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陕西省重点研发计划项目合同（任务）书

甲方：陕西省科学技术厅（以下简称甲方）

乙方： （项目实施单位，以下简称乙方）咸阳彩虹医院

甲、乙双方根据国家有关法律法规的有关规定，为顺利完成乙方承担的“陕西省 年2020 重点研

项目 （项目编号：发计划” 全外显子组测序及串联质谱技术在儿童罕见病诊疗中 的临床应用 2020SF

，以下简称本项目），特订立本合同。-004

本项目执行期自 年 月 日 至 年 月 日 。2019 05 01 2022 12 31
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一、项目概况

1、主要研究内容与目标

主要研究内容是2016年至2022年我院儿科系统及我市儿童联盟所收治的罕见病患儿进行分析研究，对患儿的
诊治及预后进行深入研究。罕见病（Rare Disease，RD）是指那些发病率极低的疾病。罕见疾病又称“孤儿
病”，在中国没有明确的定义。根据世界卫生组织（WHO）的定义，罕见病为患病人数占总人口的0.65‰-1
‰的疾病。世界各国根据自己国家的具体情况，对罕见病的认定标准存在一定的差异。5月22日，国家卫生
健康委员会、科技部、工业和信息化部、国家药品监督管理局、国家中医药管理局等五部门联合发布了《第
一批罕见病》目录，共涉及121种疾病。本研究样本量近100例左右。孤儿药指特异性治疗罕见病某一适应证
的药物。孤儿药的缺乏一直是罕见病治疗中的瓶颈问题。主要目标是通过“全外显子组测序及串联质谱技术
在儿童罕见病诊疗中的临床应用”，掌握我省罕见病患儿的发病率、现状及预后，为卫生及政府部门制定医
疗政策提供临床依据，并对相关孤儿药的储备进行可行性分析。

2、创新点与关键技术

项目的创新点是在合理运用全外显子组测序及串联质谱技术对儿童罕见病进行专项研究，掌握我省罕见病的
分布及数量，为卫健委制订罕见病的医疗制度提供依据。
本项目技术关键是早期识别罕见病并选择适宜的全外显子组测序及串联质谱技术，发现致病基因，明确诊断
，提供合理的治疗方案及科学的遗传咨询，从而减少罕见病的发生或者发展。
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3、现有基础与实施条件

⑴．我院的小儿呼吸科、血液科和重症医学科由一支训练有素的专业团队组成，现有医护人员90人，其中主
任医师2人、副主任医师3人、博士1人；病区设置床位80张；PICU床位15张。每年收治疑难重症患儿600例，
有丰富的研究标本。
⑵．我院检验科拥有先进的技术、一流的设备，为咸阳市儿童临床检验中心，其中主任检验师2名，硕士1人
；下设生化、临检、免疫血清、细菌、输血及基因6个专业组12个实验室；包括临检、生化、微量元素、内
分泌、免疫血清、细菌、院感、血流变、血库、分子生物（PCR）、新生儿溶血性疾病筛查、产前筛查及基
因实验室等；购置日本岛津三重四极杆质谱仪LCMS-80301台。所开展项目共计600余项。可以满足本项目各
项实验室检查的需要。
⑶．康圣环球医学特检集团（以下简称“康圣环球”）是中国首家和最大高端医学专科特检服务检验集团。
康圣环球致力于引领中国专科特检技术和服务的进步，以促进中国专科诊疗和个性化医学的发展和提高。为
我院的签约协作中心，提供全外显子组测序提供质控和指导。

4、预期成果与经济、社会效益

预期成果为发表SCI论文1-2篇，核心论文1-2篇；同时明确我省罕见病的分布及发病率，为我国的罕见病研
究提供数据。
与常见疾病相比，罕见病的相关医学研究水平明显滞后，医学界对许多罕见病的发病机制认识受限，诊断手
段不足，更缺乏有效的治疗方法。我省及我市目前还没有专项研究，罕见病的种类和患病人数目前还没有统
计数据，也没有相关的部门进行遗传咨询指导，严重影响着我省市的儿童健康成长。本研究通过串联质谱及
基因筛查等现代化的技术，依据国家的罕见病目录进行研究，尽可能明确我市儿童罕见病的种类、流行特点
及患病率，针对性的制定预防、治疗、康复及遗传咨询，提供人口素质，保证患儿健康成长，具有重要的经
济意义和社会意义。

