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推荐奖种 医学科学技术奖

项目名称 遗传性骨病与 Gitelman 综合征精准诊疗技术的创新与应用

推荐单位

推荐单位：山东省医学会

推荐意见：                                                                  

    我单位认真审阅了该项目提名书及其附件材料，确认真实有效，符合中华医学科

技奖的填写要求。我单位和项目完成单位已对该项目的拟提名情况进行了公示，确

认完成人、完成单位排序无异议。

该项目针对我国重大战略急需，围绕遗传性骨病与 Gitelman 综合征（GS）早期精准

防控难题，以分子诊疗技术创新为切入点，系统研究了疾病的发病机理、诊断技术、

干预手段和临床推广，形成我国具有自主知识产权的精准诊疗技术方法和防治体系。

主要创新有：率先揭示了多种遗传性骨病的关键致病基因和分子机制，发现 GS 早期

诊断标志物；建立了新型的基于基因型-表型的分子诊断技术，使低磷性佝偻病、成

骨不全、GS 的确诊率分别提高到 94.7%、93.5%和 97.3%，首次发现 230 余种新的

基因突变位点，描绘了具有中国人群特点的基因突变图谱；基于基因分型建立早期

精准治疗及产前诊断策略，提高疗效，建立四级疑难罕见病诊疗协作网，推动成果

转化。

该项目获国家发明专利 2 项并实现转化，为遗传性骨病与 GS 早期精准诊疗难题提供

了新的解决方案，具有重要临床价值和社会意义，由国家级学会主委带领在全国

2000 余家医疗机构推广应用，解决了基层医院的技术需求，获批山东省补短板强弱

项重点项目，取得了一系列国际先进水平成果，引领我国遗传性骨病与 GS 诊疗技术

发展。

该项目成果材料属实，符合中华医学科技奖授奖条件，提名该项目申报 2021年中

华医学科技奖。

项目简介     遗传性骨病与 Gitelman 综合征是内分泌系统两类危害严重的疑难罕见病，对该类

疾病的早期精准防控是我国重大战略急需。遗传性骨病总患病率在 1/5000 以上，

Gitelman 综合征在亚洲的患病率可达 1/1000。该类疾病漏诊、误诊率高，致畸、

致残、致死率高，如何实现早期、精准诊疗是临床难题。该类疾病致病机制复杂，

多由于基因缺陷导致，会

遗传造成出生缺陷，因此构建基于“基因型-表型”集成的早期精准诊疗体系才是其防

治的根本途径。

     本项目在国家自然科学基金等项目资助下，融合了内分泌学、分子遗传学、生物

信息学和互联网技术等多学科交叉优势，以分子诊疗技术创新为切入点，系统性研

究了遗传性骨病与 Gitelman 综合征的发病机理、诊断技术、干预手段和临床推广，

形成我国具有自主知识产权的精准诊疗技术方法和防治体系，取得了一系列国际先

进水平成果：（1）构建了国内样本数量最多的单中心遗传性骨病生物样本库，率先

揭示了多种遗传性骨病的关键致病基因和分子机制，发现 Gitelman 综合征早期诊断

的标志物，为疾病的精准诊疗奠定基础。（2）建立了新型的基于基因型-表型的分

子诊断技术，使低磷性佝偻病、成骨不全、Gitelman 综合征的确诊率分别提高到



94.7%、93.5%和 97.3%，首次发现 230 余种新的基因突变位点，积累并描绘了具

有中国人群特点的基因突变图谱。（3）基于基因分型建立早期精准治疗及产前诊断

策略，提高了疗效，建立四级疑难罕见病诊疗协作网，推动成果

转化。

     本项目为遗传性骨病与 Gitelman 综合征早期精准诊疗难题提供了新的解决方案，

具有重要临床价值和社会意义，获批山东省补短板强弱项重点项目（山东省发展和

改革委员会），被国家卫生健康委选为国家罕见病诊疗协作网牵头单位，由国家级

学会主委带领在全国 20 余所大型三甲医院及 2229 家三级以下医疗机构推广应用，

解决了基层医院的技术需求。获国家发明专利 2 项并实现转化，共发表论文64 篇，

其中 SCI 收录 55 篇，累计影响因子 185.92，培养泰山学者特聘专家 2 人，青年专

家 1 人，齐鲁卫生与健康领军人才 1 名，杰出青年人才 2 人，博士、硕士研究生 32

名。研究成果被《罕见病诊疗指南》等 4 项指南/专家共识采纳，应邀在美国内分泌

年会（ENDO）等国内外学术会议做口头发言。通过国家级继续教育培训班，累计培

训全国各地相关专业学员 10,000 余人；联合《中国医学论坛报》定期开展线上罕

见病讲座，学员超过 5 万人，引领我国遗传性骨病与 Gitelman 综合征诊疗技术发展。
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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：徐潮

排名：1

职称：主任医师,副教授

行政职务：无

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.项目负责人及主持者，全面负责并主持项目的总体设计、指导

