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推荐奖种 青年科技奖

项目名称 GJB2 相关感音神经性耳聋防治

推荐单位

推荐单位：华中科技大学

推荐意见：                                                                  

    GJB2 基因突变是发病率排名第一的先天性感音神经性耳聋致聋病因。该项目聚

焦健康中国，降低人口出生缺陷，围绕 GJB2 相关感音神经性耳聋防治的难点问题，

在 GJB2 相关耳聋 Corti 器发育障碍“时间窗”及基于机制的基因治疗基础研究取得突

破，实现动物模型基于机制的干预，根据 GJB2 相关耳聋机制基础研究对“光电”人工

耳蜗关键技术柔性材料研发取得成功，建立了华中先天性耳聋基因数据库和“东风-同

济”队列耳聋大数据，实现 GJB2 在内的扩展型携带者筛查产业化，将基因筛查关口

从产前前移至孕前，从源头上降低 GJB2 相关耳聋出生缺陷的发生率，避免其首次发

生。研究成果已在国内外一流杂志发表文章 20 篇，累计他引 541 次。实用新型专

利 3 项。多项研究成果受邀在领域国内外耳鼻喉科科研学会发言，共培养博士硕士

研究生 12 人。

我单位认真审核项目填报各项内容，确保材料真实有效，经公示无异议，推荐其申

报 2021 年中华医学科技奖。

项目简介     耳聋是严重威胁人类健康的重大疾病，全球 4.6 亿人存在听力障碍，每年约花费

7500 亿美元。在我国，听障人群占所有残疾人群 33%，是全球听障人群最多的国家。

GJB2 基因突变是发病率排名第一的先天性感音神经性耳聋致聋病因，在我国不同年

龄阶段聋人群体中，GJB2 基因突变检出率高达 21.52%。在人群中 GJB2 突变携带

率高达 1.66%。由于 GJB2 突变引起耳聋的机制仍不清楚，目前国内外防治手段对已

出生 GJB2 相关聋儿，行“声-电”耳蜗植入，实现“聋而不哑”，每例患儿花费 20万元

以上；对已生育聋儿及父母行基因检测，明确病因后可行产前诊断采用第三代试管

婴儿技术避免聋儿再次出生。本团队围绕如何降低 GJB2 相关耳聋耳蜗植入花费、避

免聋儿首次出生以及最终实现基于机制治疗的难点问题，一方面在 GJB2 相关耳聋

Corti 器发育障碍“时间窗”及基于机制的基因治疗基础研究取得突破，实现动物模型

基于机制的干预，根据 GJB2 相关耳聋机制基础研究对“光电”人工耳蜗关键技术柔性

材料研发取得成功。另一方面建立了华中先天性耳聋基因数据库和“东风-同济”队列

耳聋大数据，实现 GJB2 在内的扩展型携带者筛查产业化，将基因筛查关口从产前前

移至孕前，从源头上降低 GJB2 相关耳聋出生缺陷的发生率，避免其首次发生，成为

有效的预防手段，成果在国内推广应用。

