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健康

新华医院重磅突破：AI诊断罕见病精度刷新世界纪录，脑内精准基因编辑可行性被验证

两大成果同日在线刊发于《自然》
据解放日报 新春佳节之际，中

国人工智能与医学交叉领域迎来
重磅突破：北京时间 2 月 19 日凌
晨，国际顶级学术期刊《自然》在线
刊发上海交通大学医学院附属新
华医院孙锟教授、余永国教授领衔
团队与上海交通大学人工智能学
院张娅教授、谢伟迪副教授领衔团
队的联合研究成果。这款全球首
个可溯源智能体式罕见病诊断系
统 DeepRare，凭 借 首 创 Agentic AI
架构破解罕见病诊断世界性难题，
诊断精度刷新世界纪录，其相关应
用已服务全球 600 余家顶尖医疗科
研机构，为全球罕见病患者点亮确
诊希望。

同日，《自然》还在线发表了另一
项来自中国的重磅成果。这项研究
验证了脑内精准基因编辑的可行性，
让全球神经发育疾病患者家庭看到
了治疗的曙光。这一研究成果由上
海交通大学医学院附属新华医院发
育行为儿童保健科及教育部—上海
市环境与儿童健康重点实验室教授
李斐、副研究员杨侃团队与上海交通
大学医学院松江研究院仇子龙教授
团队、复旦大学脑科学转化研究院研
究员程田林团队和中国科学院分子
细胞科学卓越创新中心李劲松院士
团队合作完成。

破解罕见病基层筛查
困境

罕见病确诊难、漏诊率高是全球
医疗领域的共同痛点，此次上海交大
与新华医院联合团队协同多方科研
力量攻关，为 DeepRare 打造了全球
首创的“中枢—分身”可溯源Agentic
AI架构，从三个维度实现对传统医疗
AI的代际超越，让AI诊断拥有了“清
晰的诊疗思路”。

在知识储备上，DeepRare 打破
医学数据孤岛，如同连接了全球所
有顶尖医学图书馆和临床案例库，
实时整合海量医学文献知识库与真
实临床病例数据；在诊断思维上，它
跳出传统 AI 的“模式匹配快思考”，
能主动提问补充患者信息，通过“假

设—验证—自我反思”的迭代循环
推敲诊断线索，修正逻辑漏洞；在推
理过程上，它实现全流程白盒推理，
每一个诊断结论都附带完整证据链
条，让医生既能知道诊断结果，更清
楚诊断依据，彻底破解AI医疗的“信
任难题”。

孙锟坦言，罕见病诊疗长期面临
“不测基因就难确诊”的行业困境，尤
其在缺乏基因检测条件的基层医院，
罕 见 病 筛 查 更 是 难 上 加 难 。 而
DeepRare 的出现，实现了罕见病表
型筛查性能的跨越式提升，用硬核数
据交出了亮眼答卷。

论文实测数据显示，在仅提供
患者临床表型信息、无基因数据的
情况下，DeepRare 表型诊断首位准
确率达 57.18%，较此前国际最佳模
型提升 23.79 个百分点。这一里程
碑式突破，为基层医院打造了一把
罕见病快速筛查的“金钥匙”，让基
层无需依赖复杂基因检测，也能开
展高效的罕见病初筛。引入基因测
序数据后，DeepRare 的诊断效能进
一步升级，在复杂病例中的综合首
位诊断准确率突破70.6%，显著优于
国 际 通 用 的 Exomiser 工 具
（53.2%）。更值得一提的是，其生成
的带完整证据链的推理报告，获得
了新华医院专家团队 95.4%的高度
认可，真正做到了诊断“有理有据、
精准可靠”。

DeepRare 并 未 停 留 在 论 文 层
面，其应用落地早已先行一步，成
为全球罕见病诊疗领域的实用工
具。基于该成果的 DeepRare 罕见
病 在 线 诊 断 平 台（https://deeprare.
cn/）已于 2025 年 7 月 26 日正式上
线，短短半年，已吸引超千名专业
用户注册，覆盖全球 600 余家医疗
及科研机构。

