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公示内容

推荐奖种 医学科学技术奖（非基础医学类）

项目名称 遗传性猝死性心血管病的基因诊断和精准治疗体系的建立和应用

推荐单位

/科学家
辽宁省医学会

推荐意见

  遗传性猝死性心血管病是猝死常见病因，多为常染色体显性遗传，呈家族聚集式发病，对患者

及整个家族产生巨大心理和经济负担。但遗传性心血管病大多起病隐匿，部分患者首发症状即为

猝死，临床表型错综复杂，诊断复杂困难。基于遗传性猝死性心血管病多由于基因突变导致，

“精准医学”应运而生。利用分子遗传学手段，精确寻找疾病病因和治疗靶点，最终实现精准诊断

和个性化防治。

  项目组经多项国家级、省级课题资助，发现LQT2新突变和恶性心律失常机制；首次发现

LQTS家系新Kir3.4基因突变，被国际LQTS组织命名LQT13型；在国内首次报道 Brugada

家系FGF12内含子突变；在中国汉族人群中发现房颤、特发性室速基因多态位点。

  针对家族性心肌病，建立HCM猝死风险评估体系和早期预警指标；建立HCM的病因筛查、基

因诊断、高血压左室肥厚、心血管代谢异常等拟表型HCM多模态疾病鉴别诊断体系；创新提出不

同肥厚部位的HCM心电图诊断流程；在国内率先成立心血管病精准诊疗门诊，结合基因检测预测

猝死；作为东北牵头人建立遗传性心源性猝死的早期基因诊断和风险预警判读报告系统；精准开

展心肌活检、分子病理、遗传阻断和家族遗传咨询等；建立难治性高血压精准介入治疗流程和体

系；精准实施各种起搏器除颤器治疗、房颤的阶梯化消融、室颤室速心内膜与心外膜结合射频消

融等个体化治疗。

  上述技术和体系的建立与推广使广大家族性心血管病与离子通道病患者得到精准诊断与精准治

疗，降低治疗成本，减少猝死发生率，及时预警并治疗家系中猝死高危患者，延长患者生存期，

减少ICD反复放电导致患者心身痛苦等；同时提升学科在国内的影响力，体现区域医疗中心的技

术引领和辐射推广能力，培养多名临床医疗高端人才，有一定的社会效益和经济效益。

  我单位认真审核项目填报各项内容，确保材料真实有效，经公示无异议，推荐其申报2024年

中华医学科技奖三等奖。 

项目简介   遗传性猝死性心血管病是严重威胁人类生命的一组重要疾病，常由基因突变导致，是青年猝死

的主要原因。遗传性心律失常的综合诊治强调早期预警、早期猝死预防和精准干预。项目组在多

个国家级、省级课题资助下，开展了遗传性猝死性心血管病的机制和精准干预研究。历时 20余

年，该项目深入研究遗传性猝死性心血管病分子遗传学，将基因型与临床表型结合应用进行猝死

危险分层，根据基因与心肌病理进行精准介入治疗，构建了猝死性心血管病精准诊疗体系，将基

础研究应用于指导临床实践，取得了重要研究成果：

1.理论研究取得关键性进展 

  参加全国LQTS注册研究，发现国人 LQT2新致病突变，阐明与表现型的关系；利用光学标测

技术揭示LQTS恶性室性心律失常猝死机制；首次发现LQTS家系新Kir3.4基因突变，被国际

LQTS组织命名LQT13型，写入指南及专家共识；在国内首次报道 Brugada综合征 FGF12内

含子突变；利用基因组学发现国人房颤、室速新的基因多态位点。

2.建立遗传性猝死性心血管病临床评估与危险分层体系 

