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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 新生儿严重畸形精准诊疗体系的建立和推广应用

推荐单位

/科学家
首都医科大学

项目简介

  出生缺陷是全球重要公共卫生问题，是早期流产、先天残疾的主要原因，居发达国家新生儿死

因首位、我国第二位。结构性出生缺陷为胎儿期发生的先天畸形，主要包括先天性膈疝

（CDH）、肺气道畸形、食管闭锁等，可致胎儿及新生儿死亡或残疾。其中 CDH 发病率 

1/3000，死亡率 50-70%，为致死风险最高的代表性疾病。新生儿畸形诊治存在产前产后分离、

传统手术创伤大、缺乏规范评估与手术指征等问题，是世界性医学难题。

1. 主要技术发明点

①创建 CDH 等严重畸形精准治疗技术体系。突破国际腔镜手术禁忌，开展低体重（≤2kg）、

早产（＜37 周）及大缺损补片修复类先天性结构畸形微创治疗。确立生后 24 小时为 CDH 最

佳手术时机，创新术式降低复发率。通过围术期 MDT 救治、微创手术与 ECMO 技术联合应用，

手术成功率由 50% 提升至 90%，达国际领先水平。完成国际首例胸腔镜下人工补片膈肌修补术

联合术后 ECMO 支持治疗，患儿顺利撤机康复出院，无 ECMO 相关并发症，成果 23 次在国

际学术会议报告，获国际高度认可。

②国际首创产儿多学科一体化诊治模式。构建以诊断胎龄、肝脏疝入及染色体异常为核心的 

CDH 预警模型，准确率达 95%，适宜基层推广应用。牵头组建产科优势单位联合的产儿 MDT 

团队，开展胎儿干预及宫外产时手术（EXIT），国际率先完成 33 例膈疝胎儿 EXIT，救治成

功率 91.6%。开通 24 小时危重新生儿转运绿色通道，安全转运 3000 余例，成功率 

100%；建成京津冀分级诊疗网络，实现严重畸形儿宫内转诊与高效救治，显著降低基层患儿致死

致残率。

③国际首创术后康复与长期随访体系。建立 CDH 患儿术后肺功能康复及追赶发育方案，优化合

并畸形手术时机，通过多学科随访保障患儿生存质量。156 例患儿经 10 年以上随访，生活质

量与健康儿童无显著差异。国内率先建成结构畸形临床数据库与生物样本库，完成 93 例患者全

基因组三代测序产前遗传学分析；国际率先通过尸检肺病理研究明确 CDH 肺发育不良分型，为

病因研究提供关键依据。

2. 成果产生的价值

  研究获发明专利 4 项、实用新型专利 3 项；发表 SCI 及核心期刊论文 68 篇，总影响因

子 45.46，他引 309 次；培养研究生 15 名；牵头制定专家共识 1 篇，参编指南 2 部、

人卫版教材 3 部。连续 10 年开展 25 次专项培训，救治体系由北京覆盖京津冀并向全国推

广，实现严重结构畸形患儿产前产后全链条无缝救治。标准化诊疗流程为全国提供示范，平均减

少转诊 0.83 次，降低医疗费用。成果入选 2022 年国家卫健委出生缺陷防治典型案例（排名

第一），被美国波士顿医学中心指南引用，获国际胎儿医学权威专家高度评价，有力推动我国出

生缺陷防治体系建设，提升了我国在该领域的国际地位。
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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

