
2021

推荐奖种 医学科学技术奖

项目名称 广西地中海贫血人群综合防控的基础与应用研究

推荐单位

推荐单位：广西医学会

推荐意见：                                                                  

    该项目在对广西地贫遗传学基础研究上首次详尽阐明了广西桂东、桂西地区人群

地贫基因携带情况及地贫分子特征，为地贫的防控实施提供了科学依据；自主开发

的快速检测 ɑ-缺失/重复型地贫和基于二代测序检测地贫基因突变的两项检测技术，

提高了地贫检测能力；世界首报 8 种新发地贫突变基因，鉴定 33 种中国人群罕见地

贫突变基因，丰富了国际地贫基因谱，为临床诊断和科学研究提供了新的参考信息；

建立的超声检测重型 ɑ-地贫的软指标，提高了超声检测重型 ɑ-地贫水平。协助广西

政府制定的大规模人群防控计划的技术标准和管理规范，以及开发的地贫信息管理

系统，为《广西地中海贫血防治计划》的实施提供了保障。全面深入开展地贫科普

教育、建立了新的地贫科普宣教模式，培养 10716 名地贫防控医务人员。在一系列

研究结果的支撑下，创新性的建立了一套由“政府主导、部门联动、卫生担当、群众

参与”的防控模式，在此基础上在广西 2250 家医疗机构进行了推广，实施了大规模

的人群地贫防控计划，知情同意下阻止了 12901 例重型地贫胎儿出生。有效降低了

广西出生缺陷发生率，提高了当地人口素质，减轻了社会和家庭的经济压力，其间

接经济和社会效益巨大。经申报单位在单位内公示未见异议。同意推荐申报 2021

年度中华医学会科学技术奖。

项目简介     地中海贫血（简称“地贫”）是一种严重危害人类健康的遗传性血液病。广西是地

贫高发地区，但在前期地贫防控中由于缺乏可靠的为政府有关部门制定地贫防控政

策提供参考和指导临床地贫防控工作的分子病理学基础资料、系统全面的遗传诊断

技术和符合国情的大规模人群预防干预方案，重型地贫患儿的出生率一直是居高不

下，成为了当地最为严重的公共卫生问题。为此项目团队开展了《广西地区地贫人

群综合防控的基础与应用研究》工作，取得了以下成果：

（1）完成了广西地区地贫遗传学基础和检测技术革新研究：①首次详尽阐明了桂东、

桂西地区人群地贫基因发生状况及分子特征，为地贫防控实施提供了科学依据。②

自主研发了快速检测 α-缺失/重复型地贫和基于二代测序检测地贫基因突变的两项检

测技术，使地贫检测从原先的 23 种突变类型提高到能检测覆盖珠蛋白基因的全部突

变类型。③世界首报 8 种新发地贫突变基因，鉴定 33 种中国人群罕见地贫突变基因，

丰富了地贫基因谱，为临床诊断和科学研究提供了新的参考信息。④首次报道了中

国壮族β中间型地贫人群中 BCL11A基因 SNP rs189984760 位点的变异与 Hb F高

表达具有相关性，为今后开展重症地贫患者治疗提供了新的思路。⑤首次解析了广

西地区胎儿水肿综合征的发生病因及其临床特征并在国际上报道了 Hb CS-H病可引

起胎儿水肿综合征，进一步描述了 Hb CS-H中间型地贫的临床多样性，为产前诊断

提供了全面临床信息。

（2）协助政府制定了大规模人群防控计划的技术标准和管理规范，为《广西地贫防

治计划》的实施提供了保障：①制定了地贫筛查和产前诊断的操作流程及实验室建



设、校验、评定等一些列规划性文件。②建立了早孕和中孕期筛查重型 α-地贫胎儿

的超声软指标；在国际上首次提出了心脏相关参数的 Z-评分可做为超声检测 Hb 

Bart’s水肿胎的物理性指标，提高了重型 α-地贫胎儿的检测效能。

（3）创新性的建立了地贫防治网络上报、数据分析、质量控制的信息管理系统，实

现了大规模人群地贫防治管理信息化，实时化，为政府决策提供了详实的数据支撑。

（4）创新性的建立了“爱心公益+义诊+科普”的地贫科普宣教模式，深入城乡进行针

对性精准宣传内贫困户征集到 12866件次的物资，通过公众号和自媒体平台体对

1127086 人进行了地贫防控知识科普。

（5）通过举办学习会指导形式培养大批地贫防控所需的技术人才。项目实施以来，

