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①

上海市精准医疗发展现状与对策思考
许　丽　徐　萍　苏　燕　丁　蕾　孙学会

　【导读】　精准医疗已成为新一轮国家科技竞争和引领国际发展潮流的战略制高点，各国积

极布局，我国也推出了中国特色的精准医疗重点专项。上海作为创新发展的先行者，在精准医疗

方面应该走在全国乃至全球的前沿。本文系统梳理了国内外精准医疗的相关观点及推进经验，

调研分析了上海精准医疗的发展基础、资源和优势，以及上海现有的相关国家和省部级研究设

施、平台及医院。提出要紧抓“十三五”这一重要窗口期，以体制机制和环境建设为突破口，进行

贯穿技术开发与平台建设、临床示范与应用推广、产业转化全创新链条的布局，为上海市推进精

准医疗发展提供参考。

“精准医疗”（ｐｒｅｃｉｓｉｏｎｍｅｄｉｃｉｎｅ）是基于患者个体特征（遗传、环境和生活方式等），适时给予

正确干预治疗的个体化医疗模式。整体而言，精准医疗处于初期起步阶段，近期目标是实现疾病

的精准诊疗，长期目标是构筑预防为主的精准健康体系。

一、研究背景和意义

（一）精准医疗的概念提出与国际进展

精准医疗的首次正式提出源自２０１１年美国国家研究理事会（ＮａｔｉｏｎａｌＲｅｓｅａｒｃｈＣｏｕｎｃｉｌ，

ＮＲＣ）的报告《迈向精准医疗：构建生物医学研究知识网络和疾病分类新标准》（犜狅狑犪狉犱

犘狉犲犮犻狊犻狅狀犕犲犱犻犮犻狀犲牶犅狌犻犾犱犻狀犵犪犓狀狅狑犾犲犱犵犲犖犲狋狑狅狉犽犳狅狉犅犻狅犿犲犱犻犮犪犾犚犲狊犲犪狉犮犺犪狀犱犪犖犲狑

犜犪狓狅狀狅犿狔狅犳犇犻狊犲犪狊犲）
［１］，该报告将精准医疗描述为，面对生命复杂性的巨大挑战，整合个体的

基因组、蛋白质组和代谢组等分子数据与临床信息、社会行为和环境等不同层级、不同维度的数

据，构建人类疾病知识数据库，进而支持精准诊断和个体化治疗的一种医学模式，其主要任务是

为每一个体建立一个整合各种相关信息的疾病知识网络。此后，该理念逐渐受到重视，相关技术

不断发展成熟，至２０１５年，美国精准医疗计划（ＰｒｅｃｉｓｉｏｎＭｅｄｉｃｉｎｅＩｎｉｔｉａｔｉｖｅ，ＰＭＩ）
［２］的提出将其
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上升为国家战略，将精准医疗描述为考虑人群基因、环境及生活方式的个体差异，寻求疾病预防

和诊疗效果最大化的新模式。

精准医疗研究已经成为国际竞相布局的科技战略制高点，欧美主要国家与日本、韩国、澳大

利亚等发达国家已分别提出了相关发展计划，同时，沙特阿拉伯、以色列、印度等发展中国家也都

集中布局精准医疗相关研究，以期推动本国医疗健康领域发展。

尤其是美国精准医疗计划，已经全面布局并对此进行前瞻长远的规划，对核心关键领域进行

整体设计。２０１５年，美国宣布投资２．１５亿美元实施精准医疗计划
［２］，先后启动了百万人群队列项

目（ＰＭＩ ＣｏｈｏｒｔＰｒｏｇｒａｍ）、癌症基因组图谱（ＴＣＧＡ）项目２期、癌症知识库建设等；２０１６年底，又将

精准医疗作为三大重点计划之一列入《２１世纪治疗法案》（２１犆犲狀狋狌狉狔犆狌狉犲犃犮狋）
［３］，在未来１０年出

资近１５亿美元予以资助，从法律层面保障计划实施。与此同时，美国精准医疗计划实施中还积极

推进医疗信息和基因组数据共享，尤其关注数据共享中涉及的数据安全与隐私保护问题，先后制定

了相关配套政策法规［４，５］。另外，在组织方式与推进模式上，美国通过公私合作模式（ｐｕｂｌｉｃｐｒｉｖａｔｅ

ｐａｒｔｎｅｒｓｈｉｐ，ＰＰＰ）推进计划实施，强调要与其他项目协同，推动数据的标准化和共享，并强调患者、科研

人员和医疗工作者之间的合作；还通过建立国家卫生保健提供者组织网络（ＨｅａｌｔｈｃａｒｅＰｒｏｖｉｄｅｒ

Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ，ＨＰＯ），综合社区、区域和国家医疗中心的力量，以保障百万人群队列的志愿者招募。