  建立HCM猝死风险评估体系和早期预警指标；建立HCM的病因筛查、基因诊断、高血压左室

肥厚、心血管代谢异常等拟表型HCM多模态疾病鉴别诊断体系;针对HCM心电图，理论创新提出

不同肥厚部位的HCM心电图诊断流程、与碎裂 QRS 波的关系；建立 LQT13 型心电图识别方



法，为早期预警该疾病提供简便工具；应用随机生存森林法发现获得性LQTS新的全因死亡独立

预测因子，为获得性LQTS提供新的危险分层；在国内率先成立心血管病精准诊疗门诊，初筛猝

死高危患者并行基因检测，预测猝死，精准开展心肌活检、分子病理、遗传阻断、个体化治疗和

家族遗传咨询等；作为东北牵头人参与中国华佗工程“PRECISE”项目，建立国人的早期基因诊断

和风险预警判读报告系统。

3.建立遗传性猝死性心血管病精准治疗方法 

  精准实施各种不同遗传性猝死性心血管病的射频消融治疗，针对房颤在HCM的不同发展阶段采

用序贯式射频消融方法，环肺静脉消融、左房基质改良消融、房室结消融后生理性起搏与左室电

极植入结合的治疗；探讨不同的射频消融能量对家族性房颤、猝死性心血管病和并房颤的治疗效

果；猝死性心血管病 ICD植入后ICD放电的序贯性治疗和管理；室速室颤的基质改良消融、碎裂

电位消融、心外膜与心内膜的复合消融等，探讨射频消融、起搏和除颤器个体化治疗的方案和流

程，大大延长猝死高危患者有品质的生存期。

4.推广应用与人才培养 

  该团队发表论文 300余篇， 被引 1800余次，总IF 1385分；全国大会交流1500余人次；

培养研究生 76人，为多家医院培养遗传性猝死心血管病精准诊断和治疗人才；被中国医疗促进

会授予华佗工程“心血管疾病精准诊疗帮扶项目培训中心”；举办“第二届全国肥厚型心肌病病友

会暨慈善义诊活动”；获得“百县心律失常规范化治疗与新技术培训贡献奖”。辽宁省青年名医 2

人；辽宁“百千万人才工程”1人；辽宁省特聘教授 1人。团队获批“辽宁省心血管病精准医学工

程实验室”、“辽宁省心律失常机制研究重点实验室”等荣誉和学术平台。
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无

完成人情况表

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

刘金秋 1 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主任医师,教授

心脏重症门急

诊中心主任

对本项目的

贡献

作为主要参与者发现长QT综合征新基因突变并命名为 13型、发现长QT综合征 2型HERG和 Brugada综合

征 FGF12新致病位点；在美国实验室利用光学标测技术发现长QT综合征发生尖端扭转室速电生理机制，

作为第一作者发表相关成果；发现肥厚型心肌病高危猝死新亚型；提出遗传性猝死性心血管病器械植入后序

贯性治疗理念。负责整个项目的实施和推广工作，整体规划该项目的研究方向，在基础研究和关键技术建立、

推广应用方面做出学术贡献。对应科技创新点 1中关键突破 1-4、科技创新点 2中关键技术 1-3、科技创新点

3中关键技术 3和 4，证明材料为 1.1，1.2，1.3，1.4，1.8，7.3，7.8。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

