾病（RD）的致病新基因，揭示了 RD 疾病共

有的基因调控机制，主要参与项目 1-1 相关知识产权以及4-2等三篇代表性 SCI论

文的发表，为项目的顺利实施提供支持。

主要完

成单位

情况

单位名称：复旦大学附属眼耳鼻喉科医院

排名：1

对本项目的贡献：对本项目的贡献:本单位一直重视致盲性视网膜变性疾病的机制研

究，重视致盲性眼病的诊疗研究，长期支持《致盲性视网膜变性疾病的机制研究与

干预新策略》该项目的具体实施。本单位为该项目的实施，分配检验科和病理科技

术人员，帮助开展基因检测项目。本单位的眼科研究院实验室、实验中心为该项目

提供重要的实验技术支持，如分子生物学技术、高通量测序技术、细胞生物学技术

等。本单位为该项目的实施，提供重要的临床检查和手术设备，如眼底照相机、

OCT、激光治疗仪等。此外，本单位为该项目的实施，提供配套的科研经费支持。

综上，本单位从人员、技术、设备、经费等多个方面，为该项目的顺利开展提供了

重要的保障。

单位名称：江苏省人民医院

排名：2



对本项目的贡献：对本项目的贡献:本项目研究实施过程中，本单位给予了充分的支

持：1）为本项目的完成提供了足够的实验条件和工作环境，积极组织课题申报工

作，从多种渠道争取科研经费。2）积极配合项目组仪器设备的运行管理，保障经

费合理使用，组织协调研究人员等。3）充分扩大与周边医院进行遗传资源样本的

收集合作；认真组织项目组中期汇报和总结，及时协调解决项目组中遇到的困难，

为项目的顺利开展和完成提供了坚实的保障。