　　（二）中国特色的精准医疗研究已全面推进

针对国际各国争相部署精准医疗的格局，我国积极发挥本国优势，全面布局具有中国特色的

精准医疗研究。目前，中国“精准医学研究”重点专项目前已全面开展，科研机构也纷纷发起精准

医疗计划，成立多个精准医疗中心、研究院，及产学研联盟。产业界也相当活跃，相互竞争提供基

因测序服务，并相继通过与医疗机构合作，启动相关研究计划；同时，相关互联网公司也积极跨

界，已在精准医疗的新一轮竞争中占有一席之地。

二、上海市精准医疗发展的现状研判

推进“健康上海”建设是把人民健康放在优先发展战略地位的重要体现，提升市民健康水平

是上海“十三五”规划的重要任务，加快建设全球具有影响力的科技创新中心是上海当前和未来

发展的重要战略目标。《上海市“十三五”规划纲要》《“健康上海２０３０”规划纲要》，以及《上海加快

建设具有全球影响力的科技创新中心方案》等主要规划文件均将建设精准医疗研发与示范应用

平台、加快精准医疗等领域关键技术、发展精准医疗等前沿领域作为重点布局领域。

本文通过资料调研与专家访谈相结合的方式，调研了上海市相关技术与平台基础、优势学科

和病种，及精准医疗在医院开展的现状，并分析了精准医疗整体行业以及上海发展所存在的问题

和面临的挑战。

　　（一）上海市精准医疗的发展基础

上海优越的政策环境、雄厚的科研实力、齐全的多学科优势、丰富的医疗资源，以及突出的生

物样本资源储备、医疗信息化水平等为精准医疗发展奠定了基础。
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１．初步建设了国际水平的大型队列，生物样本库也率先实现标准化和信息化

