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	提名意见
	本项目聚焦国内脊髓性肌萎缩症（SMA）诊断延迟普遍存在、规范化诊治管理策略缺乏等疾病临床困境，深入了解疾病特征，开发了SMA快速精准诊断技术、建立了规范化“筛诊治管”体系。主要成果如下：
1. 全面深入的疾病机制研究：基于临床积累及创新基础研究，从临床表型、多系统损害特征、遗传及病理生理机制等多维度对SMA开展系统研究，率先阐述国内患者营养、血脂代谢、心血管等系统并发症及可能致病机制，深入揭示患者生存质量，形成对疾病全面深刻认识。
2. 精准诊断与早期筛查：靶向临床需求，研发出快速、准确、可一次性检测SMN1、SMN2基因拷贝数及所有遗传变异方式的ARMS-PCR-CE诊断技术，显著缩短诊断时间窗；覆盖检测先证者全家系成员，开展高质量遗传咨询，有助于全面提高人口素质；总结并绘制患儿临床高危画像，基于画像普及与技术推广，促进SMA早期筛查、快速诊断。
3. 精准治疗与规范个体化管理：创建全国最大的SMA患者队列，依托临床及基础研究探索个体化疾病修正治疗与多系统功能损害干预策略，并创新性探索诊治相关生物标志物，率先于国内开展规范的个体化多学科全病程管理，构建全面精准评估与干预体系，全面提升患者生存率和生存质量，成效示范省内、辐射全国。
该项目开展期间获国家发明专利授权2项，发表高质量SCI论文7篇，牵头制定专家共识1项。相关成果有利于提升我省儿童SMA早诊早治与多学科管理水平，领跑省内、领先国内。
同意提名该成果为浙江省科学技术进步奖一等奖。




