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黄荷凤, 浙江大学求是特聘教授; 生殖医学家, 从事妇产

科学、生殖医学的基础研究、临床问题研究及转化应用40
多年. 2017年增选为中国科学院院士, 是继林巧稚之后, 中国

妇产科领域第二位科学院院士. 她在国际上率先以辅助生殖

技术出生子代为研究对象提出“疾病的配子/胚胎源性”新理

论, 取得系列研究成果并将其进行临床转化, 带领团队构建

了体系完善的全链条遗传性出生缺陷临床防控平台, 惠及数

万家庭. 她先后服务过三家顶尖妇产科专科医院, 包括浙江

大学医学院附属妇产科医院、复旦大学附属妇产科医院和

上海交通大学医学院附属国际和平妇幼保健院. 荣获国际生

殖研究学会授予的Fuller W. Bazer SSR国际科学家奖(2023)
和中国出生缺陷干预救助基金会科学技术奖授予的终身成

就奖(2023)等荣誉.
历史和现实一再证明, 医学领域的每一次创新与进步都

极大地促进了人类健康的发展, 科学技术从来都是人类战胜

疾病的最有力武器. 同时, 对抗疾病、增进健康的过程, 也不

断推动着医学的发展和科技创新. 只有坚定地面向人民生命

健康需求, 坚持问题导向, 致力于解决临床中的疑难和紧迫

问题, 聚焦于破解关键核心技术, 医学才能实现持续发展和

不断突破. 在新时代的背景下, 我国医学科技工作者承载着

更为重大的使命, 需要展现出更大的责任感. 为了筑牢人民

健康的堤坝, 当今时代比以往任何时候都更加需要科学技术

的支撑, 更加需要强化创新这一首要动力(http://health.people.
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com.cn/n1/2020/1113/c14739-31929783.html).
临床研究就是围绕临床问题开展的科学研究, 即研究的

起点是临床问题, 是病人的需求; 终点则是将研究成果转化

为解决更多临床问题的实际应用, 为人类健康带去福祉. 然

而, 做好临床研究并非易事. 医生不仅要在临床工作中表现

出色, 还要在科研领域有所建树, 成为兼具临床技能和科研

能力的医师-科学家, 这无疑是一个充满挑战的过程[1]. 《新

英格兰医学杂志》(New England Journal of Medicine, NEJM)
曾刊文指出, 过去40年间, 从事科研的美国医生比例已经从

20世纪80年代的峰值4.7%下降至1.5%左右, 并且有逐渐递减

的趋势. 甚至一些有抱负的美国年轻医学科学家认为, 科研

和临床相结合的职业生涯是不可能实现的[2].
黄荷凤院士和她的团队为我国的生殖医学、生殖遗传

及辅助生殖技术质量控制作出了诸多贡献. 团队实现了生殖

医学领域多个“第一”: 起草并主编了我国第一版辅助生殖和

人类精子库的临床诊疗指南; 与卢光琇教授共同主编了我国

第一版辅助生殖和人类精子库的技术规范; 与翟晓梅教授共

同起草了人类辅助生殖技术和人类精子库伦理原则; 主编了

我国第一部辅助生殖技术的工具书-现代辅助生殖技术[3]; 基

于该工具书主编了第一本《实用人类辅助生殖技术》; 携陈

子江院士共同主编了国内首部《生殖医学》教材等. 本文以

黄荷凤院士及其团队在医学科学和技术两方面的成功实践

为例, 介绍黄荷凤院士对临床问题的思考, 科学实验的设计,
结果的分析, 创新理论的提出, 以及她对临床实践的指导. 希
望启发和激励广大医生和年轻一代医学科学家, 不断在临床

问题研究中钻研、突破和创新.

请问您是如何通过科学创新与技术创新, 最终走出了一

条医学科学家成长和成才的道路的?

科学创新: 以问题和需求驱动医学研究
黄荷凤: 作为妇产科医生, 我们团队在长期的临床实践

过程中, 勤于思考, 针对辅助生殖技术出生子代安全性的这

一临床问题, 通过辅助生殖子代安全性的基础研究和临床队

列研究, 结合胎儿源性成人疾病的巴克学说, 将成人慢性疾

病的起源前移至配子/胚胎阶段, 为源头防控慢病提供了科学

依据.