上海拥有丰富的人群健康资源优势，目前初步建立了多个大型队列。复旦大学启动的“泰州

（复旦）人群健康跟踪调查”，目前综合能力已达国际领先水平，收集样本达１２５万人份；上海交通

大学附属瑞金医院（以下简称“瑞金医院”）基于其内分泌肿瘤及糖尿病的研究与应用优势，创建

了４５万人份代谢性疾病队列研究资源库，并通过“精准医学研究”重点专项“代谢性疾病专病队

列研究”项目进一步扩大；此外，上海引领性地启动了国内首个大规模出生队列研究，并将逐渐推

广到全国，建立１０万人左右的大规模前瞻性出生队列。

生物样本库的建设上，上海相对国内起步较早，且在标准化和信息化方面走在我国前列。目

前，上海市级生物样本库中心———上海生物样本库工程技术研究中心，存储生物样本５０万份；由

上海长征医院牵头建设的我国首家全自动深低温百万级生物样本库，标志着我国生物样本存储

技术进入全自动信息化时代；“张江生物银行”储存能力达１０００万份，是目前国内规模最大的第

三方生物样本存储中心。同时，上海聚集了４０多家三甲医院，基于其临床样本资源优势，目前已

建立多个完整配套信息、标准化的疾病生物样本资源库，其中，国家肝脏组织样本库收集肿瘤样

本逾１２０００例。另外，生物芯片上海国家工程研究中心牵头成立的全国生物样本标准化技术委

员会，在推动我国生物样本库国家标准的制定中起到引领作用。

２．基因组测序能力国内领先，且在代谢组、影像组等新兴生命组学相关技术中具先发优势

上海基因组测序能力在国内、甚至国际上有显著优势。国家人类基因组南方研究中心、上海

生物信息技术研究中心，以及云健康基因科技（上海）有限公司（以下简称“云健康”）、上海药明康

德新药开发有限公司（以下简称“药明康德”）等机构建设了多个大型测序平台，配备有全球最先

进的超高通量全基因组测序技术平台ＨｉＳｅｑＸＴｅｎ（专用于大规模的人类全基因组测序），其中，

全球前１０大药业公司中有５家是药明康德基因组学中心的测序客户。

在代谢组、影像组等新兴生命组学相关技术中，上海具有显著的先发优势。上海拥有复旦大

学、上海交通大学等代谢组分析技术领域的领先研究团队，在代谢组原位分析技术上具有优势；

上海市“医联工程”的实施、上海联影医疗科技有限公司（以下简称“联影医疗”）的多项突破，以及

全球最大的脑科学数据库落户上海，为上海影像数据集成共享奠定了坚实的基础，同时，联影医

疗等公司在推动我国高端医学影像设备的国产化中作出突出贡献，目前已向市场推出掌握完全

自主知识产权的２１款产品，并包括多项国际首台高端设备。

３．生物大数据资源储备丰富，且对健康数据的研究及应用转化能力较强

在“医联工程”的推动下，上海市已建立了全球规模最大的临床信息共享系统，引领全国医疗

卫生信息化建设，加之复旦大学、上海交通大学以及医院等的资源累积，形成了丰富的医疗健康

大数据资源储备。同时，上海超级计算中心、上海数据科学重点实验室、中国科学院 马普学会计

算生物学伙伴研究所的生物医学大数据中心等均配备了先进的大数据基础设施和多学科交叉数

据技术平台；复旦大学大数据学院、万达信息股份有限公司，以及药明康德等的大数据分析水平

在国内甚至国际领先，使上海在医疗健康大数据挖掘技术中具优势，研究应用转化能力强。

４．具有人工智能技术开发的基础与优势，且在医疗领域的应用研究取得初步进展

丰富的临床数据资源、先进的人工智能技术研发团队，为上海发展医疗人工智能奠定了前期

基础；同时，上海通过产学研合作推动技术转化，如上海交通大学 联影医疗医学影像先进技术研
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究院、国家级人工智能研究和产业化应用中心的建设，加快了医疗人工智能技术的产业应用；人

