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推荐奖种 医学科学技术奖

项目名称 胚胎植入前遗传学检测新技术体系的建立及应用推广

推荐单位

推荐单位：湖南省医学会

推荐意见：                                                                  

    项目组面向国家和人民生育健康的重大需求，对传统的 PGT 技术进行了一系列改

进与优化，在提升囊胚滋养层活检技术的基础上，建立了囊胚活检、全染色体筛查

和囊胚冷冻与冻胚移植相结合的 PGT 新技术体系，首次将下一代测序（NGS）应用

于染色体非整倍体和染色体拷贝数变异检测（PGT-A），并将 PGT-A 的灵敏度从

10Mb 提高到 1Mb；研发胚胎植入前染色体结构重排检测（PGT-SR）新技术平台，

成功应用于相互易位、罗氏易位和倒位等染色体结构重排的 PGT，发明 MicroSeq 技

术，突破了以往检测技术不能区分染色体完全正常与携带者胚胎的技术瓶颈； 针对

单基因病的 PGT（PGT-M），自主研发基于 NGS 平台的靶基因单体型分析新方法，

有效弥补了细胞扩增导致的等位基因脱扣现象，显著提高了效率和准确性，建立了

827 个基因位点的个体化 PGT-M 检测方案。 

    本项目科研成果获发明专利 6 项，参编行业指南与共识 3 项；研制体外诊断试剂

国家标准品 1 项；13 篇代表性论文他引 200 余次。相关的专利转化成为临床检测

应用的主流产品，已广泛应用于国内有 PGD 资质的多家医院；项目组累计完成 PGT-

A/PGT-SR 检测 62010 人次，检测胚胎 221837 枚；累计完成 PGT-M 检测 4256 

人次，检测胚胎 18845 枚。 

    本项目科研成果有助于推动国内 PGT领域的发展，对于提高正常妊娠率、降低流

产率和避免出生缺陷具有重要意义。推荐参评 2021 年中华医学科技奖。

项目简介     生殖健康和遗传性出生缺陷防控是建设健康中国的重要内容，胚胎植入前遗传学

检测（PGT）是其中的关键技术平台之一。然而，早期的 PGT 技术胚胎活检创伤大、

操作复杂、检测灵敏度低、应用范畴窄、临床妊娠结局不理想，不利于临床上常规

应用及推广。针对这些缺点，2010年以来，项目组从优化胚胎活检及全基因组扩增

技术出发，对 PGT 的全部应用场景，即染色体非整倍体筛查（PGT-A）、染色体结构

重排（PGT-SR）、单基因病（PGT-M）进行了系统性的研发，建立了全新的 PGT 技

术体系，推动了 PGT领域的技术革新，并推广到全国 40 余家有 PGT 资质的医疗单

位，产生了良好的社会效益与经济效益。

（一）主要技术创新点：

（1）在国内率先开展囊胚滋养层活检技术并对其进行了系列探索和优化，报道了活

检滋养层细胞数对临床结局的重要性，被中华医学会 PGT实验室技术指南引用。国

际上首次证实囊胚重活检可获得良好 PGT 检测结果及临床结局，提高了囊胚利用率，

降低了无可移植胚胎周期率，被Hum Reprod和 Fertil Steril引用。

（2）建立了囊胚活检、非整倍体筛查与染色体拷贝数变异、囊胚冷冻与冻胚移植相

结合的 PGT-A 的新技术体系，在国际上率先将下一代测序（NGS）应用于 PGT-A 并

诞生全球首批健康婴儿，相应技术指标写入我国 PGT 的指南与共识。将染色体非整

倍体和染色体拷贝数变异检测的灵敏度从大于 10Mb 提高到大于 1Mb，拓展了 PGT-



A适应证。

（3）自主研发了 PGT-SR 新技术平台，通过大样本的相互易位携带者与罗氏易位携

带者病例，国际首次证实基于 NGS 的新技术检测范围和灵敏度均优于传统技术。发

明 MicroSeq 技术，突破了以往检测技术不能区分染色体完全正常与携带者胚胎的技

术瓶颈，阻断了后代出现类似的生育问题。

（4）针对 PGT-M，自主研发了基于 NGS 平台的靶基因单体型分析新方法，使预实

验平均时间从原来的 60天减短到 20天左右，将 PGT-M 方案的胚胎诊断率提高至

99.67%，建立了 827 个基因位点的 PGT-M 检测方案，目前为止检测结果与产前诊

断结果符合率为 100%。诞生国内首例 “无癌宝宝”和湖南首例 β 地贫+HLA 配型成功

试管婴儿。 

（二）临床应用与推广：

本项目紧紧围绕人类胚胎植入前遗传学检测关键技术，相关的国产专利成为国内主

流产品，在 40 余家医院推广。获发明专利 6 项，参编行业指南与共识 3 项，研制

体外诊断试剂国家标准品 1 项，13 篇代表性论文他引 200 余次，国内外重大会议

发言 50 余次，开办学习班培训医务人员超 300 名。项目组内累计完成 PGT-A/PGT-

SR 检测 62010 人次，检测胚胎 221837 枚，累计完成 PGT-M 检测 4256 人次，

检测胚胎 18845 枚。
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姓名：林戈

排名：1

职称：研究员

行政职务：院长

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：项目总负责人，领导项目设计和实施，及项目总结和论文写作等