陈菲菲 2 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
副主任医师 无



对本项目的

贡献

利用基因组学首次发现国人房颤、室速新的基因多态位点；作为主要参与者建立精准诊断与基因解读体系；

参与建立“临床-心肌活检-影像-病理心脏医师”猝死性心肌病专病诊疗团队；总结并综述慢性心衰患者合并

心脏再同步化治疗后出现心律失常后进行导管消融现状；总结并发表遗传性猝死性心脏病室颤电风暴射频消

融资料。对应科技创新点 1中关键突破 5、科技创新点 2中关键技术 3和 4、科技创新点 3中关键技术 2和

4，证明材料为 1.3，1.8，7.1。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

宋玮 3 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主任医师,教授 无

对本项目的

贡献

精准筛查难治性高血压原发性醛固酮增多症，建立东北地区原醛筛查体系，开创首例并推广东北三省肾上腺

静脉取血定位诊断原醛，提高原醛诊断的准确性和安全性，为患者提供更加个性化的治疗方案。对应科技创

新点 2中关键技术 5，证明材料为 1.10，7.6。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

于晓红 4 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主任医师,教授 无

对本项目的

贡献

积极开展植入型心律转复除颤器/心脏再同步化治疗，熟练开展希氏束起搏技术，并利用 3D标测能够高效进

行希氏束电极植入，根据不同的心衰患者选择不同的起搏模式进行个体化起搏治疗。对应科技创新点 3中关

键技术 3，证明材料为 1.9。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

尹晓盟 5 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主任医师,教授

心律失常一科

主任

对本项目的

贡献

积极开展肥厚型心肌病合并房颤的阶梯性治疗，精准消融致死性心律失常及交感神经电风暴，开设心电生理

培训班，宣传推广电生理介入技术。对应科技创新点 3中关键技术 2，证明材料为 1.9，7.7，7.10。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

吴宗磊 6 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主治医师 无

对本项目的

贡献

积极开展植入型心律转复除颤器/心脏再同步化治疗，参与建立“临床-心肌活检-影像-病理心脏医师”猝死性

心肌病专病诊疗团队。对应科技创新点 2中关键技术 4、科技创新点 3中关键技术 3，证明材料为 1.5。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

高连君 7 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主任医师,教授

心律失常中心

主任

对本项目的

贡献

积极开展肥厚型心肌病合并房颤的阶梯性治疗，精准消融致死性心律失常及交感神经电风暴，开设心电生理

培训班，宣传推广电生理介入技术，开展心肌活检术。对应科技创新点 2中关键技术 4、科技创新点 3中关

键技术 2，证明材料为 1.7，1.9，7.5，7.9。

姓名 排名 完成单位 工作单位 职称 行政职务

姜一农 8 大连医科大学附属第一医院
大连医科大学附属第一

医院
主任医师,教授

心力衰竭中心

主任

对本项目的

贡献

建立东北地区原醛筛查体系，开创首例并推广东北三省肾上腺静脉取血定位诊断原醛，提高原醛诊断的准确

性和安全性；探索老年人群高血压防控的血压目标值，发现收缩压目标 110-130mmHg的强化治疗可降低心

血管事件的发生率。对应科技创新点 2中关键技术 5，证明材料为 1.10，7.4。

完成单位情况表



单位名称 大连医科大学附属第一医院 排名 1

对本项目的

贡献

大连医科大学附属第一医院是集医疗、教学、科研为一体的综合性现代化三级甲等医院，是辽宁地区综合实

力最强、百姓最信赖的三级甲等医疗研究型大学附属医院之一。大连医科大学附属第一医院心血管学科始建

于 1953年，在各级领导的支持及老一辈专家指导下，团结奋斗、拼搏进取，学科规模不断扩大，学术地位

与医疗水平不断提高。先后被遴选为国家临床重点专科，委省共建“国家区域医疗中心”，获得国家发改委首

批“心血管疑难重症提升能力建设”资金 1.5亿元。心血管病医院下设科室 9个，具有冠心病亚专科、心律失

常亚专科、高血压与心力衰竭亚专科、心脏重症亚专科、心脏急诊亚专科、心脏影像亚专科、心脏超声亚专

科、心电检查亚专科及三部综合亚专科等方向。建设了由教育部长江学者、国家杰出青年基金获得者作为学

术带头人的心血管疾病研究所及实验动物中心，心血管临床和基础研究跃居国内前列；是国家心血管疾病介

入（心律失常和冠心病）培训基地、辽宁省重点学科、辽宁省心血管疾病临床医学研究中心、辽宁省心血管

疾病转化医学中心、辽宁省心血管病精准医疗工程实验室、辽宁省心律失常机制研究重点实验室、辽宁省心

律失常诊疗中心等十余个市级以上重大研究平台，是心血管专业硕士、博士授权点。项目组依托大连医科大

学附属第一医院基础实验室和导管室平台，建立和推广遗传性猝死性心血管病的基因诊断和精准治疗体系。


