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提名意⻅

遗传性结直肠癌是⼀种“发现难、诊断难、治疗难、管

理难”的恶性肿瘤疾病。本项⽬“中国遗传性结直肠癌⼈群

筛查和家系管理新模式的应⽤与推⼴”为患者提供了⼀种

简便、⾼效的筛查及管理⽅式，具有极好的推⼴应⽤价值

与前景。

团队在遗传性结直肠癌⼈群筛查、临床诊治与家系管

理领域取得了⼀系列科技创新成果：1. 2004年创建了全国

遗传性⼤肠癌协作组，并制定了中国⼈遗传性⼤肠癌筛检

标准，实现了中国遗传性结直肠癌诊断标准从⽆到有的⾥

程碑式突破；2.为了进⼀步推动全国临床⼯作者对遗传性

结直肠癌的认识和规范化诊治，牵头撰写《遗传性结直肠

癌临床诊治和家系管理中国专家共识》，并组织开展其全国

巡讲⼯作；3.国内率先建⽴⼤规模的中国⼈遗传性结直肠

癌样本库与数据库；4.在全国范围内开展了三项遗传性结

直肠癌多中⼼临床研究，其中包括⽬前最⼤规模之⼀的

Lynch 综合征⼈群筛查与推⼴应⽤；5.从多中⼼临床研究

中发现并国际上⾸次报道了结直肠腺瘤性息⾁病新致病基

因。

切实做好了遗传性结直肠的⼈群筛查、诊治、家系管

理以及优⽣优育的致病基因阻断，辐射⾄国内省内多家医

院，对4.7万例结直肠癌患者进⾏遗传筛查，已筛查出4339

例遗传性结直肠癌⾼⻛险患者进⾏后续的遗传咨询，具有

极⾼的应⽤价值。

该项成果确诊的遗传性结直肠癌家系千余个，推⼴效

益显著，社会经济效益良好，为我国遗传性结直肠癌诊疗

发展做出了重⼤贡献，总体成果达到了达到国际⼀流、国

内领先⽔平。



七、主要知识产权和标准规范⽬录

知识产权
（标准规
范）类别

知识产权（标准规
范）具体名称

国家
（地
区）

授权号
（标准规范
编号）

授权
（标准发
布）
⽇期

证书编号
（标准规
范批准发
布部⻔）

权利⼈
（标准规
范起草单
位）

发明⼈（标准规范
起草⼈）

发明专利（标准规
范）有效状态

计算机软
件著作权

林奇综合征⻛险预测
软件

中国 2021SR165230
9

2021年 11
⽉ 05⽇

有效

标准规范 遗传性结直肠癌临床
诊治和家系管理中国
专家共识

中国 2018 年 1
⽉

中华肿瘤
杂志

中国抗癌
协会⼤肠
癌专业委
员会遗传
学组

袁瑛 有效



⼋、代表性论⽂专著⽬录

作 者 论⽂专著名称/刊物 年卷
⻚码

发表
时间
（年、

他引
总次数

Lizhen Zhu, Yanqin Huang,
Xuefeng Fang, Chenglin Liu,
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consecutive cohort of
Chinese colorectal cancer
patients: High prevalence
and unique molecular
features/Int J Cancer

2019,
144(9):
2161-216
8

2019 13

Mengyuan Yang, Yingxin
Zhao, Yuwei Ding, Juan
Wang, Yinuo Tan, Dong Xu,
YingYuan*

A truncated protein
product of the germline
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