
1.推荐奖种：中华医学科技奖青年科技奖 

2.项目名称：基于临床分子诊断技术的基础研究及临床推广应用 

3.推荐单位或推荐科学家：四川大学 

4.推荐意见： 我单位认真审阅了该项目推荐书及附件材料，确认全部材

料真实有效，相关栏目均符合四川省科技奖励工作办公室的填写要求。按照要

求，我单位已对该项目的拟推荐的情况进行了公示，无异议。 

   该项目属于临床检验诊断学领域，课题组历时 13 年，在 6 项国家自然

科学基金和 2 项省厅科技项目的资助下，进行了系列研究和自主创新：率先创

建了多种分子诊断新技术;创新开展了多种疾病的遗传易感基因研究;国内率先

成立了多平台分子诊断中心;国内率先建立立足基层医院的分子诊断检测网络。

该项目相关研究成果共发表论文 150 余篇，其中 SCI 论文 44 篇；形成专家共识

1 项；获国家发明专利授权 6 项；编写学术专著与教材 6 本；培养博士和硕士

研究生共 21 人，在国际国内学术会议做大会报告和获奖 40 余人次。成果鉴定

认为：“该项目成果创新性突出，具有显著的社会效益和预期良好的经济效益，

总体达到国内同类研究领先水平，部分达到国际领先水平。” 

   该成果起点高，难度大，创新性、实用性和科学性强，在临床分子诊断

领域具有显著先进性。通过项目的推广大大推动了中国西部分子诊断领域的发

展，提高了基层医院的临床分子检验的水平，具有显著的社会效益。每位完成

人均对该项目做出了实质性贡献。 

5.项目简介： 

本项目属于临床检验诊断学领域，分子诊断技术因具有高敏感度和高特异

度等优点，是临床检验领域的主要发展方向，但由于该技术所需的平台与人员

条件相对较高，使得该技术在国内外临床实验室应用并不广泛。基于此，课题

组历时 13 年，在国家自然科学基金等资助下，进行了以下研究。 

1.课题组率先创建了多种分子诊断新技术： 

①课题组首次建立了基于新型仿生通道的活细胞传感技术及用于核酸和抗

体检测的蛋白纳米孔道技术，可定量探测离子、质子和生物大分子，具有高灵

敏度、高特异性、实时分析的特性，为核酸和疾病标记物检测的应用提供了新

的平台，为单细胞、单分子临床检验提供了理论和技术基础。②创新性建立了



多重 PCR 和荧光多重 PCR 为主要检测技术的 STR 分型检测手段，成功运用法医

DNA 鉴定和临床分子诊断。 

2.创新开展了多种疾病的遗传易感基因研究： 

筛选出了多种疾病相关的分子诊断标记物，为疾病的临床分子诊断提供了

重要的科学依据。①首次发现 rs28683050 位点可能是 COPD 发生发展的易感基

因；②首次报道了 TLR 信号通路的 miRNAs 相关的 SNPs 与活动性肺结核的相关

性；③首次在结核病研究领域对 Wnt 信号通路 SNPs 遗传多态性进行了系统性的

研究。 

3.国内率先成立了多平台分子诊断中心： 

①采用实时荧光定量 PCR 和 DNA 测序技术建立了感染性疾病检测平台，可

进行乙肝、丙肝、艾滋及结核等十余种病原体检测；②采用实时荧光定量 PCR

及双环探针技术，开展了融合基因、肿瘤靶向药物 EGFR 基因及 Kras 基因突变

检测；采用二代测序技术开展了肿瘤易感基因筛查及白血病相关基因突变筛查；

③采用多重连接探针扩增和片段分析技术，建立了遗传性疾病检测平台，研发

了试剂盒并申请发明专利，开展了多项遗传病检查；④采用荧光杂交测序方法

建立了精准药物基因检测平台，开展了药物基因检测；⑤采用 Luminex 流式荧

光杂交分型技术建立了移植配型检测平台，为肾脏等器官移植进行抗原和抗体

检测。基于上述多综合性分子诊断平台的建立，成立了区域性分子诊断中心，

已成功检测 10 万余个临床样本。 

4.国内率先建立立足基层医院的分子诊断检测网络： 

课题组在建立起多平台分子诊断中心的基础上进一步与省内外 70 余家医

院建立起了区域分子诊断检测网络，培训人员 1000 余人次。一方面本项目通过

开展培训班、学术会议及现场指导等方式帮扶基层医院开展分子诊断项目，另

一方面基层医院通过派遣进修医生及委托检验等形式提高本院的分子诊断水平，

构建了以华西医院实验医学科为中心的立体网络检测系统。 

本项目相关研究成果共发表论文 70 余篇，其中 SCI 论文 44 篇；形成专家

共识 1 项；获国家发明专利授权 6 项；编写学术专著与教材 6 本；培养博士和

硕士研究生共 21 人，在国际国内学术会议做大会报告和获奖 40 余人次。成果

鉴定认为：“该项目成果创新性突出，具有显著的社会效益和预期良好的经济效



益，总体达到国内同类研究领先水平，部分达到国际领先水平。” 