下一步，为将这一“中国方案”推
广至全世界，联合团队正积极筹备发
起“全球 AI 罕见病诊疗联盟”，并同
步启动“万人临床验证计划”。团队
计划在未来半年内，依托全球联盟网
络，完成2万例疑难罕见病的真实世
界验证。

有望破局单基因缺陷
神经疾病

以自闭症为代表的神经发育性
疾病，正困扰着无数家庭，长期以来

“无药可用”的困境让患者家庭背负
着沉重的身心与经济压力。李斐团
队此次研究聚焦的 Snijders Blok–
Campeau综合征（SNIBCPS），就是一
种典型的神经发育性疾病。其“罪魁
祸首”已被明确——CHD3基因的突
变。这个基因的异常会导致儿童神
经发育障碍，出现自闭症特征、全面
发育迟缓、语言障碍、智力障碍及肌
张力低下等一系列问题，给患者成长
和家庭生活带来极大挑战。长期以
来，由于病因复杂、靶向困难，该病始
终缺乏针对性治疗方法。

要从根源上解决问题，关键在于
精准修复“出错”的基因位点。研究团
队创新性地设计了一款新型腺嘌呤碱
基编辑器TeABE，它能精准识别并将
突变的A·T碱基对修复为正常的G·
C碱基对，整个过程不会破坏DNA的
整体结构，大幅降低了基因编辑过程
中可能出现的基因组紊乱风险。

基因治疗的临床转化，安全性是
重中之重。为了确保这款“基因编辑
器 ”的 安 全 性 ，研 究 团 队 通 过
GUIDE-seq技术在全基因组范围内

“排查”可能的脱靶位点。结果显示，
在人类细胞中潜在的脱靶位点编辑
率均低于 1%。此后，研究团队在非
人灵长类（猕猴）模型中也开展了鞘
内注射AAV9-TeABE实验。结果显
示，编辑器在猕猴脑内高效表达并完
成拼接，成功检测到明确的碱基编辑
活性。这一成果不仅证明了该技术
具备跨物种应用的可行性，更为后续
临床试验积累了充足的前期数据。

目前，李斐团队已在规划下一步
实验，包括优化编辑器结构、探索更
安全的递送方式、建立人源类器官疾
病模型以及构建大型动物长期安全
性评价体系等。希望不久的将来，基
于碱基编辑的基因治疗策略将为更
多神经发育疾病患者带来希望。

■黄杨子

据文汇报 全国首个飞机医院执
业点获批准！记者近日获悉，上海市
卫生健康委员会近期正式批准复旦
大学附属眼耳鼻喉科医院开展“五官
健康 C909 飞机医院”执业试点。这
是上海市卫健委的创新之举，也是国
内首张新增飞机医院执业点的医疗
机构执业许可证，标志着我国航空医
疗全速开启新航程。

复旦大学附属眼耳鼻喉科医院
取得飞机医院执业点后，已开展新
一轮演练，并在飞机上开展了公益
手术。

“没想到在飞机医院就能手术，
还是周行涛医生团队为做我手术，

我很放心！”患者阿布来自新疆伊
犁，在飞机医院手术后，此次又来复
诊。此前，还有患者来自贵州偏远
地区。

为确保安全与质量，医院结合自
身专科优势与飞机特点，构建飞机医
院执业点的全链条安全管控体系。

比如，医院与中国商用飞机有限
责任公司携手，研发飞机舱I级洁净
手术室方案，工程实施后达到百级层
流净化标准，即以最高标准保障手术
室空气洁净度，满足眼科手术对无菌
环境的严格要求。

医院专项团队还围绕人员、设
备、流程、感控、应急与环保等，建立

机舱门诊、检查、手术、感控与保障等
系列管理制度。

自2025年9月首飞石河子以来，
“五官健康C909飞机医院”已实现从
基础诊疗到手术能力升级。院方表
示，未来，这一飞机医院将跨越地理
阻碍，让更多偏远地区患者在家门口
就能享受优质医疗。

据悉，“五官健康 C909 飞机医
院”今年还计划飞往“一带一路”沿
线医疗资源薄弱地区开展公益活
动。复旦大学附属眼耳鼻喉科医
院院长周行涛表示，期待这一“空
中健康丝绸之路”惠及更多人。