1 中国最早研究辅助生殖技术出生子代安全性

1994年, 我组建了浙江省第一个辅助生殖医学中心, 开

始了试管婴儿这一最新的治疗不孕不育技术在临床上的应

用, 并于1995年诞生了浙江省第一个配子输卵管内移植婴儿,
1996年诞生了第一个体外受精胚胎移植婴儿. 随着一个个试

管婴儿的出生, 我开始思考一个重要问题“试管婴儿长大了

健不健康?”, 并围绕这个问题进行了近30年的临床和基础

研究.

2005年, 我们团队发现男性不育患者中的特发性无精子

症患者存在着一定比例的Y染色体微缺失[4]. 这些患者如果

进行辅助生殖技术治疗时需要考虑这些微缺失对子代健康

的影响. 2008年, 团队在辅助生殖技术出生的部分男性子代

中发现了新发基因突变[5], 引起了生殖医学界的关注. 2014
年, 团队针对15000余例行辅助生殖技术治疗女性及其出生

子代的临床数据进行分析, 发现辅助生殖技术过程中的促排

卵, 可导致部分女性在胚胎植入前和孕早期体内雌激素处于

高水平状态, 而这种高雌激素水平可以显著增加子代出生低

体重和小于胎龄儿的发生风险[6]. 同年, 团队再发表论文显

示促排卵后出现高雌激素状态与出生子代儿童期心功能改

变相关[7]. 这些临床第一手资料的研究将辅助生殖技术出生

子代安全性摆到了生殖医学的极其重要位置; 同时这些发现

逐步形成了临床共识, 即如果患者血液中雌激素水平高于临

界值就不植入胚胎, 等下一个周期内分泌水平趋于生理时再

实行胚胎移植.
为此, 我在2005年就开始将“辅助生殖技术安全性”定为

每年一次的浙江省生殖医学年会的主题, 作为首席科学家主

持了首个关于辅助生殖技术子代健康相关的重大科学计划

(973计划)项目, 率领团队进行的系列研究“提高出生人口质

量的生殖技术创建、体系优化与临床推广应用”获得了2010
年国家科技进步二等奖.

2 国际上率先提出 “配子源性成人疾病”理论

20世纪初, 科学家们开始发现, 除了父母的遗传因素外,
生命早期的环境以及父母所经历的事件也与后代近、远期

健康紧密相关. 据此英国流行病学家戴维.巴克(David Barker)
教授提出了“成人疾病的胎儿起源”假说, 这一假说认为, 生命

早期所经历的不良事件能够影响个体的长期代谢状况, 并显

著增加慢性疾病的发生风险[8]. 随着研究的不断深入, 这一

假说逐渐发展成为“健康与疾病的发育起源”(Developmental
Origins of Health and Disease, DOHaD), 即“多哈”学说, 为多

种疾病的预防和治疗提供了重要的理论支持. 近年来的流行

病学研究显示, 女性孕前内分泌异常、超重或肥胖、吸烟等

都可能影响后代的健康[9]. 临床研究也发现, 不良的生活方

式和饮食习惯、孕前超重等都会影响卵子的质量. 同时, 父

系不良因素暴露, 如肥胖、高龄、精神障碍、有毒化学物质

暴露等 , 也会增加子代不良出生结局或患远期疾病的风

险[10]. 此外, 大量流行病学及动物模型研究显示, 宫内发育时

期暴露于不良营养、精神压力、病毒感染、吸烟、环境污

染等对生殖健康和子代健康有着近期和远期的影响. 这些关

于胚胎源性疾病的研究进展, 为我们团队在临床辅助生殖实

践中提供了理论参考与临床指导.
我们开始思考: 精、卵、胚胎都在我们手上操作, 这种

操作会对ART出生子代产生不良影响吗? 是否会增加子代成

人疾病的风险? 如果有, 在实施辅助生殖时如何避免配子、
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胚胎的技术操作引起配子/胚胎源性疾病发生?
在研究工作中, 团队针对辅助生殖过程中配子胚胎暴露

