
2026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 高度近视基因诊断技术创新及推广应用

推荐单位

/科学家
首都医科大学

项目简介

    近视是一种由环境与遗传因素共同作用引起的屈光不正，其发病率在全球范围内持续攀升，

已成为影响国民眼健康的重要公共卫生问题。高度近视是一种严重的屈光不正，患者的眼轴病理

性、进行性增长，眼底随着病情进展会出现豹纹状眼底、视网膜脉络膜萎缩以及脉络膜新生血管

等并发症，重者可致严重的视功能受损甚至失明，是全球范围内最主要的致盲性眼病之一。我国

是一个高度近视高发国家，现有近视患者已超 5 亿，其中高度近视患者超 8000 万，青少年高

度近视的患病率达 6.69%~38.40%，防控形势十分严峻。大量研究表明，遗传因素在高度近视

的发生发展过程中起着重要的作用，目前全球已发现 25 个近视相关基因座以及一百多个与高度

近视相关的单核苷酸多态性位点，但针对中国人群的系统性遗传研究仍然需要深入探索。开展早

期筛查以实现症状前诊断、早期精确诊断以及对高危人群进行易感性预判，进而尽早进行干预治

疗及生活指导，将为高度近视的防控提供至关重要的理论依据和实践路径。

    本项目研究重点是我国高度近视基因诊断的理论探索与创新，主要研究成果如下：

（1）通过遗传连锁分析、外显子组测序等方法，发现了多个与高度近视相关的新基因座和易感

位点，这些发现为深入理解高度近视的遗传基础和分子机制提供了重要依据。

（2）发现并验证了早发型高度近视的新致病基因 BSG。该基因是第一个经过基因突变敲入小鼠

模型验证的高度近视致病基因，引起了国内外同行高度关注，这项发现同时也意味着“早发型高

度近视”患者的发病机理及防控研究进入了新时期，也为后续开展基因靶向干预提供了重要的理

论依据。

（3）团队联合了国内多个遗传眼病及高度近视门诊/中心，通过应用目标区域外显子捕获、全外

显子测序及 Sanger 直接测序等技术，对中国高度近视患者群体进行了基因筛查和验证，揭示

了我国高度近视患者群体的基因突变频谱及表型关联特征。

（4）搭建了眼科基因诊断共享技术联盟，促进遗传眼病数据多中心分享、协作分析，有助于疑

难病例的确诊、诊断体系的完善以及新基因的研究验证。因诊断设计的基因捕获 panel 已投入

科学研究及临床使用，取得了明显的经济效益及社会效益。
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1 中国发明专利 中国
ZL 2023 1 

0847483.8
2023-09-29 一种近视治疗装置

吴晋芳；金子兵；

章培培；张馨予

2 中国发明专利 中国
ZL 2022 1 

1028958.2
2022-08-26

用于治疗视网膜相关

疾病的组合物、试剂

盒及其应用
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ZL 2017 

10262024.8
2017-04-20 用于二代测序的接头 伍建；姬晓雯

完成人情况表

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

金子兵 1
首都医科大学附属北京同仁

医院

首都医科大学附属北京

同仁医院
教授,主任医师 副院长

对本项目的

贡献

第一完成人金子兵为本项目的主持者，提出对高度近视在内的致盲眼病进行致病基因探索，倡导早期基因筛

查、早期精确诊断的概念并致力于其临床应用和推广。多年来带领团队在该病的致病机制、新基因研究以及

精准治疗方面取得了丰硕的成果，为国内高度近视的基础研究以及临床诊断、治疗以及预防提供了强有力的

理论基础和科学依据。其贡献支持文件：代表性论文 1-1,1-2,1-3,1-4,1-5，目录 7.2知识产权证明目录中所列

专利。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王宁利 2 首都医科大学附属北京同仁 首都医科大学附属北京 教授,主任医师 同仁眼科中心



医院 同仁医院 主任

对本项目的

贡献

王宁利院士团队建立我国首个儿童近视队列“安阳儿童眼病研究”，奠定高度近视遗传机制研究数据基础。团

队首次发现闭角型青光眼相关基因位点(ABCC5、CHAT、PLEKHA7)对近视具保护作用，并首次从转录水平

验证 LAMA1 基因启动子区 rs2089760 G＞A突变通过降低转录因子结合能力负调控基因表达参与病理性近

视发病。王院士主持国家重大防盲项目，团队获近视防控授权发明专利多项。贡献支持文件，代表性论文 1-

2、1-6。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吕帆 3
温州医科大学附属眼视光医

院

温州医科大学附属眼视

光医院
教授,主任医师

眼视光医学部

主任

对本项目的

贡献

吕帆教授在温州医科大学附属眼视光医院硬件支持、科研人员调度以及临床样本库建设方面提供了坚实的保

障，为本项目的顺利开展奠定了重要基础：此外，吕帆教授的团队致力眼科和视觉科学基础研究和临床技术

发展二十多年，带领团队共同创建的眼健康医疗服务体系为民众提供了新医疗优质眼科服务模式，其规模和

实力在世界眼科和视觉科学领域有较大贡献度。其贡献支持文件：代表性论文 1-1,1-3。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

瞿佳 4
温州医科大学附属眼视光医

院

温州医科大学附属眼视

光医院
教授,主任医师

教授、主任医

师

对本项目的

贡献

瞿佳教授在温州医科大学附属眼视光医院的硬件支持、科研人员调度以及临床样本库建设方面提供了坚实的

保障，为本项目的顺利开展奠定了重要基础。瞿佳教授还带领团队建立了大规模的高度近视遗传队列，为系

统开展近视及高度近视的遗传致病机制研究，为项目的顺利推进和取得突破性成果奠定了坚实基础。其贡献

支持文件，代表性文章 1-1,1-3。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张丰菊 5
首都医科大学附属北京同仁