■唐闻佳

据解放日报 几年前，胸外科
病房能看到这样的场景：做完手
术的患者抱着脸盆呕吐。这并非
来自手术本身，而是疼痛。

变化正在发生。在上海市肺
科医院，胸外科手术量蝉联全球第
一的团队里，医护人员坐下来讨论
的科室目标不再是“开多少刀”，而
是“如何不痛、快速康复”。胸外科
专家、院长陈昶说，疼痛通常分为 0
至 10 级，其中 4 级疼痛达到中级疼
痛，即痛感较为强烈，会对睡眠造
成影响。“我们希望解决的，就是

‘抱脸盆’的问题。”
在日前举行的中国胸外科术

后疼痛管理专家共识启动大会暨
成果转化战略合作签约仪式上，
上海市肺科医院胸外科团队带来

“胸外科术后智能引流与精准镇
痛一体化技术”，并形成从临床研
发到产业化落地的完整体系。

据介绍，疼痛控制不佳不仅严
重影响患者舒适度，还会阻碍术
后早期活动与肺功能锻炼，大幅
增加肺部感染、肺不张等并发症
风险。基于临床需求痛点，胸外
科术后智能引流与精准镇痛一体
化技术的核心创新，便是对传统
引流管进行结构性革新——在引
流装置中集成独立可控的局部注
药系统，使镇痛药物可在胸腔引
流区域实现持续、可控给药，无需
依赖全身用药即可达成靶向镇痛
效果，从根源上破解传统模式的
弊端。

今年初，63 岁的辛阿姨体检

时发现右肺上叶有磨玻璃结节，
高度怀疑为早期腺癌。在肺科医
院接受了单孔胸腔镜下右肺上叶
切除术+系统性淋巴结清扫术后，
她回到了病房。胸外科主任医师
胡学飞介绍，团队为辛阿姨放置
了一体化引流镇痛胸管，“该胸管
除了常规引流腔外，另附有多个
侧孔的可控镇痛药物输注导管。
连接镇痛泵后，以 0.2%罗哌卡因、
5 毫升/小时的速度持续经胸管输
注至患者的胸腔及手术区域，可
持续至拔管前”。

“第一天就能在护士协助下下
床活动了。”辛阿姨说，在指导下，
她尝试了深呼吸、咳嗽排痰，“竟
没有明显的疼痛或不适，到第 3 天
就拔管了”。第 5 天，辛阿姨顺利
出 院 ，春 节 前 她 回 到 科 室 复 查 ，

“切口已经愈合，希望能过个顺心
的年”。

目前，该技术的临床应用已让
像辛阿姨这样的众多胸外科患者
直接受益。多数患者反馈，术后
疼痛可快速得到缓解，无需依赖
高频次使用镇痛泵，极大减轻了
治疗负担。

值得关注的是，该技术的核心
设计——一种集成有轴端可封堵
注液通道的负压引流装置已成功
斩获国家发明专利授权。肺科医
院党委书记王晨透露，未来科室、
医 院 将 进 一 步 推 动 技 术 成 果 转
化。“希望最终能形成难以简单模
仿、具备核心竞争力的中国原创
产品。” ■黄杨子

近日，《中医体质分类与判定》推
荐性国家标准全文公布，规定了中医

9种基本体质类型的特征及分类判定方法。通过量表打分，就能够判断出一
个人的大致体质偏向。

专家提示，在通过量表打分的基础上，体质的最终判定必须结合中医
面诊、舌诊、脉诊以及《中医体质分类与判定》国家标准中的特征描述。

辨清体质之后该如何干预？专家介绍，同一体质的人，日常养生有一
些共性的调理方法。例如，平和质者保持规律作息、均衡饮食即可；轻度
阳虚质者可以遵循“保暖、少吃生冷食物、多吃温性食物、适度运动”的基
础原则。 ■新华社发 冯德光 作

