




           HOPE  FOR  RARE SCIENCE  CONFERENCErd



4



亲爱的嘉宾：

我 谨 代 表 大 会 组 委 会 诚 挚 欢 迎 您 参 加 第 三 届 中 国 罕 见 病 科 研 大 会（Hope for Rare Science Conference, 
HRSC）。瑞鸥公益基金会是我联合一批科学家和企业家于 2022 年共同发起成立的一家创新型基金会，以“推动罕
见病科研及医学转化的创新引擎”为使命。同年，我还发起并举办了首届中国罕见病科研大会，这是一个两年一度
的国际学术盛会，致力于促进罕见病研究领域的学术交流与合作，连接中国与国际罕见病同道。

2024 年举办的第二届大会以其富有吸引力的学术议题与流畅高效的协作组织获得了与会者的高度赞誉，使得
HRSC 迅速成长为中国一流的罕见病科研盛会，通过分享专业知识与开放对话，推动全球罕见病科研进展和产、学、研、
医、患、政等多方合作。今年，我们继续联合国家儿童医学中心复旦大学附属儿科医院和蔻德罕见病中心（CORD），
共同举办这次高水平的国际罕见病学术大会。

罕见病是全人类共同面对的重大医学挑战。近年来，虽然全球各主要国家和地区都将罕见病列为优先关注的卫
生健康议题，生物医药领域最前沿的突破性技术也往往率先应用于罕见病领域，但我们仍须直面一个现实：超过
90％的罕见病至今无药可医。令人振奋的是，我们正处在一个充满希望的变革时代。今年 5 月，国务院颁布的《生
物医学新技术临床研究和临床转化应用管理条例》正式实施，首次从国家层面为先进疗法开辟了规范化的临床转化
路径，并特别对罕见病的个性化治疗给予政策支持。放眼全球，美国费城儿童医院成功为一名 CPS1 缺乏症婴儿实施
全球首例个性化基因编辑治疗。罕见病的研究绝不是一个国家的事情，药物的研发也不仅仅是为一个国家的患者治疗，
而是迫切需要全球同道紧密携手，打破科技发展落差、经济水平差异、区域政策壁垒以及地缘政治藩篱，让创新成
果惠及每一位罕见病患者。

过去十余年间，中国在罕见病科学研究和药物研发方面已取得令人瞩目的进步。我们希望通过本次大会，在深
化国际交流与合作的同时，向世界展示中国科学家和研发企业的蓬勃力量，为全球罕见病科研事业贡献中国智慧。
瑞鸥也希望能和全球其他基金会一样，为助推科研事业做出积极努力，就在几个月前，由瑞鸥资助的首个个性化基
因治疗项目，已经完成第一例患儿给药；我们发起的红米粒家族性高胆固醇血症科研专项基金，已经资助了 9 个基
础与临床科研项目。这些探索虽如星火，却映照着我们的信念：让罕见被看见，让科研抵达每一份期待。

最后，感谢每一位合作伙伴的信任与同行，致敬所有讲者带来的勇气与洞见。这个领域的每一次突破，都始于
今天这样坦诚的相聚。愿我们在此点燃的火花，能走出实验室、穿越国界，最终抵达那些仍在等待的患者手中。祝
大会圆满，祝各位不虚此行！

黄如方
大会组织委员会主席

瑞鸥公益基金会创始人 & 秘书长
蔻德罕见病中心创始人 & 主任

欢迎致辞
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日期 时间 领取处 餐式

6 月 26 日午餐 12:00-13:30
一楼：处女厅、双鱼厅旁

二楼：铂瑞厅 A 旁
商务盒饭

6 月 27 日午餐 12:00-13:30
一楼：处女厅、双鱼厅旁

二楼：铂瑞厅 A 旁
商务盒饭

日期 时间 领取处 餐式

6 月 25 日中餐 12:00-13:30 一楼：天蝎厅、巨蟹厅 自助餐

6 月 25 日晚餐 19:00-21:00 一楼：绿地厅 1+2 欢迎晚宴

6 月 26 日午餐 12:00-13:30 一楼：天蝎厅、巨蟹厅 自助餐

6 月 26 日晚餐 18:00-20:00 一楼：天蝎厅、巨蟹厅 自助餐

6 月 27 日午餐 12:00-13:30 一楼：天蝎厅、巨蟹厅 自助餐

6 月 27 日晚餐 18:00-20:00 一楼：天蝎厅、巨蟹厅 自助餐

可就餐区域为：根据指引牌前往一楼、二楼就餐区。
温馨提示：
1、凭参会证扫码取餐，每人每餐限领一次（如需素食，请和餐车服务人员说明）。
2、用餐结束后请将餐盒丢入垃圾桶。
3、如您参加 6 月 25 日 19:00 的欢迎晚宴，请凭参会证扫码入场。
4、如午间参加卫星会，可在二楼铂瑞厅取餐并在会场内用餐。

温馨提示：
1、凭参会证扫码进入自助餐就餐区。
2、如午间参加卫星会，建议 11:30 前往自助餐厅提前用餐。

酒店餐厅自费费用指南

会议期间，铂瑞酒店二楼中餐厅，可提供中西餐，您可刷卡或使用人民币现付。
06:30-22:30 提供西餐点单；11:00-14:00、17:00-21:00 可提供中餐点单。
餐厅有可容纳 8-20 人商务包间，中西餐均可，需提前预定。预定电话：021-3891-8888 转铂瑞中餐厅。

持红色挂绳的讲者、特邀嘉宾

持宝蓝色、紫色挂绳的参会者

用餐信息
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酒店名称 协议价格 预定电话

上海三甲港绿地铂瑞酒店（五星级） 500 元起 拨打 021-3891 8888，
转预定部上海三甲港绿地铂骊酒店（四星级） 300 元起

围绕三甲港绿地国际会议中心共有两家配套酒店，均可步行 5 分钟内到达会场。大会与两家酒店均有协议价，您可自行预定，请
说明“HRSC2026”，否则无法享受协议价。

浦东国际机场（10 公里，驾车约 20 分钟）
接驳车：会议酒店仅为已预定住宿的参会者提供免费接驳车服务，时刻表请询问酒店。

上海虹桥国际机场（51 公里，驾车 60 分钟）
地铁：虹桥 2 号航站楼——交通轨道 2 号线 / 浦东 1 号 2 号航站楼方向——远东大道站下

上海虹桥火车站（56 公里，驾车 70 分钟）
地铁：虹桥火车站——交通轨道 2 号线 / 浦东 1 号 2 号航站楼方向——远东大道站下

上海站（41 公里，驾车 75 分钟）
地铁：上海火车站——交通轨道 1 号线 / 莘庄方向——人民广场站站内换乘——交通轨道 2 号线 / 浦东 1 号 2 号航站楼方向——