在体外培养环境和助孕促排卵方案进行不断优化, 减少不必

要的显微操作以及调查因亲代不孕症相关疾病背景相关联

的不良结局, 进一步提出了“配子源性成人疾病”理论学说, 并
首次对配子源性疾病的代间及跨代遗传/表观遗传机制进行

了开创性研究. 早在2007年, 浙江大学附属妇产科医院生殖

中心建立了全国首个ART子代随访中心, 迄今为止已完整随

访8000多名ART子代, 其中年龄最大的18岁. 基于以上临床

队列和基础研究的累积, 我在2012年获批国家重大科学研究

计划“辅助生殖诱发胚胎源性疾病的风险评估和机制研究”,
这也是我国首个关于辅助生殖技术子代健康相关的重大科

学计划的立项. 2013年我们团队受Springer邀请, 出版了Ga-
mete and Embryo-fetal Origins of Adult Diseases[11]一书并于

全球发行, 在全世界范围正式提出了“配子源性成人疾病”学
说. 为了充实这一学说, 2022年发现了女性体内高糖环境可

以降低卵细胞中主动去甲基化酶TET3, 导致受精后的雄原核

中与胰岛素产生和分泌的基因由于高甲基化其表达显著下

降而使出生的子代胰岛素水平下降而发生糖尿病. 这一具有

里程碑的工作发表在《自然》(Nature)杂志. 同年, 我们团队

又主编出版了《发育源性疾病》[12], 让更多人了解这个国际

前沿的科学理论. 基于以上配子源性成人疾病的提出和深入

阐明, 我有幸获得了2023年国际生殖研究协会颁发的国际科

学家奖.

3 源头防控非传染性疾病-糖尿病, 提升人民健康
品质

非传染性疾病(non-communicable disease, NCDs)以其漫

长的病程、复杂的病因、严重的健康损害以及广泛的发病

人群, 成为消耗公共资源和导致死亡的主要原因. 全世界每

年约有4100万人死于NCDs, 占全球总死亡人数的71%. 其中

心血管疾病占比最大, 每年夺去1790万人的生命, 其次是癌

症(930万人)、慢性呼吸道疾病(410万人)和糖尿病(200万人)
(https://www.who.int/zh/news-room/fact-sheets/detail/noncom-
municable-diseases). 如何有效预防和治疗NCDs, 已成为全球

关注的紧迫问题. 据国际糖尿病联盟的数据显示, 2021年全

球成年糖尿病患者人数达到5.37亿, 中国糖尿病患者人数达

1.41亿人, 排名全球首位, 占全球患者总数的26.2%. 其中, 约
2/5糖尿病患者处于育龄期[13]. 糖尿病一旦患病, 则无法治愈,
只能用药物来控制病情. 随着社会老龄化发展, 以糖尿病为

