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特应性皮炎（atopic dermatitis, AD），又称“遗传过敏性皮

炎”，是一种慢性复发性炎症性皮肤病伴剧烈瘙痒，发病率呈逐年上

升趋势，难以根治，严重影响患者和家庭身心健康和生活质量。其发

病机制复杂，研究显示遗传和环境因素引起的免疫和皮肤屏障异常在

发病中起重要作用。本项目在国家 863 计划、国家和省自然基金及人

才项目等 8项基金资助下，通过流行病学、全基因组关联研究（GWAS）、

候选基因及基因功能研究，探索了 AD 流行规律、发现并证实了新的

易感基因/区域, 全面阐释 AD遗传易感性机制，为药物研发和指导临

床干预奠定了坚实基础。

1. 建立 AD 遗传样本库，发现其流行病学特征：构建全国皮肤病

遗传协作网，收集 7000 例 AD 和 12000 例对照的流行病学资料和生物

样本，建立 AD遗传资源样本库。系统总结我国 AD患者临床特征、疾

病严重程度及伴发其它特应性疾病的影响因素，南北方患者的表型差

异，指导临床个体化干预。

2. 首次开展中国AD-GWAS，发现并证实TMEM232为 AD易感基因：

在我国率先利用全基因组关联研究方法，首次发现 5q22.1

（TMEM232/SLC25A46）和 20q13.33（TNFRSF6B/ZGPAT）两个新的 AD



易感位点, 证实5q22.1上的TMEM232为AD易感基因并可作为治疗靶

点，同时揭示肿瘤坏死因子受体及表皮生长因子受体信号通路在 AD

发病机制中的作用，为药物研发提供依据。

3.发现中国 AD 新的易感基因/位点和基因间交互作用：深入挖掘

AD-GWAS 数据，发现 10q21.2（ADO/EGR2）与 AD 发病显著相关，以及

FLG、TNFRSF6B/ZGPAT、PRKAG2 和 TMEM232/SLC25A46 易感基因的交

互作用在 AD发病中起重要作用。首次证实其他种族部分 AD易感基因

位 点 3q13.2 （ CCDC80 ） 、 11p13.5 （ C11orf30 ） 、 11p15.4

(OR10A3/NLRP10)、2p13.3(CD207/VAX2)与中国汉族人 AD发病相关，

提示不同种族之间存在遗传异质性,拓展了中国汉族人 AD 易感基因

谱。

4.证实AD和其它过敏性或免疫性疾病有共同遗传背景：发现AD、

哮喘和过敏性鼻炎的共同易感基因 14q11.2（CMA1/CTSG）、5q22.1

（TSLP）和 5q31(IL-13)等，其中 CMA1/CTSG 与肥大细胞分泌酶引起

的组胺异常有关；而 TSLP、IL-13 及其调节的 JAK-STAT 信号通路，

均是目前治疗 AD 及特应性疾病的生物制剂和小分子药物重要靶点；

发现 AD 与系统性红斑狼疮等免疫性疾病有共同易感基因 UBASH3A；

提示了 AD 与其他过敏/免疫疾病有共存机制，可通过开发阻断共有靶

点的药物干预 AD及其共病。

5.发现 AD 与皮肤屏障相关基因及不同基因型-表型相关性：证实

了与表皮细胞分化和皮肤屏障相关的FLG基因与AD强相关。发现FLG、

10q21.2（ZNF365）、20q13.33（TNFRSF6B/ZGPAT）不同基因位点与

不同临床表型有关，构建汉族人群 AD基因型-表型及风险单倍型数据

库，用于个体化干预。

本项目总结了 AD 流行特征，发现汉族人 AD 中新的易感基因/位

点，深入解析了 AD发病机制，为 AD的药物研发、发病风险预测提供

了分子靶标。相关研究成果获得了国内外高度认可和评价，发表在



Nature Genetics 等 SCI 期刊上共 13 篇，中文期刊论文 17篇，代表

作论文被国际权威杂志 Lancet、Cell 等引用，google 学术他引 305

次，其中 SCI 他引 183 次，成果被《Rook's Textbook of Dermatology》

《Harper's Textbook of Pediatric Dermatology》等 2 本国际权威

教科书及《Evolution of Atopic Dermatitis in the 21st Century》

等 13 本英文专著引用，并给予高度评价；受邀在 Journal of

Dermatological Science 等杂志做综述报道；参与重大 AD 国际合

作项目 4 项，深入推进了 AD研究进程。
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