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同济医院联合国际专家
打造世界罕见病筛查平台
。9月19日，在以“汉卫罕见共筑希望”为主题的第十四届中国罕见病高峰论坛上，华中科技大
学同济医学院附属同济医院宣布成立世界罕见病筛查研究平台，该平台由德国海德堡大学新生儿
筛查中心与同济儿童医院携手共建，双方将围绕罕见病诊治和防控中的机制、新生儿筛查、分子
遗传学、早期诊断、社会认知和治疗管理开展广泛研究合作。

本次高峰论坛为期三天，汇聚了来自全球各地的200余位罕见病领域的顶尖专家学者、患者代表
及患者组织成员，将围绕科研进展、行业发展、诊疗技术、产业推动、医疗政策、医保政策、国
际交流等多个关键领域议题展开深入探讨。

9月17日，作为本届论坛的受邀嘉宾之一、德国科学院院士、海德堡大学儿童医院院长Georg Hoff
mann，受聘为华中科技大学顾问教授。Hoffmann是儿童罕见病领域的知名专家，在儿童遗传代
谢病和罕见疾病领域具有广泛的影响力，由他主导的德国海德堡大学新生儿筛查中心，年筛查量
超15万例，是全球运行时间最长、规模最大的筛查平台之一。

据介绍，上世纪80年代起，Hoffmann所在的海德堡大学就与华中科技大学及其附属同济医院展开
了密切合作，在他的推动下，同济医院儿科成为中国罕见病协作网首批区域牵头医院，建成湖北
省儿童遗传代谢病临床医学研究中心及重点实验室。

据了解，同济医院自1981年起开展遗传代谢罕见病筛查诊断，近五年牵头发布了20余部中国罕见
病相关诊断指南和专家共识，参与制定了5项国际指南/专家共识，牵头19项全国、2项国际遗传
代谢性罕见病临床药物试验多中心研究。儿童罕见病关键技术研究项目获批“十四五”国家重点
研发计划立项，现已发布全球首个儿童罕见病AI大模型——“哪吒�灵童”遗传咨询智能决策系
统。

作为湖北省罕见病医学中心和湖北省罕见病诊疗协作网省级牵头单位，同济医院发布了还《湖北
省罕见病现状调查》，构建了罕见病全周期多学科管理模式，已建立MDT门诊/门诊疑难病会诊
中心，创建78 个罕见病相关团队为患者提供一站式诊疗服务。

据悉，下一步，同济医院将以本届中国罕见病高峰论坛为契机，继续深化国际合作，充分利用好
同济医院世界罕见病筛查研究平台，研发罕见病分子治疗实体药物，开展以新药研究为目的的临
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床前研究和临床试验，探索围绕儿童罕见病基因治疗的系统性治疗技术手段，制订规范性文件，
构建全国质量控制体系，形成儿童罕见病诊疗的“中国方案”，降低罕见病对儿童的危害，全面
提升人口综合素质。
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