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■评 论

■责编 蒋秀娟

为解决我国日渐严重的未富先老、因病致

贫、出生缺陷等重大社会与民生问题，2015 年 6

月 8 日，国家发改委发布《关于实施新兴产业重

大工程包的通知》，主动牵头从国家层面上推进

我国基因技术的发展。

事实上，基因产业正成为世界各主要大国

抢占全球生物科技和产业发展的制高点。DNA

双螺旋结构发现者、有“遗传学之父”之称的诺

贝尔奖获得者詹姆士·沃森曾在 2007 年时就预

言，在今后 10年内，对个人进行基因检测将成为

诊断疾病的常规手段之一，医生们可以通过对

个人的基因序列进行研究，更直接地寻找疾病

的根源，指导临床进行科学有效的个体化治疗。

“精准医疗时代的来临，将促使实现个人基

因组信息的收集用于疾病的预测、预防和个体化

诊疗。作为中国自主创新企业和医疗机构的应

用者，身上肩负着沉重的历史责任。”全国人大代

表、中国工程院院士、生物芯片北京国家工程研

究中心主任、清华大学教授、博奥生物集团总裁

程京如是说。虽深感责任重大，但他的目标是坚

定的——坚持自主创新、勇攀国际高峰。“我们不

仅要填补国内空白，更有志向在技术、产业制造

和应用推广等方面担当国际引领者。”

如今，博奥生物集团旗下第三方医学检验

服务公司——北京博奥医学检验所（简称“博奥

检验”）正以星火燎原之势在全国迅速铺开。博

奥检验以生物芯片和基因测序等技术为基础，

重点围绕出生缺陷及遗传病、肿瘤、心脑血管疾

病、感染性疾病等重大疾病开展高端临床分子

检验服务，并在北京、成都、郑州等地建设 18 家

医学检验所，形成分级连锁化的全国服务网络

布局。这些医学检验所的建设，将使当地老百

姓更快、更好、更近距离地享受到基因技术带来

的好处。与此同时，博奥检验将进一步辐射至

台湾、东南亚、东北亚、中亚、欧美等国家和地

区，从而加速推动我国基因技术走向全球。

用基因技术谱写健康中国梦
□ 本报记者 蒋秀娟

21世纪基因技术在全球范围内得到长足发展，基因产业

已成为各主要大国抢占全球生物科技和产业发展的制高点，

其中蕴涵着巨大的战略价值、经济价值、科技价值和民生价

值。在医疗领域，基因技术可有效预防出生缺陷，指导防治肿

瘤、心脑血管疾病等重大和高发疾病，这对于提高人口质量、

延续人口红利、减轻财政负担等具有重要的意义。美国、法

国、德国、英国、日本等国家已相继出台各种扶持政策，支持基

因技术在个体化医学和精准医疗领域的研究和应用。

党的十八大以来，以习近平同志为总书记的党中央从

维护全民健康和实现长远发展出发，提出了“推进健康中国

建设”的新目标、新方向。2015年 6月，国家发改委下发《关

于实施新兴产业重大工程包的通知》，明确提出国家实施新

兴产业的 6个重大工程包中就包括要发挥基因检测等新型

医疗技术在疾病防治方面的作用，支持拥有核心技术、创新

能力和相关资质的机构 3年内在全国率先建设 30个基因检

测技术应用示范中心。这是国家政策层面实施供给侧改

革，坚持科技自主创新，支持先行先试，让基因检测技术尽

早利民惠民，尽早发挥作用的重大举措。

博奥检验积极响应国家号召，以星火燎原之势迅速在

北京、成都、郑州等地建设 18家医学检验所，形成分级连锁

化的全国医学检验服务网络布局，依托博奥生物集团雄厚

的科研技术实力和敢为人先的担当精神，扎扎实实地开展

基因检测工作，建设基因检测技术应用示范中心、实现普及

惠民。与此同时，博奥还将进一步“走出去”，勇攀生物医学

和基因产业的国际高峰。

今天，科技的发展和创新，使基因检测技术在治病救

人、利民惠民方面，凸显了重要意义和独特作用。期待以博

奥生物为代表的这批先行者，继续勇于担当、负重前行，为

早日实现健康中国梦添砖加瓦，做出更大贡献。

让基因技术早日普及惠民
□ 蒋秀娟

党的十八大以来，以
习近平同志为总书记的
党中央从维护全民健康
和实现长远发展出发，提
出“推进健康中国建设”
的新目标、新方向。这也
是在我国当前面临着人
口 增 速 放 缓 、老 龄 化 迫
近、各类重大疾病负担日
益加重等一系列问题的
形势下提出的重要战略
部署，对于提高国民健康
素质、延续人口红利期、
提升经济社会建设质量
等具有重要意义。