远东大道站下

上海南站（37.5 公里，驾车 45 分钟）
地铁：上海南站——交通轨道 1 号线 / 富锦路方向——人民广场站站内换乘——交通轨道 2 号线 / 浦东 1 号 2 号航站楼方向——

远东大道站下

提示：远东大道地铁站距离会议中心 4.4 公里，打车最为便利。

交通出行

周边信息
会议场地：上海三甲港绿地国际会议中心

地       址：上海市浦东新区华夏东路 6666 弄

酒店预定

上海迪士尼度假区 21 公里

上海博物馆（东馆） 38 公里

上海外滩 36 公里

东方明珠 36 公里

佛罗伦萨小镇
（上海名品奥特莱斯） 4.4 公里

前滩太古里 31 公里

上海国金中心商场（IFC） 34 公里

上海市浦东新区人民医院 9.1 公里

上海国际医学中心（康新公路） 24 公里

特色景点 购物

附近医院
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1 . 大 会 确 认 的 注 册 参 会 证 是 进 出 会 场 的 唯 一 凭 证 ， 需 参 会 者 全 程 佩 戴 ；

2 . 大 会为未注册参会者提供现场注册、缴费服务，请咨询会议中心一楼签到处工作人员；

3 . 参 会 期 间 ， 请 遵 守 会 场 秩 序 ， 准 时 参 会 ， 不 迟 到 不 早 退 。 会 议 中 不 要 大 声 喧 华 ， 请             

    将 您 的 手 机 调 至 静 音 或 振 动 模 式 ， 如 需 接 听 电 话 ， 请 移 步 会 场 外 ；

4 . 参 会 期 间 ， 请 您 妥 善 保 管 好 个 人 物 品 ；

5 . 会 议 期 间 一 楼 “ 服 务 中 心 ” 设 有 临 时 医 疗 站 ， 提 供 一 些 基 础 的 常 用 药 品 。 由 于 罕 见   

    病 的 复 杂 性 ， 大 会 组 委 无 法 对 参 会 者 提 供 紧 急 医 疗 援 助 ， 请 参 会 患 者 务 必 评 估 自 己  

    健 康 状 况 及 采 取 必 要 的 辅 助 或 医 疗 措 施 ；

6 . 大 会 赞 助 商 、 合 作 伙 伴 及 参 展 商 在 本 次 大 会 的 发 言 或 观 点 ， 并 不 代 表 大 会 主 办 方 认  

    同或 推 荐 其 产 品 、 技 术 和 服 务 ；

7 . 会 场 严 禁 任 何 形 式 的 违 规 、 违 法 的 产 品 、 技 术 、 服 务 、 治 疗 方 法 的 推 销 、 宣 传 或 误

    导行 为 ， 一 经 发 现 ， 立 即 取 消 参 会 资 格 ；

8 . 并 不 是 所 有 的 患 者 或 家 属 都 乐 意 被 拍 照 或 透 露 其 身 份 ， 征 得 他 们 的 同 意 是 对 患 者 及

    患者 家 庭 最 基 本 的 尊 重 ；

9 . 会 议 嘉 宾 及 参 会 者 来 自 世 界 各 地 ， 请 尊 重 不 同 国 家 和 地 区 的 文 化 习 俗 、 宗 教 信 仰 ；

1 0 . 本 次 大 会 是 公 益 性 学 术 会 议 ， 辛 勤 忙 碌 的 工 作 人 员 和 志 愿 者 是 保 障 会 议 顺 利 举 办 的

      最重 要 力 量 ， 请 给 与 给 予 他 们 微 笑 、 支 持 、 理 解 和 宽 容 。

参会须知
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6 月 25 日 

14:00-18:00 绿地厅 1+2（1F） 开幕式

19:00-21:00 绿地厅 1+2（1F） 欢迎晚宴

6 月 26 日 

时间 铂瑞厅 A（2F ） 绿地厅 1（1F） 绿地厅 3（1F） 铂瑞厅 B（2F）

08:30-10:00
罕见病基础研究 

前沿进展与趋势（上）
基因编辑的 

新方法与新趋势（上）
AI 赋能罕见病

    药物研发（上）
生物样本库的 

建设与应用 

10:00-10:30 茶   歇

10:30-12:00
罕见病基础研究 

前沿进展与趋势（下）
基因编辑的 

新方法与新趋势（下）
AI 赋能罕见病

   药物研发（下）
解析患者驱动的 

罕见病科技创意模式

12:00-14:00 午餐 / 壁报 / 卫星会

14:00-15:30
罕见病研究中的
疾病模型（上）

基因疗法： 
挑战与展望（上）

基因编辑的临床进展
来自青年科学家的 

新锐研究

15:30-16:00 茶   歇

16:00-17:30
罕见病研究中的 
疾病模型（下）

基因疗法： 
挑战与展望（上）

小分子和抗体
药物的新靶点

瑞鸥科研资助专场

19:00-21:00 研究者与患者沙龙 / Rock Rare 草地音乐会

6 月 27 日

时间 铂瑞厅 A（2F ） 绿地厅 1（1F） 绿地厅 3（1F） 铂瑞厅 B（2F）

08:30-10:00
未诊断疾病

与医学遗传学（上）
RNA 疗法： 

  从 ASO 到 mRNA 药物（上）
载体与递送系统

的开发（上）
  先进疗法的监管创新（上）

10:00-10:30 茶   歇

10:30-12:00
未诊断疾病

与医学遗传学（下）
RNA 疗法： 

  从 ASO 到 mRNA 药物（下）
载体与递送系统

的开发（下）
  先进疗法的监管创新（下）

12:00-14:00 午餐 / 壁报 / 卫星会

14:00-15:30
罕见病的自然史

与临床管理（上）
  基因疗法的临床进展（上）

细胞疗法的
进展与应用（上）

推动药物研发： 
患者组织与基金会

15:30-16:00 茶   歇

16:00-17:30
罕见病的自然史

与临床管理（下）
  基因疗法的临床进展（下） 

细胞疗法的
进展与应用（下）

推动药物研发：
患者与患者家庭

大会议程
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6 月 28 日
09:00-13:00

实地参访
线路 1：复旦大学生命科学学院（江湾校区） 

08:00-11:00 线路 2：国家儿童医学中心复旦大学附属儿科医院

温馨提示：可于会议中心一楼签到处扫码报名，名额有限，先到先得。

6 月 25 日 

08:30-12:00 双鱼厅（1F）
发育性癫痫性脑病的临床研究进展（闭门）

主办方：蔻德罕见病中心

专题会

卫星会

特别影像展《 Face 2 Face 罕见病患者肖像展》

Rock Rare 草地音乐会