工智能在医疗领域的应用上，复旦大学与上海中医药大学合作开发的中医人工智能机器人，不仅

将原本依赖于医生主观判断的中医把脉诊断技术精准化，还利用其深度学习能力来分析名中医

积累的经验信息。

５．精准诊断技术临床应用稳步发展，液体活检、分子影像诊断等前沿技术具先发优势

目前，精准诊断技术的重点领域主要包括基因检测和液体活检等分子诊断技术，以及医学影

像数字化推动产生的精准化的分子影像诊断技术。从分子诊断整体市场来看，国内目前仍被跨

国企业所占据，上海科华生物工程股份有限公司、上海之江生物科技股份有限公司等进入国内市

场的领先行列；发展较为成熟的基因检测技术上，上海已初步开展临床应用与推广，且在心血管

疾病基因检测产业领域具有一定的竞争力；尤其在新兴的液体活检技术领域，上海企业研发水平

居全国前列，格诺思博生物科技（上海）有限公司开发了国内甚至全球首个获批上市的肺癌ＣＴＣ

检测试剂盒，上海鹍远生物技术有限公司突破性的高通量甲基化液体活检技术更是引领全球；分

子影像诊断领域，上海具有中科院分子影像重点实验室等分子影像诊断技术研发的优势机构，加

之联影医疗等多家国内领先企业，有望推动上海在分子影像诊断领域脱颖而出。

６．前沿精准治疗技术研发水平国内领先，多个创新型药物有望走向国际

个体化药物的开发是当前精准治疗的重点领域，靶向药物和免疫治疗是当前重大慢病治疗

的研究热点。上海聚集了中国科学院上海药物所、复旦大学、上海交通大学等药物基因组学领域

优势高校、科研院所及领军人才，已在药物基因组学、分子标志物，以及基于此研发的个体化药物

与重大疾病的个体化治疗领域取得重要成果。上海药物所已成为我国药学研究的标杆与“领头

羊”，在肿瘤、阿尔茨海默病靶向新药研发水平上处于国内领跑、国际并行的地位，在研的ＡＬ３８１０

（靶向抗肿瘤药物）等多个创新型靶向药物有望走向国际。免疫治疗领域，上海在治疗性疫苗研发、

肝癌细胞免疫治疗领域处于全国领先地位，国内首家ＣＡＲ Ｔ开发企业———科济生物医药（上海）

有限公司已开展多项全球首例临床试验；西比曼生物科技（上海）有限公司是在美国纳斯达克上市

的唯一一家中国细胞治疗生物科技集团，其ＣＡＲ Ｔ核心技术于２０１６年获得首个国家专利授权；

同时，药明康德、上海复星医药（集团）股份有限公司分别与免疫治疗领域的两大巨头Ｊｕｎｏ

Ｔｈｅｒａｐｅｕｔｉｃｓ、ＫｉｔｅＰｈａｒｍａ公司联合成立合资企业，通过引进国外先进技术推动我国免疫治疗产业。

７．多种疾病诊疗水平国际先进、国内领先，已开展大量精准化探索

上海在糖尿病、肥胖症和代谢综合征的发病机制、预诊治等方面达国际先进、国内领先水平，

依托瑞金医院建立的首批国家临床医学研究中心“代谢性疾病国家临床医学研究中心”，更是协

同全国优势力量共同推进；常见恶性肿瘤中，上海在肝癌、肺癌、乳腺癌、结直肠癌的早期筛查、治

疗方面处于国内领先甚至国际先进的水平，尤其是在肝癌领域，上海已形成了集成式研究基地，

在肝癌的精准诊断、治疗上都取得已产业化或有望快速落地的重要成果。此外，上海市正组织各

优势医院力量，着力建设国际先进、统一标准、具有规模的上海市或中国恶性肿瘤临床标本资源

库，这将成为精准医疗研究的重要基础。

　　（二）上海市发展精准医疗面临的瓶颈与不足

整体而言，全球精准医疗处于初期起步阶段，上海市面临着精准医疗整体行业问题的限制，
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同时也存在自身的瓶颈与不足。

１．上海市发展精准医疗面临着整体行业问题的限制

从全球来看，目前可实现精准诊疗的疾病类型还非常少，个体化诊疗体系尚未形成：① 生物

医学大数据收集、存储、分析能力不足，疾病分子分型、分子诊断、分子影像等个体化诊疗技术等

需进一步突破；② 医生、患者了解不足，遗传咨询专业人员和机构缺乏，阻碍精准医疗的临床应

用；③ 基因检测及定制化医疗方案成本较高，加之医保政策不完善，阻碍精准医疗的临床推广；

④ 现有的监管法规不相适应，伦理体系缺乏，阻碍精准医疗的临床转化；⑤ 产品审评审批制度不

完善，阻碍先进技术、药物及疗法的应用转化；⑥ 缺乏技术标准和行业规范，基因检测、液体活检

等核心技术与产品良莠不齐，健康医疗数据分析质量控制不足，不利于精准医疗产业的发展。

２．上海市发展精准医疗面临的自身问题与不足

与国际及国内领先水平相比，上海在精准医疗创新链条和产业链中，还存在不足。

（１）技术链条不完整，核心技术原研能力不足：基因组学相关技术中，我国已批准及正在批

准的８款国产基因测序仪中，生产商均为北京、广东的企业，上海自主知识产权的基因测序核心

技术研发相对薄弱，相关设备、配套试剂的原研能力不足；蛋白质组学中，尽管建设了国家蛋白质

科学研究（上海）设施、蛋白质组研究分析中心（ＲＣＰＡ）及复旦大学蛋白质组学与系统生物学研

究所多个大型专业技术平台，但上海设施侧重于蛋白质结构和功能解析，在蛋白质组学分析方面

弱于北京，尚未形成完整的研究体系。

（２）生物样本库的联合运行、共享机制急待完善：虽然上海生物样本库的建设处于国内领先

水平，但目前各大生物样本库仍处于各自为营的阶段，生物样本库的规范化和系统化水平急待提

高，生物样本库之间的联合运行、共享机制急待完善。尽管“张江生物银行”的建设旨在推动生物

样本资源的共享应用，但目前职能仅限于将各大医院、科研院所的生物样本资源进行集中储存管

理，推动生物样本资源有效共享的机制尚未建立。

（３）产业转化进程相对较慢，缺乏大型龙头企业：尽管上海在多种先进诊疗技术的研发能力

全国领先，企业活跃度较高，但产业化水平相对较低。就前沿新兴液体活检技术而言，相关技术

的行业标准尚未形成，技术精确性不足，不同公司产品的准确性差距较大；免疫治疗领域，目前上

海仍以临床前研究为主，仅有少量产品进入临床研究Ⅰ期，发展水平与ＪｕｎｏＴｈｅｒａｐｅｕｔｉｃｓ、Ｋｉｔｅ

Ｐｈａｒｍａ、诺华（Ｎｏｖａｒｔｉｓ）等国际领先的免疫治疗开发企业存在一定差距；同时，上海在精准医疗

领域缺乏类似中山大学达安基因股份有限公司和深圳华大基因股份有限公司规模的龙头企业。

三、上海推进精准医疗发展的战略建议

全球精准医疗目前刚刚起步，这为上海布局精准医疗发展提供了难得的机遇。与此同时，全

球竞相布局，国内多个省（市、自治区）也将精准医疗列为重点发展领域，跨国企业也在中国积极

规划，争夺市场份额。面临激烈的竞争，上海市应紧抓全球科技创新中心建设的重大机遇，尽快

进行顶层设计，完善精准医疗科技创新制度和平台，推动科技资源整合与成果转化应用，提高精

准医疗科技创新发展质量，加快建成亚洲医学中心城市，助力生命科学和生物医药的全球创新中

心的实现。
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　　（一）基本思路

充分利用上海领先的技术、平台基础和医疗资源优势，以体制机制和环境建设为突破口，进

行前瞻部署，并使精准医疗技术尽快落地。以助力全球科技创新中心建设和《“健康上海２０３０”

