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项目简介（800字以内）：
项目所属生殖医学领域
[bookmark: OLE_LINK79][bookmark: OLE_LINK78][bookmark: _GoBack][bookmark: OLE_LINK81][bookmark: OLE_LINK80]WHO统计表明，不孕不育与肿瘤、心脑血管疾病并列成为严重影响生活质量的三大疾病，其中男性因素占一半。男性不育受众多因素交互影响，其具体病理机理多数不明，精准干预技术严重匮乏。本项目聚焦基于遗传学病因的男性不育精准干预体系的构建与应用，引领发展，简介如下：
[bookmark: OLE_LINK82][bookmark: OLE_LINK83]1. 基于睾丸组织单细胞转录组学数据库和DNA 剪接变异高通量分析平台，提高男性不育遗传学病因鉴定的敏感性。本项目通过单细胞转录组学技术建立了我国全生命周期睾丸单细胞转录组数据库，整合构建了全新的DNA 剪接变异高通量分析平台SPCards，筛选并证明了多个精子发生障碍的潜在基因。基于方法学的改进，有效提高了男性不育症遗传学病因的检出率，为阐明男性不育遗传学发病机制提供新视野。
2.基于NGS技术构建男性不育遗传致病诊断新体系。基于多中心、大样本男性不育队列，经NGS测序，鉴定出若干男性不育新致病基因/致病位点，全面绘制男性不育遗传致病谱。项目组成果写入人类在线孟德尔遗传数据库（OMIM）10余次。
3. 基于建立的遗传学精准诊断体系，制定个体化干预策略。基于男性不育遗传致病谱，构建基因型-表型-临床结局关联体系，据此制定精准的个体化干预方案，降低遗传缺陷传递风险；创建超低温、超快速、可视化不育男性生殖组织和细胞冻融平台，提高基因突变所致的严重精子发生障碍患者的生育力保存水平，改善生育结局。
[bookmark: OLE_LINK373][bookmark: OLE_LINK374]本项目10篇代表性论文中中科院1区论文7篇，2区论文3篇，他引311次。代表性授权专利15项，依托本项目举办中国医师协会男科医师学术年会、上海国际男性健康论坛等国家级继续教育学习班，培养全国各省市进修医生500余人次，累计完成5000余例疑难男性不育诊治，明显提高了男性不育患者的诊治率，显著改善患者预后，让大量弱畸精子症和无精子症患者家庭成功生育亲生子代，取得良好的社会效率。相关技术写入中国男科疾病指南，制定多项中国男性不育诊疗共识。