工作，全部创新点的主要贡献者。13 篇（13/16）代表性论文的通讯作者。带领项

目组团队进行了“主要科学发现、技术发明或科技创新”第一、二、三、四项技术的

研发、推广应用。在行业内顶尖会议，如，欧洲人类生殖和胚胎学协会年会、美国

生殖医学学会年会、中华医学会生殖医学分会等进行相关内容的报告二十余次。在

他的领导下，项目组技术得以研发并在 40 余家医院推广，帮助 6万多对夫妇完成

了 PGT 助孕检测，带领项目组团队获得 2017 湖南省创新奖。见附件 7.1-

5、6，7.2，7.3，7.4-1至 13，7.8-2至 3，7.9，7.10-6。

姓名：卢光琇

排名：2

职称：教授,主任医师

行政职务：董事长

工作单位：湖南光琇高新生命科技有限公司

对本项目的贡献：本项目的发起人，承担项目的总体设计规划和实施，负责人员配

置，协调。30年来，项目主要完成单位中信湘雅生殖与遗传专科医院、湖南光琇高

兴生命科技有限公司在她的引领下，不忘初心，以帮助每一个家庭出生健康宝宝为

目标，通过 PGT 技术的研发与应用，实现我国优生事业奠基者卢惠霖教授的梦想。

协助课题第一完成人对“ 主要科学发现、技术发明或科技创新” 第一、二、三、四项

作重要贡献，见附件 7.1-1、5、6，7.4-1至 12，7.8-1至 4，7.9，7.10-6。

姓名：胡亮

排名：3

职称：副教授

行政职务：科研部主任

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，全部创新点实施和推广的重要参与者。7 篇

代表性论文的合著者。对“主要科学 发现、技术发明或科技创新” 第二、三项作重要

贡献，是 PGT-SR 关键技术，Micro-seq 技术专利主要发明人和文献的通讯作者。

PGT 研发与临床转化衔接的研发部门负责人。对项目研发推进作出主要贡献。见附

件 7.1-5、7.4-3、4、9、11、13，7.9。

姓名：谭跃球

排名：4

职称：研究员

行政职务：遗传中心主任



工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，全部创新点实施和推广的重要参与者。所有

PGT 技术在项目第一完成单位实施检测的技术负责人。13 篇主要论文的合著者，创

新点 2 关键论文通讯作者。对“ 主要科学发现、技术发明或科技创新” 第二、三项作

重要贡献，见 附件 7.1-5，7.4-1、2，7.4-4至9，7.4-11至 13，3，7.9，7.10-

6。

姓名：龚斐

排名：5

职称：副主任医师

行政职务：生殖中心主任

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，全部创新点实施和推广的重要参与者。14 篇

代表性论文的合著者。对“主要科学发现、技术发明或科技创新” 第一、二、三、四

项作出重要贡献。是项目组 PGT 在辅助生殖技术临床应用的部门负责人。对项目的

实施应用作出主要贡献。见附件 7.4-1至9、7.4-11至 13、7.9。

姓名：费嘉

排名：6

职称：副主任药师

行政职务：总经理

工作单位：北京嘉宝仁和医疗科技有限公司

对本项目的贡献：项目在国内其他医疗单位推广应用的重要推动者。项目参与单位

北京嘉宝仁和医疗科技有限公司的负责人，领导并推动了本项目在 40 多件医疗单

位的推广应用、参与项目发明专利 1 项。见附件 7.1-6，7.2，7.3，7.10-9。

姓名：赵立见

排名：7

职称：副研究员

行政职务：副总裁

工作单位：深圳华大基因股份有限公司

对本项目的贡献：赵立见，主要负责胚胎植入前遗传学检测技术的临床应用和产业

转化。推动胚胎植入前遗传学检测项目于 2014年率先获得国家卫生计生委医政医

管局许可于深圳临床医学检验实验室开展检测，对本项目在全国临床应用和行业发

展做出突出贡献；管理项目参与单位的技术实施，对项目中的建立利用新一代测序

技术用于胚胎全染色体分析技术中有重要贡献；项目中参与 1 篇代表性文章，见附

件 7.4-10，7.10-11。

姓名：杜娟

排名：8

职称：研究员

行政职务：遗传中心副主任

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，PGT-M创新点实施和推广的重要参与者。多



篇代表性论文的合著者。对“主要科学 发现、技术发明或科技创新” 第四项作重要贡

献，是 PGT-M 关键技术的专利主要发明人和文献的通讯作者，对 PGT-M 项目研发

和应用作出主要贡献。见附件 7.1-6，7.4-6，7.9。

姓名：罗克莉

排名：9

职称：主治医师

行政职务：PGT 生殖组组长

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，全部创新点实施的重要参与者。9篇代表性

论文的合著者。对“主要科学发现、技术发明或科技创新” 第二项作出重要贡献。是

项目组 PGT 在辅助生殖临床应用的主要责任医生，对项目的应用作出重要贡献。见

附件 7.4-1、2、4、6、7、8、9，7.9。

姓名：杜玉涛

排名：10

职称：研究员

行政职务：-

工作单位：深圳华大基因股份有限公司

对本项目的贡献：项目主要完成人，参与主导研发大规模测序的植入前筛查

（PGS）技术，与团队共同将大规模平行测序技术引进到胚胎植入前遗传学诊断与

筛查中。标志着人类开展积极性优生从胚胎植入前遗传学诊断（PGD）进入了胚胎

植入前遗传学筛查（PGS）的新时代，对于研究植入前胚胎的遗传学变化规律，具

有重要的科学意义。在本项目中作为通讯作者与第一完成人参与发表一篇代表性文

章。见附件 7.2，7.4-7。

姓名：谢平原

排名：11

职称：讲师

行政职务：无

工作单位：湖南光琇高新生命科技有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，7 篇代表性论文的合著者。对“主要科学发现、

技术发明或科技创新” 第二、三项作重要贡献，是植入前遗传学检测 PGT-A 和 PGT-

SR 项目的临床实施和新技术研发的主要人员，相关专利的发明人，文献的撰写者。

见附件 7.1-1，7.4-3、4、9、13，7.9。

姓名：张硕屏

排名：12

职称：助理研究员

行政职务：胚胎实验室组长

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：团队核心成员之一，9篇代表性论文的合著者。对“主要科学发现、

