
基因测序产业化浪潮将至
“在

6

精准医疗
’

涉及的众多技术当中，基因测序无疑是最核心的技术。早在
目

精准医疗
’

tt划提出之前，基因测序就已经走到公众顿回饱围内。”
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Dulbecc。在《肿瘤研究的转折

点z人类基因组测序》中指出＝

如果我们想更多地了解肿瘤， 从现在起

必须关注细胞的基因组． 美国医生内

德·贾瓦迪博士无疑是这一想法的忠实

拥歪，他详细分析肿瘤标本中逾100种

的癌症相关基因， 并通过肿瘤中的基因

突变信息，结合病患自身癌细胞独特的

基因特征进行确诊并选定对患者最有

效的用药方案。 这一方法在2014年治愈

了25名癌症患者，其中有一部分是已经

被知名癌症中心， 例如MD Anderson、

Cedars-Sina都放弃治疗的四期〈晚期〉

癌症患者。 内德医生从基因角度对癌症

患者进行治疗实际上代表的就是
“

精准

医疗’p 的理念。

如今，随着包括基因测序在内的医

疗技术的进步以及大数据等信息技术的

勃兴，
“

精准医疗
” 不再是一个象征性

的口号。 “如果将
4

精准
’

真正落实到

临床实践的每一个环节， 对临床治疗和

发展都大有禅益． ” 上海交通大学公

共卫生学院副院长钱碧云教授在接受本

刊记者采访时如是说． 她认为，
“

精准

医疗
”

构建的蓝图无疑是美好的， 基因

测序技术是当之无愧的核心，对于肿瘤

患者的临床个体化用药指导方面具有巨

上海交通大学公共E生学院副院挺钱薯云
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初识基因测序

“精准医疗
”

兼顾了社会么甲与医

疗效率，是医疗模式从粗放型转为集约

型、从低效能转为高效益的必然结果，

其支柱性技术领域包括基因组学、分子

医学、信息科学等众多学科门类。 在

“精准医疗
”

涉及的众多技术当中， 基

因测序无疑是最核心的技术． 早在
“

精

准医疗
”

计划提出之前，基因测序就已

经走到公众视野范围内． 在海外， 基因

测序被誉为评估目前巴布遗传疾病最好

的技术，同时也是全球体外诊断技术的

重要发展方向。
“

基因测序， 又称基因

谱测序，是一种新型基因检测技术，它

对目标DNA进行碱基的序列测定并进行

各种相关分析，是国际上公认的一种基

因检测标准。基因测序技术能锁定个人

病变基因， 提前预防和治疗， 特别是用

于指导癌症患者的个体化用药， 也可大

大降低遗传相关疾病的发生率， 减少出

生缺陷． ”钱碧云教授介绍．

近些年， 基因测序从实验室走向临

床，并逐渐成为全球医疗健康领域的热

点，其中一个很重要的原因， 就是明星

效应。 苹果已故CEO乔布斯虽然最终因

癌症去世，但他生前接受全基因测序：

无独有偶，影星安吉丽娜·朱莉曾采用

基因测序方法检查出自己有高度罹息乳

癌风险， 因此预防性地切除乳腺．

目前， 全基因组测序已成为很多

国家富人追捧的高端体验服务。 和基础

的基因测序相比，全基因组测序的戚本

更高， 业内对此各执一词， 有观点认

为临床诊断指标，不在
“

多
”

，而在
“

精
” ， 也有人认为全基因测序是

“

精
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准医疗” 的主力军。
“ 一般来说，每个人有30亿个碱

基对，如果其中一些序列变异、缺失、
插入或者重复等，会造成很多疾病．全
基因组测序，是检测人类所有基因组信
息，不针对任何单个疾病或者因素的基
因，但又囊括了所谓 4基础的 ’ 单个基
因的基因测序信息．但目前很多疾病和
基因的关系仅是 ’可能 ’ ，还无法下定
论，因此对于现阶段的临床诊断指标，

6精’比 ’多 ’ 更为重要。，，

从临床应用的角度来说，目前科学
家只明确了少数的基因位点与少数疾病
的确切关系，也就是说真正可以用于临
床珍断和指导治疗的基因检测并不多。
实际生活中，并非每个人都需要接受全
基因组测序，收集人类基因组信息的价
值在于挖掘更多基因与人类疾病或健康
的关系，给予人类持续、动态、精准的
健康管理咨询和指导．

