
2025年中华医学科技奖候选项目/候选人

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 儿童遗传性肾脏病精准诊治体系和关键技术的建立和推广

推荐单位

/科学家
上海市医学会

项目简介

儿童尿毒症患病率1/万，5岁以下占20%，以往病因不明且缺乏靶向干预导致高死亡率，严重危

害儿童健康。本项目针对早期明确尿毒症病因和创新靶向治疗这一国际儿童肾脏病学界难点和重

点，取得系列创新成果：

1. 建成国内首个遗传性肾脏病数据库新平台，揭示儿童尿毒症首要病因

①采用国际最新病因五分类并融合基因型表型首创中国儿童遗传性肾脏病数据库平台，构建覆盖

全国儿童遗传性肾脏病队列近8000例；国际率先提出创新性家系全外显子和序贯全基因组结合

RNA测序分子诊断策略，在30省146家中心推广，分子诊断率从36%提高至50%，较同期国际

报道单人全外显子测序提高17.3%，分子诊断中位年龄由12岁提前至3.5岁，明显早于国际报

道的8.0岁；②在国际上首次提出遗传性肾脏病系儿童尿毒症首要病因（约40%），避免35%创

伤性肾穿刺及32%过度使用免疫抑制剂；③基于数据库平台首次全面刻画中国儿童遗传性肾脏病

基因型表型谱系特征，提出肾外表型评估的重要性，并揭示辅酶Q10缺陷肾病占儿童尿毒症

12%，与欧美报道不足2%明显不同。

2. 创建遗传性肾脏病的临床-基础交互研究平台，发现致病新基因和新模式

创建基因突变动物模型与人类家系交互研究策略，首先在发现致病新基因方面取得突破：①首次

构建Gen1突变小鼠模型，系MGI网站收录的首个Gen1突变小鼠模型，并通过人群队列-体外功

能实验-点突变小鼠建模等证实GEN1系人类遗传性肾脏病致病新基因；②首次阐明

tRNAPhe（m.616T＞C）可影响线粒体的结构和功能而导致人类肾小管损害和慢性肾脏病；③

同时在致病新模式方面，通过鉴定父母温和亚效等位基因及非经典剪接位点突变，在国际首次报

道 TBX6基因通过非经典剪接位点突变剂量依赖效应的致病新模式，突出家系全基因组测序的必

要性，也为遗传性肾脏病临床外显率的异质性提供理论依据。纳入新发现致病基因新模式后，基

因诊断率提高3.2%。

3. 建立预警和疾病进展风险评估体系，创新靶向治疗方案而改善预后

①揭示肾脏病进展重要靶点 c-Myc，建立基于“基因检测分子诊断-尿微量蛋白检测-核素肾静态

显像”的遗传性肾脏病多模态预警和风险评估系统，避免18%患儿肾穿刺等侵入性检查，相关成

果形成专家共识并作为循证依据被美国放射学会指南引用；②针对中国儿童尿毒症重要病因开展

全国多中心辅酶Q10治疗临床研究，诊治患儿300余例，减少蛋白尿40%，延缓 27%患儿肾功能

恶化；在儿童遗传性肾脏病中首创使用钠-葡萄糖协同转运蛋白 2抑制剂，减少尿蛋白 33%，作

为唯一循证依据写入改善全球肾脏病预后组织（KDIGO）最新指南；③早期预警和靶向治疗带来

希望，单中心数据提示儿童慢性肾脏病中尿毒症构成比由26%降至15%，国际儿童透析协作网中

国队列近年数据显示约2.2%的患儿摆脱透析治疗。

经十余年研究，明确了儿童尿毒症主要病因，开发针对病因和疾病进展靶标的干预策略，达国际

领先水平，获 2021年度上海医学科技奖一等奖。受邀在国际儿科肾脏病学会官方期刊发表专题

述评并进行大会报告，团队成员获国之名医、国家杰青、国家优青、万人计划领军人才、东方英

才等。
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1 中国发明专利 中国 ZL201911010144.4 2023-04-14
一种结合临床多指标

的预测算法

徐虹;吴明妍;沈茜;

毕允力;龚一女;吴

哈;阮彤;邱家辉;

刘道文

2 中国发明专利 中国 ZL201110077002.7 2015-07-29
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马端; 张进; 王慧

君; 杨璐

3 中国发明专利 中国 ZL201110077001.2 2014-01-08
可诱导性组织特异性

表达载体及其用途
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徐虹 1 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 教授,主任医师 学科带头人

