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推荐奖种 医学科学技术奖（非基础医学类）

项目名称 单基因型炎症性肠病精准诊治与研究体系的建立和应用

推荐单位

/科学家
上海市医学会

项目简介

单基因型炎症性肠病（monogenic inflammatory bowel disease, mIBD）是当前遗传性

消化系统疾病研究的难点，具有起病年龄早、家族聚集性、多系统受累、重症表型及传统治疗效

果差的特征，导致部分患儿在5岁前夭折，我国尚缺乏关于mIBD的系统性研究。项目从临床问

题出发，结合基础和转化研究，开展了十余年的研究，形成了“致病基因特征-创新治疗策略-产

前遗传阻断”三个层次的诊治体系，取得以下科技创新成果：

（一）构建国内最大的单基因型炎症性肠病临床队列，发现新致病基因、阐明作用机制，扩大疾

病基因谱；系统性揭示单基因型炎症性肠病表型谱，描绘我国患病人群特征：首次报道致病新基

因SYK及导致慢性炎症的机制，构建全球第一个模拟人类点突变产生自发性关节炎小鼠模型

（Nature Genetics, 2021；OMIM权威数据库收录，获国家发明专利1项），成果被国际指

南共识引用；率先在国内建立儿童IBD俱乐部，构建国内最大的单基因IBD临床队列，病例数达

300余例，首次报道全球范围内单中心IL10相关基因突变IBD最大队列的临床特征，首次揭示

东亚人群的热点突变，获国际同行高度评价；国际上率先报道 TNFAIP3基因突变IBD的临床表

型异质性，明确临床表型谱；率先报道LRBA、CARD11等基因突变导致IBD发生（Genet 

Med, 2019），描绘致病基因谱系特征。

（二）开展以精准药物治疗-保护性肠造口术-脐血干细胞移植为核心的整合式创新性治疗方案，

提升临床治愈率，提高生活质量：国际上创新性采用减低剂量预处理方案后脐血干细胞移植治愈

单基因型IBD，是全球范围内完成干细胞移植治疗IL10相关基因突变IBD最多的中心，移植病

例数达140余例，66.7%患儿移植后成功治愈（Aliment Pharmacol Ther, 2022），治疗

方案被《单基因炎症性肠病精准医学：拟议的mIBD报告标准》推荐使用，医疗成果推广至全国

多家医院及日本医疗单位；国际上率先报道沙利度胺在单基因型IBD中突出疗效，未移植患儿生

存率从32%提升至62.5%；创新性开展保护性肠造口手术，首次提出新的干预思路并制定《中国

极早发型炎症性肠病外科管理专家共识》。

（三）建立单基因型炎症性肠病产前遗传阻断、早期干预体系，完善精准防控战略：国际上首次

报道IL10相关基因突变IBD产前基因检测及早期干预结局，研究成果被欧洲儿童胃肠肝病营养

学会儿童IBD工作小组引用，作为《单基因型炎症性肠病临床基因组学》这一立场文件推荐产前

筛查依据。

以上研究成果为支撑我国单基因型炎症性肠病的精准诊治体系建立提供了重要科学依据。围绕本

次申报主题，团队以第一作者或通讯作者单位发表SCI论文 110篇，其中10篇代表性论文在权

威期刊 Nature Genetics、Genet Med等发表，影响因子合计84.12，他引178次。项目主

要完成人主持国内共识3篇，参编国际指南2篇，主编专著 2部；主办4届儿童IBD国际学术会

议，连续 15年举办儿童消化领域新进展学习班，定期开展儿童IBD培训课程（覆盖 29个省市自

治区)。
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Disease: A 

Chinese VEO-

IBD 

Collaboratio

n Group 

Survey

Inflammat

ory Bowel

Disease

2017;23(
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张蓉，王瑾

黄瑛
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知识产权具体名称 全部发明人

1 中国发明专利 中国 ZL202110334967.3 2022-08-05

一种自发类风湿性关

节炎小鼠模型的构建

方法

李大力，曾之扬，

陆佳微，曹希雅

完成人情况表

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

黄瑛 1 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主任医师,教授 科主任

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 1-3 项创新均做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-1至 1-10）

1.国际上首次报道儿童炎症性肠病新致病基因 SYK，国际上首次揭示东亚人群中 IL10 相关基因突变 IBD 的

热点突变；2.组建国内首个儿童 IBD 俱乐部，构建国内最大的儿童炎症性肠病数据库和样本库；3.作为牵头

人联合小儿外科、血液科多学科团队建立药物治疗-手术-移植多方位的治疗策略；4.联合国外合作单位首次

建立单基因型炎症性肠病的产前诊断干预体系

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王琳 2 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院
主治医师,助理研