6. 客观评价： 

2017 年 4 月 13 日，四川大学华西医院委托四川省技术市场协会组织同行

专家，对四川大学华西医院项目成果“基于临床分子诊断技术的基础研究及临

床推广应用”进行了评价。与会专家听取了项目组汇报，审阅了成果评价材料，

经质询和充分讨论，形成如下评价意见： 

   1.项目组提供的资料齐全，数据详实，符合成果评价要求。 

   2.项目组首次在活细胞的细胞膜上构建了一种基于纳米管的新型仿生通道，

可定量探测离子、质子和生物大分子，为研究跨膜转运的生物物理提供了新思

路和新工具，在重大疾病诊断及治疗中有应用潜力与转化价值；同时建立了病

毒通道与生物膜体外单分子融合的关键技术，发现病毒门户蛋白在组装和入侵

过程中的生物物理机理，揭示了其在生物传感分析中的潜在应用。 

   3.项目组成功创建了特殊的 PCR 引物设计新方法，建立了多重 PCR 为主要检

测技术的 STR 分型检测平台，成功运用于法医 DNA 鉴定和临床分子诊断，并获

国家发明专利授权；建立了中国西部汉族、回族、维吾尔族、藏族、彝族等民

族的 STR 数据库，为中国西部多民族地区的法医 DNA 鉴定和移植基因配型提供

了科学基础。 

   4.项目组建立了 HRM 检测平台，开展了多种疾病的遗传易感基因（SNPs）筛

查，为寻找疾病相关的分子诊断遗传标记提供了科学依据，并获国家发明专利

授权。 

   5.项目组在国内首家建立了基于分子线性探针技术的结核早期分子诊断及

耐药分析平台，并开展了西部人群结核耐药的流行病学调查，建立了结核分子

诊断新流程，为结核耐药研究提供了分子流行病学数据。 

   6.项目组研发了一种鉴定外周血 DNA肝癌相关 P53基因 249位密码子突变的

多重 PCR 试剂盒，为肝癌的早期诊断及治疗提供了新的技术方法。研究成果已

获国家发明专利授权。 

   7.项目组建立多种分子诊断创新平台，并通过多种形式向西部地区基层医院

进行分子诊断新技术的推广应用，与数十家基层医院建立长期分子检验技术指

导和临床分子诊断项目检测等合作模式，得到了基层医院的高度认可。 



   项目组获得国家发明专利授权 6 项，形成专著 6 部，发表 SCI 收录论文 44

篇。该成果创新性突出，具有显著的社会效益和预期良好的经济效益，总体达

到国内同类研究领先水平，部分达到国际领先水平。 

   建议项目组加强成果转化研究，增大推广力度，推动分子诊断技术更快的发

展。 

7. 推广应用情况 

1.临床应用：本课题组长期致力于临床分子诊断技术的基础研究和临床推

广应用，利用 HRM、MLPA、线性探针、Diversilab 等先进分子诊断技术，建立

起了完善的分子诊断平台，开展了涉及病原微生物、肿瘤、遗传病、药物基因

及移植配型等近百项分子检测新项目。其中，包含乙肝、丙肝及结核等的感染

性疾病检测平台已累计检测临床样本约 90 万例；在肿瘤相关基因临床检测方面，

已进行了白血病融合基因检测 1 万余例、常见融合基因筛查 1000 余例、EGFR

及 KRAS 突变检测 1000 余例；遗传病检测平台已完成了遗传病的临床筛查和诊

断检查 5700 余例；精准药物基因检测平台已完成 HLA-B*1502 检测 500 余例、

apoE 基因分型 600 余例及 4000 多个药物应答及不良反应相关的基因位点；移

植配型检测平台已对 10559 例供受者进行了 HLA 基因分型检测，其中受者 5908

例，供者 4651 例。 

2.专家共识：形成 1 项专家共识：《临床基因检验诊断报告模式专家共识》，

向全国推广临床基因诊断报告的规范模式。 

3.论文、著书及专利情况：本课题相关研究结果已在国内外专业学术杂志

上发表科研论文 100 余篇，其中 SCI 收录论文 44 篇，包括国际著名杂志 Nature

及 Nature 子刊、Clin Infect Dis 等。相关研究成果获授权国家发明专利 6

项，包括：①复合扩增 STR 的引物设计方法；②Y 染色体复合扩增银染试剂盒；

③多色荧光物复合扩增 STR 引物设计方法；④一种检测与慢性阻塞性肺疾病相