5、考核指标

本地区罕见病的确诊和统计分析，明确罕见病的种类、地域分布、遗传特点、诊治现状及遗传咨询。首先，
根据国家的罕见病目录，通过现代串联质谱及基因检查技术尽可能的为大多数罕见病进行确诊，避免漏诊和
误诊，节约医疗资源，同时为患儿家庭明确病因。第二，查清罕见病在本地区分布的地域特点，从而为环境
因素在罕见病研究中的作用提供基础。第三，通过大样本的研究及专业知识，分析罕见病的遗传特点及并发
症。第四，结合本地经济状况和医疗水平，合理配置医疗资源，必要时集中管理和指导，避免患儿来回在多
家医院奔波，消耗大量的人力、财力及物力，理性的进行治疗和康复。最后，根据疾病的遗传特点指导婚育
，避免近亲结婚和携带者不合理的婚育，保证下一代健康成长。
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二、项目组主要参与者

项目人数
项目组人员总数 11人

高级职称 4人 中级职称 3人 初级职称 4人 其他 0人

博士 1人 硕士 1人 学士 9人 其他 0人

项目负责人

序号 姓名 出生年月
证件类
型

证件号码 性别 从事专业 职称 职务 学历 所在单位 项目分工 手机 签名

1 康鹏讲
1965-02-1

8
身份证

610124196502
180097

男 儿科 主任医师 院长 本科生
咸阳彩虹
医院

项目负责
人

138929878
66

项目负责人简介

康鹏讲，主任医师，咸阳彩虹医院副院长，儿科学科带头人，中国医师协会新生儿专业委员会委员、陕西省医学会新生儿专业委员会委员、陕西省医
学会儿科分会委员、陕西省保健协会新生儿专业委员会委员、咸阳市医学会儿科分会副主任委员、咸阳市医疗事故技术鉴定专家库成员，曾在上海复
旦大学儿科医院、上海交通大学附属儿童医学中心、西安市儿童医院等地进行儿科及新生儿研修学习。从事儿科临床、教学工作20余年，所带领的团
队在咸阳地区首先开展多项新生儿重症监护诊断及治疗技术，如新生儿RH溶血症诊断及换血治疗，CPAP，常频及高频呼吸机，NO吸入治疗，亚低温治
疗在儿科NICU及PICU的应用，周围动静脉深部置管及脐动静脉置管监护技术等。发表论文十余篇。
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主要研究人员

序号 姓名 出生年月
证件类
型

证件号码 性别 从事专业 职称 职务 学历 所在单位 项目分工 手机 签名

1 张维华
1976-04-0

8
身份证

622801197604
081075

男
重症监护
、心血管

副主任医
师

PICU副主
任/科教科
副主任

博士研究
生

咸阳彩虹
医院

项目指导
177291036

62

2 文金全
1960-02-0

7
身份证

610102196002
07031X

男 血液 主任医师 主任 本科生
咸阳彩虹
医院

项目指导
189912355

82

3 张继明
1977-09-0

3
身份证

230421197709
031815

男 医学检验
副主任技

师
质控科副
主任

硕士研究
生

咸阳彩虹
医院

实验数据
采集

177196826
30

4 张雪波
1970-07-0

2
身份证

610402197007
022318

男 儿科 主治医师 副主任 本科生
咸阳彩虹
医院

临床数据
分析

153531521
26

5 许梦
1973-02-0

2
身份证

610426197302
020025

女 儿科 主治医师 无 本科生
咸阳彩虹
医院

临床数据
采集

137597051
65

6 史斐娟
1984-04-3

0
身份证

610324198404
300024

女 儿科临床 主治医师 无 本科生
咸阳彩虹
医院

临床数据
采集

136191820
66

7 郝磊
1987-02-0

7
身份证

610425198702
071516

男 儿科重症 医师 医疗组长 本科生
咸阳彩虹
医院

临床数据
采集

156910650
96

8 党扶扶
1986-03-1

5
身份证

610431198603
155340

女 儿科 医师 无 本科生
咸阳彩虹
医院

临床数据
采集

159292970
49

9 李飞
1990-12-0

7
身份证

610423199012
074121

女 血液 医师 无 本科生
咸阳彩虹
医院

临床数据
采集

183910066
71

10 邓希贤
1991-06-0

4
身份证

620524199106
043688

女 内分泌 医师 无 本科生
咸阳彩虹
医院

数据统计
分析

131096177
07

与原申请书比较人员有什么变化，原因是？若无变动则填写“无”

无
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三、合作单位信息

序号 单位名称 单位地址 项目负责人 联系电话
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四、项目经费情况