医院

首都医科大学附属北京

同仁医院
教授,主任医师 无

对本项目的

贡献

张丰菊教授在近视与高度近视领域做出系统性贡献。她带领团队聚焦病理性近视分子遗传机制，首次证实

LAMA1启动子区 rs2089760 G＞A突变降低转录活性，为风险评估提供新靶点。在屈光手术方面，她推动

FS-LASIK、SMILE 等技术精准化与规范化，完成上万例手术，主编多部专著并参与制定国际指南。她还率

先开展巩膜胶原交联基础与临床研究，证实其可增强巩膜生物力学强度，用于阻止病理性近视进展。贡献支

持文章 1-6。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

庄文娟 6 宁夏回族自治区人民医院
宁夏回族自治区人民医

院
教授,主任医师 眼科医院院长

对本项目的

贡献

庄文娟教授长期致力于近视和高度近视的临床与基础研究。本项目中，庄教授团队通过对早发性高度近视家

系的研究，发现了新的候选致病基因及变异位点，并揭示了这些基因变异与临床表型的关联。这些研究为高

度近视的遗传机制提供了新的理论依据，并为临床诊断和干预提供了重要参考。其贡献支持文件：附件 1-

1.1-3.1-5,1-7,1-8。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

孙芸芸 7
首都医科大学附属北京同仁

医院

首都医科大学附属北京

同仁医院

副研究员,主治医

师

斜视与小儿眼

科 副主任

对本项目的

贡献

孙芸芸副研究员在近视与高度近视领域做出重要贡献。她作为核心骨干参与安阳大学生眼病研究，首次提出

ABCC5、CHAT 和 PLEKHA7 基因多态性与屈光不正及眼生物参数关联，为近视遗传机制提供新见解。在防



控临床研究方面，她系统评估眼部生物学参数预测散瞳后屈光度的有效性，并参与角膜塑形镜与框架眼镜对

近视儿童周边屈光度影响的随机对照研究。这些发现为近视早期干预和精准防控提供了重要依据。贡献支持

文件：附件 1-2。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

伍建 8
北京迈基诺基因科技股份有

限公司

北京迈基诺基因科技股

份有限公司
教授级高工 董事长

对本项目的

贡献

伍建博士是“基因捕获”技术主要发明人之一，在本项目中主导高度近视基因诊断与筛查试剂盒设计研发：1.

特异性基因捕获探针的设计与合成；2.制定测序策略与质控标准，保证测序深度、探针覆盖度、数据真实性

和稳定性，兼顾临床转化后的生产效益；3.制定测序数据筛选标准，参考公共数据库、迈基诺自建库及其他

权威知识库，结合生物学、遗传学分析及临床实际，确保数据分析准确性与适用性。贡献支持文件：附件 4-

1。

完成单位情况表

单位名称 首都医科大学附属北京同仁医院 排名 1

对本项目的

贡献

首都医科大学附属北京同仁医院，是以眼科学、耳鼻咽喉科学为国家重点学科的大型三甲医院。眼科学是国

家临床重点学科、国家生命科学与技术人才培养基地，拥有国家眼科诊断与治疗设备工程技术研究中心、北

京市眼科学与视觉科学重点实验室；同时医院也是全国防盲技术指导组组长单位，设有世界卫生组织防盲合

作中心及北京同仁眼库。本项目中，同仁医院开立遗传眼病门诊，建立遗传眼病患者队列，提供基础科研设

施及经费，组织科研教学及国内外交流活动，为本项目的开展和推广提供了强大的临床资源和坚实的科研技

术和支撑。

单位名称 温州医科大学附属眼视光医院 排名 2

对本项目的

贡献

温州医科大学作为国内眼科学领域的领军单位之一，拥有国家重点实验室、国家眼耳鼻喉疾病临床医学研究

中心等高水平科研平台，在眼科遗传病研究领域具有深厚的学术积淀和技术优势。学校附属眼视光医院作为

全国眼视光医学的标杆单位，长期致力于近视、高度近视的发病机制研究与临床诊疗技木创新。依托强大的

科研团队和丰富的临床资源，温州医科大学为本项目提供了高度近视患者队列的构建、遗传数据的深度分析

以及创新技术的临床验证支持，为项目的顺利实施奠定了坚实基础。

单位名称 宁夏回族自治区人民医院 排名 3

对本项目的

贡献

宁夏回族自治区人民医院宁夏眼科医院是西北地区规模最大、技术力量雄厚的眼科医院，承担着区域眼科疾

病防治与科研创新的重要任务。医院依托宁夏地区独特的遗传资源与多民族人群优势，为本项日提供了高度

近视患者群体的遗传样本采集、流行病学调查及区域遗传图谱构建支持。问时，医院积极参与项目的多中心

临床验证工作，推动了高度近视精准诊断技木在西北地区的推广应用，为项目的区域化实施与成果转化提供

了重要支撑。

单位名称 北京迈基诺基因科技股份有限公司 排名 4

对本项目的

贡献

北京迈基诺基因科技股份有限公司作为技术开发与临床转化应用单位，主要承担了与遗传性眼病尤其是高度

近视相关的基因诊断和筛查试剂盒的整体设计开发、生产转化、临床推广与应用；以及与试剂盒配套的高通

量测序数据的注释与分析的标准化生物信息学流程的建立。同时，在临床应用过程中，承担基因检测与报告

出具的具体执行工作。