6 月 26 日 

08:30-12:00 铂骊厅（2F）
DMD 专题研讨会

主办方：瑞鸥公益基金会   蔻德罕见病中心   全国 DMD 患者家庭联盟

14:00-17:30 铂骊厅（2F）
罕见病研究：从基础到临床

主办方：复旦大学医学遗传研究院

6 月 27 日 

08:30-12:00 铂骊厅（2F） 罕见肿瘤学术专场 
主办方：浙江省肿瘤医院

14:00-17:30 铂骊厅（2F）
罕见病学术专场 

主办方：良渚实验室 & 浙江大学附属儿童医院

6 月 26 日 

12:30-13:30 铂瑞厅 A（2F） 渤健卫星会

6 月 27 日 

12:30-13:30 铂瑞厅 A（2F） 贝瑞基因卫星会

策展方：瑞鸥公益基金会、蔻德罕见病中心                                     开放时间：6 月 25 日 08:30-6 月 27 日 18:00
展出地点：会议中心二楼展区（步行楼梯口）

开放时间：6 月 26 日  19:00-21:00                                                       地点：铂瑞酒店室外营地

大会议程

13



详细议程

开幕式

主持人：葛唯尔  第一财经全球中心副主编

14:00-14:05 古筝表演：《袖梦》选段    表演者：胡曦瑶（罕见病病友）

14:05-14:14
主办方致辞

黄如方  瑞鸥公益基金会创始人 & 秘书长，蔻德罕见病中心创始人 & 主任
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

14:14-14:17 大会主席共同启动开幕式

14:17-14:25 嘉宾致辞

14:25-14:30 歌曲串烧：《萱草花》+《蓝梅姑娘》    表演者：满满、沫沫、陆纯、安月、王文（罕见病病友）

14:30-15:00
主旨演讲 

化基因为药物 
Katherine High  RhyGaze AG 公司 CEO，宾夕法尼亚大学佩雷尔曼医学院与费城儿童医院名誉教授

15:00-15:30
主旨演讲  

罕见病疗法审评：现况与前瞻 
Janet Woodcock  美国食品药品监督管理局（FDA）前代理局长，FDA 药品审评与研究中心（CDER）前主任

15:30-16:00 
主旨演讲  

善科技，益众生 
饶毅  北京大学讲席教授

16:00-16:30
主旨演讲  

探索无人之境：瑞鸥公益基金会科研资助

黄如方  瑞鸥公益基金会创始人 & 秘书长，蔻德罕见病中心创始人 & 主任

16:30-17:05 

圆桌论坛 

先进疗法的监管创新与国际合作 

主持人：Janet Woodcock 
讨论嘉宾：
Emmanuel Cormier  欧洲药品管理局（EMA）监管科学与创新部门负责人
井上学  日本药品和医疗器械管理局（PMDA）首席医学官
青井阳子  日本药品和医疗器械管理局（PMDA）审评管理办公室协调主任
杨悦  清华大学药学院研究员，清华大学药学院转化与监管科学卓越中心主任

17:05-17:40 

圆桌论坛  

合力推进超罕见病的个性化治疗

主持人：李杨阳  蔻德罕见病中心高级顾问
讨论嘉宾：
Javier García Cogorro  西班牙 Columbus 基金会创始人兼秘书长，Columbus 风险投资公司创始人兼合伙人
AI Hawkins  Amplo 生物技术公司联合创始人兼总裁
高光坪  麻省大学医学院基因与细胞医学系主任、教授，美国基因与细胞治疗学会前主席
黄娟  瑞鸥公益基金会项目经理
黄如方  瑞鸥公益基金会创始人 & 秘书长，蔻德罕见病中心创始人 & 主任
罗光佐  中国医科大学教授，南京贝思奥生物科技创始人

17:40-17:50 瑞鸥科学顾问委员会颁发聘书仪式

时间：6 月 25 日 14:00-17:50
地点：绿地厅 1+2（1F）
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欢迎晚宴
主持人：葛唯尔 第一财经全球中心副主编

19:00-19:10
开场表演 

合唱：《送你一朵小红花》    表演者：希有女孩（罕见病病友） 
吉他弹唱歌曲串烧：《亲爱的你呀》+《推开世界的门》   表演者：王文、安月、张振晔（罕见病病友）

19:10-19:25

主办方致辞

王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长 
黄如方  瑞鸥公益基金会创始人 & 秘书长，蔻德罕见病中心创始人 & 主任
曹晓春  瑞鸥公益基金会联合创始人，泰格医药联合创始人、执行董事、总裁 

19:25-19:35 中国传统戏曲川剧表演

19:35-21:00 晚宴

时间：6 月 25 日 19:00-21:00
地点：绿地厅 1+2（1F）

详细议程
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详细议程

罕见病基础研究前沿进展与趋势

主持人：朱永川  上海交通大学医学院附属精神卫生中心研究员

08:30-09:00 元素遗传病：诊治前沿、机遇与挑战
王福俤  浙江大学求是特聘教授，浙江大学营养与食品安全研究所所长

09:00-09:30 致癌蛋白内在无序区域在生物凝聚体中的分子互作网络解析与靶向干预
舒校坤  复旦大学特聘教授、相辉研究院相辉学者

09:30-10:00 遗传性罕见病的分子诊断与生殖干预
谭跃球  中信湘雅生殖与遗传专科医院副院长、研究员

10:00-10:30 茶歇

10:30-11:00 POLG 相关疾病的分子机理与治疗探索 
朱雪峰  华北理工大学基础医学院院长、教授

11:00-11:30 应激颗粒与神经退行 
白戈  浙江大学求是特聘教授

11:30-12:00 希舞症的分子机制研究 
朱永川  上海交通大学医学院附属精神卫生中心研究员

基因编辑的新方法与新趋势

主持人：伊成器  北京大学博雅特聘教授

08:30-09:00 RNA 精准靶向与干预 
伊成器  北京大学博雅特聘教授

09:00-09:30 生命早期的基因组疗法 
Tippi MacKenzie  加州大学旧金山分校再生医学与干细胞研究中心主任、母胎精准医学中心联合主任、教授

09:30-10:00
程序化治愈：基因编辑的临床跃迁 
魏文胜  北京大学生命科学学院教授，北京大学生物医学前沿创新中心及北大 - 清华生命科学联合中心研究员，
              北京大学基因组编辑研究中心主任，昌平实验室领衔科学家