马立霜 1
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
教授,主任医师

胎儿医学中心

负责人

对本项目的

贡献

作为项目总负责人，对项目的整体设计以及创新点 1-3 的研究工作做出了重要贡献，是核心成果的第一发明

人。率先开展腔镜手术治疗早产低体重危重新生儿 CDH。牵头与北京市多家产前诊断中心建立高效产前—

产时—产后合作新机制，为产前诊断与评估、绿色通道转诊、微创治疗模式及围手术期救治建立标准规范操

作流程。探索提出 CDH 早期预警模型；率先提出新生儿 CDH 术后肺功能临床康复方法；率先在国内建立

CDH 生物样本库，探究 CDH 肺发育不良机制。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

蒋宇林 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
主任医师

产科中心副主

任

对本项目的

贡献

作为项目临床诊疗与体系构建核心骨干，聚焦新生儿严重畸形临床精准诊疗、多学科协作（MDT）模式建

立、诊疗规范制定，牵头搭建产科 - 新生儿科 - 影像科 - 遗传学多学科联合诊疗体系，创新新生儿严重畸

形产前预判 - 产后快速诊断 - 精准干预 - 长期随访一体化临床路径。主导项目关键临床技术的研发与优化，

完善严重结构畸形、染色体异常、单基因病等新生儿畸形的精准分型、风险评估与个体化诊疗方案；推动诊

疗体系在全国多中心临床应用与推广，牵头开展临床培训与技术下沉，提升基层医疗机构新生儿畸形诊疗能

力。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王莹 3
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主任医师

新生儿外科副

主任

对本项目的

贡献

作为项目骨干，对项目的整体设计以及创新点 1、2、3的研究工作做出了重要贡献。负责重症膈疝的产前评

估、产时抢救及产后救治，胸腔镜技术治疗早产低体重、膈肌缺损大需补片修复的新生儿重症膈疝，围术期

重症膈疝患儿的救治工作。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李景娜 4
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主治医师 无



对本项目的

贡献

作为项目主要成员，对项目创新点 1、2的研究工作做出了重要贡献。主要参与先天性膈疝围生期评估及微

创治疗的研究，参与相关课题 6项，相关成果近 3年以第一/二作者在中文核心期刊发表 5篇。

  负责课题：儿研所临床研究培育专项—先天性膈疝围生期预后评估指标的研究

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘超 5
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
副主任医师 无

对本项目的

贡献

作为项目主要成员，对项目创新点 1、2、3的研究工作做出了重要贡献。主要参与先天性膈疝的产前评估、

生后转运及危重症治疗，负责 CDH 生物样本库建立及 先天性膈疝羊动物模型的建立。 

  负责课题：儿研所所级课题（2018 年 1月-2019 年 12月）：先天性消化系统畸形组织（血液）标本库的建

立。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

魏延栋 6
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
副主任医师 无

对本项目的

贡献

作为项目主要成员，对项目创新点 1、2、3的研究工作做出了重要贡献。 主要参与先天性膈疝的产前评估、

生后治疗及预后随访。承担膈疝相关市自然一项。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘琴 7
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
副主任医师 超声科副主任

对本项目的

贡献

作为项目主要成员，对项目创新点 1、3的研究工作做出了重要贡献。主要参与先天性膈疝的产前评估及预

后随访。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

邹继珍 8
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主任医师 病理科主任

对本项目的

贡献

作为项目成员，对项目创新点 3的研究工作做出了重要贡献。参与对围产儿先天性膈疝病例进行尸体解剖和

病理观察，以及对我国先天畸形高发区的围产儿先天畸形 的监测和观察中，发现先天性神经管畸形患者中

常同时合并 2种及以上先天性畸形，包括膈疝的发生。而且在膈疝的患儿，常常同时还伴有肺发育不良等情

况。这对膈疝病例的进一步治疗提供基本的帮助，也对临床预后判断提供基本的信息。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吴涛 9
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主治医师 无

对本项目的

贡献

作为项目成员，对项目创新点 1、2的研究工作做出了重要贡献。参与了膈疝为主的重症高危胎儿的转运工

作，重点负责膈疝患儿围术期的救治。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吕嬿 10
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
主任医师 无