1、项目经费表 （金额单位：万元）

支出科目 项目总投资 专项资助经费 说明

一、直接费用 14.80 8.00 \

1、设备费 1.00 1.00 \

（1）购置设备费 1.00 1.00 电脑及打印机等数据收集设备

（2）自制设备费 0.00 0.00

（3）设备改造与租赁 0.00 0.00

2、材料费 2.00 0.50

3、测试化验加工费 8.00 5.00

4、燃料动力费 0.50 0.00

5、差旅/会议/国际合作与
交流费

1.50 1.00

6、信息费（出版/文献/信
息传播/知识产权事物费等
）

0.30 0.30

7、专家咨询费 0.50 0.00

8、劳务费 0.50 0.20

9、其他支出 0.50 0.00

二、间接费用 0.50 0.00 \

1、管理费 0.20 0.00

2、绩效支出 0.30 0.00

合计 15.30 8.00 \

备注：此表须经本单位财务部门审核并盖章。

2、需增添的主要仪器设备（使用专项资助经费购买价值10万元以上的设备）

序号 设备名称 型号
价格

（万元）
说明
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五、项目进度计划（说明项目进度，包括实施方案、实施地点等内容）

阶段 开始日期 结束日期 计划完成内容

第1阶段 2019-05-01 2019-09-30
成立课题组，讨论立项，确定成员及分工，撰写标书，申请
医院伦理委员会和科研科批准；课题组申请医院配套经费及
设备购置，完成相关人员专业培训工作。

第2阶段 2019-10-01 2022-06-30 收集实验组及对照组的临床、实验室、影像数据资料。

第3阶段 2022-07-01 2022-08-31 数据统计分析， 撰写论文。

第4阶段 2022-09-01 2022-12-31 组织课题结题及鉴定。
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六、项目绩效目标

一级指标类别 二级指标类别 明细指标 预期绩效目标

产出类指标

知识产权

1、专利授权数（项） 0

（1）授权发明专利 0

（2）实用新型 0

（3）外观设计 0

2、软件著作权授权数（项） 0

3、发表论文（篇） 2

（1）其中SCI索引收录数 1

（2）其中EI索引收录数 1

（3）其它论文 0

4、著作（部） 0

5、制订标准数（项） 0

（1）国际标准 0

（2）国家标准 0

（3）行业标准 0

（4）地方标准 0

（5）企业标准 0

其他成果

1、填补技术空白数（项） 1

（1）国际 0

（2）国家 0

（3）省级 1

2、获奖项数 1

（1）国家奖项 0

（2）部、省奖项 0

（3）地市级奖项 1

3、其他科技成果产出 0

（1）新工艺（或新方法模式） 0

（2）新产品（含农业新品种） 0

（3）新材料 0

（4）新装备（装置） 0
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（5）平台/基地/示范点 0

（6）中试线 0

（7）生产线 0

4、研究开发情况 \

（1）小试 否

（2）中试（样品样机） 否

（3）小批量 否

（4）规模化生产 否

人才引育

1、引进高层次人才 0

（1）博士、博士后 0

（2）硕士 0

2、培养高层次人才 0

（1）博士、博士后 0

（2）硕士 0

产业化情况
新增产能（台/套/只等） 0

新增产能利用率（%） 0

效果类指标

经济效益

1、新增产值（万元） 0

2、新增销售（万元） 0

3、新增出口创汇（万美元） 0

4、新增利润（万元） 0

社会效益

1、新增税收（万元） 0

2、新增就业人数 0

其中：本科以上就业人数 0

3、就业培训（人次） 0

4、带动农民增收（万元） 0

5、农户培训（人次） 0

6、新增产业带动情况 无

7、技术集成示范（项） 0

8、建立农业示范基地（亩数） 0

9、节约资源能源 无

10、环保效益 无

其他需要说明的情况 项目为临床罕见病诊治及分布研究。
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七、附件清单