项目实施，组织技术攻关。

2.对本项目创新点一、二、三项均做出了重要贡献，揭示了石骨症、Gitelman 综合

征的致病分子机制，建立基于基因型-表型的分子诊断技术、早期精准治疗及产前诊

断策略，研发罕见病管理 APP及两项发明专利。

3.作为通讯作者指导本项目相关研究成果的论文撰写。

4.多次应邀在国内外会议进行专题报告，促进项目成果在多家医院推广应用。

姓名：赵家军

排名：2

职称：主任医师,教授

行政职务：院长

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.指导项目实施，组织技术攻关。

2.对本项目创新点一、二、三项均做出了重要贡献，确诊国内第一例石骨症，发现

Gitelman 综合征的致病基因突变，揭示基因型-表型关系，建立早期精准治疗及产

前诊断策略，指导建立疑难罕见病诊疗协作网，成立山东省首个罕见病多学科门诊。

3.作为通讯作者指导本项目相关研究成果的论文撰写。

4.多次应邀在国内外会议进行专题报告，编写指南与共识，促进项目成果在多家医

院推广应用。

姓名：夏维波

排名：3

职称：教授

行政职务：科主任

工作单位：中国医学科学院北京协和医院

对本项目的贡献：1.指导项目实施，组织技术攻关。

2.对本项目创新点一、二、三项均做出了重要贡献，筛选确立了多种疑难罕见骨病

的关键致病基因与环节，揭示骨质疏

松症基因型-表型关系，建立骨病早期精准治疗策略，个体化治疗低磷佝偻病、成骨

不全等骨病。

3.作为通讯作者指导本项目相关研究成果的论文撰写。



4. 多次应邀在国内外会议进行专题报告，编写指南与共识，促进项目成果在多家医

院推广应用。

姓名：阎芳

排名：4

职称：主治医师

行政职务：无

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.协助项目负责人进行项目的实施工作。

2.对本项目创新点一、二、三项做出了创造性贡献。对创新点一的贡献是揭示了石

骨症的致病基因及分子机制；对创新点二的贡献是参与研发石骨症专利；对创新点

三的贡献是协助建立骨病早期精准诊疗策略，推行产前诊断。

姓名：管庆波

排名：5

职称：主任医师

行政职务：内分泌科副主任

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.协助项目负责人进行项目的实施工作。

2.对本项目创新点一、三项做出了创造性贡献。对创新点一的贡献是协助建立生物

样本库，收集临床病例；对创新点三的贡献是协助建立罕见病诊疗协作网，制订

Gitelman 综合征早期精准诊疗策略。

3.促进项目成果在多家医院推广应用。

姓名：徐进

排名：6

职称：主任医师,教授

行政职务：山东省内分泌代谢研究所副所长

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.协助项目负责人进行项目的实施工作。

2.对本项目创新点一、二项做出了创造性贡献。对创新点一的贡献是揭示了

Gitelman 综合征的致病基因及分子机制；对创新点二的贡献是参与制订骨质疏松指

南。

姓名：薄涛

排名：7

职称：副研究员

行政职务：无

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.协助项目负责人进行项目的实施工作。

2.对本项目创新点一、二项做出了创造性贡献。对创新点一的贡献是揭示了石骨症

的致病基因及分子机制；对创新点二的贡献是参与研发石骨症专利。

姓名：孙妍

排名：8



职称：副主任医师

行政职务：无

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.协助项目负责人进行项目的实施工作。

