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摘　要：精准医学的形成是科技自身发展的客观必然，也是公众对健康需求的推动，体现了医学科学发展

趋势，也代表了临床实践发展的方向。经过几年的快速发展，精准医学研究理念和范式已广泛推广，精准

医学体系逐渐成熟走向应用。该文在系统梳理 2022 年精准医学领域的发展布局与举措，前瞻领域发展新趋

势、研究新进展、产业新突破的基础上，展望了领域未来发展前景。当前，精准医学的科学价值与健康维

护作用进一步凸显，各国系统布局、长期规划、持续加码支持精准医学发展；大型人群队列平台建设广泛

开展、疾病研究与疾病精准防诊治方案开始成熟，诊断方案与治疗药物的开发思路及审批标准也开始发生

转变，精准医学发展进入新阶段。未来，随高质量大型队列的建设、生命组学技术的发展，以及相关政策

体系的完善，精准医学将呈现巨大发展前景。
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Abstract: The development of science and technology and the demand of public's health have promoted the 
formation of precision medicine. Precision medicine reflects the development trend of medical science and 
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分子生物学及信息科学的进步，尤其是生命组

学和生物大数据技术的快速发展，推动精准医学

(precision medicine) 的出现和发展，精准医学体系

应运而生。精准医学集合了诸多现代医学科技发展

的知识与技术，是生物技术、信息技术、医学研究

的交汇、融合与应用。精准医学既是科学研究的前

沿，也体现了医学科学发展趋势，代表了临床实践

发展方向，正在成为国际竞争制高点和经济新增

长点。

自美国 2015 年提出精准医学计划 (Precision 
Medicine Initiative, PMI) 后，经过几年的快速发展，

精准医学体系逐渐成熟，其理念和研究范式已在

医学研究和临床中应用和实践，形成了更多的精

准防诊治方案，相关医药产品研发也进入高速发

展阶段，并逐步进入临床应用与推广阶段。精准医

学充分考虑个体差异，形成个体化治疗方案，可以

从根本上精准地优化诊疗效果，提高国民健康水平，

避免医疗资源浪费，优化医疗资源配置。同时，发

展精准医学可提升国家生物医药领域的创新能力，

并带动相关产业的快速突破，推动经济发展。因此，

随着精准医学相关成果不断涌现，其科学价值与健

康维护作用进一步凸显，美英等国家已制定长期规

划，系统、长期、持续加码支持精准医学发展，其

他国家也相继布局新一轮发展计划，全球竞争空

前激烈。

1　国际主要布局措施与趋势

各国主要发展规划持续推进，不断加码布局精

准医学的重点领域，以大型人群队列和基因组测序

为抓手，夯实精准医学研究的平台基础。美国自提

出和实施精准医学计划以来，通过多个资助渠道为

其提供发展资金，并通过《21 世纪治愈法案》(21st 
Century Cures Act) 确保持续 10 年的长期稳定支持，

至 2022 年已向其投入 27 亿美元的资金，美国国立

卫生研究院 (National Institutes of Health, NIH) 2023
财年预算仍然将其列入重点前沿领域进行资助 [1]。

英国继“十万人基因组计划”(100 000 Genomes 
Project) 完成 (2012~2018 年 ) 后，又相继布局的

100 万人全基因组测序、500 万人规模的大型队列

“我们未来的健康”(Our Future Health) 均已于 2022
年进入实施阶段。2022 年，英国投入 1.05 亿英镑

启动 10 万名新生儿全基因组计划 [2]，以加强新生

儿罕见遗传病的早期诊断和治疗。根据《基因组英

国：2022-2025 年英格兰实施计划》[3](Genome UK: 
2022 to 2025 implementation plan for England) 部署，