据新华社 荷兰乌得勒支大学医
学中心日前向记者证实，荷兰主导研
发的便携式透析机 NeoKidney 已进
入临床试验阶段，预计 2027 年可正
式上市。

该中心内科肾脏病专家卡琳·赫
里岑说，透析机俗称“人工肾”，这款
设备比同类产品体积更小、重量更
轻、需要的透析液量更少。

据介绍，便携式透析机重约 13

千克，可放入登机行李箱。每次 2
小时的透析治疗仅需 5 升透析液，
而医院常规透析机进行 4 小时治疗
通常需要约 120 升透析液；即便是
目前市面上体积最小的家用透析
系统，2 至 3 小时治疗也需 30 至 40
升透析液。此外，该设备可直接使
用家用电源。

赫里岑说，患者不仅可在家中使
用“人工肾”，也可外出携带，这为他

们提供了更多自由，有助于提升生活
质量。研究人员将对该设备的安全
性、有效性、易用性及其对日常生活
的影响进行全面评估。

据了解，便携式透析机项目由
荷兰肾脏基金会 2008 年主导发起，
2015 年完成实验室原型机研发，如
果临床试验进展顺利，预计在 2027
年获监管部门批准并正式上市。

■邵海军

首个飞机医院执业点获批

便携式人工肾进入临床试验

肺科医院成果获国家发明专利

缓解术后疼痛 减轻治疗负担

辨清体质精准养生
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城事·三区

元宵节，跟着B站百大UP主一起逛非遗市集

望见老手艺背后的光阴故事

本报讯 杨浦区环同济第二十一
届“元宵行街会”的非遗市集在抚顺路
火热开启。现场人潮涌动，一支特殊
的“探访小队”格外引人注目——杨
YOUNG夸夸团成员B站百大UP主
籽岷与区融媒体中心主持人一起，沿
着非遗市集边走边解读，用年轻人的
视角探寻老手艺背后的故事。

指尖有乾坤，一揉一捏
见古今

空气中飘来熟悉的香气，来自一
心斋清真菜点的摊位前早已排起小
队。作为上海市著名品牌企业，一心
斋带来的不是简单的风味小吃，而是
历经改良与融合后的清真菜点。老上
海人尝一口说是“小时候的味道”，年

轻人却觉得“挺时髦”——这正是传统
技艺在当代生活中的生动注脚。

移步向前，笔墨宫坊的展台透着
安静的书卷气。这个国家级非遗生产
性保护示范基地、国家4A旅游景区，
将制笔制墨的百年匠心带到市集现
场。一方砚、一支笔，不疾不徐的演示
间，仿佛能听见时光流淌的声音。

在荣庆堂的展位前，阵阵草药清
香引得路人驻足。2015 年入选上海
市非遗名录的荣庆堂香囊制作技艺，
以传统中医理论为核，依五行学说配
伍纯中药粉末，一针一线缝制成形。
小小的香囊，装着的是手艺人千百年
承袭下来的健康智慧。

色彩，是面塑摊位的语言。2019
年入选上海市非遗名录的江湾面花，
在传统海派面塑之上融入了新的艺术

元素。传承人指尖翻飞，不一会儿，一
个眉眼传神的古代仕女便跃然掌上。

“我要那个！”一个七八岁的小朋
友拽着奶奶的手，踮起脚尖指向摊
位。奶奶笑着对记者说：“他平时在家
就喜欢捏橡皮泥，今天看到真的面塑
太兴奋了，我告诉他，这是咱们老祖宗
传下来的手艺，比橡皮泥厉害多了。”

方寸有温度，一针一线
总关情

不远处，杨浦社区布艺画的展台
上，一幅幅作品题材丰富、做工细腻。
这项2009年入选区级非遗的技艺，在传
统堆绣基础上不断改良，如今已成为社
区居民生活中触手可及的美学表达。

最让人挪不开眼的，是那一双双

虎头鞋。2020年入选杨浦区非遗名录
的虎头鞋制作技艺，让传统手工艺品
重回节日视野。虎头模样憨态可掬，
一针一线里藏着长辈对孩子的祝福。

摊位前，居民王阿姨捧起一双端详
良久，轻轻摩挲着鞋面上的虎须。“我小
时候穿过外婆做的虎头鞋，现在外孙刚
满周岁，我也给他买了一双。”她笑着
说，“这是吉祥物，也是传家宝。等孩子
长大了，我会告诉他，这双鞋是从杨浦

