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7. 杨茹莱,杨艳玲,王挺,等. 新生儿遗传代谢病人工智能疾病风险评估模型的建立及验证.中华儿科杂志.2021,59(4):286-293.
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	提名单位
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	提名意见
	目前，我国出生缺陷三级防控体系已初显成效，但针对信息化防控网络建设、干预闭环体系优化、防控关键技术有机整合和规范化实施等方面仍需完善。项目组以遗传代谢病为切入点，在国家“十三五”重点研发计划支持下，开展遗传代谢病防控关键技术创新与应用推广。
项目组建立了贯通孕前-产前-生后的“基于大数据的重大出生缺陷预测与预警智能信息系统”。优化基于串联质谱技术的新生儿遗传代谢病筛查体系，率先构建了基于遗传代谢病的数字化质控模式，创新实践覆盖多病种的区域网络化多病统管、“三网合一”管理模式，覆盖应用到浙江省11个地市335家医疗机构并在国内推广。开展微阵列芯片法、增强型全外显子组技术在遗传代谢病等出生缺陷产前诊断领域的临床应用研究，研发了基于毛细管电泳法的流产组织染色体非整倍体检测试剂盒并获得国家三类医疗注册证，建立了针对不良孕产胚胎基因组异常的快速、低成本检测技术方案。在国内率先开展基于高通量测序技术的新生儿基因筛查的多中心前瞻性研究和临床实践，形成《出生后出生缺陷筛诊治关键技术与干预规范手册》，实现新生儿疾病筛诊治关键技术的有机整合和创新应用，有效完善和规范了我国新生儿遗传代谢病筛诊治的实践技术体系和临床路径。
[bookmark: _GoBack]该项成果已覆盖浙江省全域并推广至全国15家省市医疗单位，3年累计筛查新生儿4232804例，确诊患儿20075例，绝大部分患儿经早期干预和治疗，获得良好预后，推广效果显著，社会和经济效益重大。该成果深入完善了新生儿疾病筛查的“浙江模式”并在全国推广应用，于2021年被选为国家“十三五”科技创新成就展参展项目，具有很好的创新性和实用性，极大提升了我国出生缺陷的综合防控能力。
该成果经公示无异议。
提名该成果为省科学技术进步奖二等奖。