规划纲要》为战略目标，进行顶层设计，明确上海推进精准医疗发展的关键领域和主要抓手，进行

分阶段、全链条布局。

　　（二）战略重点

１．瞄准核心关键技术与国产设备，夯实精准医疗产业长期发展基础

第三代基因测序技术已逐步发展起来，上海要紧抓发展窗口期，开发具有自主知识产权的核

心技术和国产设备，推动上海精准医疗核心技术产业的发展；瞄准其他生命组学技术、液体活检

技术、生物医学大数据挖掘技术、医疗人工智能技术等上海具有优势的前沿技术，前瞻布局，实现

技术引领。

２．依托已有优势机构与平台设施，打造精准医疗高端创新资源高地

充分发挥上海生物医学数据资源，及大数据分析与利用的优势，依托并整合上海现有相关国

家和省部级研究平台、机构，包括生物大数据平台、临床医学研究中心，以及张江大科学设施群

等，在临床生命组学、生物医学大数据等上海优势领域布局国家医学中心，打造全球精准医疗研

究高地。

３．强化学科融合与产学研医合作，搭建专病精准医疗协同创新网络

精准医疗覆盖从基础研究到产业应用的全创新链，涉及多个学科交叉，因此，应围绕上海具

有基础与优势的单病，搭建专病精准医疗协同创新网络，协同各领域的团队，布局全创新链条开

发，通过产、学、研、医等多方协同攻关，实现精准医疗的临床应用。

４．实施优势病种临床示范与推广，推动精准医疗方案快速惠及民生

边研究、边应用、边推广，聚焦上海具优势的、初步实现精准化诊疗的肺癌、乳腺癌，先期开展

临床应用示范，形成一批上海制定、国际认可的疾病预防和临床诊疗指南，并进一步聚焦更多的

恶性肿瘤、心脑血管疾病、代谢性疾病、罕见病等，全创新链布局，不断扩大“临床可精准化的疾

病”范畴。通过临床示范基地和精准医疗体系建设、大数据平台和远程医疗。

５．瞄准重大疾病早期筛查与诊疗，建设精准医疗产业基地与集群

以重大疾病的风险评估、预测预警、早期筛查、分型分类、个体化治疗、疗效和安全性预测及

监控等为主题，在适当区域建立基因检测技术等应用示范中心和精准医疗相关产业园区，进一步

吸引相关企业聚集，形成精准医疗产业集群，加速推动上海精准医疗相关产业的规范化和跨越式

发展。

　　（三）推进策略

１．完善行业标准与保障政策体系，引导精准医疗产业有序发展

充分发挥上海生物样本库标准化建设优势，率先推进国家行业标准的出台；制定基因检测、

液体活检等核心关键技术和产品的标准，推进上海乃至我国的精准医疗尽快与国际接轨；完善数
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据安全及伦理规范等监管法规，健全医保政策等，保障精准医疗的全面临床应用与相关产业的有

序发展。

２．制定相应支持措施与扶持政策，孵化精准医疗行业龙头企业

上海缺乏类似深圳华大基因的龙头企业，但在精准医疗领域具有雄厚的发展基础、科研实力

及人才优势。目前药明康德、云健康等企业在技术、设施和平台上都发展迅速，有望打破国内人

类基因组测序市场被华大基因垄断的格局，因此，要制定相应的重点扶持政策，建设科研成果孵

化基地，推动企业发展。

３．加大领军人才引进与培养力度，健全精准医疗高精尖人才体系

精准医疗为医生决策提供更为精准的依据和手段，同时，精准医疗也对临床医学人才提出更

高要求。目前，懂基因检测的医生比例非常低，需对临床医生进行再教育，培养高精尖医生；健全

遗传咨询师，以及医疗机构专职科研人员的体系建设等。

４．建立政府协调、多主体协同模式，创新精准医疗推进的组织机制

精准医疗目标的实现需长期布局和大量投入，因此，需加强政府部门协调，积极引入科研院

所、各级公立医院、私营医院、公私营医药企业及外资医药企业等各类市场主体，采用多主体协同

的ＰＰＰ方式共同推进。
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