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市儿童罕见病临床医学研究中心成立

“十四五”期间本市罕见病防治工作将驶入“快车道”
2021年03月04日 版面：A3

作者：陶婷婷 姜蓉

  为进一步加强医学科技创新体系建设，面向重大临床需求和产业化需要，本市批准成立了一
批临床医学研究中心，以更好支撑“健康上海”和具有全球影响力的科技创新中心建设。2月28
日，国际罕见病日当天，由国家儿童医学中心（上海）、上海交通大学医学院附属上海儿童医学

中心牵头，联合新华医院、国际和平妇幼保健院、上海市儿童医院、华东师范大学和中国科学院

脑科学与智能技术卓越创新中心等核心单位，以及10多家跨省协作网络单位共同组建的“上海市
儿童罕见病临床医学研究中心”正式揭牌。

  当天下午，该中心派出10位著名专家于线上开展多学科公益会诊，为罕见病患儿家庭提供咨
询服务和诊治建议。

  罕见病单个病种患病率极低，但种类繁多，有7000多种，80%以上是单基因或基因组突变所
导致，属于遗传性疾病。因此，罕见病往往在出生时或儿童早期发病，具有病情重、诊断难、误

诊率高和可治性低等特点，5岁以内死亡率高达30 %以上，给家庭和社会带来沉重负担。一直以
来，罕见病给人类社会发展带来沉重负担，也是现代医学亟须攻破的重大难题之一。

  近年来，上海儿童医学中心在儿童罕见病诊治领域已取得一系列建设性成果：包括在国内率
先开设了儿童罕见疑难病多学科门诊和儿童罕见病诊治中心，累计诊断疑难罕见病600多种，其
中有10余种为国际首报，100种为国内率先报道；牵头编撰出版国内首部《可治性罕见病》专
著；探索建立了适合国情的罕见病遗传检测与咨询体系；初步形成适合中国人群的罕见遗传综合

征面部识别系统的研发等；并在基因诊断、酶替代治疗、干细胞移植、高水平外科手术干预，以

及生殖阻断等领域形成了一定特色和区域品牌优势。

据介绍，新成立的“上海市儿童罕见病临床医学研究中心”将构建专业特色鲜明的临床研究协作网
络和技术应用推广网络，推动研究成果在国内及国际的引领和辐射作用。

  中心将围绕上海市儿童罕见病注册登记系统、分子遗传与生化酶学等诊断技术平台、儿童罕
见病多中心临床研究平台等开展建设与优化；将重点开展遗传代谢病、血液、免疫等系统疾病的

造血干细胞与肝脏移植临床研究，开展特发性肺动脉高压等心血管系统疾病的药物和手术联合治

疗，开展尼曼匹克病等新药临床试验治疗效果评价，并在国家相关政策与医学伦理指导下，适时
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开展地中海贫血、血友病等疾病的基因治疗临床研究；多单位协同开展儿童罕见病产前诊断和生

殖干预研究，探索出一套由多学科跨专业协同合作、覆盖孕前乃至成人期的罕见病全生命周期诊

疗体系，真正做到对罕见病的早期筛查、早期诊断、早期干预、有效治疗与精准生育阻断。

  随着建设的不断深入，“上海市儿童罕见病临床医学研究中心”将推动诊疗手段和药物的创
新，突破儿童罕见病临床困局，同时培养儿童罕见病诊疗与生物医药研发高端人才，为全国乃至

国际研发机构及研究人员提供资源和技术支持。

  现场举办了2场捐赠仪式。为了及时有效救治罕见病儿童，上海市儿童基金会联合建设银行
上海市分行，成立“智善”公益平台，汇聚广大爱心人士的力量，总共募集到677万元人民币，用
于帮助有困难的罕见病儿童，其中150万元将用于上海儿童医学中心黏多糖患儿医疗救助。此
外，为了整体提升全国基层儿科医生有关罕见病的知识与诊疗水平，爱心企业向上海交通大学教

育发展基金会医学分会捐赠100万元，助力上海儿童医学中心“儿童罕见病遗传诊断和咨询”公益
培训。

  当天，“中国RAS病诊疗联盟”同时成立，RAS病作为罕见病中的常见病，是一种信号通路异常
的疾病。上海儿童医学中心将作为牵头单位，依托“上海市儿童罕见病临床医学研究中心”平台，
由国内RAS病专家共同发起成立中国儿童RAS临床规范化诊疗协作联盟，促进多学科联合规范化
诊治与研究，提高诊断效率和水平。
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