云南省遗传与生殖健康创新团队成果简介

云南省第一人民医院云南省遗传与生殖健康创新团队自2008年获批成立以来，致力于研究云南省发病率高、社会危害严重的重大出生缺陷和生殖疾病，取得多项重要成果，使云南在该领域的基础研究和临床应用水平逐步达到目前领先全国的先进行列，对全省母婴健康服务起到了技术支撑和引领作用。

一、多项研究填补了全省、全国遗传诊断领域空白
团队成立之初便与中国医学科学院北京协和医院等单位的专家建立了长期稳定的科研合作，完成了云南省唐氏综合征等染色体病、地中海贫血、遗传性耳聋等单基因病的流行病学调查，彻底厘清了这三大出生缺陷在云南省的准确发病情况；研究开发出全国领先的“唐氏综合征等出生缺陷产前筛查与诊断技术应用”，被评为2014年云南十大科技进展；在国际上首家研发“孕早期母胎风险联合评估”新技术并应用于临床，首家建立地中海贫血基因高通量检测新技术并应用于区域性防控；团队还开展了染色体拷贝数测序、罕见病全外显子组测序等新技术研发，取得省部级科学技术奖17项，主要成员发表论文180余篇，其中SCI论文41篇，累计影响因子100.403，他引次数304次；取得实用新型专利和计算机软件著作权7项；参编和主编、主译专著5部；获得国家级、省部级科研基金项目60项，累计获得资助金额超过1亿元，促进了全省遗传与生殖健康临床服务的快速发展；团队带头人主持和参与制定国家卫生行业技术标准、诊疗指南和专家共识10部，其中包括4部国家卫生健康委员会发文强制执行的技术标准，实现了我省遗传病与生殖健康科研成果从临床基础研究向规范全国本专业临床服务行业引领的转变。团队被评为云南省卫生计生系统十二五先进集体、云南省工人先锋号。

二、成为全省、全国遗传与生殖健康研究和推广的核心基地

团队通过上述多学科专家长期、稳固的科研合作，建立遗传与生殖疾病的检测、诊断和治疗干预新技术，对全国、全省产生了重要影响，遗传诊断中心先后被批准成立云南省出生缺陷与遗传病研究重点实验室、云南省中英联合生殖统计研究中心、国家级住院医师规培医学遗传科专业基地、中国出生缺陷干预救助基金会示范基地、全国产前诊断技术培训基地、全国遗传咨询培训机构、杨焕明院士工作站，云南省出生缺陷与罕见病临床医学研究中心、云南省生殖遗传疾病临床医学中心、曾溢滔院士工作站、云南省地中海贫血防治工程研究中心；参与创建国家卫生健康委员会西部孕前优生重点实验室，并通过国家验收。团队中的血液科被评为血液病学国家级临床重点专科、云南省血液病专科医院、云南省血液病临床医学中心。团队举办继续医学教育项目87期，培训全国各地来滇学员13532人次；培训全国14个省市派到本团队学习的专科进修医师649人次；上百次到基层单位授课、开展技术指导；6次赴老挝、柬埔寨开展国际合作地中海贫血防控技术培训，为“一带一路”建设做出了积极贡献。

三、成为全省、全国遗传与生殖健康的人才孵化基地

团队成立以来，累计培养硕士、博士研究生70多名，同时为国内14个省市培养了大量的遗传医学和生殖医学专科医师。团队成员中有博导8名、正高级职称16名、副高级职称39名、中级职称32名，其中博士20名，硕士48名；主要成员中培养出云岭产业技术领军人才1名、云岭名医4名、云南省医学领军人才2名，云南省中青年学术与技术带头人3名，逐步成为遗传与生殖健康领域的国家级专业人才孵化基地。团队负责人朱宝生教授，是国家卫生健康委员会全国产前诊断专家组成员、国家卫生健康委员会西部孕前优生重点实验室常务副主任、中国优生科学协会副会长、中华医学会医学遗传学委员会常委、中国医师协会医学遗传学委员会常委。2009年获国务院政府特殊津贴，被授予“云南省有突出贡献优秀专业技术人才”和“云南省医学领军人才”称号。2015年被评选为“云岭产业技术领军人才”。作为九三学社云南省委常委、省一院支社的主委，2017年被评为首届“云南九三楷模”。

四、成为全国遗传与生殖健康临床服务的排头兵

团队一直将新生儿疾病防治作为工作重点，从零起步，逐步研发出具有国际领先和先进的遗传病检测新技术，实现了国际前沿新技术应用于生育人群“孕前-产前-出生后”的三级综合预防干预的规范化临床服务。在我省GDP和医疗卫生投入双双落后于全国大多数省市，社会经济发展整体落后的情况下，通过上百次下基层培训指导，与全省300多家医疗保健机构签订协议推广新技术，使全省群众在当地能够得到唐氏综合征产前筛查、地中海贫血筛查、新生儿疾病筛查和治疗服务，每年服务全省60多万名孕妇和50多万名新生儿，阻断数千名致死和严重致残的出生缺陷胎儿出生，节约严重出生缺陷胎儿出生后的疾病负担超过20亿元。2018年全省婴幼儿死亡率5.85‰，低于全国平均值6.1‰，是建国以来首次低于全国平均水平，接近江苏、浙江等发达地区，云南省出生缺陷防治和降低婴幼儿死亡率从此跨入全国先进省市行列。团队对提升全省新生婴儿健康素质做出了卓越贡献，成为建设“健康云南”和全国遗传与生殖健康临床服务的排头兵。