代表的NCDs的防控任务愈发严峻. 正因如此, 我们团队致力

于研究如何从源头防控糖尿病, 以减少其对公共健康的危害.
2012年, 《糖尿病》(Diabetes)杂志发表了我们团队的一

项开创性研究, 该研究发现孕鼠发生妊娠糖尿病后, 可能通

过表观遗传机制引发子一代小鼠成年糖尿病发病, 且妊娠糖

尿病子一代精子可以将Igf2甲基化异常修饰传给子二代, 引

起糖尿病的跨代遗传[14]. 这一发现凸显了孕期健康管理的重

要性. 同时, 团队进一步探究了孕前女性不良体内环境对卵

母细胞发育的影响及其对子代健康的潜在损害机制. 2022年,
团队在《自然》(Nature)上发表了重要的研究成果[15], 首次

揭示了糖尿病女性卵子介导的糖尿病传代效应, 并鉴定出

DNA去甲基化酶Tet3作为开启卵源性代际遗传模式的关键

因素. 这一发现阐释了Tet3在代际遗传中的调控途径和具体

机制. 揭示了高血糖环境下卵源性糖尿病传代效应的表观遗

传调控作用, 为理解成人疾病发生的机制提供了崭新的科学

视角. 这项研究成果首次揭示了卵子源性糖尿病代际传递中

表观遗传甲基化的精确调控机制, 为配子源性疾病的干预和

防控模式提供了关键理论依据, 开启了发育源性疾病的临床

源头防控新路径.《自然》(Nature)杂志同期发表的学术评价

称: “这项研究具有里程碑意义, 对于未来研究环境或饮食导

致的代谢性疾病、其他后天获得性性状的代际和跨代遗传,
以及通过干预受精卵重编程来纠正表观基因变异及其所致

疾病的可行性, 都具有重大指导意义”[16]. 美国科学院院士

Marisa Bartolomei和美国国家生殖表观基因学研究中心主任

闫威教授在《生殖生物学》(Biology of Reproduction)杂志上

为该文撰写评论: “该研究不仅揭示了女性高血糖改变卵母

细胞表观基因组可致后代代谢紊乱, 还揭示了潜在的机制,
这一假设之前从未得到验证 , 更不用说调节的分子机制

了”[17].
我们团队的研究成果不仅为防治慢病提供有意义的科

学依据, 还为减少慢病提供了可操作性的临床干预和预警方

案. 这些研究真正探索了从源头阻断疾病的方法, 推动了人

口高质量发展与人民健康品质生活的提升, 体现了科研探索

将成果应用于实践、回馈人类和社会的重要价值.

4 理论受到WHO采纳, 开启生命健康轨迹研究

受我们团队在发育源性疾病领域的研究成果和理论启

发,世界卫生组织与加拿大卫生研究院联合发起了“健康生命

轨迹计划”(Healthy Life Trajectories Initiative, HeLTI). 该计划

是一项涵盖加拿大、中国、印度和南非四国的综合队列研

究, 聚焦于孕前、孕期和儿童期健康. 在中国, 中加合作的健

康生命轨迹计划(Sino-Canadian HeLTI, SCHeLTI)又称为生命

树项目(Life Tree)[18], 在国内由我领衔, 在4个医院、4个区、

36个妇保所内开展研究. 该研究通过指导备孕期妇女、孕妇

及儿童的营养、运动、睡眠等生活方式, 希望从生命源头预

防儿童肥胖和代谢性疾病; 研究围孕期疾病如妊娠期糖尿

病、妊娠高血压、围产期抑郁对后代近远期健康的影响, 并

深入探索胚胎源性疾病的发生机制, 旨在临床上建立胚胎源

性疾病的早期预警体系和防控策略.
2019年的健康与疾病发育起源(DOHaD)世界大会为此

设立了专题论坛. 2023年在南非举办的WHO第八届“生命健

康轨迹计划”理事会上, 世界卫生组织总干事谭德赛·阿达诺
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姆·盖布瑞伊塞斯强调了“从生命早期到成年预防和管理肥胖

的重要性”.儿童肥胖是成人慢病主要的危险因素,可诱发糖尿

病、高血压、冠心病、猝死等疾病. 因此, 从生命早期防控配

子/胚胎源性疾病, 对于降低NCDs的发生率和提高人口健康水

平具有重大意义. 我们团队从全中国乃至全世界的现实健康

问题出发, 通过科学理论的创新, 启发和推动临床转化, 全方

位全周期地助力生命健康的防控, 推进健康中国的建设.

5 探究男性不孕症的临床问题, 为辅助生殖健康提
供科学依据

在辅助生殖技术领域, 常规体外受精技术(常规IVF)和卵

胞浆内单精子注射技术(ICSI)是两种主要技术手段. 自20世
纪90年代以来, ICSI技术, 即直接将精子注射入卵母细胞胞

浆内进行受精的显微操作技术, 已被广泛应用于各类严重男

性少弱精子症的临床治疗. 欧美国家的ICSI使用率近70%, 而
我国使用率远低于欧美国家(约占40%). 但临床治疗成功率

与欧美国家相当.
这一现象引发了乔杰院士与我的深入思考: ICSI的成功

率、安全性及适应症究竟如何? 基于以上思考, 我们联合,
在全国8个省份、10家生殖医学中心开展了一项多中心、开

放、随机对照试验, 旨在比较常规IVF技术与ICSI技术在非

严重男性不育患者中的治疗效果. 研究结果显示, 在非严重

男性因素的不孕夫妇中, 采用ICSI受精后, 其子代活产率与

常规IVF相比并无显著提高.[19]