    1. 在 GJB2 相关耳聋机制及基于机制的基因治疗取得突破实现动物模型基于机制

的干预，在低功耗高分辨率“光电”耳蜗关键技术柔性材料研发取得成功。阐明耳蜗

Corti隧道和 Nuel间隙不开放是主要的病理改变，提出耳蜗 Corti 器支持细胞微管发

育障碍假说，通过早期干预可以实现内耳 Corti隧道正常发育，为基于机制的干预明

确了治疗时间窗；成功建立核糖核蛋白RNP介导的 CRISPR/Cas9基因编辑小鼠遗

传性耳聋治疗体系，在 Nature等期刊发表。课题组针对“声-电”人工耳蜗价格昂贵且

分别率相对较低，基于 GJB2 相关耳聋机制基础研究的成果，研发具有较高分辨率前



景的“光电”人工耳蜗，在柔性电子器件关键材料研发上取得突破，为实现下一代光电

耳蜗量产奠定基础。

    2. 将基因筛查关口从产前前移至孕前，避免 GJB2 相关耳聋首次发生，从源头上

降低 GJB2 相关耳聋出生缺陷的发生率。项目完成人建立了基于大数据的 GJB2 致病

变异耳聋基因携带者筛查数据库，通过华中最大建立有生物样本库的前瞻性开放式

队列“东风-同济”队列阐明 GJB2 相关耳聋人群遗传与环境发病规律，建立基因筛查重

分析方法，将已知耳聋基因二代测序的阳性率由 39%提升至 43%，提高了遗传性耳

聋基因筛查的诊断率。完成人根据建立的 GJB2 致病变异耳聋基因携带者筛查数据，

将基因筛查从产前关口前移至孕前，可对检出的携带耳聋基因的正常听力的高危父

母，予以产前诊断，避免头胎 GJB2 相关耳聋患儿的出生。建立了湖北地区遗传性耳

聋三级防控体系，参与制定扩展性携带者筛查专家共识，推进包含 GJB2 相关耳聋在

内的多种单基因病扩展性携带者筛查产业化，成果在国内推广应用，已经完成 7000

余例，综合阳性率 42.81%，我们的孕前/孕早期检测策略将 GJB2 相关阳性检出率

提高约 65%，达到 2.75%。

    通过本项目工作，降低了 GJB2 相关耳聋耳蜗植入花费、避免聋儿首次出生及基

于机制治疗取得了突破。
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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：孙宇

排名：1

职称：教授,主任医师

行政职务：科副主任、支部书记

工作单位：华中科技大学同济医学院附属协和医院

对本项目的贡献：主持项目，围绕 GJB2 相关感音神经性耳聋防治的难点问题，在

GJB2 相关耳聋 Corti 器发育障碍“时间窗”及基于机制的基因治疗基础研究取得突破，

实现动物模型基于机制的干预，根据 GJB2 相关耳聋机制基础研究对“光电”人工耳蜗

关键技术柔性材料研发取得成功，建立了华中先天性耳聋基因数据库和“东风-同济”