关的 SNP 的 PCR 试剂盒；⑤一种鉴定外周血 DNA 肝癌相关 P53 基因 249 位密码

子突变的多重 PCR 的试剂盒；⑥性传播疾病检测试剂盒。编写了《临床分子生

物学检验》、《临床分子生物学检验学习指导与习题集》、《临床分子诊断学》、《医

学检验项目选择与临床应用》、《医学检验项目选择与临床应用路径手册》及《分

子诊断学实验指导》等专著教材 6 部。 



4.会议交流情况：课题实施期间，课题组成员共参加美国临床生物化学年

会（AACC）5 人次、欧洲感染疾病年会（ESCMID）3 人次、临床分子诊断国际会

议 1 人次、国际组学研讨会 2 人次、亚洲临床病理学与实验医学大会 4 人次、

中华医学会检验分会学术年会 22 人次以及全国临床免疫学学术会议、四川省医

学会检验医学学术会议等多个重要国内会议。在会议上，本课题组均有大量研

究论文交流，并通过会议发言、壁报展示等形式，与国内外同行进行了广泛的

学术交流，提高了课题组在国内外的影响力和知名度。 

5.人才培养：本课题的完成使我院临床分子诊断技术及学术水平得到了极

大的提高。课题实施期间，课题组派相关人员出国进修 1 次，培养硕士研究生

十余名，博士研究生 1 名，进修医生 200 余名，接收不同级别医院技术培训与

现场技术指导 1000 余人次，为全国特别是西部地区培养了大量可以独立进行科

研选题、设计及实施的优秀人才，为进一步推动分子诊断技术在临床的应用、

提高检验医学整体水平提高了人才储备。 

6.推广应用情况：课题组建立多种分子诊断创新平台，并通过多种形式（现

场培训和网络培训）向西部地区基层医院进行分子诊断新技术的推广和辐射，

目前已与 30 余家基层医院签约，建立长期分子检验技术扶持和临床分子诊断项

目辅助检测等合作；并将研究成果向不同级别医院进行推广宣传，覆盖了由西

南地区至沿海地区全国范围内的多家医院，包括第三军医大学附属第三医院、

新疆医科大学第一附属医院、贵州省人民医院、云南省肿瘤医院及青海省人民

医院、浙江省人民医院、福建医科大学附属第一医院等，受益的医院已达 70

余家；本项目的完成提高了基层医院的临床分子诊断的水平，充分发挥了华西

医院区域中心的作用，并进一步向全国推广，得到了广大医院的高度认可，取

得了良好的经济效益和社会效益。 

7.普及卫生知识、进行卫生宣教：本课题实施期间，课题组向西部边远地

区进行了大量相关疾病如结核、乙肝。艾滋的知识宣教，对于扩大分子诊断技

术在社会大众的了解认识程度，普及健康知识起到了促进和推动作用。 

8.知识产权证明目录 

知识产

权类别 

知识产权 

具体名称 

国家 

（地区） 
授权号 

授权 

日期 
证书编号 权利人 发明人 

专利 发明专利 中国 
ZL02133812.4 2004-10-20 

177391 四川大学 
侯一平，李英碧，应斌武，冀强，

董建国，吴谨，张霁 



专利 发明专利 中国 
ZL03117426.4 2004-10-20 

177368 
四川大学 侯一平，李英碧，应斌武，冀强，

董建国，吴谨，张霁 

专利 发明专利 中国 
ZL03135377.0 2005-09-07 

226458 
四川大学 侯一平，吴谨，应斌武，张霁，

李英碧，石美森，颜静 

专利 发明专利 中国 
ZL200610021293.7 2010-04-07 

606046 
四川大学华西医院 应斌武，文富强，范红，刘代顺，

陈果 

专利 发明专利 中国 
ZL200710049073.X 2009-12-16 

580101 
四川大学华西医院 魏永刚，李波，应斌武，范红，

王兰兰 

专利 发明专利 中国 
ZL200910216463.0 2013-05-22 

1199119 
四川大学华西医院 应斌武，刘嘉铭，邹秀和，黄进，

王兰兰 
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行政职务：实验医学科主任 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：全面负责本项目的设计、实施与管理。通过基因分