技术发明或科技创新” 第一项作重要贡献，是囊胚活检关键技术的实践者，关键文

献的主要作者。为 PGT 技术顺利开展提供了胚胎实验室检测指标，为项目启动作出



重要贡献。见附件 7.4-1至 3，7.4-5、7、8、10、13，7.9。

姓名：蒋慧

排名：13

职称：研究员

行政职务：首席运营官

工作单位：深圳华大智造科技股份有限公司

对本项目的贡献：项目参与人，主要完成胚胎植入前遗传学筛查与诊断检测技术攻

关与临床应用研究工作，开发通过高通量测序技术应用于胚胎植入前遗传学筛查的

实验流程、分析流程和解读流程，为高通量测序技术在胚胎植入前遗传学检测的临

床应用上提供了有效实用的新方法。参与项目 2 篇论文、3 项专利的完成。附件

7.1-2、3、4，7.4-7、10。

姓名：程德华

排名：14

职称：其他

行政职务：技术组长

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

对本项目的贡献：参与 MicroSeq 技术开发前期实验实施及临床推广应用实施，

MicroSeq 病例相关数据收集汇总整理及参与文章总结发表，6 篇论文的合著者，1

项专利的发明人之一。附件 7.1-5，7.4-1、8、9、10、12。

姓名：顾亦凡

排名：15

职称：副研究员

行政职务：胚胎实验室组长

工作单位：中信湘雅生殖与遗传专科医院

对本项目的贡献：参与了胚胎操作和技术改进工作以及 PGT 技术开发前期实验室与

临床应用的衔接，促进了项目在临床推广应用实施，是 4 篇论文的合著者。附件

7.4-1、3、5、7，7.8-4。

主要完

成单位

情况

单位名称：中信湘雅生殖与遗传专科医院有限公司

排名：1

对本项目的贡献：医院作为出类拔萃的生殖与遗传三级专科医院，凭借在患者中良

好的口碑、优秀的学术氛围、深厚的技术力量，为项目持续发展、人才培养、推广

应用创造了前提条件。人类优生事业的发展是医院的追求，为此几代人付出了艰苦

的努力，该项目立足优生技术的前沿进展，是医院全力以赴贡献力量的方向。为了

加快科研成果的转化及进一步的临床应用，医院致力于立足湖南，辐射中西部，带

动了生殖医学和基因检测技术的发展。作为该技术项目的主要完成单位，医院围绕

基因测序开展优生工程，从遗传病咨询及诊断、孕前基因检测新技术和新体系的建

立两大领域展开攻关。牵头应用了一系列 PGT 新技术。建立了囊胚期活检技术，减

少对胚胎的损伤，并增加了检测的可靠性。探索新一代测序技术用于胚胎的全染色

体分析在临床的应用。在 2013年诞生世界首批经全基因组测序的试管婴儿，并推

广应用，显著降低流产和出生缺陷的风险。在此基础上，2015年诞生中国首例“无



癌宝宝”。2016年，牵头开发 MicroSeq 技术，可有效对平衡重排携带者进行生殖

干预和风险评估，并进入广泛的临床应用阶段。研究成果先后在欧洲、北美等国际

生殖年会进行口头发言，并在国内生殖相关学术年会上进行特邀报告和口头发言 50

余次，部分成果多次发表于生殖医学领域高影响力期刊。