的元宵行街会上带回来的。”
从一心斋的舌尖记忆到虎头鞋的

掌心温度，从笔墨宫坊的百年匠心到
荣庆堂的一缕药香……非遗市集像一
扇打开的“窗”，让过往的行人望见手
艺背后的光阴故事。

元宵佳节，年味至此方浓。那些
藏在指尖、绣在布上、捏进面里的老手
艺，正是这份年味里，最绵长、最温暖
的注脚。 ■窦雨琪 文 宇文昊 摄

本报讯 3 月 3 日 ，“ 我 们 的 节
日 ——驷骥乐宵开盛景 非遗焕彩照
新篇”2026年杨浦区环同济第二十一
届“元宵行街会”暨中华优秀传统文化
主题汇演活动在同济大学四平路校区
拉开帷幕。这场持续了二十一年的文

化盛会，用“非遗+科技”的创新表达，
为市民和高校师生献上一场可看、可
玩、可品的元宵文化大餐。

别开生面的《瑞狮献福·智耀东
方》率先拉开活动序幕，传统舞狮与现
代机器狗的创新融合，生动展现了非

遗在时代浪潮中焕发出的生机与活
力。随后，本溪实验幼儿园的小朋友
们带来舞蹈《童跃春风·骏马奔腾》，以
纯真童趣演绎文化传承的未来希望。

开幕仪式上，由“上海高校中华优
秀传统文化育人联盟”与杨浦区共同

策划的“同心聚力·文润杨浦”中华优
秀传统文化进社区系列活动年度菜单
正式发布。这份名为《文润杨浦·同心
共织》的文化菜单，标志着高校文化资
源正从“档案库”向“创新实验室”升
级，推动优质文化项目走出校园、精准
滴灌社区。

在创新表达环节，昆曲与AI绘画
的融合表演《昆韵智绘·AI送福》引发观
众热烈互动。市民通过扫描二维码输
入元宵祝福，AI系统实时生成画作，并
由机械臂现场挥毫，传统艺术与前沿科
技在舞台之上展开跨越时空的对话。

非遗传承，关键在人。活动现场
为杨浦区首批3个非遗代表性传承团
体及第五批 58 位非遗代表性传承人
中的 7 位代表颁发证书。目前，杨浦
区非遗传承队伍已突破百人，首次实
现传承团体“零的突破”，彰显了区域
非遗保护工作的累累硕果。

为凝聚社区文化共识，四平路街
道与同济大学设计创意学院联合发起
的社区 IP 形象设计征集活动也揭晓
最终结果。经过社区各界踊跃投票，
由同济学子廖安美设计的“好喵”脱颖

而出，成为四平社区的“专属代言
人”。活动现场还为参与设计的 7 位
同学颁发“美好社区IP设计新锐奖”，
展现青年学子参与基层文化建设的创
新活力。

川剧绝技《变脸喷火·蜀韵惊鸿》、
中外学生创意歌舞《熊猫叨叨·四海同
乐》、体育舞蹈《铃舞飞扬·青春跃动》
及市级非遗项目江南丝竹演奏《四平
丝竹·雅韵流芳》等精彩节目接连上
演，赢得阵阵掌声。

与此同时，苏家屯路的行街巡游
与抚顺路的非遗市集同步开启。市民
既可近距离感受“舌尖非遗”的美味与

“手作非遗”的匠心，也可通过“环同济
人人直播间”线上参与互动，共享文化
惠民的节日盛宴。

杨浦“元宵行街会”已从社区自发
活动跃升为辐射长三角的非遗盛会，
获评上海市级非遗项目和全国“非遗
在社区”典型案例。今年活动以“高
校+社区”“传统+科技”“非遗+创新”
的多维融合，进一步彰显杨浦作为国
家文物保护利用示范区的文化自信与
治理智慧。 ■窦雨琪 文 王修远 摄

“非遗+科技”，元宵文化大餐送到家门口