序号 附件名称 是否必备材料

□ 1 其他附件 否
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八、其他条款

（一）、甲方（省科技厅）

1、负责及时划拨项目经费给项目单位。

2、负责协调、监督项目实施，检查项目执行情况，审计项目经费使用情况。经检查审计，

如发现违反合同，有权暂停或停止划拨经费。

3、按《陕西省重点研发计划管理办法》等有关规定，依据本合同所规定的内容和要求对项

目进行验收。

（二）、乙方（项目承担单位）

1、负责项目组织实施，进行项目日常管理及检查监督，并按规定向甲方报送项目年度执行

情况报告。

2、乙方须呈交项目/课题科技报告。在项目/课题实施过程中提交进展报告和专题报告（包

括试验/实验报告、分析/研究报告、工程/生产/运行报告、评价报告、技术节点报告、时间节

点报告等），在项目/课题结题验收时提交最终报告。以上科技报告中，最终报告为必备报告，

其他报告视项目/课题执行情况酌情提交。

3、按合同规定的开支范围，对甲方划拨项目经费实行专款专用。

4、负责提供应由本单位安排的基建、物资、自筹经费、人工等有关保证条件。

5、接受甲方对项目执行及经费使用等情况进行检查或审计。

6、项目完成后，负责提出项目总结报告，及时做出经费决算，接受甲方组织的项目验收。

7、项目完成后，须进行成果登记；不进行成果登记的，将会影响项目负责人及承担单位承

担省级科技计划项目的信用。

（三）、项目推荐部门

1、负责项目实施过程中的组织协调、监督检查；对项目经费使用情况进行监督管理。

2、协助甲方对项目执行及经费使用情况进行检查或审计。项目完成后，协助甲方对项目进

行验收。

3、负责解决应属本部门安排的基建、物资、配套资金等保证条件。

（四）、项目的转包、分包

1、非经甲方同意，乙方不得将合同项目及其权利和义务转包、分包给第三者。

2、本项目若转包、分包必须经甲方同意后另行签订合同，并将转包、分包合同副本作为本

合同的正式附件，交甲方存查。

3、因第三方不能完成转包或分包合同的约定义务，影响乙方完成本合同应完成的义务，由

乙方负责。

（五）、知识产权归属
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凡使用甲方下达经费取得的研究成果及其形成的知识产权，除涉及国家安全、国家利益和

重大社会公共利益的以外，授予科研项目承担单位。项目承担单位可以依法自主决定实施、许

可他人实施、转让、作价入股等，并取得相应的收益。同时，在特定情况下，或根据合同中要

求保留无偿使用、开发、使之有效利用和获取收益的权利。其它事宜按照科技部《关于国家科

研计划项目研究成果知识产权管理的若干规定》执行。

（六）、技术资料的保密

1、非经双方同意，保密资料不得向第三方泄露。

2、对必须由保密审查部门审查后方能公开发表的保密资料，乙方不得擅自发表，擅自发表

者要承担失密责任，直至依法对当事人追究刑事责任。

（七）、合同的变更或解除

1、任何一方提出变更合同或解除合同的要求，需与另一方协商，签订变更条款或协议，作

为本合同的正式附件，方可执行。

2、一方因他方违反合同或发生不可抗力，或国家计划调整，致使合同履行成为不可能或不

必要，有权通知另一方解除合同。

3、当事人一方逾期两个月不履行合同规定的义务，对方有权解除合同。

4、变更或解除合同造成的损失由双方协商或按责任原则分别承担。

（八）、不可抗力和风险责任的承担

1、任何一方因不可抗力或国家计划调整不能履行合同的全部或部分义务时，应及时通知另

一方，并采取措施减少损失，在合理期限内提供合同不能履行的证明。

2、甲方不履行合同内容，导致项目失败或部分失败，所拨经费（无偿部分）和物资不得追

回。乙方不履行合同内容，导致项目失败或部分失败，应全部退还或部分退还甲方所拨经费和

物资，情节严重者要追究责任。

3、乙方在执行合同过程中发生风险情况，应及时通知甲方，并采取措施减少损失。乙方没

有及时通知甲方并采取适当措施，导致损失扩大的，应就扩大的损失承担责任，甲方有权要求

乙方支付违约金或赔偿经济损失。

（九）、合同文本的要求

本合同一式肆份，甲方存贰份，推荐部门存壹份，乙方存壹份，具有同等法律效力。

（十）、其他附加条款

经双方协商订立的下列条款作为本合同正式内容的一部分。
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九、本合同签约各方

甲方：陕西省科学技术厅

业务处室负责人（签章）：

业务处室经办人（签章）： 电话：87294140

通讯地址：丈八五路10号

邮编：710077

盖章

乙方：咸阳彩虹医院

单位负责人（签章）：

项目负责人（签章）：

通讯地址：咸阳市渭阳西路3号 电话：029-33330915

邮编：712021

盖章

年  月  日

推荐部门：咸阳市科学技术局

负责人（签章）：

联系人：霍运动 电话：38163120

通讯地址：咸阳市秦皇路6号

邮编：712000 盖章

年  月  日
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