“我们未来的健康”将基于英国生物样本库 (UK 
Biobank) 的全基因组测序数据进一步开展生物信息

学研究和分析。此外，新加坡的国家精准医学项

目 (Singapore's National Precision Medicine) 也于 2022
年进入发展第二阶段，旨在通过开展 15 万人的基

因测序，并整合相关数据与生活方式、环境和临床

数据进行分析，深入研究导致亚洲人疾病的因素。

加拿大启动了全国精准健康计划 (All for One)[4]，通

过覆盖加拿大公民的全基因组测序等提高遗传性疾

病等的精准诊治水平；澳大利亚政府也投入 5 亿美

元支持开展持续 10 年的基因组学研究计划，并建立

新机构“澳大利亚基因组学”   (Genomics Australia)[5] 负

责具体实施。

2　精准医学发展现状与趋势

当前，精准医学体系逐渐成熟，大型人群队列

平台建设广泛开展，疾病研究与精准分型持续突破，

推动疾病精准防诊治方案的研发和推广，相关产品

陆续进入临床应用，提高了疾病精准预防、诊断和

治疗水平。同时，诊断方案与治疗药物的开发思路

与审批标准也开始发生转变。

represents the development direction of clinical practice. After several years of rapid development, precision 
medicine has gradually matured. This paper systematically reviews the development layout and measures of 
precision medicine in 2022, analyzes the new development trends, new research progress, and new industrial 
breakthroughs in the field, and forecasts the future development prospects of the field. At present, precision 
medicine plays an important role in science and health, and countries are making long-term plans and increasing 
their support for its development. The development of precision medicine has entered a new stage with the 
continuous development of large cohort, disease research, precise prevention and diagnosis and treatment methods. 
In the future, with the construction of high quality large cohort, the development of omics technology, and the 
improvement of relevant policy system, precision medicine will have great prospects for development.
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2.1　大型人群队列与资源平台广泛搭建、持续迭代

大型人群队列建设广泛开展、不断升级，边研

究、边应用，持续搭建开放共享的精准医学研究资

源平台。美国精准医学计划重点布局的“百万人群

队列”项目 (All of Us Research Program) 持续推进，

2022 年招募规模已达 58 万人 [6] ；该项目部分数据

也已开始开放共享，美国 NIH 持续依托该队列资

源开展相关研究，包括开展 1 万人的精准营养研究

等 [7]。2022 年，英国 UK Biobank 完成其 15 万参与

者的全基因组测序 [8]，这是迄今全球最大规模的全

基因组测序工作，是英国推出的 100 万人全基因组

测序的一部分；英国 500 万人规模的“我们未来的

健康”项目也已进入全面招募阶段，参与者规模已

达 10 万人 [9]。目前，英国已经将 UK Biobank、“十万

人基因组计划”和“我们未来的健康”视为英国对

疾病预防和早期诊断开展的大规模基础设施建设的

三个关键，且持续将其基因组数据等资源向全球开

放共享。

2.2　组学等技术发展驱动疾病精准分型研究不断突破

精准医学研究理念和范式不断深化和推广，除

在癌症研究与治疗中广泛开展外，已经逐步应用于

糖尿病、心血管疾病、阿尔茨海默病、罕见病等更

多疾病的研究和临床决策指导。同时，随着基因组、

转录组、蛋白质组等多组学技术发展，疾病分子分

型从基于单组学分析向整合多组学联合分析的更精

准分型阶段发展。

2022 年，多器官、单细胞、多组学特征谱的

绘制为疾病精准分型以及精准防诊治方案的开发奠

定基础。如国际 Tabula Sapiens 细胞图谱联盟绘制

了包括 24 个不同组织和器官的人类多器官单细胞

转录组图谱 [10] ，德国亚琛工业大学、海德堡大学

等绘制出人类心肌梗死的空间多组学图谱 [11]，美国

麻省理工学院 Broad 研究所等绘制出了“心力衰竭”