析仪平台及 Lightcyce480实时荧光 PCR平台进行了人群基因型分布的遗传

学基础研究及疾病易感基因筛查的基础研究，研究发现并积累了大量的遗

传基础数据与新疾病诊断相关的遗传标记物；在临床应用上，采用 DNA 测

序技术和实时荧光定量 PCR 技术建立了感染性疾病的诊断平台，可进行乙

肝病毒、丙肝病毒、艾滋病毒等病原体微生物的检测；采用二代测序技术

开展了肿瘤易感基因筛查及白血病相关基因突变筛查；采用多重连接探针

扩增技术和片段分析等技术，建立了遗传性疾病的检测平台，研发出相应

试剂盒并申请发明专利，开展了多项遗传病检查；在本项目相关研究过程

中，以项目负责人身份获 3 项国家自然科学基金和 2 项四川省科技厅基金

资助，以第一或通讯作者发表论文 60 余篇，其中 SCI 收录 40 篇。 

 

姓名：耿佳 

排名：2 

职称：研究员 

行政职务：无 

工作单位：四川大学 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在活细胞的细胞膜上构建了一种基于纳米管的新型

仿生通道，可定量探测离子、质子和生物大分子，为研究跨膜转运的生物

物理提供了新思路和新工具，在重大疾病诊断及治疗中有应用潜力与转化

价值。发现病毒门户蛋白的门控现象和机制，揭示了其在组装和入侵过程

中的生物物理机理及在分子诊断中的潜在应用。 

 

姓名：宋兴勃 

排名：3 



职称：主管技师 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事 STR 研究及肿瘤临床分子诊断

技术的科研及临床应用。建立了多重 PCR 为主要检测技术的 STR 分型检测

平台，成功运用于法医 DNA 鉴定和临床分子诊断；建立了中国西部汉族、

回族、维吾尔族、藏族、彝族等民族的 STR 数据库，为中国西部多民族地

区的法医 DNA 鉴定和移植基因配型提供了科学基础；开展了肿瘤尤其是胃

癌的遗传易感基因（SNPs）筛查，为寻找肿瘤相关的分子诊断遗传标记提

供了科学依据。通过学术讲座及人员进修等途径进行技术推广。在本项目

相关研究过程中，以项目负责人身份获国家自然科学基金面上项目和青年

基金资助各一项，以第一或共同第一作者发表论文 10 余篇，其中 SCI 收录

6 篇。 

 

姓名：陆小军 

排名：4 

职称：主任技师 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事感染性疾病及血液病方面临床

分子诊断技术的科研及临床应用。应用实时荧光 PCR 技术、线性探针杂交

技术及测序技术等分子诊断技术建立了多种感染性疾病相关病原体核酸的

快速诊断、耐药分析及基因分型实验方法（包括 HBV-DNA 定量、HBV 基因分

型及耐药分析、HCV-RNA 定量、HCV 基因分型、TB 鉴定及耐药基因分析等），

以及血液病和肿瘤相关基因突变检测的方法（包括各种白血病相关融合基

因检测及相关基因突变检测），并广泛应用于临床，通过学术讲座及人员进

修等途径进行技术推广。在本项目相关研究过程中，以第一或通讯作者发



表论文 10 余篇，其中 SCI 收录 4 篇。 

 

姓名：王军 

排名：5 

职称：助理研究员 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事人类遗传病和法医物证临床分

子诊断技术的科研及临床应用。应用实时荧光 PCR 技术、线性探针杂交技术及

测序技术等分子诊断技术建立了多种人类遗传病的快速诊断方法（包括小脑共

济失调、地中海贫血、血友病、进行性肌营养不良、等数十种人类遗传病检测），

目前已完成人类遗传病临床检测 5000 余例；同时在严格遵循司法部相关标准的

基础上开展法医物证 DNA 检测，建立了亲子鉴定、祖孙鉴定、全同胞鉴定，每

年累计完成约 3000 例 DNA 物证鉴定案件。在本项目相关研究过程中，以第一或

通讯作者发表论文 3 篇。 

 

