1.推荐奖项名称：第六届中国出生缺陷干预救助基金会科学技术奖科技成果奖
2.项目名称：新生儿疾病筛诊治一体化规范体系的建立及推广应用
3.推荐单位：浙江大学
4.项目简介：
出生缺陷严重危害儿童健康和出生人口素质，新生儿疾病的早发现、早诊断和早干预是出生缺陷防控的关键环节。本项目在国家重点研发计划和国家自然科学基金支持下，围绕筛、诊、治、管全链条开展系统创新，建立并推广了具有中国特色的新生儿疾病筛诊治一体化规范体系，主要创新成果如下：
（1） [bookmark: OLE_LINK4]创建新生儿疾病筛查全流程管理和质控体系：构建全省遗传代谢病统一信息化平台，首创AI Agent驱动的主动式管理体系，实现筛诊治管闭环管理；自主研发筛查质控品应用于七省80余家新筛中心，首创干滤纸血片专用医疗冷链物流系统；建立遗传代谢病和听力筛查评价指标体系及联动质控网络，推动出生缺陷筛查质控向标准化、体系化升级。
（2） 创新新生儿筛查技术与模式：建成全国规模最大的串联质谱筛查平台，累计筛查700余万例，建立新生儿遗传代谢病串联质谱辅助判别系统；创新提出β-酮硫解酶缺乏症筛查新指标及区分瓜氨酸血症I型患者与携带者的量化指标；构建二阶筛查体系降低先天性肾上腺皮质增生症、甲基丙二酸血症/丙酸血症假阳性率；创建“听力筛查+耳聋基因检测”及“生化+基因”联合筛查模式，开发高通量分子筛查技术。
（3） 探索遗传代谢病诊疗新策略：研发多种遗传代谢病标志物全定量检测技术及基因Panel，建立人工智能辅助诊断模型；建立基于TSH指数的先天性甲状腺功能减低症预测模型和希特林蛋白缺乏症合并生长迟缓风险预测模型，为个体化干预提供依据；进行丙酸血症小鼠模型双基因腺病毒疗法，为临床转化奠定基础。 
（4） 构建中国人群遗传病队列与变异数据库：建立10余种国内最大单基因遗传病样本队列，系统揭示了常见遗传代谢病的发病率、生化和临床特征；鉴定数百种新基因变异位点，拓展国际基因突变谱；构建首个中国人群脂肪酸氧化障碍基因变异LOVD数据库，为精准诊断和遗传咨询提供重要依据。
项目组已发表相关研究论文70余篇，主持/执笔指南2项、专家共识11项，授权发明专利7项、实用新型1项，软件著作3项；承担国家及省市级科研项目4项；每年举办新进展培训班1-2期、全省专项培训3-4期，培训专业技术人员500余人次。相关成果在青海省妇幼保健院、山东省妇幼保健院、南京市妇幼保健院等10家医疗机构推广应用，取得了良好的临床应用效果和社会效益。
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	浙江大学医学院附属儿童医院
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