10:00-10:30 茶歇

10:30-11:00 精准编辑基因组结构 
殷昊  武汉大学弘毅特聘教授

11:00-11:30 基因编辑和遗传性疾病诊疗
宋春青  西湖大学特聘研究员

11:30-12:00 表观编辑工具的开发与应用 
周昌阳  中国科学院脑科学与智能技术卓越创新中心 / 神经科学研究所研究员

时间：6 月 26 日 08:30-12:00
地点：铂瑞厅 A（2F）

时间：6 月 26 日 08:30-12:00
地点：绿地厅 1（1F）
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AI 赋能罕见病药物研发

主持人：马丽佳  昌平实验室领衔科学家，西湖云谷智药创始人

08:30-09:00 AI 助力罕见病药物的研发
贾力  国际欧亚科学院院士、毒理科学院院士、欧洲科学与艺术院院士，河南大学附属第一医院特聘教授

09:00-09:30 基于 AI 的衣壳工程：面向下一代基因与细胞疗法
马丽佳  昌平实验室领衔科学家，西湖云谷智药创始人

09:30-10:00 罕见病药物靶点发现和 First-in-Class 新药研发
许枞  药物牧场联合创始人兼首席运营官

10:00-10:30 茶歇

10:30-11:00 AI 虚拟细胞：从生物分子到细胞 
李子青  西湖大学人工智能讲席教授，百图生科首席科学家

11:00-11:30 
当神经疾病在 AI 领域变得罕见：克服癫痫数据匮乏与采集复杂性的挑战
Alexander E. Hramov  俄罗斯科学院通讯院士，普列汉诺夫经济大学应用人工智能与数字解决方案研究所所长
                                             兼首席科学家，皮罗戈夫国家医学外科中心首席科学家

11:30-12:00 基于时空蛋白质组学构建虚拟细胞
郭天南  西湖大学医学院 & 生命科学学院长聘副教授，西湖大学校长特别顾问

时间：6 月 26 日 08:30-12:00
地点：绿地厅 3（1F）

生物样本库的建设与应用
主持人：黄越  首都医科大学附属北京天坛医院神经系统疾病国家临床医学研究中心脑库主任

08:30-08:55 国家人类遗传资源中心的全球队列介绍研究进展
王兴宇  国家人类遗传资源中心高级研究员，北京高血压联盟研究所研究员

08:55-09:20 深圳国家基因库介绍
鲍一明  深圳医学科学院深圳国家基因库首席技术官兼首席运营官、研究员

09:20-09:45 神经系统罕见病的脑库建设
黄越  首都医科大学附属北京天坛医院神经系统疾病国家临床医学研究中心脑库主任

09:45-10:10 人工智能诊断之罕见病标注系统 
石铁流  华东师范大学生命科学学院教授

时间：6 月 26 日 08:30-10:10
地点：铂瑞厅 B（2F）

详细议程
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解析患者驱动的罕见病科技创新模式

主持人：苏夜阳  瑞鸥公益基金会顾问，独立学者

10:30-10:45 罕见病患者及照护者对先进产前治疗的看法
Emma Canepa  加州大学旧金山分校母胎精准医学中心临床试验项目经理、基因组外科中心项目经理

10:45-11:00
患者主导罕见病研究的重要性：利弊两面观 
Heidi Carmen Howard  瑞典查尔姆斯理工大学资深研究员，
                                                瑞典科学生命实验室伦理、法律与社会影响部门负责人

11:00-11:15 在中国开展罕见病基因治疗的优势与挑战
肖啸  瑞鸥公益基金会联合创始人，信念医药创始人、董事长兼首席科学家

11:15-11:30 患者驱动的罕见病科技创新之悖论
苏夜阳  瑞鸥公益基金会顾问，独立学者

11:30-12:00 圆桌讨论  
Emma Canepa / Heidi Carmen Howard / 肖啸 / 苏夜阳

时间：6 月 26 日 10:30-12:00
地点：铂瑞厅 B（2F）

时间：6 月 26 日 14:00-17:30
地点：铂瑞厅 A（2F）

罕见病研究中的疾病模型

主持人：陈哲凡  香港中文大学生命科学学院助理教授

14:00-14:30 罕见病创新疗法的研发
郑承兴  阿斯利康 Alexion 高级副总裁、研究与产品开发负责人

14:30-15:00 在啮齿类动物中建立伴有智力障碍的罕见病模型，为从理解基因功能到治疗手段的转化铺平道路
Yann Hérault  法国国家科学研究中心特级研究主任

15:00-15:30 亨廷顿疾病动物模型与治疗
李晓江  暨南大学粤港澳中枢神经再生研究院教授，广东省非人灵长类动物模型研究重点实验室主任

15:30-16:00    茶歇

16:00-16:30 从基因靶点到治疗策略：非人灵长类罕见病模型的表型映射与转化验证
牛昱宇  昆明理工大学副校长、医学部主任，省部共建非人灵长类生物医学国家重点实验室副主任

16:30-17:00 神经剪切及其在孤独症中的作用 
俞峰伟  新加坡国立大学淡马锡生命科学研究院高级研究员

17:00-17:30 串联重复序列疾病的干细胞模型研究：从机制探索到治疗策略
陈哲凡  香港中文大学生命科学学院助理教授

详细议程
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时间：6 月 26 日 14:00-17:30
地点：绿地厅 1（1F）

基因疗法：挑战与展望

主持人：高光坪  麻省大学医学院基因与细胞医学系主任、教授，美国基因与细胞治疗学会前主席

14:00-14:30 CNS 基因治疗的新型 AAV 技术 
贝锋锋  哈佛大学医学院布莱根妇女医院助理教授

14:30-15:00 IQSEC2 相关疾病的基因治疗
Andrew Levy  以色列理工学院医学院教授

15:00-15:30
耳聋基因治疗：从研发到多中心临床应用
舒易来  复旦大学附属眼耳鼻喉科医院副院长、教授、主任医师，复旦大学附属眼耳鼻喉科医院遗传性耳聋
              诊治中心主任，上海市罕见病基因编辑与细胞治疗重点实验室主任

15:30-16:00 茶歇

16:00-16:30 超越基因治疗的限制，在遗传性罕见病中达成安全且高效的基因递送
Giuseppe Ronzitti  法国国家健康与医学研究院研究主任，Genethon 研究战略主任