举办与地贫防控相关培训班41期，培训医务人员 10716 名，其中地贫防治技术骨

干 142 名。

（6）创新性的建立了一套“政府主导、部门联动、卫生担当、群众参与”的防控模式

并在广西 2250 家医疗机构进行推广应用，实施了大规模人群地贫防控计划，阻止

12901 例重型地贫胎儿出生。按等比医疗和社会消耗测算,减少医疗消耗达 169多亿

元。

   项目研究中发表学术论文 53篇，其中 SCI 收录 25篇；编写出版书籍 2 部；制作

科普视频 2 部；获得国家发明专利 2 项。

   本项目对于有效控制重症地贫胎儿出生，降低我国出生缺陷发生率、提高人口素

质有着重要科学意义和社会价值
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thalassemia-1 in

mid-pregnancy
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主要完

成人 情

况

姓名：何升

排名：1

职称：教授

行政职务：副主任

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：项目主要负责者和实施者之一：（1）完成了广西桂东，桂南地

区地贫分子流行病学研究；世界首报 6 种新发地贫突变基因类型；报道了广西巴氏

胎儿水肿综合征多样性特征及广西中间型 β地贫人群基因变异与 HbF的关系（主要

科学发现 1，2，3，4）。（2）带领团队实施了地贫检测新技术的开发及检测平台

建设工作，申报获得专利 2 项（主要技术发明 2）。（3）带领团队开发了《桂妇儿

信息管理系统》地贫管理模块（科技创新一）。（4）负责了地贫宣教和防控人才

培养工作（科技创新二）。（5）负责了地贫防治策略研究，协助政府制定了广西

地贫防治计划实施管理规范，标准；创建和实施了广西地贫人群防控模式（科技创

新三）。为本研究贡献 15篇论文。

姓名：韦红卫

排名：2

职称：主任医师,教授

行政职务：院长

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：本项目的主要负责人之一（1）主要负责了广西地贫防控策略研

究中地贫产前诊断流程及制度、方案的制定。（2）负责了地贫防控方案项目的统

筹规划和组织实施。（3）负责了地贫无创产前诊断技术的研发。（4）参与了地贫

宣教工作和地贫人才培养工作，组织了地贫大人群防控模式的推广（科技创新二，

三）。在该项目工作中投入的工作量约占本人总工作量的 60%。

姓名：丘小霞

排名：3

职称：主任医师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：本项目主要负责者和实施者之一。（1）参与了该项目中广西玉

林地区地中海贫血流行病学调查及新发突变和罕见突变的研究工作（主要科学发现

1）；（2）负责了广西地贫防控策略研究中广西地中海贫血筛查、诊断的技术标准

和规范的制定。（3）参与制定了广西地区地贫人群综合防控模式并将该模式在广

西全区医疗卫生系统进行了推广，取得了地贫防控可喜成绩（科技创新二，三）。

在项目实施中以责任作者、第一作者和参与者身份共发表学术论文 10篇。

姓名：易赏

排名：4



职称：助理研究员,主管技师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：项目主要实施者之一，（1）主要负责了项目中所有数据统计学

分析和生物信息学分析工作；（2）主要负责了地贫检测技术的创新，研发了“基于

二代测序技术检测 α和 β地中海贫血点突变的方法及试剂盒”，取得发明专利 1 项

（主要技术发明 2）。（3）参与了地贫信息管理系统的开发工作，建立地贫信息管

理模块（科技创新一）。在该项目工作中投入的工作量约占本人总工作量的 65%。

姓名：陈碧艳

排名：5

职称：主任技师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要实施者之一：（1）主要参与了广西桂东、桂南地贫分子流