2.对本项目创新点一、三项做出了创造性贡献。对创新点一的贡献是临床收集骨病

病例，协助建立生物样本库；对创新点三的贡献是协助罕见病管理。

姓名：李友章

排名：9

职称：副教授

行政职务：科副主任

工作单位：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

对本项目的贡献：1.协助项目负责人进行项目的实施工作。

2.对本项目创新点三项做出了创造性贡献。组织建立四级罕见病诊疗协作网，协助

研发罕见病管理 APP。

主要完

成单位

情况

单位名称：山东第一医科大学附属省立医院（山东省立医院）

排名：1

对本项目的贡献：山东省立医院是省级综合性三级甲等医院。在课题申报、实施过

程中，医院各级职能处室给予了积极的支持与帮助。相关管理人员，常年负责科研

项目监督，并保证资金及时到位和设备的正常运转，在学科建设、人才梯队、科研

立项、研究生培养等方面提供了支持与依托。

    包括“山东省内分泌代谢质量控制中心”等实验中心，为本项目的顺利实施提供了

保障：“山东省内分泌代谢质量控制中心”为本项目中相关激素的测定提供了标准化

的质量控制体系。“山东省内分泌代谢病临床医学中心”是以探索内分泌系统常见病

与罕见病前沿核心问题为目标，充分发挥自身特色和优势建立的集临床、科研、教

学为重点研究方向的的中心。该中心为本项目提供临床诊疗支持。“山东大学“985 

工程”三期重点学科中心”将各学科的理论、研究手段及仪器设备等结合的互补优势，

为本项目提供技术手段和设备支持。“山东省临床医学研究院内分泌代谢研究所”和

“国家中医药管理局 3 级重点实验室—细胞分子生物学实验室”是专门的基础科研基

地，能满足分子生物学、细胞遗传学、形态学、疾病基因组学、功能基因学基本实

验需求之外，还拥有遗传分析仪、GE2D 电泳系统、Beckman 蛋白质工作站、基因

突变分析系统、生物数据库分析系统及质谱分析系统等，为本课题研究的提供了设

备及技术需求支撑。“生物医学重点实验室”为本项目信号转导通路机制体外研究方

面，提供了良好的技术平台。

单位名称：中国医学科学院北京协和医院

排名：2

对本项目的贡献：北京协和医院是集医疗、教学、科研于一体的大型三级甲等综合

医院，是国家卫生计生委指定的全国疑难重症诊治指导中心，以学科齐全、技术力

量雄厚、特色专科突出、多学科综合优势强大享誉海内外。北京协和医院内分泌科

是我国骨代谢研究领域的重要发祥地，对代谢性骨病诊治积累了丰富的经验，累积

病例资料数量大、质量高，临床诊断较确切，为国内最重要的代谢性骨病诊治中心



之一。在国内率先引进了先进的 HR-pQCT 仪，能够精确评估骨骼衰老患者及动物

模型的体积骨密度、骨微结构和骨强度：采用该仪器，可测量活体桡骨及胫骨远端，

获得高分辨扫描图像，从中获得包括骨小梁数目、厚度及分离度，皮质骨厚度及其

成孔性等参数，并且能够采用有限元分析软件，计算骨生物力学性能参数，对于骨

代谢疾病的研究具有重要意义。在前期构建的骨质疏松症全国慢病管理联盟的网络

联动体系基础上，充分利用分级诊疗体系，推广应用本项目发明的疾病筛查、诊断

和综合管理的关键技术，制定优化的早期诊疗方案，推行个体化治疗策略。显著改

善本为不治之症的疾病的预后，极大提高患者的生活质量，减轻家庭和社会负担。

依托卫健委内分泌重点实验室研究平台，自主研发了遗传性内分泌代谢疾病的致病

基因检测平台。积累并描绘了有中国人群特点的遗传性骨病和 Gitelman 等内分泌

代谢疾病的基因突变图，有效促进了疾病的早期诊断和产前诊断，显著提高了疾病

的诊断水平，为进一步阐明疾病发病机制创造了条件。


