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项目名称：基于微流控芯片技术的遗传性耳聋相关基因检测系统研制

及临床应用

推荐单位：清华大学

主要完成单位：清华大学、北京博奥晶典生物技术有限公司、中国人

民解放军总医院第六医学中心、首都医科大学附属北京同仁医院、北

京大学、成都市妇女儿童中心医院、深圳市妇幼保健院、首都医科大

学附属北京妇产医院、川北医学院附属医院

主要完成人：徐友春、潘良斌、戴朴、黄丽辉、郑晓瑛、邢婉丽、刘

青松、刘文兰、阴赪宏、杨汉丰、李若然、任永红、周丽霞、卢英、

许俊泉

项目简介：

针对我国发病率最高的单基因遗传病-遗传性耳聋的筛查需求，

项目组开发了基于微流控技术的遗传性耳聋相关基因检测系统并开

展了遗传性耳聋基因筛查应用。该系统由一款具有完全知识产权的微

流控多指标 PCR 芯片及支持该芯片的微阵列芯片扫描仪、离心热封一

体机等配套硬件及分型判读软件组成。在三个方面有重要的技术创新：

1）首次提出基于离心分配和热封隔离的微流控多指标分析技术，实

现了多指标、无产物污染风险的 PCR 检测；2）首次开发基于竞争性

等位基因特异性 PCR（Kompetitive Allele-Specific PCR，KASP）

的遗传性耳聋相关基因分型技术，形成了遗传性耳聋相关基因检测试

剂盒，实现了遗传性耳聋热点突变的快速、精准检测；3）研制了支

持上述芯片检测试剂盒工作的新型微流控芯片检测仪器平台及配套

软件，实现了批量化的样本分配、隔离和多指标 PCR 同步检测。相关
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该系统可对 4 个耳聋基因相关的 23种突变进行检测，是目前突

变覆盖度最高的耳聋基因微流控检测获得三类医疗器械注册证书的

产品，具有以下技术优势：检测位点更多（23 个），能为临床诊断

及治疗、预防提供更全面、更准确的信息及指导意见；操作方便，摒

弃了常规核酸扩增产物开盖过程，对人员和环境的要求大幅降低；分

析时间短（2 小时）；样本类型覆盖全（兼容血液样本和干血片），

切合临床需要。

该系统的应用和推广产生积极社会影响：1）对出生缺陷防控意

义重大，首次将遗传性耳聋检测由三级医院推进到基层一线，完善了

遗传性耳聋三级预防体系；2）产生重大经济效益，在全国超 70家医

疗机构获得应用；3）产生重大社会效益，北京、成都、深圳等地已

采用该系统进行政府主导的新生儿遗传性耳聋基因筛查，已完成超

65 万人次的检测，大大提高聋儿及致病基因携带者的检出率，有利

于指导优生优育，对聋儿提早进行医学干预，避免由聋至哑，降低社

会负担和家庭负担。
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