16:30-17:00 人体基因治疗：挑战与机遇
高光坪  麻省大学医学院基因与细胞医学系主任、教授，美国基因与细胞治疗学会前主席 

17:00-17:30 精准沉默：AAV 介导的 microRNA 在罕见神经肌肉疾病中的治疗潜力
Rachel Salzman  Armatus Bio 公司 CEO

基因编辑的临床进展

主持人：杨辉  中国科学院上海药物研究所研究员、基因治疗中心主任

14:00-14:25 基于 mRNA 递送的体内基因编辑药物
吴宇轩  尧唐生物联合创始人兼 CEO

14:25-14:50 Arbor 生物技术公司：新一代基因编辑的领导者
Don Haut  Arbor 生物科技公司首席商务官

14:50-15:15 针对 MECP2 重复综合征的 HG204 CRISPR-Cas13 RNA 编辑疗法首次人体试验结果
杨辉  中国科学院上海药物研究所研究员、基因治疗中心主任

15:15-15:40 利用 tBE 技术开发创新型基因编辑临床疗法
王丽洁  正序（上海）生物科技有限公司科学创新负责人

时间：6 月 26 日 14:00-15:40
地点：绿地厅 3（1F）

详细议程
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小分子和抗体药物的新靶点

主持人：郭琴   阿斯利康全球研发中国中心罕见病治疗领域负责人

16:00-16:25 低磷酸酯酶血症药物研发之路
郭琴  阿斯利康全球研发中国中心罕见病治疗领域负责人

16:25-16:50 将疾病生物学与治疗平台相结合：罕见病的新兴治疗方法
S. Pablo Sardi  赛诺菲罕见病研究全球主管

16:50-17:15 I 型神经纤维瘤病、朗格汉斯细胞组织细胞增生症与芦沃美替尼——从科学到临床
唐博謇  复星医药全球研发中心首席医学官

17:15-17:40 罕见病药物研发策略
陈霞  泰格医药首席医学官

时间：6 月 26 日 16:00-17:40
地点：绿地厅 3（1F）

时间：6 月 26 日 14:00-15:40
地点：铂瑞厅 B（2F）

来自青年科学家的新锐研究

主持人：汤忞  上海中医药大学青年研究员，赛箔生物科技有限公司首席科学家

14:00-14:25 面向 mtDNA 疾病建模与纠正的高性能线粒体碱基编辑器开发
陈亮  临港实验室青年研究员 华东师范大学药学院双聘研究员

14:25-14:50 人类着床前胚胎发育失败的分子基础
朱文成  深圳湾实验室分子生理学研究所特聘研究员

14:50-15:15 AI 及虚拟细胞对罕见病科研意味着什么？
李煜  香港中文大学计算机科学与工程系助理教授

15:15-15:40 生物制造人源组织用于肿瘤研究与药物研发
汤忞  上海中医药大学青年研究员，赛箔生物科技有限公司首席科学家

详细议程
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时间：6 月 26 日 16:00-17:40
地点：铂瑞厅 B（2F）

瑞鸥科研资助专场

主持人：黄娟  瑞鸥公益基金项目经理，蔻德罕见病中心项目经理

16:00-16:25
SPG35：从临床到基因治疗的探索
曹立  上海交通大学医学院附属第六人民医院神经内科、遗传和罕见病科主任，上海市神经系统罕见疾病生物
           样本库和精准诊断专业技术服务平台负责人，上海市医师协会临床遗传专业 委员会会长

16:25-16:50 常染色体隐性遗传脊髓小脑共济失调 20 型的基因治疗探索
罗光佐  中国医科大学教授 南京贝思奥生物科技创始人

16:50-17:15 儿科罕见病基因治疗研发及临床转化
杨阳  四川大学生物治疗全国重点实验室研究员

17:15-17:40
   基于蛋白保守性改造高效小型 CRISPR/Cas12j 系统

张跃  浙江大学良渚实验室百人计划研究员，中国医药生物技术协会基因编辑技术分会委员，
           良渚实验室细胞与基因治疗平台副主任

研究者与患者沙龙

主持人：黄娟  瑞鸥公益基金会项目经理，蔻德罕见病中心项目经理

19:00-21:00

圆桌讨论
高光坪  麻省大学医学院基因与细胞医学系主任、教授，美国基因与细胞治疗学会前主席
贝锋锋  哈佛大学医学院布莱根妇女医院助理教授
魏文胜  北京大学生命科学学院教授，北京大学生物医学前沿创新中心及北大 - 清华生命科学联合中心
               研究员，北京大学基因组编辑研究中心主任，昌平实验室领衔科学家
罗光佐  中国医科大学教授，南京贝思奥生物科技创始人
杨阳  四川大学生物治疗全国重点实验室研究员
章伟  n-Lorem 基金会核心研究部副总监 

时间：6 月 26 日 19:00-21:00
地点：铂瑞厅 A (2F）

详细议程
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未诊断疾病与医学遗传学

主持人：王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

08:30-09:00
骨骼发育不良新致病基因发现的故事
郭龙  西安交通大学基础医学院实验动物学系教授、转化医学研究院罕见病智能诊疗研究中心主任，
           西北妇女儿童医院医学遗传中心客座教授

09:00-09:30 
RNA 导向与人工智能驱动的罕见病精准诊断
邢毅  费城儿童医院 Francis West Lewis 讲席教授，费城儿童医院组学、技术与工程副首席科学官， 
           宾夕法尼亚大学病理学与实验室医学系教授 

09:30-10:00 遗传性疾病中人类基因新功能的建模和解析
张锋  复旦大学医学遗传研究院教授，复旦大学附属儿科医院学术副院长

10:00-10:30    茶歇

10:30-10:55 常见儿科遗传印记疾病诊断的挑战和遗传咨询
陆浩明  香港儿童医院医学遗传学科部门主管、顾问医生

10:55-11:20 多中心出生缺陷疑难病诊断项目实施 
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长 

11:20-11:45 基于静息态 fMRI 的神经精神疾病可解释性诊断：受生物学启发的特征选择与对比性解耦 
Semen A. Kurkin  普列汉诺夫俄罗斯经济大学研究员

11:45-12:10 DSD 的筛查及遗传学研究进展 
姜宏卫  河南科技大学第一附属医院 / 临床医学院副院长、主任医师、教授

RNA 疗法：从 ASO 到 mRNA 药物

主持人：Oxana Iliach  国际罕见病研究联盟（IRDiRC）监管科学委员会副主席， Certara 公司监管策略高级总监

08:30-09:00
基于 RNA 的疗法
Daniel Scherman  法国罕见病基金会主席，国际罕见病研究联盟（IRDiRC）秘书处负责人，
                                    欧洲科学院医学与生命科学学部主任、院士

