附：公示内容

1.推荐奖种：二等奖

2.项目名称：基于LC-MS/MS的二阶筛查新技术在临床甲基丙二酸血症筛查、诊断和治疗中的应用

3.推荐院士或自由申报：自由申报

4.项目简介：

甲基丙二酸血症1967年首次报道，世界范围内患病率不一，我国报道的患病率约为1/3000~1/20000。该病死亡率和致残率很高。早期筛查、早期诊断和早期干预能有效改善患儿预后。长期以来，甲基丙二酸血症的早期发现主要依赖基于串联质谱技术新生儿筛查，采用的是基于MS/MS技术的初次筛查+召回复查模式，存在一定的局限性。二阶筛查技术是在初次筛查技术上发展起来的准确性更高的一种筛查技术。是在原血片基础上检测目标疾病的生化诊断指标，以期提高目标疾病检出率，降低假阳性率和避免漏筛。2005年，Matern D首次提出了“二阶筛查”（second-tier test）的概念。2007年，意大利迈耶儿童医院开始尝试应用高效液相色谱联合串联质谱（LC-MS/MS)技术定量方法分析干血滤纸片中甲基丙二酸疾病的特异性指标以进行二阶筛查。2010年美国梅奥诊所Coleman T.Turgeon的研究团队对LC-MS/MS技术进一步优化。2016年11月，南京医科大学附属妇产医院新生儿筛查中心在江苏省内率先建立了基于LC-MS/MS的二阶筛查技术平台。初步选择了甲基丙二酸、同型半胱氨酸和甲基枸橼酸作为基于LC-MS/MS技术的二阶筛查指标，并通过1000例正常新生儿样本建立了本实验室的参考区间。截止目前，共完成3330例可疑阳性患儿的LC-MS/MS检测，诊断甲基丙二酸血症15例，丙酸血症3例，所有阳性患儿经过规范的治疗随访，预后良好，临床成果显著。
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