相关的多种细胞类型的单细胞基因组 - 转录组图

谱 [12]，牛津大学利用空间转录组学构建出了前列腺

癌横断面的空间转录组学图谱 [13]，美国西北大学医

学院等基于转录组学、表观基因组学等技术绘制了

迄今最全面的急性髓系白血病多组学图谱 [14]，以及

中山大学开展了最大规模的亚洲泛实体瘤临床基因

组学分析 [15] 等。此外，美国加州大学旧金山分校

基于肿瘤微环境的免疫特征，将不同肿瘤分为 12
种“免疫原型”(immune archetypes)，为肿瘤的精

准分型提供了新思路 [16]，并可指导相关免疫疗法的

开发。

2.3　精准防诊治方案开始逐步成熟指导临床决策

2.3.1　疾病诊断技术的灵敏度、特异性逐步提高

疾病诊断上，基于下一代测序 (next generation 
sequencing, NGS) 的基因检测、液体活检、分子影

像等诊断技术的精准度逐步提高，多款产品获批上

市。目前，基因检测技术已开始应用于遗传性疾病

和肿瘤的诊断，多款伴随诊断基因检测产品获批用

于指导相应靶向药物的精准选择。伴随诊断基因检

测从单一癌种到多癌种、单基因到多基因发展，如

美国食品药品监督管理局 (Food and Drug Administration, 
FDA) 批准的首例多癌种伴随诊断基因检测产品

FoundationOne CDx 再次获批作为“泛肿瘤”(Pan-
Cancer) 靶向药物 Rozlytrek 在 2 种适应症上的伴随

诊断；同时，我国艾德生物的“程序性死亡配体 1 
(programmed cell death 1 ligand 1, PD-L1) 抗体试剂”

也获批成为首个国产 PD-L1 伴随诊断试剂盒，用于

非小细胞肺癌患者帕博利珠单抗一线用药指导，对

我国患者免疫治疗的用药选择具有重要意义。液体

活检技术的灵敏度、特异性不断提高，开始步入临

床，其中以循环肿瘤 DNA (circulating tumor DNA, 
ctDNA) 为检测对象的液体活检技术是当前研究热

点，全球已开展 1 000余项相关临床研究 (数据来源：

clinicaltrials.gov ；检索日期：2023 年 1 月 10 日 )。
同时，基于表观遗传学的液体活检技术开始出现且

精准度不断提高，如美国斯坦福大学开发的综合细

胞游离 DNA (cell-free DNA, cfDNA) 片段化特征与

深度测序的表观遗传表达推断技术 ——EPIC-seq，
能实现高灵敏度、高特异性的肿瘤检测、分型及伴

随诊断
[17] ；以色列魏茨曼科学研究所基于单分子成

像技术分析表观遗传学参数的液体活检技术，对结

直肠癌检测的精确度高达 92%[18]。分子影像技术可

在细胞或分子水平观察个体疾病的起因、发生、发

展等一系列病理生理变化，实现疾病的早期诊断，

成为当前精准诊断领域发展较快的热点方向，目前

多款产品已走向临床应用。

2.3.2　新型疗法创新助推疾病精准治疗的实现

靶向治疗、免疫治疗、基因治疗、RNA 疗法

等新型疗法的创新发展大幅提高疾病治疗水平，助

推个性化精准治疗的实现。

靶向药物研发进入高速发展阶段，迄今美国

FDA 已批准 100 余款靶向药物上市，是抗肿瘤新药

研发的主流。其中，小分子抑制剂是靶向药物的开

发重点，在新靶点、新机制、新适应症上不断取得

突破，如继全球首款针对 Kirsten 大鼠肉瘤病毒癌
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基因同源物(Kirsten rats sarcoma viral oncogene homolog, 
KRAS) 基因突变的靶向药物 Lumakras (Sotorasib)
获批后，美国 FDA 又批准了第二例 KRAS G12C 突

变靶向药 Krazati (adagrasib) 上市；同时，蛋白水解

靶向嵌合体 (proteolysis-targeting chimeras, PROTACs)
新技术的发展有望解决“不可成药”靶点和靶点突

变导致的耐药性两大难题，有效扩大靶向治疗的应

用范围。此外，靶向细胞表面的泛素连接酶和肿

瘤治疗相关靶点蛋白的通用性蛋白降解靶向抗体

(proteolysis-targeting antibodies, PROTABs) 技术、基

于细菌内的 ClpCP 蛋白酶降解系统的细菌 PROTACs 
(BacPROTACs)，以及自噬靶向嵌合体 (autophagy-
targeting chimera, AUTOTAC) 等新技术加速了靶向

蛋白质降解药物的发展。

免疫治疗近年来突破不断，其中免疫检查点抑

制剂药物和免疫细胞治疗是当前的研究热点，其发

展大大提高了疾病的精准治疗水平。免疫检查点抑

制剂类药物主要聚焦于以细胞毒性 T 淋巴细胞相

关蛋白 4 (cytotoxic T lymphocyte-associated antigen-4, 
CTLA-4)、PD-1/L1 为代表的热门靶点，新型靶点的