这项研究结果于2024年发表在《柳叶刀》(Lancet)上. 同
期, 《柳叶刀》邀请了巴西坎皮纳斯Androfert生殖中心的

Sandro C. Esteves教授和丹麦奥胡斯大学斯基沃市医院生殖

中心生殖内分泌专家Peter Humaidan撰写述评, 他们认为这

项大规模、多中心随机对照试验, 为生殖医学从业人员在治

疗非严重男性不育症领域提供了“一级(Level 1)证据”, 尤其

是在非严重男性不育的受精方式选择方面, 常规IVF技术均

应被推荐为治疗非严重男性不育患者的首选方案, ICSI技术

应有其明确的适应证; 辅助生殖技术的规范性和安全性应得

到进一步重视. 在临床实践中, 应遵循的原则是越接近自然

越好, 避免技术的滥用. 这一研究成果不仅为众多不孕不育

家庭减少了不必要的额外费用, 还降低了潜在的子代健康风

险, 真正让非严重男性不育症家庭通过科学和技术而受益.

技术创新: 以先进前沿技术造福人类健康
黄荷凤: 医学领域的进步在很大程度上依赖于科学技术

的发展. 医疗技术的飞速发展是提高整体人口健康水平的关

键因素. 当前, 随着生育年龄的推迟, 高龄生育人群增加, 由

此伴随的新发突变增加; 辅助生殖技术出生人口比例增加;
重大出生缺陷病因尚不明确. 传统早期筛查和诊断手段在遗

传性疾病和出生缺陷的防控覆盖仍存在一定的局限性, 因此,
加快创新并推广应用出生缺陷和家庭遗传疾病的筛查、诊

断和干预技术, 对于提供预防措施的有效性具有重大意义.
这些技术的发展不仅能够增强我们对遗传性疾病的理解和

管理能力, 还能够为家庭提供更准确的遗传咨询, 从而降低

遗传风险, 改善预后, 并最终促进公共健康.

1 创建阻断出生缺陷新技术体系, 创新运用胚胎植
入前遗传学诊断技术(PGT)

出生缺陷发生率居高不下是我国出生人口健康的重大

医学挑战. 据统计, 我国出生缺陷总发生率约为5.6%, 是欧美

发达国家的2~3倍, 成为全球出生缺陷疾病负担最重的国家

之一. 其中, 遗传性出生缺陷占据了相当的比例, 大约有

30~40万例/年, 即占总数的1/3[20]. 染色体病/基因变异可导致

子代身体结构、功能或代谢异常. 针对这一严峻问题, 我和

团队开发了一套创新的出生缺陷阻断技术体系. 该体系基于

孕前-孕期-儿童(医院-社区)实现母婴综合防控, 同时它基于

孕前携带者筛查、胚胎植入前遗传学检测(preimpantation ge-
netic testing, PGT)、产前筛查和产前诊断实现遗传性出生缺

陷全链条防控. 这一体系已成为国内规模化、技术全面、体

系完善的重大慢病源头防控和遗传性出生缺陷的临床精准

防控平台. 该平台为普通人群提供孕前及产前筛查, 为高危

人群开展产前诊断, 针对目标人群进行产前基因诊断以明确

病因, 以减少出生缺陷的发生. 同时部分目标人群再次生育

时运用PGT进行植入前诊断提高优生优育率, 避免不必要的

流产. 但是, 即便PGT后胚胎移植, 孕期仍需进行各种产前筛

查及产前诊断, 以确保胎儿的健康. 这种综合性的防控策略

不仅提高了出生人口的质量, 还为家庭带来了更全面的遗传

咨询和支持, 从而减轻了社会和家庭的负担.
PGT技术即通过在体外对胚胎进行遗传学检测后, 选择

整倍体/不携带致病基因的胚胎植入子宫的技术. 我们针对

PGT也开展了技术的集成创新, 包括对卵母细胞进行极体活

检和卵裂球活检; 创建极体/囊胚序贯分析, 攻克染色体末端

重组区致病基因单体型分析的难关, 使用PGT实现了世界首

例马德隆畸形致病基因遗传检测[21]; 开发基于配子的单体型

分析技术, 克服新发突变家系PGT的技术瓶颈. 此外, 团队整

合基因芯片、高通量测序和多组学技术等先进分子诊断技

术, 拓宽胎儿遗传病诊断范围; 创建了基于二代测序(NGS)的
新型拷贝数算法模型, 填补国际空白. 创建基于CRISPR/Cas9
的LDLR致病基因动物体细胞基因编辑体系, 为利用体细胞