09:00-09:30 非营利 ASO 生物技术机构正在改变个体化药物的格局
章伟  n-Lorem 基金会核心研究部副总监

09:30-10:00 携手中国患者，加速遗传性疾病药物开发
李健  广渡康舟生物科技有限公司联合创始人兼总裁

10:00-10:30    茶歇

10:30-11:00 核酸药物 
谭蔚泓  中国科学院院士，中国科学院杭州医学研究所所长，中国科学院杭州医学研究所附属肿瘤医院院长 

11:00-11:30   核酸药物创新路径和转化
王宇  中国科学院深圳先进技术研究院研究员 

11:30-12:00 上调 JAGGED1 蛋白：治疗阿拉杰里综合征的新型 ASO 药物
孔令东  苏州昂拓生物医药有限公司高级总监、临床开发负责人 

时间：6 月 27 日 08:30-12:10
地点：铂瑞厅 A（2F）

时间：6 月 27 日 08:30-12:00
地点：绿地厅 1（1F）

详细议程
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载体与递送系统的开发

主持人：李博文  多伦多大学副教授，加拿大 RNA 疫苗与治疗首席研究员，葛兰素史克药剂学与药物递送讲席教授

08:30-08:55 AAV 基因治疗产品商业化工艺破局之路：从工艺瓶颈到监管放行的系统解决方案 
刘素丽  上海和元生物技术（集团）股份有限公司项目负责人

08:55-09:20 仿生糖修复用于精准 AAV 工程：从天然糖基化解析到可编程基因治疗 
张传领  北京大学药学院副研究员

09:20-09:45 Dyno Therapeutics：开拓 AI 与药物递送领域，赋能患者掌握基因自主权 
Eric Kelsic  Dyno 制药公司 CEO 兼联合创始人

09:45-10:10  AAV 衣壳改造和应用
卜晔  派真生物首席科学家

10:10-10:30    茶歇

10:30-11:00    脑疾病基因治疗技术的开发
路中华  中国科学院深圳先进技术研究院研究员

11:00-11:30 基于 AI 的脂质纳米颗粒开发及其在 mRNA 递送与基因治疗中的应用
李博文  多伦多大学副教授，加拿大 RNA 疫苗与治疗首席研究员，葛兰素史克药剂学与药物递送讲席教授

11:30-12:00 非离子核酸递送系统
邓宏章  西安电子科技大学教授

时间：6 月 27 日 08:30-12:00
地点：绿地厅 3（1F）

详细议程
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先进疗法的监管创新

主持人：Janet Woodcock  美国食品药品监督管理局（FDA）前代理局长，FDA 药品审评与研究中心（CDER）前主任

08:30-09:00 推动罕见病领域的创新：来自欧洲药品管理局的洞见
Emmanuel Cormier  欧洲药品管理局（EMA）监管科学与创新部门负责人

09:00-09:30 
应对罕见病证据匮乏：贝叶斯罕见病证据整合框架（BRIEF）
Jaime Caro  加拿大麦吉尔大学兼职教授，伦敦政治经济学院实践教授，
                          Evidera-Thermo Fisher 科技公司首席科学家

09:30-10:00 
推动罕见病基因疗法的发展
Peter Marks  礼来公司分子发现高级副总裁兼传染病部门负责人，
                          美国食品药品监督管理局（FDA）生物制品审评与研究中心（CBER）前主任

10:00-10:30    茶歇

10:30-11:00 加快罕见病患者获得先进疗法的进程：来自 PMDA 监管科学的视角 
井上学  日本药品和医疗器械管理局（PMDA）首席医学官 

11:00-11:30 以患者为中心的罕见病药物注册与医保准入政策现状与展望 
杨悦  清华大学药学院研究员，清华大学药学院转化与监管科学卓越中心主任

11:30-12:00 推进罕见病药物研发：监管挑战、证据生成与创新 
Antonella Isgrò  意大利药品管理局（AIFA）高级临床审评官，欧洲药品管理局（EMA）血液学工作组成员

罕见病的自然史与临床管理
主持人：吴志英  浙江大学求是特聘教授

14:00-14:30 Rubinstein-Taybi 综合征（RSTS）：自然史、管理与治疗
Oliver Bartsch  德国美因茨约翰内斯·古腾堡大学医学中心人类遗传学副教授（退休）

14:30-15:00 
中国亨廷顿病疾病自然史及改良疾病分期系统
吴志英  浙江大学求是特聘教授，浙江大学医学院附属第二医院医学遗传科 / 罕见病诊治中心主任，
              浙江省罕见病精准诊治与临床转化重点实验室主任

15:00-15:30 
CADASIL：一种典型的遗传性小血管病
Hugues Chabriat 巴黎西岱大学神经病学教授、Lariboisière 医院神经血管转化中心主任、
                                    国家罕见脑血管和眼部疾病参考中心（CERVCO）协调员

15:30-16:00   茶歇

16:00-16:30 
病例驱动的自然史研究：WFS1 相关疾病临床表型谱与精准干预的探索
丁宇 上海交通大学医学院附属上海儿童医学中心 / 国家儿童医学中心（上海）
           内分泌代谢科副主任医师、副主任

16:30-17:00 儿童法布雷病的高危筛查及治疗进展
毛建华  浙江大学医学院附属儿童医院院长、肾脏泌尿中心主任、教授

17:00-17:30 基于面肩肱型肌营养不良症（FSHD）临床队列的表观遗传分析及预测模型构建
王志强  福建医科大学附属第一医院主任医师、教授

时间：6 月 27 日 08:30-12:00
地点：铂瑞厅 B（2F）

时间：6 月 27 日 14:00-17:30
地点：铂瑞厅 A（2F）

详细议程
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基因疗法的临床进展

主持人：肖啸  瑞鸥公益基金会联合创始人，信念医药创始人、董事长兼首席科学家

14:00-14:30
针对琥珀酸半醛脱氢酶缺乏症（SSADHD）开发具有脑渗透性的 AAV 基因疗法
李庆璋  哈佛大学医学院波士顿儿童医院 FM Kirby 神经生物学中心资深科学家、
               实验神经生理学核心平台助理主任、转化神经科学中心临床前科学项目经理

14:30-15:00 
用于脊髓性肌萎缩症的下一代 AAV 载体的开发
肖卫东  印第安纳大学 Herman B Wells 儿科研究中心基因与细胞治疗项目副主任、儿科学教授、
                Grzegorz Nalepa 分子治疗学者