对本项目的

贡献

主导项目组建成国内首个遗传性肾脏病数据库新平台，揭示儿童尿毒症首要病因；创建遗传性肾脏病的临

床-基础交互研究平台，发现致病新基因和新模式；建立预警和疾病进展风险评估体系，创新靶向治疗方案

而改善预后。证明附件 1.1、1.3、1.4、1.6-1.8、1.10、2.1、2.4-2.8。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

沈茜 2 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 教授,主任医师 科室主任

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台、揭示遗传性肾脏病系儿童尿毒症首要病因，鉴定致病

新基因 GEN1，建立遗传性肾脏病预测模型，首创使用钠-葡萄糖协同转运蛋白 2抑制剂以减少遗传性肾脏病

尿蛋白。证明附件 1.4、1.6-1.8、1.10、2.1、2.4、2.5。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张爱华 3 南京医科大学附属儿童医院
南京医科大学附属儿童

医院
教授,主任医师 院长

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台及指导各类疾病临床表型-基因型谱系特征，建立遗传

性肾脏病变异位点致病性功能验证平台，为靶向防治奠定基础。证明附件 1.4、1.5、1.10。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

毛建华 4
浙江大学医学院附属儿童医

院

浙江大学医学院附属儿

童医院
教授,主任医师 副院长

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台及指导各类疾病临床表型-基因型谱系特征，发现并鉴

定遗传性肾脏病新致病基因 tRNAPhe（m.616T＞C）。证明附件 1.4、1.9。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吴晓晖 5 复旦大学 复旦大学 教授 常务副所长

对本项目的

贡献

利用 piggyBac 转座子技术构建了Gen1 小鼠模型，为研究先天性肾脏和尿路发育异常致病新基因 GEN1 及

机制研究奠定基础。证明附件 1.3。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

马端 6 复旦大学 复旦大学 教授 副主任

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台及指导各类疾病临床表型-基因型谱系特征，建立遗传

性肾脏病基因变异致病性功能研究平台。证明附件 1.4、1.6、1.7、1.10、2.2、2.3。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

张锋 7 复旦大学 复旦大学 教授,研究员 副主任

对本项目的

贡献
首次报道 TBX6 基因通过非经典剪接位点突变剂量依赖效应的遗传性肾脏病致病新模式。证明材料 7.6。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

陆利民 8 复旦大学 复旦大学 教授 系副主任

对本项目的

贡献
鉴定肾脏疾病进展重要潜在靶点 c-Myc，参与构建遗传性肾脏病预测模型。证明附件 1.2。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

饶佳 9 复旦大学附属儿科医院
上海交通大学医学院附

属新华医院
研究员,主任医师 科室主任



对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台、绘制遗传性肾脏病肾消耗病基因型-表型谱系特征。

证明附件 1.4、1.10。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘小荣 10
首都医科大学附属北京儿童

医院

首都医科大学附属北京

儿童医院
教授,主任医师 名誉主任

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台、绘制遗传性肾脏病肾消耗病基因型-表型谱系特征。

证明附件 1.4、1.10。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

翟亦晖 11 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主任医师,副教授 副主任

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建遗传性肾脏病预测模型和风险评估体系，创新靶向 COQ10 缺陷相关肾病治疗方案，阐

明儿童尿毒症首要病因。证明附件 1.1、2.8、1.6。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

汤小山 12 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主治医师 无

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台、绘制遗传性肾脏病肾消耗病基因型-表型谱系特征。

证明附件 1.4、1.10。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

孙利 13 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主任医师 科室主任

对本项目的

贡献
协同第一完成人构建首个遗传性肾脏病数据库新平台。证明附件 1.4。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘佳璐 14 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主治医师 无

