
附：公示内容 

项目名称：出生缺陷诊断体系创新及其多组学应用研究 

申报奖项：中华医学科技奖医学科学技术奖 

完成单位：1.深圳市人民医院；2.深圳市罗湖区人民医院；3.暨南大学；4.深圳

华大生命科学研究院 

完成人：戴勇、熊奕、张弓、汤冬娥、徐金锋、高雅、任景慧、胡芷洋、林琪、

郭辉 

项目简介： 

出生缺陷是导致早期流产、围产儿死亡、婴幼儿死亡和先天残疾的主要原

因，严重危害儿童生存和生活质量，影响家庭幸福和谐，造成巨大社会经济负

担。目前，出生缺陷治愈困难且耗费巨大，早期筛查诊断，预防出生缺陷胎儿

的出生，是降低出生缺陷疾病最有效的方法。 

本项目主要创新点有： 

(一) 出生缺陷诊断体系创新  

本项目针对出生缺陷疾病进行临床关键技术研究，建立以出生缺陷遗传咨

询、筛查和诊断为框架的出生缺陷筛查与诊断体系，开展遗传咨询、产前咨询、

生化免疫、唐氏筛查、产前超声筛查、介入性产前诊断、细胞遗传和分子遗传

等。致力于胎儿畸形的筛查、产前遗传病诊断、不良生育史的病因调查等优生

优育方面的临床和科研工作。 

出生缺陷产前筛查主要包括血清学筛查、影像筛查和无创产前等，具有方

便、快捷、经济、副作用小的优势。在无创产前筛查中，本项目完成单位在国

内率先开展胎儿染色体非整倍体无创产前基因检测，经过技术研发、临床试验

和临床验证等三阶段的测试显示，“胎儿染色体非整倍体无创产前基因检测”的

敏感性、特异性与核型分析技术具有高度的一致性，具有无创、早期、高准确

性、高通量等优势，符合临床检测要求，是现有产前筛查和诊断系统的重要补

充，具有良好的临床应用价值。截止 2015 年 12 月 31 日，项目完成单位的无创

产前基因检测已经覆盖英国、澳大利亚、西班牙、新加坡、以色列、捷克、土

耳其、泰国、中国等 62 个国家的 2000 多家合作医疗机构（国内 1300 多家），

共检测 877968 例，检出 5756 例 T21，1891 例 T18，735 例 T13，2842 例性染



色体异常，1893 例其他染色体异常，准确率高达 99.9%。在影像筛查中，本项

目采用三维探头进行胎儿颅脑三维容积成像的方法学研究，能在正常胎儿颅脑

中准确自动测量双顶径、头围、小脑横径、后颅窝池及侧脑室相关数据外，还

独创自动测量胎儿颅脑的三维容积，提供胎儿小头畸形的潜在诊断工具。同时

也对胎儿胼胝体发育不良、Blake Porch囊肿、后颅窝池蛛网膜囊肿、DandyWalker

综合征、Joubert 综合征、Arnold—Chiari 畸形、菱脑融合等颅脑畸形等超声检

查进行深入、系统、全面的研究，形成胎儿颅脑智能成像系统 Smart planes 诊

断和筛查胎儿颅脑畸形的具体方法学，为未来胎儿实时三维超声容积重建图像

的发展应用奠定基础。并发现实时 xPlane 成像以四腔心切面为起始平面显示的

胎儿心脏视图可视化率较高，可作为筛查胎儿主动脉弓异常、胎儿先天性心脏

病的一种有效手段。经过多年临床实践和探索，检出胎儿心脏畸形近千例，最

早孕 13 周检出，绝大多数心脏畸形在中孕期检出；超声诊断胎儿心脏结构畸形

的敏感性达到 84.8%，特异性为 96.6%，逐步接近国际先进水平。 

出生缺陷诊断是预防出生缺陷患儿出生的一项有效而可靠的措施，主要通

过染色体核型分析和微阵列比较基因组杂交技术等判断胎儿是否患有染色体疾

病。每年，本体系完成外周血染色体核型分析约 1500 例，异常检出率约 0.4%，

羊水染色体核型分析约 1100 例，异常检出率约 7%，脐带血染色体核型分析约 

900 例，异常检出率约 7%，诊断符合率为 100％。目前，通过增加分子遗传手

段，拓展单基因病携带者筛查与诊断病种，开展脊髓性肌萎缩症（SMA）基因

测定，结合结果对一 SMA 家系胎儿进行产前诊断，阻断了 SMA 患儿的出生。

本项目 2017 年至 2019 年，获批临床新技术新项目 34 项，实验检测染色体微阵

列分析检测样本量为 3030 例，结果异常检测 341 例，结合临床数据逐步建立起

本地 CNV 数据库；常见染色体非整倍体快速诊断 5264 例；骨髓染色体核型分

析检测样本量为 289 例；常规染色体核型分析检测 8886 例；SMA 检测 107 例；

获得收益约 2800 万元，产生良好经济效益和社会效益，使本项目体系在出生缺

陷筛查与诊断技术步入省市及国内先进行列。 

(二)出生缺陷疾病的多组学研究 

本项目主要以出生缺陷疾病中的 18-三体综合征、13-三体综合征、视网膜

色素变性、石骨症中的Ⅱ型常染色体显性骨硬化症、Alport 综合征、X 染色体



体综合征、Klinefelter 综合征、不同妊娠阶段的流产物组织、21 单体综合征、

特纳综合征和 22-三体综合征胎儿的血液、细胞、绒毛及组织等为研究对象，通

过基因芯片技术、RT-PCR、高通量测序、蛋白组学、细胞重编程、单细胞测序、

N6-甲基腺嘌呤免疫沉淀测序等技术进行分析，建立出生缺陷疾病全基因组蛋

白数据库和出生缺陷疾病患儿全转录组库等，并构建出生缺陷疾病胎儿的特异

性蛋白表达谱、出生缺陷疾病 ceRNA 差异表达图谱和表观遗传 m6A 差异表达

图谱，筛选出与出生缺陷疾病相关的潜在生物标志物，进一步提升对出生缺陷

疾病发病机理研究和临床诊断与治疗水平的认识。项目组还将尿液肾小管细胞