队列耳聋大数据，实现 GJB2 在内的扩展型携带者筛查产业化，将基因筛查从产前

关口前移至孕前，从源头上降低 GJB2 相关耳聋出生缺陷的发生率，避免其首次发

生，成为有效的预防手段，成果在国内推广应用。

姓名：杨昀

排名：2

职称：研究员

行政职务：医学总监

工作单位：华大基因

对本项目的贡献：围绕 GJB2 在临床上开展了从孕/产前筛查、产前诊断、新生儿听

力及基因筛查，协助建立了华中先天性聋大数据中心。实现包括 GJB2 基因在内的

扩展性携带者筛查产业化已经完成 7000余例，综合阳性率 42.81%，

姓名：周印华



排名：3

职称：教授

行政职务：无

工作单位：华中科技大学

对本项目的贡献：完成人针对传统“声-电”人工耳蜗分辨率相对较低、价格昂贵的问

题，进行新型”光电”人工耳蜗设备进行研发，完成人研发柔性透明电极、导电高分

子、高/低功函高分子界面材料，以及可印刷有机光伏器件、柔性电子器件，在“光

电”人工耳蜗核心柔性材料研制技术突破。

姓名：陈森

排名：4

职称：副主任医师

行政职务：无

工作单位：华中科技大学同济医学院附属协和医院

对本项目的贡献：项目实施，参与 GJB2 相关耳聋致聋机制及基于机制的治疗方案

的研究。在 GJB2 相关耳聋 Corti 器发育障碍“时间窗”及基于机制的基因治疗基础研

究取得突破，提出耳蜗支持细胞微管形成障碍介导的指突发育障碍是导致 Corti隧

道和 Neul间隙不开放的分子机制的假说。

姓名：谢乐

排名：5

职称：医师

行政职务：无

工作单位：华中科技大学同济医学院附属协和医院

对本项目的贡献：项目实施，参与 GJB2 相关耳聋致聋机制及基于机制的治疗方案

的研究。提出耳蜗支持细胞微管形成障碍介导的指突发育障碍是导致 Corti隧道和

Neul间隙不开放的分子机制的假说，并明确了 Connexin26（GJB2）在耳蜗空间、

时间及剂量特异性表达参与了内耳毛细胞功能和存活的维持。

姓名：田耀华

排名：6

职称：副研究员

行政职务：无

工作单位：华中科技大学

对本项目的贡献：通过华中最大建立有生物样本库的前瞻性开放式队列“东风-同济”

队列阐明了 GJB2 相关耳聋人群遗传与环境发病规律。对东风-同济队列人群 69个

GJB2 突变位点基因型听力情况、单杂合及复合杂合人群听力进行了前瞻性研究、

采用孟德尔随机化分析探索了听力损失与环境因素及其他心脑血管重大疾病之间交

互影响。

姓名：陶永

排名：7

职称：教授

行政职务：无



工作单位：上海交通大学

对本项目的贡献：为实现 GJB2 相关耳聋基于机制的治疗，项目完成人建立了核糖

核蛋白RNP介导的 CRISPR/Cas9基因编辑小鼠遗传性耳聋治疗体系，证实 RNP介

导的 CRISPR/Cas9基因编辑技术可以精准治疗遗传性疾病，证实了基因编辑可以

恢复遗传性耳聋小鼠的听力。

姓名：徐凯

排名：8

职称：其他

行政职务：无

工作单位：华中科技大学同济医学院附属协和医院

对本项目的贡献：项目实施，参与 GJB2 相关耳聋致聋机制及基于机制的治疗方案

的研究，明确了 Connexin26（GJB2）在维持内耳内环境稳态中的重要作用。完成

研究发现 Connexin26 在耳蜗空间、时间及剂量的特异性表达对内耳毛细胞功能和

存活的维持至关重要，其表达缺失会提高内耳毛细胞对噪声损害的易感性。

主要完

成单位

情况

单位名称：华中科技大学同济医学院附属协和医院

排名：1

对本项目的贡献：华中科技大学是本项目的主要完成单位。该单位项目完成人负责

主持及设计本项目，围绕 GJB2 相关感音神经性耳聋防治的难点问题，在多个国家

项目持续支持下，在 GJB2 相关耳聋 Corti 器发育障碍“时间窗”及基于机制的基因治

疗基础研究取得突破，根据 GJB2 相关耳聋机制基础研究的成果进行了“光电”人工耳

蜗的基础研究。建立了华中先天性耳聋基因数据库和“东风-同济”队列大数据，实现

扩展型携带者筛查产业化，将基因筛查从产前关口前移至孕前，从源头上降低

GJB2 相关耳聋出生缺陷的发生率，避免其首次发生，成为有效的预防手段，成果

在国内推广应用。

单位名称：武汉华大医学检验所有限公司

排名：2

对本项目的贡献：围绕 GJB2 在临床上开展了从孕/产前筛查、产前诊断、新生儿听

力及基因筛查，协助建立了华中先天性聋大数据中心。实现包括 GJB2 基因在内的

扩展性携带者筛查产业化，协助建立了耳聋基因二代测序结果再分析方法。

单位名称：华中科技大学

排名：3

对本项目的贡献：该单位完成人根据 GJB2 相关耳聋机制基础研究的成果，进行了

“光电”人工耳蜗核心柔性材料的研发工作，共同推进了“光电”人工耳蜗的基础研发工

作；该单位另一完成人与第一完成人合作开展了“东风-同济”队列大数据前瞻性研究，

对 GJB2 相关耳聋的流行病学进行了研究。