行病学调查研究工作，发现新发地贫突变基因 5 种。（主要技术发现 1,2）；（2）

参与了广西地贫防控策略研究，负责了地贫防控方案项目的统筹规划和组织实施。

（3）参与了地贫宣教工作和地贫人才培养工作，组织了地贫大人群防控模式的推

广（科技创新 3）。为本项目贡献论文 7篇。在该项目工作中投入的工作量约占本

人总工作量的 60%。证明材料：代表性论文4-2,5,7,8,11,12。

姓名：黎新艳

排名：6

职称：主任医师

行政职务：主任

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要实施者之一，（1）主要负责了重型地贫超声筛查方案的制

订和超声检测重型地贫新技术的研究，建立了心脏相关参数 Z-评分预测 Hb Bart’s

水肿胎的超声模型提高了重型 α-地贫胎儿的超声检测效能（主要技术发明 1）。

（2）参与了地贫宣教工作和地贫防控人才培养工作。（4）组织了地贫大人群防控

模式的推广。为项目贡献论文 2篇，在该项目工作中投入的工作量约占本人总工作

量的 55%。证明材料：代表性论文4-19,20。

姓名：林丽

排名：7

职称：副主任技师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要实施者之一，负责了地贫流行病学调查研究，罕见及新发地

贫的验证和项目成果推广。在项目实施中鉴定新发地贫突变基因类型 2 种 （主要发

现 1）；以参与者身份共发表学术论文 2篇。本人在该项技术研发工作中投入的工

作量占本人工作总量的 50%。证明材料：代表性论文4-11,15。

姓名：赖允丽



排名：8

职称：副主任技师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要实施者之一，主要参与了：（1）中间型地贫修饰基因的研

究，首次报道了壮族 β中间型地贫人群中 BCL11A 基因 SNP rs189984760 位点的

变异与 Hb F高表达具有相关性（主要发现 4);（2）参与组织了地贫大人群防控模

式的推广（科技创新三）。为本研究 2篇论文的作者。本人在该项技术研发工作中

投入的工作量占本人工作总量的 45%。证明材料：代表性论4-13,14。

姓名：郑陈光

排名：9

职称：主任医师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要负责和参与了该项目中广西地中海贫血流行病学调查；参与

建立了广西地区地贫基因突变谱和建立了在广西地区开展地贫大人群监控的防御模

式并将该模式在广西全区医疗卫生系统进行了推广应用 （主要发现 1，科技创新

三） 。作为通讯作者为本项 目贡献论文 8 篇。证明材料： 代表性论文： 4-

3,4,6,9,10,13,14,18。

姓名：张淑杰

排名：10

职称：助理研究员

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要负责了项目实施中地贫基因芯片技术的研发，平台建设，大

样本病例的验证和技术人员的培训及推广等工作。项目实施中开发了“快速检测缺失

型、重复型 α地贫基因芯片及使用方法、试剂盒”，申请获得发明专利 1 项 （主要

技术发明 2）。证明材料：知识产权 1-2。在项目实施中投入的工作量占本人工作

总量的 45%。

姓名：左杨瑾

排名：11

职称：助理研究员

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要参与了参与了项目中地中海贫血标本血液学检测、及基因组

检测新技术研发、测试等实验性相关工作。在该项目工作中投入的工作量约占本人

总工作量的 50%。

姓名：易升

排名：12

职称：助理研究员



行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要参与了中间型地贫修饰基因的研究和广西地贫宣教模式的推

广。作为第一作者为项目贡献论文 1篇。证明材料：代表性论文4-18。

姓名：沈亦平

排名：13

职称：教授

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要负责了地贫基因芯片检测技术的开发和推广应用等相关工作。

在该项目实施中开发“快速检测缺失型、重复型 α地贫基因芯片及使用方法、试剂

盒”，申请获得发明专利 1 项 （主要技术发明 2）。工作中投入的工作量约占本人

总工作量的 30%

姓名：杜娟

排名：14

职称：主任医师

行政职务：无

工作单位：广西壮族自治区妇幼保健院

对本项目的贡献：主要参与了项目中广西地贫防治策略研究；参与建立了广西地贫

检测实验室标准及防控等规范性文件的制定；完成了广西南宁地区防控模式的推广

工作，在该项目工作中投入的工作量约占本人总工作量的 35%

主要完

成单 位

情况

单位名称：广西壮族自治区妇幼保健院

排名：1

对本项目的贡献：广西壮族自治区妇幼保健院作为项目的主要实施单位，在项目是

实施过程中从人力、财力、物力等各方面都给予了充分的支持和帮助，保障了课题

的顺利实施。