姓名：叶远馨 

排名：6 

职称：主管技师 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事染色体与白血病基础研究与临

床应用。应用实时荧光 PCR 技术、染色体自动核型分析等分子诊断技术建

立了血液病和肿瘤相关基因突变检测的方法（包括各种白血病相关融合基

因筛查、定量检测及相关基因突变检测）以及外周血、骨髓染色体检查及

微核检测，并广泛应用于临床，通过学术讲座及人员进修等途径进行技术

推广。在本项目相关研究过程中，以第一作者发表论文 5 篇，其中 SCI 收



录 3 篇。 

 

姓名：周易 

排名：7 

职称：主管技师 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事感染性疾病及精神分裂症临床

分子诊断技术的科研及临床应用。应用测序技术进行了上千例 HCV 基因分

型和 HBV 基因分型及耐药检测，并在本项目相关研究过程中，建立实验室

的 HCV 基因分型方法。在精神分裂症疾病研究过程中，应用 HRM 方法对易

感基因进行 SNP 分型检测，并以第一作者发表 SCI 论文 5 篇，主持国家自

然科学基金青年项目( Lnc-TRMT2A竞争性结合 miR-520a调控炎性通路在精

神分裂症发病中的作用研究（81501827）)一项。 

 

姓名：周娟 

排名：8 

职称：主管技师 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事肿瘤包括血液病方面的临床分

子诊断技术的科研及临床应用。采用经典的 Sanger 测序及高通量测序技术

对白血病患者进行基因检测，辅助临床诊断、预后、靶向治疗、疗效监测，

是临床白血病诊疗过程中的重要环节；利用高通量测序技术对遗传性肿瘤

相关基因进行全面筛查以预警肿瘤的发生，为遗传性肿瘤的早期防治提供

依据；同时在科研上对肿瘤包括白血病的发病机制、基因与临床表型的关

系进行研究，主持一项国家自然科学基金课题，以第一作者发表 SCI论文 2



篇，参加国际国内学术会议，以口头发言及壁报方式与同行交流，并获得

论文及演讲比赛奖励。 

 

姓名： 王旻晋 

排名：9 

职称：主管技师 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在本项目中主要从事感染性疾病与遗传性疾病的临

床分子诊断技术的科研及临床应用。应用实时荧光 PCR 技术、线性探针杂

交技术、基因片段分析技术及基因测序技术等分子诊断技术建立了多种遗

传性疾病相关人群核酸的快速诊断、突变分析及基因分型实验方法（包括

α、β地中海贫血、脊髓小脑共济失调 SCA、肌营养不良 DMD、亨廷顿舞蹈

症 HD、甲型血友病基因分析等），以及临床常见呼吸道病毒核酸检测（包括

甲型流感病毒 H1N1,H3N2，鼻病毒，博卡病毒，腺病毒，冠状病毒的基因分

析等），并广泛应用于临床，通过学术讲座及人员进修等途径进行技术推广。

在本项目相关研究过程中，以第一或通讯作者发表论文 2 篇，其中 Medline

收录 1 篇。 

 

姓名：周燕虹 

排名：10 

职称：副教授 

行政职务：无 

工作单位：四川大学华西医院 

完成单位：四川大学华西医院 

对本项目的贡献：在临床分子诊断技术的医教研工作中具体参加临床

诊断新技术的开发，研究生科研课题实验技术指导以及研究生、进修生和本科

生的教学培训工作。在临床精准药物基因检测方法的建立及临床报告解释与临



床用药指导方面贡献突出，同时在临床常染色体核型分析及骨髓染色体核型分

析方面亦做出较大贡献。 

 

11.完成单位情况，包括单位名称、排名，对本项目的贡献 

单位名称：四川大学 

排名： 1 

对本项目的贡献： 

四川大学华西医院是倡导、创建、争取本项目立项、投资建设本项目的主

要单位，也是本项目实施及完成的主要单位，其主要贡献如下： 

1.组织并支持本研究的顺利实施。 

2.四川大学是该项目的实施单位，基于分子诊断技术的基础研究及临床推

广应用均由该校主要研究人员完成。 

3.四川大学华西医院实验医学科率先在国内建立起了完善的临床分子诊断

平台，并开展基础研究。同时进行一系列的临床应用研究，并通过举办培训班、

培养进修生、研究生、学术交流、申报科研课题等方式进行推广，促进了本地

区临床分子诊断水平的提高。 

4.为本研究提供研究人员，组建科研梯队，协助完成人员的培训工作。 

5.为本研究提供相应设备和各种条件，组织协调参研各部门的合作，在项

目实施过程中，给予大量的人力、物力支持，并对各方面工作予以统筹协调，

使本研究项目能够顺利实施，取得较好的研究成果。 

6.组织指导课题的总结，申报鉴定，成果登记和报奖工作。 