基因编辑技术治疗人类家族性高胆固醇血症等单基因病提

供实验依据[22]. 我们用好了PGT技术, 实现从源头控制出生

缺陷, 主动阻断家族性遗传病. 实现了多个不同类别全球首

例单基因病遗传阻断, 包括印记基因疾病Schaaf-Yang综合

征[23]、性腺嵌合的单基因病遗传阻断[24]等.
2023年, 我们团队牵头, 与乔杰院士和第三代试管婴儿

发明者Alan Handyside教授编制了国际生殖遗传学会(ISRG)
的PGT指南, 为临床上更好地运用PGT技术提供路径规范和
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指导. 这表明, 我们在PGT技术的创新应用已处于国际领先地

位, 为人类辅助生殖技术的进一步发展和推进作出了重要

贡献.

2 革新无创产前DNA诊断技术(NIPT),首创多种单
基因病的技术体系

针对单基因遗传病种类多、人群累计携带率高, 传统孕

前保健和一级预防无法有效识别普通人群中的遗传风险夫

妇, 团队开展了基于NGS技术的孕前扩展性携带者筛查, 为

检出的风险夫妇提供精准的生殖干预, 实现了遗传病防控的

关口前移.
团队成员张静澜教授(浙江大学求是特聘教授)等在传统

NIPT技术的基础上, 通过创新捕获探针设计和生物信息分析

技术优化, 在国际上首创了多种单基因病的产前无创检测的

技术体系[25]. 近期通过创新的实验技术和生物信息学方法进

一步研发出“下一代NIPT技术(NIPT2.0)”. 2022年团队实现无

创产前检测NIPT1.0到NIPT2.0的突破, 利用协同等位基因靶

向富集测序(COATE-seq)对母胎游离DNA进行多维分析, 该

技术通过一种新颖的液相杂交捕获探针设计, 高度均一地对

靶标染色体区域内单核苷酸多态性(SNPs)位点的野生型和突

变型等位基因片段化DNA进行富集, 产生高信噪比的cfDNA
测序数据, 并利用新的基因组算法来分析目标区域的测序深

度、等位基因分数、连锁SNP, 精确地分离胎儿基因组和母

体背景, 实现了同步筛查染色体非整倍体、染色体微缺失综

合征和单基因显性遗传病的综合性无创产前筛查, 该成果发

表于《细胞发现》(Cell Discovery)[26]上. 2024年针对此技术,
我们在《自然-医学》(Nature Medicine)再次发文深层次进行

了成果介绍 [27], 通过一项前瞻性多中心队列研究, 证实

NIPT2.0较NIPT Plus和传统NIPT, 检出率分别提高36.8%和

122.4%. NIPT2.0技术是NIPT领域的一大技术革新, 可在临

床上提高超声异常胎儿的产前诊断率, 实现孕期无症状遗传

病产前诊断, 提早产前诊断时间, 较大改善产科管理并优化

新生儿护理, 该技术对遗传性疾病的产前筛查产生了重大影

响, 对减少新生儿出生缺陷、减轻家庭和社会的负担以及促

进人口健康起到了积极而正向作用.