单位名称：湖南光琇高新生命科技有限公司

排名：2

对本项目的贡献：湖南光琇高新生命科技有限公司为人类干细胞国家工程研究中心

的实体运营企业，作为中信湘雅生殖与遗传医院一直以来紧密的合作伙伴，在该项

目中牵头和参与了一系列孕前基因检测新技术的攻关，2011年，建立了运用 SNP

技术进行植入前遗传学非整倍体检测的技术平台在此基础上研发了在微量细胞水平

鉴别单原核胚胎类型的方法和系统， 2012年 NGS 技术在微量细胞水平进行染色体

非整倍检测的技术平台，进一步证实了该技术平台检测片段非整倍体的准确性，且

通过技术改进和方法学优化，将国际上的检测分辨率提高至 1Mb， 2016 年，参与

开发了 MicroSeq 技术平台。研究成果先后在欧洲、北美等国际生殖年会进行口头

发言，并在国内生殖相关学术年会上进行特邀报告和口头发言，部分成果多次发表

于生殖医学领域高影响力期刊。

单位名称：北京嘉宝仁和医疗科技有限公司

排名：3

对本项目的贡献：公司全程参与并配合第一完成人和单位进行产品的研发和推广。

在 PGT-M 检测项目中，采用目标区域深度捕获测序技术，创造性的采用基于 SNP

以及 STR双重分子标记构建单体型进行连锁分析的方案，实现对胚胎植入前单基因

遗传病的高效诊断。在 PGT-SR MicroSeq 检测项目中，主要针对易位携带者家系的

断点分析和单体型构建连锁分析的方法学进行了研究优化，成功开发了断点识别算

法和单体型构建算法，使MicroSeq 技术可以实现快速且相对价廉地进行断点的精

确定位，能有效的将染色体重排断点精细定位到基因或碱基水平，并结合断点附近

连锁 SNP 单体型分析结果，分辨完全正常胚胎和染色体结构重排携带者的胚胎。在

PGT-A 检测项目中，针对不同的扩增方法进行了单细胞扩增体系的开发和优化，同

时建立了不同测序平台的 PGT-A 胚胎染色体非整倍体检测体系。分别进行了 4M 和

1M 分辨率产品的开发，将分辨率由 4M 升级到 1M，可检测更小的片段异常，可以

对常见微重复微缺失综合征进行分析。

单位名称：深圳华大基因股份有限公司

排名：4

对本项目的贡献：公司与项目主要完成单位在国际上率先使用高通量测序进行胚胎

染色体异常检测，使用高通量测序技术对囊胚期滋养层细胞进行染色体体非整倍体

和不平衡重排筛查，验证了高通量测序技术在 PGT 方面的应用潜力。检测结果显示

基于高通量并行测序的全基因组低覆盖度测序可以有效对囊胚期胚胎滋养层细胞中

的染色体非整倍体和不平衡重排检出，检测结果与 SNP array检测结果有良好的一

致性，为这项技术应用于 PGT 提供了基础。并共同参与、发表了文章《使用高通量

测序技术对囊胚期滋养层细胞检测染色体异常》。这项研究表明了高通量测序技术

在 PGT 临床应用中的广泛前景。项目组内通过建立联合实验室共同推进人类医学基



因组学科学研究、技术开发，加速医学基因组研究成果的市场化和产业化，促进医

学基因组学的临床应用，全力实现“科研、技术、产业、教育”的全面发展，为人民

健康保驾护航。


