
汇聚罕病力量，共筑诊疗新篇——广东省卫生经济学会罕见病专业委员会
2026年年会暨第二届罕见病学术交流会圆满召开

为推动广东省罕见病诊疗水平提升，搭建高效学术交流平台，凝聚多学科协作力
量，近日，广东省卫生经济学会罕见病专业委员会2026 年年会暨第二届罕见病学术交
流会顺利召开。来自全省各地的罕见病领域领导、专家、学者及临床同行齐聚一堂，
围绕罕见病诊疗前沿、科研进展及管理实践展开深入探讨，共话罕见病事业发展新方
向。

会议伊始，广东省卫生经济学会罕见病专业委员会秘书、越秀区儿童医院曹姝平
主任医师发表欢迎致辞。她代表专委会对出席本次会议的各位领导和嘉宾表示热烈欢
迎和诚挚感谢，强调专委会始终致力于搭建专业、高效的学术交流平台，助力提升全
省罕见病诊疗规范化水平，同时呼吁社会各界共同关注罕见病群体，凝聚多方力量为
罕见病诊疗事业发展保驾护航。

随后，广东省卫生经济学会陈星伟会长代表学会作开场致辞。他详细介绍了学会
的发展历史与核心定位，分享了学会近年来在科研创新、学术交流、人才培养等方面
取得的丰硕成果，着重强调了卫生资源研究与科学管理在罕见病事业发展中的重要意
义，鼓励全体与会者秉持创新理念，加强跨领域、跨机构合作。陈星伟会长还提出，
学会将以卫生资源为核心，通过“0-1-2-3-4-5”闭环路径明确发展方向，坚守第三方平
台定位，践行四大职能任务与五嬴标准，为罕见病事业高质量发展提供支撑。最后，
他向与会专家送上美好祝福，并预祝本次年会圆满成功。



专委会主任委员、中山大学附属第一医院张军教授随后致辞。她再次对各位专家
同仁的到来表示欢迎与感谢，深入剖析了当前罕见病诊断与治疗面临的复杂性、治疗
难题及费用高昂等现实挑战，同时肯定了国家层面罕见病相关政策的推进成效，以及
广东省在罕见病防治工作中取得的阶段性成果。张军教授强调，在医疗资源有限的背
景下，需进一步优化资源配置，依托高水平学术交流平台，汇聚多学科智慧，推动罕
见病研究与诊疗水平协同提升，鼓励大家加强跨学科协作，促进科研成果向临床实践
与政策制定高效转化，让更多罕见病患者受益。

致辞环节结束后，举行了增补委员证书颁发仪式。陈星伟会长与张军教授共同为
新增补的常委和委员颁发证书，中山大学附属第三医院唐本玉教授新增为专委会常务
委员，赖中杰、梁燕珍等18名医师新增为专委会委员，委员的新增为专委会注入了新
鲜血液，进一步夯实了专委会的组织力量。



随后，专委会秘书长、中山大学附属第一医院郑如江主治医师发表专委会工作总
结与未来规划。他系统回顾了专委会自2025 年筹备以来在组织建设、学术活动开展、
基层医疗培训、科研协作等方面的工作进展与丰硕成果，清晰勾勒出2026 年度发展规
划与长远工作展望。郑如江秘书长表示，未来专委会将持续推进罕见病注册系统建设
与诊疗规范化进程，着力构建省级罕见病诊疗协作网络，加强国内外学术交流与合作，
推动科研成果转化应用，提升公众对罕见病的认知水平，进一步优化医疗资源配置，
为罕见病患者提供更优质、更便捷的医疗服务。

本次会议的核心环节——学术交流与讨论环节，内容丰富、干货满满，聚焦多个
罕见病领域的诊疗难点与前沿进展。该环节由中山大学附属第三医院唐本玉教授主持，
首位讲者、中山大学附属第一医院陈华东教授围绕《新生儿高胰岛素血症》展开系统
讲解，全面覆盖该病的定义、流行病学、病因机制、临床表现、诊断方法及内外科治
疗策略，结合两例临床实际病例，详细分享了外科干预在弥漫性和局灶性病变中的应
用效果与预后情况，还介绍了微创技术在手术治疗中的应用优势及未来新型药物的研
发潜力，特别强调多学科协作、早期诊断与个体化治疗对改善患儿神经发育结局的关
键作用。



在陈华东教授的分享结束后，连群教授、陈秋莉教授、陆喜燕教授结合自身丰富
的临床经验，围绕该疾病展开深入讨论，重点分享了新生儿高胰岛素血症的诊断难点、
鉴别思路与治疗策略，着重强调了先天性高胰岛素血症性低血糖的临床管理要点，提
醒临床医师重视在低血糖时同步胰岛素水平检测与动态血糖监测的重要性，为临床诊
疗实践提供了宝贵经验。

随后，广州医科大学附属妇女儿童医疗中心苏玲教授带来《遗传性甲状旁腺功能
减退症的诊治》专题分享。她指出，此类疾病多由甲状旁腺激素分泌异常引发，临床



以低钙血症、高磷血症及甲状旁腺激素水平不合适的低下为典型特征，详细阐述了遗
传性甲状旁腺功能减退症的诊断方法，强调了精准治疗与遗传咨询的必要性，深入解
析了甲状旁腺激素（PTH）在钙磷代谢中的核心作用，并结合三例典型病例，细致讲
解了不同类型遗传性疾病的临床特征与基因诊断方法，为临床精准诊疗提供了有力指
导。

