
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 结节性硬化症相关肾血管平滑肌脂肪瘤诊治体系的建立

推荐单位

/科学家
中国医学科学院

项目简介

      结节性硬化症（Tuberous Sclerosis Complex，TSC）是中国首批罕见病目录疾病

之一，是一种罕见的常染色体显性遗传病，肾脏病变以血管平滑肌脂肪瘤

（angiomyolipoma，AML）最多见。由于疾病的罕见性，既往人们对于该病认识不足，长时间

内该病的有关研究缺乏进展，临床诊断和治疗的技术和方法匮乏。2012年的国际TSC共识会议

更新了TSC-AML的诊疗方案，然而彼时国内对TSC-AML认识欠缺，亟待在国内开展相关研究，

以期进一步明确国人TSC-AML患病特点、规范TSC-AML诊断流程、更新TSC-AML治疗思路等。

      基于前述2012年左右我国对于罕见病TSC-AML的研究及诊治现状，北京协和医院泌尿

外科自2013年起着眼于国内TSC-AML患者群体，开展了国内TSC-AML疾病特点、诊疗规范、

全方位治疗以及病因机制探索等多方面的研究工作，协助建立国内TSC-AML患者的规范诊疗体

系。本项目主要包含以下几方面内容：一、在最近10年的不同阶段，我中心对我国TSC-AML患

者的基因型和临床表型特点进行分析，总结国内患者的临床特点，并参与国际多中心TSC-AML

患者的非干预性研究。二、先后进行两项关于依维莫司治疗TSC-AML的临床试验，证实药物的

安全性和有效性，为依维莫司在国内获得TSC-AML适应证打下基础，并将TSC-AML从传统的手

术治疗理念转变为以哺乳动物雷帕霉素靶蛋白（mTOR）抑制剂为中心的综合治疗理念。三、北京

协和医院泌尿外科张玉石教授作为执笔专家，协助发布我国首部《结节性硬化症相关肾血管平滑

肌脂肪瘤诊治专家共识》，结合我中心编撰的TSC-AML相关论著，为国内TSC-AML诊疗提供了

系统性参考。四、我中心在推广 TSC多学科协作团队、评估及预测 mTOR抑制剂药物疗效、探索

新辅助后手术治疗等临床热点问题上积极探索，使得国内相关诊疗达到国际先进水平。五、课题

组积极开展多维度基础研究，其中包括多组学分析、单细胞测序等前沿研究，为TSC-AML的发

病机制、治疗手段提供理论基础，承担了包括国自然面上项目、北京协和医院科研项目等多项课

题。TSC-AML相关研究内容已两次获得北京协和医院科研成果奖。我中心以多项临床试验、队列

研究以及机制研究为基础，发表在国内外期刊的TSC-AML相关论文共计 33篇（SCI论文 16篇，

总影响因子57.24分，核心期刊论文 17篇），已被国内外学者多次检索引用，结合 TSC-AML

相关专著的出版，我中心的经验已向国内多家医院辐射。

      北京协和医院泌尿外科建立的结节性硬化症相关肾血管平滑肌脂肪瘤诊治体系，一方面

使国内临床诊治有所依据，更多的医生和患者认识TSC，减少误诊、漏诊；另一方面，TSC-AML

患者得到了更为全面、系统的治疗。其中依维莫司在国内TSC-AML患者的有效性得以确认，获

批适应证并纳入医保，进一步提高患者的治疗的依从性，改善患者的预后情况，具有较大的社会

效益。另外，我课题组致力于TSC-AML的机制及治疗靶点相关研究，为TSC-AML的诊疗新方向

进一步提供基础。
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完成人情况表

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张玉石 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
教授,主任医师 泌尿外科主 任

对本项目的

贡献

负责该申报项目总体进行。作为负责人开展药物临床试验，执笔国内 TSC-AML 诊治专家共识，并作为课题

组 PI指导基础研究的开展，承担国自然基金面上项目以及北京协和医院基金项目。作为第一作者、通讯作

者发表多篇论文，主编 TSC-AML 相关著作。组织、参与北京协和医院 TSC-AML 的MDT，指导临床 TSC-

AML 患者诊治，开展该疾病药物、手术的综合治疗。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王文达 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
主治医师

泌尿外科主任

助理

对本项目的

贡献

主要参与 TSC-AML 相关的临床研究、基础研究。作为负责人承担北京协和医院课题项目，指导课题组研究

生开展 TSC-AML发病机制和治疗靶点等的相关研究。以第一作者发表 TSC-AML 相关论文，参编 TSC-

AML 相关著作。协助 TSC-AML 诊疗理论的传播，参与 TSC-AML 的MDT 工作，临床上对 TSC-AML 患者

进行相关诊治。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李汉忠 3
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
教授,主任医师

原泌尿外科主

任

对本项目的

贡献

指导该项目的整体进行，提供研究思路。协助 TSC-AML 临床试验的开展，指导基础实验，进行 TSC-AML

患者的临床诊治。以通讯作者发表 TSC-AML文章多篇，主审 TSC-AML 相关著作。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

纪志刚 4
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
教授,主任医师

原泌尿外科主

任

对本项目的

贡献

指导项目开展，进行 TSC-AML 患者的临床诊治工作，并协助进行项目成果推广。指导并协助临床试验、回

顾性队列研究的开展。参与 TSC-AML论文及著作的编写。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

赵扬 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
主治医师 无

对本项目的

贡献

主要参与 TSC-AML 相关的基础研究工作。负责质谱流式细胞术样本制备、检测及数据分析；参与结节性硬

化症患者的临床管理、随访及样本收集；参与多篇论文的数据统计分析、论文撰写。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王站 6
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
医师 无

对本项目的

贡献

参与mTOR抑制剂治疗 TSC-RAML 的前瞻性临床研究（编号: ChiCTR-OPC-14005488）；参与 TSC-AML 的

机制研究并且初步探索了 TSC-RAML肿瘤微环境的改变，发表相关论文并参与 TSC-AML著作撰写。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务



樊华 7
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

协助 TSC-AML 临床研究开展；参与临床 TSC-AML 的诊治工作和基础研究；参与 TSC-AML 相关的论文发

表和著作编写工作。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

赵欣 8
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

参与 TSC-AML 的临床试验工作；临床上进行 TSC-AML 患者的诊治工作；参与基础研究的实验工作和数据

分析。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王旭 9
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
医师 无

对本项目的

贡献

参与临床 TSC-AML 患者的管理，完善国内 TSC-AML 患者家系的临床特点总结，进行基础研究中细胞系和

模型小鼠的建模。

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

中国医学科学院罕见病研究中心依托单位为北京协和医院。北京协和医院目前设立罕见病医学科，大力发展

罕见病诊治及研究工作。TSC-AML 为我国首批罕见病目录中疾病之一，研究工作得到医院的大力支持。该

项目中涉及的各部分内容均于北京协和医院进行，包括临床试验，回顾性临床队列研究，以及基础研究等。

北京协和医院组建的 TSC-MDT团队，服务了众多 TSC-AML 患者。我中心所产出的论文，第一作者及通讯

作者单位均为北京协和医院；著作主编单位均为北京协和医院。北京协和医院为 TSC-AML 患者的临床诊治

创造优势条件，向全国兄弟单位输送相关临床、研究经验，是结节性硬化症相关肾血管平滑肌脂肪瘤诊治体

系建立的主要单位。