对本项目的

贡献

协同第一完成人构建遗传性肾脏病预测模型、绘制遗传性肾脏病 CAKUT 基因型-表型谱系特征。证明附件

1.7。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

王春燕 15 复旦大学附属儿科医院 复旦大学附属儿科医院 主治医师 无

对本项目的

贡献

协同第一完成人阐明儿童尿毒症首要病因系遗传性肾脏病，首次报道 TBX6 基因通过非经典剪接位点突变剂

量依赖效应的遗传性肾脏病致病新模式。证明材料 1.6、7.7。

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

作为项目的主要完成单位，复旦大学附属儿科医院一直大力支持肾脏科学科建设。儿科医院肾脏科是国内从

事儿童肾脏疾病临床、科研和教学的重要基地之一，目前已获批国际儿科肾脏病学会（IPNA）培训中心、

国家卫健委临床重点专科、国家肾病专业医疗质控中心儿童肾病专业组组长单位，并牵头成立国家儿童医学

中心肾脏专科联盟和上海市肾脏发育和儿童肾脏病研究中心。长期与南京医科大学附属儿童医院肾脏科、浙

江大学医学院附属儿童医院肾脏科和首都医科大学附属北京儿童医院合作推动全国儿童肾脏病事业的发展，

特别是儿童遗传性肾脏病精准诊治与研究体系的建立和推广。在项目的组织实施过程中，依托单位始终关心

项目的科研进程，在人力、设备、场地方面给予了大力支持，积极配合项目组对平台建设所需要求，保证课

题经费的合理使用，负责组织协调研究人员的落实、课题的进展及总结，为本项目的顺利完成提供了坚实的



保障。

单位名称 南京医科大学附属儿童医院 排名 2

对本项目的

贡献

作为项目的主要完成单位，南京医科大学附属儿童医院是医学院儿科学院的主体单位，设有国家博士后科研

工作站、南京市儿科医学研究所、南京市儿科重点实验等科研机构，建立临床科研平台，为项目的顺利实施

奠定基础。南京医科大学附属儿童医院一直大力支持肾脏科学科建设，肾脏科目前系江苏省临床重点专科，

每年承担包括国家杰出青年科学基金等科研任务，逐步构建覆盖多层次遗传变异检测分子诊断平台，建立全

国最大的低磷性佝偻病随访队列。在项目实施过程中，与主要完成单位复旦大学附属儿科医院共建中国儿童

遗传性肾脏病数据库队列。依托单位为项目实施在人力、设备、场地方面给予了大力支持，积极配合项目组

对平台建设所需要求，为本项目的顺利完成提供了坚实的保障。

单位名称 浙江大学医学院附属儿童医院 排名 3

对本项目的

贡献

作为项目的主要完成单位，浙江大学医学院附属儿童医院获批国家儿童健康与疾病临床医学研究中心和国家

儿童区域医疗中心，系首批儿科学国家重点学科单位，建立临床科研平台，为项目的顺利实施奠定基础。浙

江大学医学院附属儿童医院肾内科一直以来致力于遗传性肾脏病的研究与治疗，积累了丰富的临床经验和科

研成果。科室拥有一支专业的医疗团队，包括多名主任医师、副主任医师和博士研究生，具备雄厚的技术力

量和科研实力。医院高度重视本科室与复旦大学附属儿科医院肾脏科、南京医科大学附属儿童医院肾脏科的

长期合作，在此项目中的研究工作中提供了先进的实验设备、充足的科研经费以及良好的科研环境，为项目

的顺利开展提供了有力保障。

单位名称 复旦大学 排名 4

对本项目的

贡献

作为项目的主要完成单位之一，复旦大学在该项目组完成此项目的整个过程中，给予了人力、物力、财力上

的鼎力支持，为项目的顺利开展和实施提供了有利条件。在实验条件方面，配备完整的分子生物学，病原学

等检测与实验仪器，供项目组无偿使用，并有熟练掌握现代化实验技巧的专业技术人员直接参与或辅导课题

组相关人员共同攻克技术难关，完成相关检测及实验工作;配备设施完备的实验动物中心，可提供各种标准

合格的实验动物，有动物实验合格证，有条件完善的实验室，有专业人员辅助项目组完成高质量的动物实验，

为本项目的顺利完成提供了坚实的保障。

单位名称 首都医科大学附属北京儿童医院 排名 5

对本项目的

贡献

作为主要完成单位，首都医科大学附属北京儿童医院是国家儿童医学中心肾脏专科联盟主任单位，作为核心

单位参与构建中国儿童肾病遗传数据库、建立了全国最大的儿童遗传性肾脏病队列，在疾病表型-基因型关

联研究发挥重要作用。牵头制定了《中国儿童非典型溶血尿毒综合征诊疗专家共识》，对疾病的遗传诊断、

治疗和预后做出了贡献，推动了儿童肾脏疾病的遗传学工作的发展。北京儿童医院作为国家儿童医学中心，

同时作为国家儿童医学中心互联网+肾脏专科联盟副主任单位，对区域医疗中心和基层医院的遗传性肾脏病

进行了大量的工作指导（包括线下培训和线上远程会诊）。