刘舒教授、郭松教授、张瑶教授随后参与该课题讨论，一致认为应根据患儿临床
特征选择适配的基因检测方法，如CMA技术适用于微缺失检测、全外显子测序适用于
单基因病诊断，强调治疗需以症状为导向，同时提醒临床医师关注长期补钙可能带来
的肾脏负担，分享了特立帕肽在顽固性低钙血症中的使用适应征及安全性管理要点。
最后，主持人唐本玉教授对该环节进行总结，梳理核心观点，进一步深化了与会者对
该疾病的认知。

在广州市花都区人民医院何素建教授的主持下，佛山市第一人民医院仇永教授带
来《浅谈 SHOX 基因》专题分享。他以两例典型病例为切入点，围绕 SHOX 基因缺陷
相关矮小症的临床诊疗展开，系统讲解了该类疾病的发现历程、分子机制、临床表现
及治疗策略，明确指出 SHOX 基因缺陷是非综合征性矮小最常见的单基因病因，其临
床表型具有高度异质性，典型表现第第四/第五掌骨短，马德隆畸形等骨骼异常。仇永



教授强调，早期诊断与规范治疗是改善患者预后的关键，重组人生长激素治疗可有效
改善患儿生长发育障碍，且早期干预效果更为显著。

朱顺叶教授、罗玉君教授在讨论环节补充发言，重点强调了 SHOX 基因相关疾病
精准诊断的难点，建议对身材比例异常的患儿尽早开展基因检测，同时探讨了家庭经
济负担对检测依从性的影响。朱顺叶教授还回顾了 SHOX 基因的研究起源，着重强调
其在特纳综合征骨骼表现中的关键作用，提出可以特纳综合征为切入点，深入理解
SHOX相关疾病的发病机制与诊疗逻辑。

学术交流环节持续深入，中山大学附属第一医院张军教授围绕《基于循证依据的
长效生长激素水剂治疗特发性矮身材起始剂量探讨》展开分享，聚焦特发性矮小（ISS）
的诊断与治疗核心，重点探讨了长效生长激素的临床应用要点，结合循证医学证据，
指出足量起始、个体化剂量调整对改善患者成年身高的重要意义，为临床规范使用生



长激素提供了科学依据。

中山大学孙逸仙纪念医院侯乐乐教授带来《一例新生儿高钾血症、低钠血症病例
分享》，通过详细梳理病例的病史、实验室检查及基因检测结果，从“高钾低钠”的常见
表象入手，抽丝剥茧、层层分析，成功避免了先入为主误诊为先天性肾上腺皮质增生
症（CAH）的误区，最终明确诊断为假性醛固酮减少症（PHA1b型）。侯乐乐教授强调，
罕见病诊疗中，精准诊断是改善患者预后的关键，临床医师需严谨细致，全面排查，
避免误诊误治。

刘霞教授、何露丝教授、王冰教授围绕该病例展开热烈讨论，分享了自身在罕见
病诊疗中的思路与临床启示，不仅探讨了相关治疗方法的临床效果，还聚焦罕见病诊
疗过程中面临的挑战与学习经验，提出多机构、多学科合作是提高罕见病诊疗水平、
优化患者预后的重要路径。



最后，广州市花都区妇幼保健院（胡忠医院）梁小红教授带来《糖耐量受损“遇见”
快进展型青春期的诊治困惑——例肥胖儿童的病例分享》。她以一例男性儿童因体重快
速增长、性发育提前及糖耐量受损就诊的病例为切入点，深入探讨了肥胖、青春期提
前发育与胰岛素抵抗之间的内在关联，重点分析了临床诊疗中如何在改善血糖代谢与
控制身高增长之间寻找平衡，提出了个性化治疗方案的制定要点、关键监测指标及长
期治疗的重要性。值得注意的是，早发糖尿病相关研究显示，肥胖与胰岛素抵抗可能
加速血糖异常进展，这也为该病例的诊疗提供了重要参考。

康春华教授、潘丽丽教授参与该病例讨论，重点剖析了肥胖与性早熟之间的相互
作用机制及其对儿童身高的影响，强调肥胖儿童的综合管理不可或缺，临床治疗中应
优先控制体重，再根据患儿具体情况判断是否启用促高治疗等，并加强全程监测，全
方位保障儿童身心健康。



会议尾声，曹姝平秘书作大会总结。她再次强调，罕见病早筛早治、规范诊疗以
及社会各界的广泛支持，是推动罕见病管理水平提升的关键，同时再次向所有参会专
家、同仁的倾情分享与大力支持表示感谢，表达了对未来罕见病领域跨机构、多学科
合作的殷切期待，希望全体与会者以本次会议为契机，凝聚共识、携手共进，推动广
东省罕见病诊疗事业再上新台阶。

本次年会暨学术交流会的成功召开，不仅为广东省罕见病领域的专家学者提供了
高效的学术交流平台，分享了前沿诊疗技术与临床经验，更凝聚了多方力量，明确了
未来罕见病事业的发展方向。相信在各方的共同努力下，将进一步推动广东省罕见病
诊疗规范化、科研创新化、协作常态化发展，为罕见病患者带来更多希望。


