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项目名称： 

颅颌面畸形等骨发育疾病遗传因素的鉴定及其机制研究 

简介： 

颅颌面畸形与骨质疏松症等骨科疾病危害严重，但发病机制未完全阐明。

本项目建立了成骨细胞调节因子的大规模筛选体系，鉴定颅颌面畸形等骨发育疾

病相关的遗传因素并研究其机制，取得主要学术成果：（1）建立成骨细胞调节因

子高通量筛选系统，鉴定微管结合蛋白 DCAMKL1 调节颅颌面发育与骨发育（J 

Exp Med, 2013）；（2）发现泛素连接酶 CDH1 与 WWP2 通过调节转录因子 GSC

的活性影响颅颌面发育（Cell Res, 2016）；（3）揭示泛素连接酶 SMURF2 通过调

节成骨细胞中维生素 D 受体相关信号途径影响骨骼系统稳态平衡（Nat Commun, 

2017）；（4）阐明转录中介体 MED23 通过调节转录因子 RUNX2 的活性影响成骨

细胞的功能和颅颌面发育（Nat Commun, 2016）；（5）揭示 mTOR 信号途径影响

成骨细胞的功能和颅颌面发育（Cell Death Differ, 2017）。本项目建立了多种颅颌

面畸形以及骨质疏松症的疾病动物模型，代表骨科基础研究的重要进展。 
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