3 AI赋能临床诊断和治疗, 建成5G+AI远程会诊平台

在AI和大数据背景下, 团队还开发和建设了国内首个集

远程问诊、影像检查、生化和基因大数据分析的高效云会

诊平台, 以及集遗传咨询、家系分析、遗传变异解读等功能

于一体的远程云计算(云生信)平台, 并在疫情期间成功实现

了常态化远程会诊. 我相信, AI和远程会诊平台能够显著提

升医疗服务的可及性和质量, 通过技术手段的广泛辐射, 这

些平台解决了罕见病患者就诊难、多次往返医院的实际难

题, 缓解了优质医疗资源供需失衡, 为医疗水平一般的地区

和医院提供了精准的诊疗建议, 极大地方便了广大民众的医

疗服务需求. 此外, 在胎儿出生缺陷的诊疗领域, 及时、准

确、高效的诊断至关重要, 关乎胎儿健康和家庭的希望. 因

此, 建设和有效利用AI技术和远程会诊平台意义重大. 另一

方面, 由于基因测序数据量庞大, 传统的数据传输方式如光

纤专线或移动硬盘介质已无法满足需求. 5G+AI技术的远程

会诊平台, 能够高效获取并快速分析基因检测的原始数据,
显著缩短诊断时间, 提升个体化精准诊疗水平.

目前, 主流的遗传疾病基因数据库主要是基于国外人群

数据, 考虑到人种和遗传差异, 建立针对国人的遗传疾病基

因数据库迫在眉睫. 因此, 我们将在平台服务过程中不断存

储和富集国人基因数据, 通过基于区块链的数据共建共享机

制, 最终建立适用于中国人群的遗传疾病基因库, 为防控出

生缺陷、解码罕见病, 以及提升中国人群健康水平提供重要

支撑. 2021年, 团队“基于5G的一站式出生缺陷防控体系”荣
获国家“十三五”的科技创新成就, 成为医学领域十二个展示

成果之一.
通过上述科学技术的创新研发与应用, 我们取得了一系

列临床成效: 在产前诊断技术方面, 无创产前筛查77630余例

孕妇; 产前遗传学诊断36658名胎儿; DNA变异的致病性分析

2000余个遗传病家系; 已诊断单基因遗传病302余种. 在胚胎

遗传性诊断(孕前诊断PGT)方面, 胚胎遗传学诊断3123人次;
诊断成功率98.7%; PGT-M单基因病400余例; 临床妊娠率

55.2%; 健康新生儿符合率100%. 在发育源性疾病源头防控

体系方面, 通过自然妊娠及助孕人群母体内分泌(高雄/雌/糖)
纠正, 出生16000余例体重正常的健康儿; 成功阻断了4800多
个家庭严重遗传病儿出生, 阻断遗传病的世代传递, 保障了

妊娠并发症子代和助孕子代健康. 2010年, 团队“提高出生人

口质量的生殖技术创建、体系优化与临床推广应用”项目荣

获国家科学技术进步奖二等奖, 2021年“发育源性疾病和遗传

性出生缺陷的机制研究及临床精准防控”项目再次荣获国家

科学技术进步奖二等奖.

您在专业领域深耕多年且成果斐然, 在您看来, 当下环

境中专业人才的养成究竟需要什么?

以专注和创新引领医学科学家成才
黄荷凤: 专业人才的养成, 就要坚持专心、保持专注、铸

就专业. 作为医生, 更加需要超乎一般的专心、专注和专业,
需要投入到某一个专业领域深耕下去. 我始终围绕“从源头上

防控慢病和出生缺陷”这一件事, 旨在提高出生人口质量, 为

国家乃至全人类生命健康福祉作出贡献. 我的初心就是寻找

医学真谛, 要比昨天更了解生命, 增强缓解病患痛苦的能力,
提升人类的生存质量, 在医学创新中定位生命的意义.

在追求专业的路上, 必须保持创新的理念、创新的思

维、创新的精神. 在医学领域, 创新是实现持续进步和突破

的关键. 我带领团队始终在学习和探究新的医学知识和医疗
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技术, 持续思考和钻研新的临床问题, 积极运用人工智能技

术赋能医疗领域, 成功走出了一条医学科学家成长和成才的

道路. 面向人民生命的健康, 我国医学科技的整体创新水平

和能力与世界先进水平相比还有一定的差距, 医生及医学工

作者应保持专注并不断创新, 努力朝着建成科技强国的宏伟

目标迈进.

致谢 特别感谢浙江大学医学院黄荷凤院士、盛建中教授对本文的指导、修改和校对.
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