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精准医疗的概念来源于个体化医疗，Mirnezami等[1]

认为，精准医疗是通过基因组学、蛋白质组学等组学技

术和医学前沿技术，对疾病进行精细分类及精确诊断，

从而对疾病和特定患者进行个性化精准治疗的新型医

学概念与医疗模式。国内较早提出如何构建精准医疗体

系的夏锋和韦邦福[2]认为，精准医疗模式以患者最大获
益和社会医疗投入的高效配置为宗旨，结合现代流行病

学、预防医学、临床诊断学、治疗学、分子医学、医学信息

学技术、卫生经济学和医学社会学等，使传统的医疗模

式走向整合化，为每个人提供量体裁衣般的疾病预防、

筛查、诊断、治疗和康复计划，以最小资源投入获取最大

健康保障，从而提高整体人群的健康水平。2015年，国
内部分专家对精准医疗的定义达成共识：精准医疗是集

合现代科技手段与传统医学方法，科学认知人体机能和

疾病本质，以最有效、最安全、最经济的医疗服务获取个

体和社会健康效益最大化的新型医学范畴[3]。综合以上
观点我们认为，精准医疗是一种利用基因组学、蛋白组

学等组学技术和医学前沿技术，力图从疾病的预防、检

测、诊断、治疗及预后转归等层面，对疾病进行精细分类

及精确诊断，进而针对患者个体特征制定并实施医疗决

策和处理方法，以期实现个体和社会健康效益最大化的

新型医学概念与医疗模式。

我国之所以也要发展精准医疗，从广义上来说，这

个政策最终会减少政府的医疗费用支出，使有限的资金

发挥更大的作用，使得资金也能够被“精准”使用。而且，

精准医疗所涉及的医疗技术均居当前最先进水平，我国

应当紧跟世界科学技术的潮流。从狭义上来说，精准医

疗从个人层面实现个体化医疗，对提高国民健康水平有

重大意义。

1 在肿瘤方面的发展方向

肿瘤是严重威胁人类健康的疾病之一。据最新统

计，全球每年肿瘤新发病例 1 400万，死亡 820万，全球

患肿瘤病例超过 2 500万[4]。近 20年来，我国癌症发病
率和死亡率一直呈上升趋势。2011年，我国新发癌症病
例约 337.2万，因癌症死亡约 221.3万。全国每分钟就有
6.4人被确诊为癌症，每天有 9 216人成为癌症患者，每
7耀8人中就有 1人死于癌症[5]。当前严峻的现状，促使
医疗专家尽快突破传统模式，寻找新的肿瘤治疗方式。

因此，精准医疗的理念提出后，肿瘤科学就成为精准医

疗最重要的研究领域之一，精准肿瘤医疗的概念也应

运而生。

在精准肿瘤医疗模式中，对肿瘤的精准诊断是精准

治疗的重要保证。与以往通过特殊染色、光学或电子显

微镜、免疫组化等方式对肿瘤进行分类、分型和分期不

同的是，精准医疗时代下是利用各种基因测序方法对肿

瘤进行诊断。在对肿瘤进行精准诊断的基础上，可以通

过以下技术对肿瘤患者进行较好的治疗。

1.1 预防性外科治疗方法 对可导致乳腺癌和卵巢癌

的玉和域型乳腺癌易感基因、导致家系结肠腺瘤息肉病
的腺瘤性息肉病基因、导致非息肉性结直肠癌（或

Lynch综合征）的错配修复基因和导致多发性内分泌腺
瘤的 RET基因等，均可以基于精准医疗来改善手术切
除率，缩小手术范围，提高突变基因携带者长期生存率

和生活质量或提前对该肿瘤进行监测，动态观察肿瘤的

变化，及时进行对症处理[6]。
1.2 特异性药物靶向治疗方法 特异性靶向药物在提

高肿瘤临床疗效方面的作用已经有目共睹。如 HER2靶
向制剂(拉帕替尼、帕妥珠单抗)、ABL 抑制剂（伊马替
尼、尼洛替尼）、MEK抑制剂（曲美替尼）等。这种针对在
肿瘤生存、生长及转移过程中起关键作用的异常分子而

设计的药物，能够提高治疗效果并且减少不良反应。尤

为典型的是索拉非尼，在晚期肾癌、食管癌和肝细胞癌

的治疗方面均取得较好的效果[7-9]。
1.3 精准细胞免疫治疗方法 吴孟超院士所带领的团

队在国内最早提出该治疗方法。通过高通量基因测序及

大数据分析，获得针对癌细胞特异性新抗原和具有高效

应的精准 T细胞（PNA-T），富集 PNA-T对肿瘤患者进
行精准免疫治疗。该团队已获得细胞治疗的相关批文，

正在积极开展相关研究[10]。
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在我国，恶性肿瘤发病首位是肺癌，其次为乳腺癌、

