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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 儿童药物难治性癫痫的病因、发病机制研究及规范治疗

推荐单位

/科学家
中南大学

项目简介

癫痫被列为世界五种主要防治精神神经疾患之首，是儿童时期最常见的神经系统慢性疾病，是儿

童致残、致死的重要病因之一。尽管目前治疗癫痫发作的药物开发已取得长足的进步，但仍有约

30%-40%的患儿对抗癫痫发作药物治疗反应差。经2种或2种以上规范药物治疗且血药浓度合格

或达到最大耐受剂量，仍反复发作难以控制，称为药物难治性癫痫。早发型癫痫性脑病，如婴儿

癫痫性痉挛综合征（全称，IESS）由于病因复杂、发病机制不明，导致医师盲目换药，患儿辗转

四处求医，消耗大量的医疗资源。加之，大部分患儿存在不同程度的智力障碍，共患孤独症谱系

障碍、注意力缺陷障碍等，给社会、患儿家庭带来沉重的经济及精神心理负担。如何明确这些患

儿的病因，特别是经过影像学检查、家系全外显子测序等遗传学检查仍不能明确病因的患儿，阐

明致病机制，提供精准治疗成为困扰临床医师的棘手问题，是目前临床亟待解决的重要问题。项

目组致力于阐明药物难治性癫痫的病因及发病机制，积极寻找新的治疗靶点，开展临床与转化研

究，自2010年以来取得以下成果。

一、建立儿童药物难治性癫痫疾病数据库和生物标本库，系统分析了儿童药物难治性癫痫的病因

构成，提供中国早发性癫痫脑病尤其是婴儿癫痫性痉挛综合征的病因学构成；建立规范的诊疗流

程，综合基因组学、代谢组学等组学分析，深入探索不明原因婴儿癫痫性痉挛综合征、发育性癫

痫性脑病患儿的遗传学病因，建立规范、高效、可移植的病因诊断平台，为部分患儿明确了病因，

提供精准治疗、预后判断、遗传咨询以及产前诊断，并在全国多地区推广应用，提高了癫痫的控

制率，降低了致残率，具有良好的社会、经济效应和应用前景。同时，探索智能辅助诊断研究系

统，其临床开发应用将带来临床效率的提升和未来诊疗模式的变革。

二、立足临床需求，从整体动物水平-离体细胞模型，蛋白表达-分子调控水平等全方位剖析了儿

童药物难治性癫痫的发病机制。建立高水平的神经电生理平台、模式动物研究平台，结合多组学

技术等，鉴定包括CLCN6在内的十余个潜在新致病基因，并在此基础上进行潜在的治疗靶点及药

物筛选验证，为药物难治性癫痫治疗提供了新策略。

三、建立诊疗规范。牵头或执笔制定十余项中国癫痫临床诊疗指南或专家共识，为药物难治性癫

痫的全国诊疗规范做出显著贡献；作为主要研究者发起多项药物治疗难治性癫痫的临床试验，为

药物难治性癫痫的治疗提供更多可能；通过临床经验总结、Meta分析等方法为临床用药提供证

据；推进技术推广、人才培养及公益项目。

本研究显著提高了儿童药物难治性癫痫的病因诊断及治疗水平，先后获得 5项国家自然科学基金

及多项省部级资助项目，在国内外权威杂志发表论文 100余篇，出版癫痫相关专著 1本。研究成

果在湖南、浙江、吉林、广东、广西、安徽等全国多省市推广应用，提高了全国儿童药物难治性

癫痫的诊治水平。
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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

彭镜 1 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
主任医师,主任医

师
主任

对本项目的

贡献

作为本项目的整体设计人和指导者，负责项目整体的设计、监督和实施，对本课题中创新发现的研究均做出

了贡献，尤其在儿童难治性癫痫病因学研究、发病机制研究及诊疗规范中相关研究做出了突出贡献。参与了

癫痫专著及大部分论文的写作和发表，系统地指导了项目组其他成员在本研究项目中的工作。

本人工作量占本项目研究的 70%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

尹飞 2 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
主任医师,主任医

师
无

对本项目的

贡献

作为本项目的指导者，对整个课题的设计做了大量的指导，重点对本研究中创新发现中儿童难治性癫痫临床

数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析及规范诊疗做出了突出贡献，指导实验的设计、数

据分析等。同时促进了研究成果的推广应用，参与了癫痫专著及大部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 60%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

何芳 3 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
副主任医师,副主

任医师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及数据分

析等。同时参与了癫痫专著及部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张慈柳 4 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
副主任医师,副主

任医师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及部分实

验的完成；同时参与了癫痫专著及部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

杨丽芬 5 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
副主任医师,副主

任医师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及部分实

验的完成；同时参与了癫痫专著及部分论文的完成。



本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

陈晨 6 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
副主任医师,副主

任医师
无

对本项目的

贡献

重点参与了本项目中癫痫病因学相关研究，参与了遗传学研究中实验设计、数据分析验证的大部分工作，对

创新发现有重要贡献，参与了癫痫专著及部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

邓小鹿 7 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
副主任医师,副主

任医师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及发病机

制的研究；同时参与了部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

羊蠡 8 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
副主任医师,副主

任医师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及发病机

制的研究，尤其是线粒体疾病的诊疗及发病机制的研究；同时参与了癫痫专著及部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

毛蕾蕾 9 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
主治医师,主治医

师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及发病机

制的研究；同时参与了部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

贺海兰 10 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院
主治医师,主治医

师
无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及发病机

制的研究，尤其是氯离子通道相关疾病；同时参与了部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 50%。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

潘邹 11 中南大学湘雅医院 中南大学湘雅医院 医师,医师 无

对本项目的

贡献

主要参与儿童难治性癫痫临床数据库、生物标本库、诊疗平台的建立、病因学研究分析、规范诊疗及发病机

制的研究，尤其是不明原因的婴儿癫痫性痉挛综合征研究；同时参与了部分论文的完成。

本人工作量占本项目研究的 40%。

完成单位情况表

单位名称 中南大学湘雅医院 排名 1



对本项目的

贡献

作为本项目第一及唯一完成单位，为本研究成果的产生提供了良好的科研及临床平台，并投入配套基金支持

本项目技术的创新和推广，积极支持项目组的各项研究活动。依托本单位，该项目获得了多项国家自然科学

金及省部及基金支持，发表相关科研论文 100余篇，其中 60余篇被科技引文索引（SCI）收录。项目组成员

多次主持国内外学术大会并多次参加大会发言。研究成果在湖南、海南、广东、广西、安徽等全国多省市推

广应用，随着本项目在各地的推广与应用，同行一致认为，该项目构建了儿童难治性癫痫病因学诊断平台，

制定了一套完整的、可操作的儿童难治性癫痫规范诊断、治疗程序，并为部分患儿明确了病因，并为患者家

庭提供遗传咨询，避免家庭中再生出此类患儿的悲剧，减轻了社会和患儿家庭的负担，提高了全国儿童药物

难治性癫痫的诊治水平。