15:00-15:30 迈向 ColQ 先天性肌无力综合征的试点基因治疗试验
AI Hawkins  Amplo 生物技术公司联合创始人兼总裁

15:30-16:00    茶歇

16:00-16:30 罕见病基因治疗：我们在中国的经验
肖啸  瑞鸥公益基金会联合创始人，信念医药创始人、董事长兼首席科学家

16:30-17:00 法布雷病的 rAAV 基因治疗 
董飚  四川大学生物治疗全国重点实验室教授，四川至善唯新生物技术有限公司董事长

17:00-17:30 聚焦最常见耳聋基因 GJB2：从研发到 FIH 临床的里程碑突破
王红星  上海佑音医药生物科技有限公司首席技术官

时间：6 月 27 日 14:00-17:30
地点：绿地厅 1（1F）

细胞疗法的进展与应用
主持人：冯立召  瓯江实验室研究员

14:00-14:30 基于人 iPSC 的卡纳万病细胞疗法开发
史艳红  美国希望之城贝克曼研究所神经退行性疾病系主任、教授

14:30-15:00 
干细胞及外泌体在渐冻症、孤独症治疗中的应用效果
刘中民  同济大学灾难医学工程研究院院长，同济大学附属东方医院终身教授及名誉院长，
               俄罗斯工程院外籍院士 

15:00-15:30 杜氏肌营养不良的肌肉干细胞治疗 
胡苹  广州国家实验室研究员、教授

15:30-16:00 茶歇

16:00-16:30 EPC 在急性缺血性中风中的应用
顾雨春  呈诺再生医学首席科学家

16:30-17:00 神经系统疾病的 iPSC 通用型细胞疗法开发
张淑宁  浙江霍德生物工程有限公司医学临床高级副总裁

17:00-17:30 小胶质细胞再殖与替换——从基础研究到临床治疗
彭勃  复旦大学特聘教授

时间：6 月 27 日 14:00-17:30
地点：绿地厅 3（1F）

详细议程
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推动药物研发：患者组织与基金会

主持人：李林国  蔻德罕见病中心公共政策研究中心项目负责人

14:00-14:25 Columbus 基金会：加速超罕见病治疗的非营利模式
Javier García Cogorro  西班牙 Columbus 基金会创始人兼秘书长，Columbus 风险投资公司创始人兼合伙人

14:25-14:50 
合作与共同责任对基因治疗可持续性的重要性
Sean Russell  PrimeRA 制药合伙公司管理合伙人，Telethon 基金会监管事务主管，
                            Eyes on the Future 理事会理事

14:50-15:15 患者驱动的罕见病创新：AFM‑Téléthon 模式
Jean-François Briand  法国 AFM-Téléthon 基金会运营与科学创新总监

15:15-15:40 黏液型肿瘤新药研发进展
孙正龙  深圳湾实验室显微成像与药物开发交叉研究课题组组长

时间：6 月 27 日 14:00-15:40
地点：铂瑞厅 B（2F）

推动药物研发：患者与患者家庭

主持人：李林国  蔻德罕见病中心公共政策研究中心项目负责人

16:00-16:25 「源于患者 造福患者」™：罕见病患者在推动孤儿药研发中的作用、实践与挑战
杨瑞  罕见病患者，映像生物创始人兼董事长

16:25-16:50 从诊断到治愈：构建由患者驱动的 CTNNB1 综合征基因治疗计划
Špela Miroševič  斯洛文尼亚 CTNNB1 基金会联合创始人兼 CEO

16:50-17:15 个性化医疗、超罕见病与 AI
Yiwei She  美国 TNPO2 基金会创始人兼 CEO

17:15-17:40 治愈 Michael 的征程
Terry Pirovolakis  加拿大 CureSPG50 基金会创始人，Elpida Therapeutics 公司创始人兼 CEO

时间：6 月 27 日 16:00-17:40
地点：铂瑞厅 B（2F）

详细议程
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发育性癫痫性脑病的临床研究进展（闭门）
主办方：蔻德罕见病中心

主持人：朱波  蔻德罕见病中心高级顾问

08:30-09:00 我国罕见病事业和产业：政策历程与未来展望
康琦  上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所）卫生政策研究部副主任

09:00-09:30 发育性癫痫性脑病的诊治进展
姜玉武  北京大学第一医院儿童医学中心及儿童癫痫中心主任，北京大学医学部儿科学系主任

09:30-10:00 癫痫相关罕见病的队列研究
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长 

10:00-10:30    茶歇

10:30-11:00 卓蔚宝贝护航之旅
赵玲  卓蔚宝贝志愿者小组发起人

11:00-12:00 圆桌讨论

时间：6 月 25 日 08:30-12:00
地点：双鱼厅（1F）

    专题会
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DMD 专题研讨会
主办方：瑞鸥公益基金会   蔻德罕见病中心   全国 DMD 患者家庭联盟

主持人：韩馨悦  杜氏肌营养不良（DMD）患儿家长，全国 DMD 患者家庭联盟管委会委员

08:30-08:40 开场致辞
黄如方  瑞鸥公益基金会创始人 & 秘书长，蔻德罕见病中心创始人 & 主任

08:40-09:00 GNT0004 治疗杜氏肌营养不良症的 AAV 基因疗法：1/2 期研究两年结果
Giuseppe Ronzitti  法国国家健康与医学研究院研究主任，Genethon 研究战略主任

09:00-09:20
利用 AAV 载体进行 DMD 基因治疗，实现完全的肌营养不良蛋白功能
肖卫东  印第安纳大学 Herman B Wells 儿科研究中心基因与细胞治疗项目副主任、儿科学教授、
                Grzegorz Nalepa 分子治疗学者 

09:20-09:40 杜氏肌营养不良症 AAV 基因治疗研发进展
杨阳  四川大学生物治疗全国重点实验室研究员

09:40-10:00    DMD IIT 和 1/2 期基因治疗临床试验探索工程化改造的 AAV 衣壳和杂合基因
肖啸  瑞鸥公益基金会联合创始人，信念医药创始人、董事长兼首席科学家

10:00-10:20 茶歇

10:20-10:40 LE051 的安全性与有效性：一种基于内源性 ADAR 的 RNA 编辑疗法治疗杜氏肌营养不良症
韩俊源  上海颐东锐成生物科技有限公司研发副总裁