究员
无

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 1项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-1）、代表性论文（附件 1-3、1-

4）

1.国际上首次证实儿童炎症性肠病新致病基因 SYK，阐明其发病机理及临床特征

2.作为参与作者首次报道全球最大 IL10 相关基因突变炎症性肠病的临床特征以及 TNFAIP3 基因突变患儿的

临床异质性特征

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

李大力 3 华东师范大学 华东师范大学 教授,研究员 系主任

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 1项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-1）、知识产权（附件 2-1）

1.构建全球首个模拟人类突变产生自发性关节炎的小鼠模型，发现小分子抑制剂干预或骨髓移植可减轻 SYK

基因突变小鼠关节病变

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

翟晓文 4 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主任医师
副院长，学科

带头人

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 2项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-6、1-7）

1.作为血液科带头人在国际上创新性采用减低剂量预处理方案后脐血干细胞移植治愈单基因型炎症性肠病，

是全球范围内完成干细胞移植治疗 IL10 相关基因突变患儿最多的血液中心

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

董岿然 5 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主任医师,教授 党委副书记

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 2项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-9）

1.作为小儿外科带头人创新性开展保护性肠造口手术治疗单基因型炎症性肠病，作为首席专家制定国内共识

《中国极早发型炎症性肠病外科管理专家共识》



姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

周颖 6 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 副主任医师 科室副主任

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 2项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-8）

1.总结临床经验在国际上率先报道沙利度胺在单基因型炎症性肠病中的突出疗效

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

郑翠芳 7 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 副主任医师 无

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 1项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-3、1-4）

1.首次报道全球最大样本 IL10 相关基因突变所致炎症性肠病的疾病特征

2.率先揭示 TNFAIP3 基因突变参与炎症性肠病发生及机理，阐明 TNFAIP3 基因突变儿童炎症性肠病临床表

型的异质性

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

黄志恒 8 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 副主任医师 无

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 1项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-2）

1.国际上首次揭示东亚人群中 IL10 相关基因突变炎症性肠病的热点突变，明确致病基因谱系特征

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

钱晓文 9 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 副主任医师 科室副主任

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 2项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-7）

1.作为血液科专家在国际上创新性采用减低剂量预处理方案后脐血干细胞移植治愈单基因型炎症性肠病，报

道长期随访结局

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

孙松 10 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主任医师 无

对本项目的

贡献

对“科技创新”栏中第 2项创新做出贡献，旁证材料：代表性论文（附件 1-9）

1.作为小儿外科专家创新性开展保护性肠造口手术治疗单基因型炎症性肠病，参与制定《中国极早发型炎症

性肠病外科管理专家共识》

完成单位情况表

单位名称 复旦大学附属儿科医院 排名 1

对本项目的

贡献

本项目中 9位主要完成人均任职于复旦大学附属儿科医院，我院作为第一完成单位负责总体项目的建设与实

施、应用与推广，主要贡献体现在如下方面: 

1.高度重视消化科团队建设，2011 年消化科获得卫生部国家临床重点专科项目，我院在人力、物力、财力等

方面大力支持消化科开展单基因型炎症性肠病研究体系的建立、项目研究的实施和成果应用，保证了项目顺

利完成。

2.建立了儿童炎症性肠病多学科团队，在过程中充分发挥组织和协调作用，确保团队项目的开展，团队在单

基因型炎症性肠病精准诊治方面取得丰富的研究成果。 

3.重视儿童炎症性肠病研究成果的转化和推广，与多家医疗单位进行推广，对接日本京都大学等海外医疗单

位，取得了良好的社会效益；医院为成果的宣传与推广创造条件，促进了成果的实践及推广应用进程。 

4.医院的政策支持临床医师能够顺利开展研究工作，为临床医师培养创造了良好环境与研究平台。



单位名称 华东师范大学 排名 2

对本项目的

贡献

我校生命科学学院李大力教授团队与复旦大学附属儿科医院等单位合作，发现 SYK 基因功能获得性突变是

导致患者多发免疫缺陷症的致病基因。通过擅长的基因编辑技术，快速构建模拟病人突变的自发关节炎小鼠

模型，证明该突变为导致人和小鼠自发炎症的关键基因。通过小鼠骨髓移植实验，证明异基因骨髓移植可以

治愈该疾病，为患者治疗提供了实验支持。该研究不但确证了新的致病基因，也获得了新的自发关节炎小鼠

模型，为相关药物研发提供重要依据。


