
2 月 16 日，北京协和医院与中国

科学院自动化研究所共同研发的“协

和·太初”罕见病大模型正式进入临床

应用阶段。

据悉，该模型基于我国罕见病知识

库的多年积累和中国人群基因检测数

据支撑，是国际首个符合中国人群特

点的罕见病大模型，能帮助医生更加

准确快捷地识别诊断罕见病，进一步

缩短确诊时间，破解罕见病诊疗在全

国范围内同质性差的难题。其问世标

志着我国罕见病人工智能大模型技术

已跻身国际前沿，标志着罕见病诊疗

“中国方案”取得重要突破。

超 的罕见病
存在误诊、漏诊

罕见病虽然单病种患者稀少，但病

种繁多，全球罕见病人群达 4 亿之多。

罕见病少，能诊断罕见病的医生更少，

超 70%的病例存在误诊、漏诊问题，基

层罕见病诊疗能力亟待提升。

近年来，AI 技术在医疗领域的应

用展现出极大潜力，但在罕见病领域，

传统的 AI 模型因数据匮乏、知识可信

度低、决策逻辑不透明等缺陷，难以满

足罕见病诊疗需求。北京协和医院专

家直面临床痛点，携手中国科学院自

动化研究所，历时 2 年攻关，将北京协

和医院罕见病诊疗经验、全国罕见病

诊疗协作网与质控中心大数据同 AI技

术进行深度融合，打造了“协和·太初”

罕见病人工智能大模型。

跨学科大模型团队研发了主动感

知交互、鉴别诊断以及“数据 + 知识”

混 合 驱 动 等 技 术 ， 并 成 功 引 入

DeepSeek-R1 的深度推理能力，构建

起罕见病诊疗的智能基座，使得该模

型具备决策逻辑符合临床思维范式、

能有效抑制 AI幻觉、知识自主迭代三

大核心优势。该模型在使用便捷性上

优势明显。罕见病患者通过与“协小

初”的多轮交互，短时间内即可完成问

诊咨询并获得初步诊疗建议。

“希望该模型的技术指标跻身国际

前沿，疾病辅助诊疗能力保持国内领

先。”北京协和医院院长、罕见病医学

中心主任张抒扬与中国科学院自动化

研究所教授徐波在研究之初就对“协

和·太初”的定位达成共识。基于这一

共同目标，研究团队构建了“症状—检

查—鉴别诊断”的渐进式推理链条，与

医生的临床思维高度契合。模型可以

展示从症状到诊断的关键节点与分支

逻辑，可视的决策过程不仅可以为患者

提供科学有效的诊疗建议，还能够帮助

医生快速掌握诊疗思路。

继续推动 技术
与临床需求融合

为应对大模型可能出现的“幻觉”情

况，“协和·太初”构建了多维度可溯源的

知识库。传统的 AI模型常因数据噪声或

知识盲区产生“幻觉”，易导致错误推断。

“协和·太初”通过整合权威数据、动态更

新知识、增加溯源机制等方式，有效抑制

模型“幻觉”，增强临床决策的可信度。

优秀的 AI 模型需要海量数据训

练，但罕见病病例分散、数据稀缺，导

致传统的 AI 模型难以获得有效训练。

对此，研究团队创新技术路径，采用极

小样本冷启动的方式，仅需少量数据与

医学知识融合即可实现覆盖全流程的

辅助决策功能。同时，模型通过与患者

的交互记录评估诊疗过程，实现决策驱

动数据的主动更新进化，形成“临床使

用—数据反馈—模型迭代”的闭环。

据悉，“协和·太初”于 2024年 2月

发布以来，在北京协和医院罕见病联合

门诊试点应用一年效果良好。此次大模

型升级优先面向患者开放，后续将接入

北京协和医院罕见病联合门诊的线上

诊疗服务，未来还将逐步推广至全国罕

见病协作网医院。

“‘协和·太初’大模型是罕见病诊

疗‘中国方案’的重要突破，希望大家

在使用过程中帮助我们持续优化。”张

抒扬表示，北京协和医院将继续推动

AI技术与临床需求的深度融合，让国

人自主创新的新技术成为破解临床诊

疗难题、突破“卡脖子”困境的加速器，

更好助力基层能力提升与分级诊疗保

障体系建设，让罕见病诊疗的“微光”

照亮更多家庭。
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首个符合国人特点的罕见病大模型进入临床
因本报记者 张思玮

本报讯 近日，在北京儿童医院 6

层会诊中心，一场疑难病例多学科会诊

正在进行。在国家儿童医学中心主任、

北京儿童医院院长倪鑫的主持下，来自

该院耳鼻咽喉头颈外科、肿瘤外科、肿瘤

内科、神经外科、神经内科、精神科、感染

内科、免疫科、骨科、影像中心、超声科、

口腔科等科室的 13位知名专家对一位

8岁患儿的病情展开缜密讨论。

与以往不同的是，此次会诊多了一

位“神秘医生”———北京儿童医院依托

北京市重点实验室，联合科技公司研

发的 AI（人工智能）儿科医生正式“上

岗”，开启了“AI 儿科医生 + 多学科专

家”的双医并行多学科会诊模式。

据悉，这是全国首个 AI儿科医生，

有望辅助疑难罕见病诊疗，为儿科医

疗服务带来新变革。

据了解，患儿出现抽动症状已经持

续三周，并且在两周前发现了颅底肿

物。专家们详细查阅了外院的就诊记

录，询问了病史，经过认真讨论后，认

为患儿的颅底肿物可能为皮样囊肿或

肿瘤，需要进一步进行局部磁共振评

估，但该肿物本身与抽动症状无直接

关联，建议尽快完善增强磁共振检查。

与此同时，AI 儿科医生也在紧张

“工作”中，工程师将患者的主诉和病历

资料输入模型后，AI儿科医生也给出了

与专家组会诊结果高度吻合的建议。

倪鑫表示，此次推出的 AI 儿科医

生，是北京儿童医院正在研发的儿童

健康大模型系列产品之一，是一个专家

型 AI儿科医生，担任专家的临床科研

助理，帮助医生快速获取最新科研成果

和权威指南，辅助医生进行疑难罕见病

的诊断和治疗，提升临床决策效率。近

期该院还将陆续推出家庭型 AI儿科医

生和社区型 AI儿科医生，满足家庭保

健需求，提升基层儿科服务能力。

此次“上岗”的专家型 AI儿科医生，

是北京儿童医院依托儿童医学大模型与

健康医疗创新应用北京市重点实验室和

儿童创新医疗器械概念验证平台，与北

京百川智能科技有限公司、小儿方健康

科技（北京）有限公司联合研发，整合了

北京儿童医院 300多位知名儿科专家的

临床经验和专家们数十年的高质量病历

数据，通过结构化临床推理范式训练构

建的覆盖儿童常见病与疑难病症的立体

化知识体系。1月 18日上线后，经过北

京儿童医院近一个月的内测得到专家认

可后，于 2月 13日在临床中开始应用。

儿童健康大模型研发项目牵头负

责人倪鑫表示，“新时代的儿童健康从

大模型开始！”北京儿童医院将持续深

化儿童健康大模型的研发与推广应用，

通过技术赋能，让有需要的孩子都能享

受到“北京医生”的优质医疗服务，为

全国 3 亿儿童的健康成长保驾护航。

（张思玮）

国内首个 AI儿科医生“上岗”

张抒扬（左二）使用“协和·太初”与医生讨论病情。 北京协和医院供图
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