诱导分化成多潜能干细胞(iPSCs)，成功建立诱导多能干细胞体外模型，为体外

研究出生缺陷发生机制、相应药物筛选打下基础。同时本项目还建立了一个全

面的数据库 TranslatomeDB（http://www.translatomedb.net/），该数据库提供已发

布和用户生成的翻译组测序数据的收集和集成分析，可以在转录组和翻译组水

平上，进行相同物种和类型的任何两个数据集之间进行差异基因表达分析，为

分析测序数据提供了便利。结合新开发的 FANSe 算法，可以快速而准确地进行

核酸序列分析，这对于基于 RNA-Seq 数据集的定量处理以及鉴定遗传变异和修

饰至关重要，为以后开发新的出生缺陷检测技术提供了途径与方向。 

本项目为出生缺陷筛查诊断、研发新的检测技术提供方法和依据，降低出

生缺陷率、降低侵入性产前诊断带来的风险性，也为减少出生缺陷患儿出生，

提高人口素质，促进家庭、社会和谐提供一份助力。作为广东省产前诊断中心

培训母婴保健-细胞遗传进修生 11 名，母婴保健分子遗传进修生 6 名；同时通

过本项目发表代表性论文 20 篇，其中 SCI 收录 20 篇；已授权国家发明专利 7

项；培养硕士研究生 10 名；培养博士后 1 名。 
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序号 
姓
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职
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移动电话 

最
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学

位 

身份证号 
完成单
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1 
戴

勇 

1962-9-1

5 

主

任

医

师 

13802201510 
博

士 
440102196209155298 

深圳市

人民医

院 

2 
熊

奕 

1974-8-0

9 

主

任

医

师 

13352995536 
博

士 
360102197408090057 

深圳市

罗湖区

人民医

院 

3 
张

弓 

1981-6-1

6 

研

究

员 

1865056294 
博

士 
420106198106161215 

暨南大

学 

4 

汤

冬

娥 

1987-9-

10 

副

研

究

员 

15017938215 
博

士 
362204198709105763 

深圳市

人民医

院 

5 

徐

金

锋 

1963-10-

22 

主

任

医

师 

13603091812 
博

士 
420104196310221754 

深圳市

人民医

院 

6 
高

雅 

1981-4-2

0 

主

任 
15012882515 

博

士 
440402198104209056 

深圳华

大生命

科学研

究院 



7 

任

景

慧 

1958-1-

21 

主

任

医

师 

13751018999 
硕

士 
440301195801212722 

深圳市

人民医

院 

8 

胡

芷

洋 

1975-10-

18 

主

任

医

师 

13612866899 
博

士 
440301197510182729 

深圳市

人民医

院 

9 
林

琪 

1973-5-2

6 

主

任

医

师 

13620969928 
学

士 
420106197305261222 

深圳市

人民医

院 

10 
郭

辉 

1972-8-1

0 

主

任

技

师 

13798410116 
博

士 
43011119720810042X 

深圳市

人民医

院 

 

  



完成单位情况： 

排

名 

单位名

称 

联系

人 

联系人电

话 
主要贡献 

1 

深圳市

人民医

院 

汤冬

娥 

15017938

215 

参与项目申请、立项、研究、管理等全过程，从

组织、管理、监督等各方面给予了积极的指导

和建设性的研究建议，对本项穆的研究起到重

要作用；并为项目的完成提供资金、场地、技

术、设备、人才及临床资源的支持，对项目的

完成起到了组织、管理和协调等作用。 

2 

深圳市

罗湖区

人民医

院 

熊奕 
13352995

536 

主要贡献于出生缺陷疾病超声筛查的临床检验

和科学研究，为项目的完成提供场地、技术、

设备、人才及临床资源的支持，对项目的完成

起到了组织、管理和协调等作用。 

3 
暨南大

学 
张弓 

18650562

94 

参与课题的研究，协助深圳市人民医院实施具

体工作。从项目的立项，实施、结题到成果鉴

定，登记及奖励申报始终配合深圳市人民医院

实施具体工作。 

4 

深圳华

大生命

科学研

究院 

苏茜 
13165165

060 

参与课题的研究，协助项目的立项，为出生缺

陷疾病的筛查工作提供技术和人才支持。 

 


