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提名意见

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。本成果“中国遗传性结直肠癌

筛查、诊断与家系管理模式的建立与应用推广”为患者提

供了一种简便、高效的、准确的筛查、诊断模式，和一个

家系成员健康管理、优生优育的体系，具有极好的推广应

用价值与前景。

团队以遗传性结直肠癌中最主要的两类：Lynch 综合

征和家族性腺瘤性息肉病（FAP）为抓手，分别从遗传性结

直肠癌的人群筛查、发生机制与全程管理三方面，取得了

一系列科技创新成果，总结如下:基于中国人群提出具有中

国特色、更符合中国国情的遗传性结直肠癌筛查策略，大

幅提高人群筛查效率与疾病诊断率；对已知基因挖掘致病

新机制、从特殊人群发现致病新基因；开设遗传门诊、规

范家系管理、发现携带者、提供肿瘤发生前干预、优生优

育的指导，撰写指南规范与专家共识、积极组织全国巡讲、

提高中国医师对遗传性结直肠癌的关注与认识，建立大规

模的中国人遗传性结直肠癌样本库与数据库等管理平台。

该成果辐射至国内省内多家医院，对约 5.7 万例结直肠癌

患者进行遗传筛查，已筛査出五千余例遗传性结直肠癌高

风险患者进行后续的遗传咨询，指导遗传性结直肠癌诊治、

家系管理以及优生优育的致病基因阻断。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，

总体成果达到国际一流、国内领先水平。
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