钱碧云教授分析，从科研领域的
全基因组测序到临床应用的元创产前基
因检测以及癌症等个体化治疗指导，基
因检测的作用和重要性日益凸显。作为
某些疾病的临床诊断中的一个环节， 基
因测序将整合患者的医疗记录，并与其
他的临床诊疗手段结合成为完整的工作
流程，最终起到辅助诊断或指导临床个
体化用药与治疗，这与 “精准医疗” 定
位 “精准 ” 、基于个性化医疗的理念不
谋而舍，因此， 基因测序在实现 “精准
医疗” 的目标中起着举足轻重的作用。
从这个意义上说，基因测序是现代生命
科学发展的一个新的里程碑，尤其是在

“精准医疗 ” 形势下，有可能给人类带
来全新的生活方式和疾病预防与诊治理
念．

基因测序中国路
当前， 接受基因测序似乎已经成

了一段曲折发展的时期：2014年2月，

基因测序是现代生命科学发 我国叫停了临床基因测序， 同年6月30

展的一个新的里程碑，尤莫
日，食药总局又批准了二代基因测序产

是在
’

精准医疗
m

形势下，
品上市，从叫停到逐渐开放。在 “ 叫停
令 ” 之前，国内很多太医院都提供 “无

有可能给人类带来全新的生 创唐筛 ” 服务，它们的做法主要有两

活方式和疾病预防与诊治理 种 z 自行进行检测或将送到检测机构。

念． 目前各家基因测序机构的测序平台、分
析方法、数据库各不相同，对最终解读
造成障碍，且缺乏第兰方机构来评估数
据的准确性．随着基因测序技术成本降

为一种风尚，追根溯源，基因测序技术 低与逐步主向临床，某些领域 ” 各自为
在我国起步于1999年，中国加入 “人类 政” 、 “ 碎片化 ” 现象较严重，亟待形
基因组计划（HGP） ” 并承担了百分之一 成统一、高效的研究计划和数据管理
的测序任务．基因组学从概念的出现到 与共事，有待于国家层面的科学布局规
推广应用不过短短二十多年的时间，如 划。
今伴随着信息技术的爆炸式发展， 国内 显然，在基因测序大规模推广和
外信息快速流通，加上相关领域大量的 商业化之前还有很多问题亟需解决，探
海外高水平人才回国，使得我国在基因 索基因测序的中国发展之路，行业规范
组学基础研究、测序技术领域向前迈进 化是先决条件。以美国为例，临床实验
了一大步．近年来，我国又率先完成了 室的管理主要分为CLIA88（《临床实验

“ 刘再猫 ” 、 “水稻’ 等全基因组测序 室修进法案修正案》）为代表的法律文
工作，领先于世界。今天，在 “精准医 件和ISO发布的推荐标准两种形式。其
疗” 驱动下， 基因测序正在逐渐走上正 中，18015189圄虽调实验室内部的质量
轨。 体系保证，而CLIA88主要着眼于政府

进步固然令人欣喜，但不可否认的 对临床实验室质量的外部监控. CLIA 

是，差距仍然存在。 “当前，中国的高 的出现，极大地加速了新技术在美国的
性能计算、网络等硬件资摞已经达到了 推广 ，满足了医疗检测行业日新月异
国际先进水平，但对于大数据的解读、 的巨大需求。在美国， 通过了CLIA认
挖掘和规范化管理的数据库建设等方面 证，第二方实验室可以根据市场需求开
还落后很多，包括测序产生太数据的分 发各种新的诊断试剂或服务，继而在市
析方法与解读能力薄弱，进行基因数据 场上推广，这是CLIA独特的地方。反
分析的算法基本上均来源于国外原创性 现我国，实验室认证体系审批过程耗时
的基础算法。另外，自主创新研发和技 较长、产品注册环节繁冗复杂，阻碍了
术平台的缺失，使得我国在基因测序领 新技术、新产品在临床上的快速推广，
域从硬件到软件各方面都存在缺口。，， 造成了行业发展滞后的现象。为此，钱