10:40-11:00 靶向表观遗传：西达本胺在杜氏肌营养不良症治疗中的潜力与临床前景
山松  深圳微芯生物科技股份有限公司研发中心早期研发副总裁

11:00-12:00 

圆桌讨论
主持人：肖学慧  杜氏肌营养不良（DMD）患儿家长，全国 DMD 患者家庭联盟管委会委员
讨论嘉宾：
Shekhar Natarajan  Dyne 制药公司国际监管事务与政策副总裁，国际罕见病研究联盟（IRDiRC）疗法科学
                                        委员会主席，欧洲制药企业家联合会（EUCOPE）研发焦点小组主席
王翠锦  上海交通大学医学院附属上海儿童医学中心神经内科主治医师
Giuseppe Ronzitti / 肖卫东 / 杨阳 / 韩俊源 / 山松

时间：6 月 26 日 08:30-12:00
地点：铂骊厅（2F）

专题会
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罕见病研究：从基础到临床
主办方：复旦大学医学遗传研究院

                               主持人：安宇  复旦大学医学遗传研究院培训部主任、副研究员，复旦大学人类表型组研究院副研究员
                                                   王陈继  复旦大学生命科学学院副研究员

14:00-14:25 矮小的遗传病因及其短肽防控策略
王红艳  复旦大学代谢与整合生物学研究院院长、附属妇产科医院教授

14:25-14:50 人类卵子 / 早期胚胎发育异常的遗传机制
桑庆  复旦大学生物医学研究院研究员

14:50-15:15 难治性癫痫致痫灶的分子分型研究
安宇  复旦大学医学遗传研究院培训部主任、副研究员，复旦大学人类表型组研究院副研究员

15:15-15:40 蛋白质稳态调控紊乱与神经发育障碍
王陈继  复旦大学生命科学学院副研究员

15:40-16:00    茶歇

16:00-16:25 儿童遗传性肾脏病数据库的中国实践
徐虹  复旦大学附属儿科医院肾脏科 / 肾移植科 / 风湿科学科带头人、教授

16:25-16:50 免疫相关疾病待解之谜：从临床角度看
王晓川  复旦大学附属儿科医院临床免疫过敏科主任、教授

16:50-17:15 遗传性少毛症新机制研究
李明  复旦大学附属儿科医院皮肤科行政主任、主任医师

17:15-17:40 临床遗传病检测体系与 ISoGenetic 智能化系统
张立  上海福君基因生物科技有限公司生信部总监

时间：6 月 26 日 14:00-17:40
地点：铂骊厅（2F）

   专题会
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罕见肿瘤学术专场
主办方：浙江省肿瘤医院

                               主持人：唐华容  浙江省肿瘤医院主任医师
                                                 闻强  浙江省肿瘤医院儿童肿瘤科副主任（主持工作）、副主任医师

08:30-08:55 匹米替尼对比安慰剂治疗腱鞘巨细胞瘤（MANEUVER）：一项国际、随机、安慰剂对照 3 期临床试验
牛晓辉  北京积水潭医院骨与软组织肿瘤诊疗研究中心主任

08:55-09:20 面向罕见病的非病毒基因治疗策略
宋杰  中国科学院杭州医学研究所研究员

09:20-09:45 Peutz-Jeghers 综合征宫颈肿瘤拦截策略展望
康玉  复旦大学附属妇产科医院 I 期临床试验病房主任、主任医师

09:45-10:10 数据增强型 WEDGE 算法在宫颈胃型腺癌诊断标志物发现中的应用
唐华容  浙江省肿瘤医院主任医师

10:10-10:30 茶歇

10:30-10:55    抗体偶联药物治疗儿童肿瘤的转化研究
   郭鹏  中国科学院杭州医学研究所研究员

10:55-11:20    唾液腺癌的前世今生
   方美玉   浙江省肿瘤医院头颈及罕见肿瘤内科主任、主任医师、教授

11:20-11:45 朗格汉斯细胞组织细胞增多症的诊治进展
谭亚敏  浙江省肿瘤医院血液科主任、主任医师

11:45-12:10 儿童子宫腺肉瘤的诊治及一例病例分享
闻强  浙江省肿瘤医院儿童肿瘤科副主任（主持工作）、副主任医师

时间：6 月 27 日 08:30-12:10
地点：铂骊厅（2F）

专题会
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罕见病学术专场
主办方：良渚实验室 & 浙江大学附属儿童医院

                               主持人：傅旭东  浙江大学良渚实验室百人计划研究员
                                                 龚亮  浙江大学良渚实验室百人计划研究员

14:00-14:30 AI 驱动的早老症反义核酸治疗药物开发
沈宁  浙江大学良渚实验室百人计划研究员

14:30-15:00 从酶替代到功能治愈：法布雷病基因治疗探索
路智红  浙江大学医学院附属儿童医院主任医师

15:00-15:30 表观因子 SP100 在早衰症与衰老中的作用与机制
傅旭东  浙江大学良渚实验室百人计划研究员

15:30-16:00 茶歇

16:00-16:30 黏脂贮积症Ⅳ型基因治疗的安全性与有效性探索
张鑫  浙江大学医学院附属儿童医院主任医师

16:30-17:00 基于序贯测序解析 Alport 综合征患者基因组变异图谱
龚亮  浙江大学良渚实验室百人计划研究员

17:00-17:30 从 SMA 自然史与队列研究看罕见病精准诊疗
毛姗姗  浙江大学医学院附属儿童医院主任医师、教授

时间：6 月 27 日 14:00-17:30
地点：铂骊厅（2F）

   专题会
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时间：6 月 26 日 12:30-13:30
地点：铂瑞厅 A（2F）

时间：6 月 27 日 12:30-13:30
地点：铂瑞厅 A（2F）

渤健卫星会

主持人：王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

12:30-12:35 开场致辞
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

12:35-13:00 跨越自然病程——SMA 长期治疗获益的循证分析
毛姗姗  浙江大学医学院附属儿童医院主任医师、教授

13:00-13:25 每一个运动神经元都不应该被放弃——诺西那生治疗 1 型 SMA 患儿的长期获益
武运红  山西省儿童医院神经内科主任、主任医师

13:25-13:30 总结致辞
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

贝瑞基因卫星会

主持人：王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

12:30-12:35 开场致辞
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

12:35-13:00
遗传性耳聋的精准诊断与治疗
舒易来  复旦大学附属眼耳鼻喉科医院副院长、教授、主任医师， 复旦大学附属眼耳鼻喉科医院遗传性耳聋
               诊治中心主任，上海市罕见病基因编辑与细胞治疗重点实验室主任

13:00-13:25 人工智能在遗传病诊断和遗传咨询的应用
蒋宇林  北京协和医院产前诊断中心主任、产科中心副主任

13:25-13:30 总结致辞
王艺  国家儿童医学中心主任、复旦大学附属儿科医院院长

卫星会
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