无创产前基因检测，具有无创取样、无流产风险、准确性高的特点。

遗传性耳聋基因检测，使新生儿听力缺陷的检出率大大提高。

肿瘤个体化用药基因检测，能够实现个体化预测用药效果的目的。

染色体异常检测系列，针对不同人群提供多种检测方案，全面精准。

肿瘤精准分子诊疗系列，可达到评估患癌风险、指导用药等目的。

图①微流控碟式芯片加样；图②全自动化学发光仪；图③全自动液体工作站；图④高通量基因测序仪
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对血液等送检标本仔细核对后扫描录入信

息系统，将受检者的 DNA 从标本中“取出”（核

酸提取），将目标 DNA 复制到几百万倍的数量

（扩增）……

这是博奥检验的检验人员最平凡的一天。

由于实验过程复杂，中间涉及多步质控，每

一次操作均由两名检验人员共同完成，每个结

果的输出都需要经过双人复核，为了及时发出

检测报告，同时保证严谨细致地完成每一个步

骤，他们经常倒班通宵实验。

正是因为对工作的严格把关和精益求精，

在 2015 年 10 月卫生部临床检验中心组织的“全

国肿瘤诊断与治疗高通量测序检测（体细胞突

变）室间质量评价”中，北京博奥医学检验所取

得了全部 42个基因的突变检测结果均正确的好

成绩。在这之前，更是连续两年在卫生部临检

中心组织的“全国外周血胎儿染色体非整倍体

（T21、T18 和 T13）高通量测序检测室间质量评

价”中保持着满分的佳绩。

“在北京检验所成立之初，我们用了 1 个月

的时间就完成了北京市 2 万人份新生儿遗传性

耳聋基因筛查的标本检测。”张治位说，这也恰

恰证明，利用专业第三方医学检验所开展大规

模集约化检测，不仅可以提高检测效率，还可以

确保检测质量，并且能从很大程度上减少政府

支出。“一家检验所能够承担的工作量相当于要

在七八个医院设立检验室，可能还不一定够，而

在这么多医院设立检验室需要政府支出 1 亿元

左右。不仅如此，医院在人员的专业化培训和

检验室环境上往往难以保障，医院的最主要工

作是治病救人，部分检验工作开展的积极性并

不是很高，我们恰恰补齐了欠缺的短板。”

从 2009 年起，博奥生物开始布局第三方医

学检验，率先将自主创新技术在第三方医学检

验所进行验证、评价和先期试行，然后将成熟项

目逐步推广至三甲医院，最后使特检项目常规

化，从而加快新技术的应用进程。

从 2013 年开始，博奥检验先后获得首批国

家卫生计生委个体化医学检测试点单位，首批

高通量测序技术临床应用遗传病诊断、产前筛

查与诊断、植入前胚胎遗传学诊断试点单位，首

批肿瘤诊断与治疗项目高通量基因测序技术临

床试点单位等所有基因检测临床应用相关试点

单位资质，成为全国唯一基因检测用于临床的

六证齐全的机构，奠定了其在基因检测领域的

领先地位。

“建设基因检测技术应用示范中心，意在通

过先试先行，通过技术应用来引领整个产业发

展，在让更多国民受益的同时也反过来刺激上

游科研，使我国基因技术走在世界前列，让更多

自主创新的产品惠及国民。”张治位说，“去年，

博奥检验旗下 16家检验所申报了国家发改委基

因检测技术应用示范中心项目，其中 14 家已因

此获批了国家专项建设资金资助。”

目前，博奥检验在遗传病诊断、产前筛查与

诊断、植入前胚胎遗传学诊断和肿瘤诊断与治

疗四个专业方向上，都有系列技术可以提供临

床检测服务。其中，博奥生物自主研制的染色

体异常检测芯片，专门针对中国人群设计，包含

18 万个精心挑选并充分验证的探针，可一次性

检测出 509种染色体异常疾病，达到国际领先水

平。在肿瘤早期和超早期检测方面，有针对痰、

尿或粪便脱落细胞、CTC、ctDNA 和环状 RNA

的检测方案；个体化用药方面，可提供针对数十

种常见抗肿瘤药物的数百个肿瘤相关基因检

测，全面分析肿瘤相关基因，提供精准的用药指

导方案。

“我们的目标是要做基因检测领域最领先

的连锁化、国际化第三方医学检验机构。”对于

未来，张治位充满了信心，“博奥检验的基因检

测事业，经历了从无到有的星星之火，形成了

从小到大的燎原之势，一定会实现从弱到强的

凤凰涅槃，为实现健康中国梦，做出自己应有

的贡献。”