公众对于基因测序的市场需求却 碧云教授建议，我国可以在国际上某些
在不断增加。拉锯之下，势必会引起相 较成熟法案的基础上，结合本国国情合
关利益方的追逐，进而导致市场秩序的 理规划，统一标准，优化认证审批环
提乱．事实上，基因测序在我国经历 节。
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基因测序产业化浪潮将至

近年来， 中国老龄化问题愈发突

出， 肿瘤罹患病例也在逐年增加。随着

社会的进步和经济的发展， 人们对于自

身健康表现出前所未有的关注， 而基因

测序技术可以 “锁定 ” 个川芮变基因，

对疾病进行预防性治疗， 在疾病预防和

治疗方面， 未来的市场潜力巨大．

从1977年第一代基因测序技术问

世， 基因测序技术已取得了相当大的发

展。第一代测序成本高、通量低．第二

代测序成本大大降低、 测序速度大幅度

提高，但存在错误率高、有扩增偏向性

和读长短等缺点。 目前的测序技术弥补

了二代技术的缺陷，解决了错误率的问

题。测序技术的更新换代，带来的是检

测速度的提升、成本的F降和结果的精

确化， 这些都将为普通公众带来福音。

目前， 国内最成熟的基因测序技

术主要应用在无创产前筛查方面。2013

年，华大基因、 贝瑞合康在无创领域分

别测序10万人次、5万人次， 市场规模

约4.5亿元。 我国每年的新生儿数量约

1600万，接元创产前筛查10%的市场渗

透率，3000元／人次计算， 市场空间约

48亿元。

随着全面二孩政策的推出和落地，

未来每年新生儿的增量将会持续增高，

这也为无创基因筛查创造出巨大的市场

需求， 已经进入该领域的上市公司将获

得大发展。 巨大的市场前景吸引着大量

资本进入， 二代测序企业如雨后春笋般

涌现． “伴随着监督的日趋规范和大数

据的探入挖掘， 基因测序产业必将突飞

猛进， 引领科技健康新浪潮．”钱碧云

教授预测。

除了技术本身为患者提供健康风险

评估， 基因测序对药物研发中靶点选择

和临床试验病人的选择优化也将发挥积

极的作用。传统的药物治疗由于没有考

未来，随着大数据、云计算霸言息技术的不断完善，越来越多的生物信息大披露被解读，基因测

序将开启新的技术时代。

虑到个体基因的差异性， 在用药效果上

会产生很大的差异。基因检测可以帮助

医生基于基因分析选择潜在的靶向治疗

药物。 未来， 随着新药和基因关联的研

究将逐步增加， 将有更多的国内外制药

企业开始进行 “靶向药物” 的研发．

在政府卫生部门决策上， 基因测序

同样意义非凡。 通过分析社会人群基困

变化规律， 监测疾病谱和基因．环境交

互作用的变化， 创建大型网络处理健康

相关数据， 有助于提出可能区别于传统

流行病学的新的干预策略或措施、 “精

准划分 ” 高危人群或 “ 易感人群 ” 、

评估新的诊治方案、筛查方案、健康干

预措施 的有效性以及戚本－效果分析．

如果未来能够很好地解决数据库标准统

一、兼容、共享等问题， 太数据解读的

结果将有益于政府决策部门更好地制定

疾病预防策略，合理配置有限的医疗费

源。

现代医学观念正在从 “ 治疗 ” 向

“预防” 转变， 实现这一目标的有效手

段之一就是建立个人遗传健康档案以及

重大疾病预警机制。 要达到及早预防的

目的， 有赖于大数据等新技术应用的支

持． 目前， 随着基因测序的技术和能力

不断提升， 随之而来的是日益庞大的数

据，对于这些数据的正确利用与分析、

数据分析后的结果解读，使之转变为方

案， 都是我们亟待解决的课题． 未来，

随着大数据、 云计算等信息技术的不断

完善， 越来越多的生物信息大数据被解

读， 基因测序将开启新的技术时代。

钱量事云，上海交通大学公共卫生学院副院长、上海交通

大学医学院虹桥国际医学研究院副院长。
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