对本项目的

贡献

专注新生儿严重畸形精准诊断技术研发、临床病例研究、诊疗方案优化，承担项目中疑难新生儿畸形的精准

分型、分子诊断与临床干预工作，攻克复杂罕见新生儿畸形诊断难题。参与构建新生儿严重畸形多组学联合

诊断、影像 - 基因 - 临床表型整合分析技术体系，优化精准检测流程与诊断标准；负责项目临床数据收集、

病例随访与疗效评估，为诊疗体系的科学性与有效性提供关键临床数据支撑；参与诊疗规范编写与技术推广

培训，推动精准诊疗技术在临床一线落地应用，助力项目实现新生儿严重畸形早发现、早诊断、早干预。



姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

郝娜 11
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
副主任技师

妇产科学系技

师长

对本项目的

贡献

负责项目中畸形样本的遗传学检测、数据分析与结果解读，为畸形病因精准分型提供关键实验室依据；参与

诊疗体系的技术验证与临床转化，推动遗传学精准检测技术在新生儿畸形筛查诊断中的规模化应用，为项目

形成孕前 - 产前 - 新生儿全周期、标准化、可推广的严重畸形精准诊疗体系提供重要遗传学技术支撑。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吴永杰 12
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主治医师 无

对本项目的

贡献
作为项目成员，对项目创新点 3的研究工作做出了贡献。参与膈疝患儿的远期随访。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张伟 13
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主治医师 无

对本项目的

贡献

作为项目成员，对项目创新点 1、2的研究工作做出了重要贡献。参与了膈疝为主的重症高危胎儿的产科救

治及协助转运工作，重点负责膈疝患儿围术期救治。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张艳霞 14
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
主治医师 无

对本项目的

贡献

作为项目成员，对项目创新点 1、2的研究工作做出了重要贡献。参与了膈疝为主的重症高危胎儿的产科救

治及协助转运工作，重点负责膈疝患儿围术期救治。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

陈胜男 15
首都医科大学附属首都儿童

医学中心

首都医科大学附属首都

儿童医学中心
医师 无

对本项目的

贡献
作为项目成员，对项目创新点 1的研究工作做出了贡献。参与膈疝患儿的微创腔镜手术治疗。

完成单位情况表

单位名称 首都医科大学附属首都儿童医学中心 排名 1

对本项目的

贡献

①微创治疗技术体系：国际率先突破腔镜禁忌，开展高危 CDH 等微创手术，确立生后 24 小时最佳手术时

机，构建 MDT + 微创 + ECMO 模式，成功率由 50% 升至 90%，达国际领先。

②产儿一体化诊治模式：首创 CDH 预警模型（准确率 95%），开展胎儿干预与 EXIT 手术，建立 24 小

时转诊通道及分级诊疗网络，降低基层致死致残率。

③全周期管理与研究平台：创新术后康复方案，保障远期生存质量；建成临床数据库与样本库，明确 CDH 

肺发育不良分型，支撑精准防治。

项目实现技术、模式与管理创新，提升我国严重先天结构畸形诊疗水平，形成可推广体系，社会效益与国际

影响显著。

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

我院新生儿外科与北京协和医院产科组建 MDT 联合团队，开展结构畸形胎儿干预及宫外产时手术

（EXIT）。①团队明确分工，产科负责产前筛查诊断，新生儿外科负责产后即刻稳定与缺损修复，利用娩



出后断脐前黄金时段快速建立气道，避免救治延误，显著提升成功率，打破 CDH 难以救治的固有认知，减

少不必要终止妊娠。②团队国际首次探究 EXIT-to-airway 对 CDH 生存率的作用，于断脐前建立气道，减

轻肺气压伤，降低缺氧及脑损伤风险，优化围术期管理并减少 ECMO 创伤。团队完成高危胎儿 EXIT 手术

33 例（含膈疝 30 例），救治成功率 91.6%，居国际前列，搭建起产儿协同救治桥梁。

单位名称 首都儿科研究所 排名 3

对本项目的

贡献

① 本团队与首都儿科研究所协作构建全周期健康管理与病因研究平台。建立结构畸形临床数据库与生物

样本库，保存 159 例患儿血液、术中/尸检肺及膈肌组织，并利用全基因组三代测序对 93例患者进行产前遗

传学分析，为病因研究提供基础。

② 完成国际首次 CDH尸检肺病理研究，对 8例 CDH尸检胎肺标本病理学分析研究，明确肺发育不良分

型，为机制研究与精准防治奠定基础。