布局全国引领健康新时代

如今，对于基因技术将给人类健康管理和

疾病预防治疗带来的巨大价值，目前显现的还

只是冰山一角。近些年，世界各主要大国纷纷

出台相应政策以提高基因技术的应用和发展。

供给侧改革撬动基因产业

就在不久前，从产科又传来好消息：国内首

例采用单细胞高通量测序技术的第三代试管婴

儿在上海交通大学附属国际和平妇幼保健院顺

利诞生。此前，该婴儿的父亲接受过基因检测，

结果显示，父亲携带的致病基因将有 50%的几率

遗传给下一代，应用基因技术科学指导婚育，具

有高致病遗传风险的父母也可以生育健康宝宝。

“这仅仅是基因技术惠及于民的一个普通

案例。”北京博奥医学检验所总裁张治位博士介

绍，“科学家在 1997年首次发表了在孕妇外周血

中发现胎儿游离 DNA 的文章，使无创产前检测

成为可能。无创产前基因检测技术仅需采集孕

妇少量外周血，便可通过高通量基因测序方法

检测出胎儿患唐氏综合征等疾病的风险，相较

于传统的血清学筛查方法，检出率能够从约

70%提高到 99%以上。”

根据最新发布的《中国出生缺陷防治报

告》，我国出生缺陷发生率约为 5.6%，每年新增

出生缺陷人口数约 90万例。特别是染色体疾病

21-三体综合征（即唐氏综合征），在新生儿中的

发病率高达 1/600—1/800，35 岁以上的高龄孕

妇发病率增高至 1/400。随着二孩政策的放开，

我国每年将新增加 400万左右的高龄产妇，出生

缺陷的发生风险将进一步加剧。

“在英国，无创产前基因检测将被纳入医

保，”张治位说。据英国《每日邮报》报道，英国

大多数准妈妈被给予侵入性羊膜穿刺术进行唐

氏综合征筛查，尽管引发流产的风险不高，但英

国成千上万的女性选择拒绝接受这种筛查方

式。“传统的唐氏筛查由于方法的局限性，假阳

性率较高，且 35 岁以上高龄孕妇都会自动被判

为高危，均需进行羊水穿刺确诊，而侵入性的羊

水穿刺，可能导致 1%—2%的孕妇流产。因此，

高龄孕妇可选择有资质的正规医院和检验所，

直接进行无创产前基因检测，极少数检测结果

为阳性者再进行羊水穿刺确诊，这是一种既安

全又准确的临床唐氏筛查新路径。”

不仅唐氏综合征筛查，在生育健康方面，博

奥生物在遗传性耳聋基因筛查、染色体异常疾

病检测、地中海贫血检测等方向上，都在不断推

出系列自主创新的产品。单就遗传性耳聋基因

筛查这一项，从 2012 年起，短短三年时间，已有

16 个省市通过政府采购，应用博奥生物研发的

世界首创、中国人独有的遗传性耳聋基因检测

芯片，完成了超过 140 万人的检测，检出的新生

儿的耳聋基因携带率高达 4.4%，其中药物致聋

基因携带率为 2.5‰。“目前通过对筛查出的耳

聋基因突变人群提供预防干预建议及用药指

南，达到了较好的社会效应及经济效应，为提高

我国人口质量起到了突出的支撑作用，共节约

卫生资源近 700亿元，成果转化的直接经济效益

累计 2.4 亿元。”程京表示，“如果全国都进行新

生儿筛查，每年将可直接避免 5万名新生儿用药

致聋，间接避免 50万家庭成员用药致聋。”