胃癌、肝癌和结直肠癌；恶性肿瘤死亡率前几位依次为

肺癌、肝癌、胃癌、食管癌和结直肠癌[5]。因此，我国实施
精准肿瘤医疗的近期目标应包括利用第二代测序技术

对以肺癌、乳腺癌和肝癌等为代表的恶性肿瘤进行精确

诊断后，利用已有的特异性靶向药物进行创新性治疗、

支持创新靶向药物的临床试验、制定针对肿瘤耐药性的

解决方案等。而在远期，精准医疗则应创建大规模的患

者志愿者队列，对基因数据、生物样本、生活信息及所有

的电子健康信息进行收集和共享。在这些数据的基础

上，在 DNA组学、RNA组学、蛋白组学等领域进行深入
研究，对更多疾病的发病机制进行进一步探究，真正实

现“精准”[11]。

2 所遇难点

2.1 前沿技术问题 虽然精准医疗的主要技术是全基

因组测序与全外显子测序技术，但精准医疗的具体运用

还需依赖其他技术的完善。单个人全序列基因组的数据

为 3G，为保证准确性，测序系数至少是 5。因此，具备
PB级数据的快速处理和储存能力也是精准医疗中至关
重要的一部分。除此之外，数据的整合与共享也需要强

大的硬件与软件设施的支持。

2.2 伦理隐私问题 当代精准医疗发展的基础，就是

建立大量人群的全基因组数据库。而在采集基因信息

时，涉及大量的个人隐私，与疾病、保险及就业等方面息

息相关。因此，如何保障受试者个人信息的安全，无论从

技术层面还是政策规范层面，都将是发展精准医疗所要

面临的难题。

2.3 法律、标准问题 医学发展带来的挑战是法律法

规与行业标准不能适应科学技术的进步。在我国，依法

治国的体系还不完善，相关法律法规尚不健全；行业标

准一般参照欧美国家进行制定，缺乏中国特色。因此，及

时修订和调整法律法规和行业标准，才能够加速精准医

疗技术的进步，造福更多患者。

2.4 医疗费用问题 随着测序技术的发展，基因测序

的费用在 1 000美元左右。但目前用于治疗肿瘤的靶向
药物每疗程的费用为 70 000耀130 000美元[12]。这对于我
国绝大部分肿瘤患者来说，是无法承受的。此外，大部分

靶向药物并不能有效延长患者寿命，却需要巨额费用，

引发了伦理和经济方面的讨论。基于以上原因，在肿瘤

靶向药物费用达到患者可以承受范围之前，精准肿瘤医

学很难有实质性进展。

2.5 精准医疗利益分配问题 伴随着精准医疗的推

进，医疗改革也将进入深水期。对于这样一个可能影响

中国医疗体系的改革，必将是以政府为主导、医疗机构

承担、企业跟随的模式。那么，怎样保证政府、企业、医疗

机构、患者等参与方的利益分配，是一个必须解决的问

题。大量资本聚集激发了精准医疗市场，但我们仍需冷

静看待当前的市场环境。毕竟精准医疗关系全民健康乃

至国家基因安全，应认清现实，以免被商业绑架。

3 讨论与展望

在精准医疗理念的指导下，以精准诊断为基石，充

分判断肿瘤分子分型或分子诊断，再从预防性治疗和对

症治疗等方面全程监控肿瘤的发生发展过程，力图把肿

瘤扼杀在萌芽中，以充分体现“以预防为主，防治结合”

的思想。就当前来看，预防型外科治疗方法已经逐渐被

大家接受。至于肿瘤的治疗，无论是特异性药物靶向治

疗还是精准细胞免疫治疗，均是针对患者本人的个体化

医疗方式，旨在为每位患者从基因水平上量身制定治疗

方案，使患者达到“在合适的时间，以合适的剂量，服用

合适的药物”的层次[13]。值得注意的是，我国精准医疗的
发展计划可以参照欧美国家，但绝不能一味照搬，而应

该结合我国基本国情。在与国际先进技术和前沿理念

接轨的同时，也要注重以向人们提供更精准、更安全高

效的医疗健康服务为目标，建立国际一流的精准医学

研究平台和保障体系，自主掌握核心关键技术，研发一

系列国产新型疫苗、药物、器械和设备等，并形成一些

中国制定、国际认可的疾病诊疗指南、临床路径和干预

措施等[14]。
总而言之，与传统肿瘤防治策略不同，精准肿瘤医

学是以患者为中心，利用精准医疗的技术为患者提供靶

向的、生物学合理的及安全有效的肿瘤治疗方案，力图

减少药物治疗所导致的不良反应。随着各种组学技术的

快速发展，实现精准肿瘤医疗的目标将大大提前，但临

床上具体运用效果还待时间的检验。不可否认的是，精

准医疗确实能够提高临床治疗质量，降低医疗费用，延

长患者生存期，是一种兼顾了社会公平与效率的崭新的

医疗理念和方法。但由于当前伦理、法律、技术及社会等

问题的存在，要想通过精准医疗全面提升国民医疗福

利，合理配置医疗资源，有效控制卫生总费用等依旧任

重而道远。同时，精准医疗如何与中国国情、中国医疗体

制改革体系相结合，如何合理配置医疗资源和有效控制

医保费用等问题均亟需解决。我国当前除了要研究精准

医学本身外，还要同时加强相关的政策研究。不过，应当
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