据悉，2016年 2月 26日，博奥生物研发生产

的九项遗传性耳聋基因检测试剂盒获得台湾地

区卫生福利部门医疗器械许可证书。这也是中

国大陆基因检测类产品首次获得台湾地区颁发

的医疗器械许可证。在此之前，博奥生物研制

的专门针对白种人的耳聋基因检测芯片，已在

美国多家医疗机构试用。在这一应用领域，我

国已经站在了世界的最前列。

不仅对出生缺陷及遗传病进行针对性的基因

检测，在肿瘤基因检测方向，博奥检验也正从健康

人群的遗传性肿瘤风险预警、高风险人群的早期

肿瘤筛查、肿瘤患者的个体化用药指导以及预后

评估上推出相应的检测项目，提供较全面的辅助

临床肿瘤精准诊治的系列分子检测服务。在心脑

血管疾病和感染性疾病基因检测方面，博奥生物

也在不断推出创新产品和服务。例如，今年1月，

博奥生物仅用3天时间，开发出寨卡病毒30分钟

快速检测试剂；2月19日，博奥生物自主研发生产

的微流控碟式芯片产品——呼吸道病原菌核酸检

测试剂盒获得了国家食品药品监督管理总局

（CFDA）颁发的国家医疗器械产品注册证书。

目前，全球应用基因技术进行检测的疾病

数高达 1500多种，在美国，每年进行基因检测的

有 700多万人次，这使美国女性乳腺癌发病率降

低了 70％，直肠癌发病率降低了 90％。

“基因检测可大大推动传统的‘试误医学’

向‘精准医疗’转变。数十年来，基因技术得到

不断发展与完善，检测指标越来越多、时间越来

越短、成本越来越低、精度越来越高，这将极大

地推动基因技术朝着大众化、普及化和常规化

趋势发展。”张治位说，“不久的将来，基因技术

也必将如同疫苗接种一样，成为人类健康生活

不可或缺的一个环节，而且会伴随着我们的生

命全程，生老病死。”

健康中国始于健康基因

法国从 2008年开始设立国家癌症中心拨款

为患者提供基因检测；德国 2010 年开始建立基

因组医学网络，通过二代测序技术分析患者基

因组类型，评估个体化治疗的效果和费用；日本

在 2013 年成立了肺癌基因组筛查项目，通过筛

查罕见基因变异为晚期肺癌患者定制治疗方

案；英国 2014年公布 3.11亿英镑的投资资助“十

万人基因组计划”，其目标是根据基因组学和临

床数据制定个性化的癌症和罕见疾病疗法；美

国则在 2015 年推出“精准医疗计划”，投入 2.15

亿美元推动个体化医学的发展。

在我国，2015 年被称为中国高通量基因测

序临床应用的元年，对产业发展和行业监管具

有历史性的意义。这一年，发展基因产业上升

为国家战略，基因检测技术被列入“新型健康技

术惠民工程”，发改委文件提出：通过支持拥有

核心技术、创新能力和相关资质的机构，采取网

络化布局，率先建设 30 个基因检测技术应用示

范中心，以开展遗传病和出生缺陷基因筛查为

重点，推动基因检测等先进健康技术普及惠民，

引领重大创新成果的产业化。通过基因技术的

示范应用，带动整个基因产业发展。

之后，湖南、贵州、江苏、福建和东莞等地

也相继发布政策措施支持促进基因检测技术

的应用，其中包括以政府采购的方式开展和推

广遗传病基因检测、开展基因检测试点、大力

推广个性化医疗、将部分基因检测费用纳入医

保等。

“通过消费环节潜力的释放，通过改革的促

进，真正把市场给培育起来，把市场做大。”国家

发改委高新技术产业司司长綦成元说，因为新

兴业态有很多市场的不确定性，有很多技术和

发展的变化。因此，采取先试点、后示范、第三

方考评的方法，来推动新兴产业工程包顺利实

施。

有业内人士分析，国家此举期望通过近百

亿的国家、地方政府和企业的总投入，来迅速撬

动千亿级的基因检测市场。

“相比欧美发达国家，我国基因产业还面临

技术研发与推动投入不足、缺乏顶层设计和布

局等问题，这严重制约了基因产业的市场化和

国际化。因此，推动基因检测等先进健康技术

普及惠民，引领基因产业重大创新成果的产业

化，成为我国基因产业在全球布局中抢占先机

的重要一步。”程京表示。

“建设基因检测技术应用示范中心，明确规

定建设单位‘应有自主创新技术和核心产品，以

及卫生主管部门批复的相应的个体化医学检

测、高通量基因测序技术临床应用或开展有关

服务的临床资质等’，应该说在资质审核上标准

是非常高的。”张治位说，“通过示范中心的建

设，行业将迎来快速发展的春天，对于实现我国

基因检测产业的跨越式发展，对我国抢占全球

基因科技和产业发展的制高点，培育全球竞争

新优势，具有重要意义。”

国家发改委新闻发言人李朴民也认为，

国内从事基因检测技术以及仪器、设备、试剂

研发的企业，可以以此为契机，放心加大研发

创新及市场推广，赶上这一轮基因科技的发

展浪潮。