开发、适应证选择及多靶点联合成为重要研究方向。

2022 年，全球首款淋巴细胞活化基因 3 (lymphocyte 
activation gene-3, LAG-3) 抑制剂 relatlimab 获批上

市，使 LAG-3 成为全球第四个有产品获批上市的

免疫检查点。免疫细胞治疗中，嵌合抗原受体 T 细

胞 (chimeric antigen receptor T-cell, CAR-T 细胞 ) 治
疗的疗效得到长期验证

[19]，成为血液瘤的重要治疗

手段。2022 年，我国南京传奇生物的 Carvykti ( 西
达基奥仑赛 ) 成为首款获 FDA 批准的国产 CAR-T
细胞治疗产品，迄今全球共有 8 款 CAR-T 细胞治

疗产品获批 ；同时，体内 CAR-T 细胞治疗修复受

损心脏 [20]、缓解系统性红斑狼疮 [21] 等探索进一步

展示了 CAR-T 细胞治疗在其他疾病类型中的应用潜

力。此外，T 细胞受体工程化 T 细胞 (T cell receptor- 
engineered T cells, TCR-T 细胞 ) 治疗在实体瘤治疗

领域更具优势，全球首款双特异性 TCR-T 细胞治

疗产品 Kimmtrak 获 FDA 批准用于治疗葡萄膜黑色

素瘤。

基因治疗在发病机制相对明确的遗传病、罕见

病领域展现出临床前景，已有多款产品获批。迄今，

全球已有 12 款基于基因转移技术的基因治疗产品

获批，2022 年获批的针对芳香族 L- 氨基酸脱羧酶

(aromatic L-amino acid decarboxylase, AADC) 缺乏症、

血友病 A、血友病 B 等罕见病的多个首款基因疗法

为患者带来新希望。基因编辑疗法率先在遗传性疾

病领域取得突破，针对输血依赖型 β 地中海贫血的

CRISPR 基因编辑治疗产品 exa-cel (CTX001) 进入

上市申请阶段；首个体内基因编辑药物 NTLA-2001
也率先完成了 1 期临床试验 [22]，成为未来发展的新

方向。

先进 RNA 疗法的产业化进程加速，在遗传性

疾病及其他慢性病领域持续取得进展。2022 年，美

国 Alnylam 公 司 的 小 干 扰 RNA (small interfering 
RNA, siRNA) 药物 Vutrisiran 先后获得美国 FDA、

欧洲药品管理局 (European Medicines Agency,  EMA)
批准用于治疗成人遗传性转甲状腺素介导 (hereditary 
transthyretin-mediated, hATTR) 淀粉样变性的多发

性神经病。迄今，全球已分别有 9 款反义寡核苷酸

(antisense oligonucleotides, ASO) 药 物、5 款 siRNA
药物、2 款信使 RNA (messenger RNA, mRNA) 疫
苗获批上市。此外，基于转运 RNA (transfer RNA, 
tRNA)[23]、环状 RNA (circular RNA, circRNA)[24] 等

的新兴 RNA 疗法也渐露头角。

2.3.3　疾病诊疗方案的开发与审批模式开始转变

随着精准医学理念和研究范式的不断深化，监

管机构也持续思考、探索更优的诊断方案与治疗药

物的审批模式。如美国 FDA 正在试点一项靶向药

物伴随诊断产品审批的新模式，提出诊断试剂只要

符合最低性能标准 (minimal performance criteria)，
即可广泛适用于所有同类靶向药物的审批思路。在

此模式下，靶向药物可基于相关靶点来选择相应的

检测产品，而不必局限于特定伴随诊断检测产品的

“一药一伴随”传统模式，从而大大扩展了对伴随

诊断产品的选择范围。同时，药物研发与审批思路

也在发生转变。据统计，美国 FDA 药物评价和研

究中心 (Center for Drug Evaluation and Research, CDER) 
2021 年批准的 50 款创新药中，33 款有遗传学数据

支持 [25]。2022 年，美国 FDA 又批准了基于生物标

志物的泛实体瘤抗癌药物 Dostarlimab 上市，迄今

已有 4 款 ( 另外 3 款为 Keytruda、Vitrakvi、Rozlytrek)
靶向基因突变特征而非癌症发生的组织类型的“泛

肿瘤”药物上市。

3　展望

精准医学作为一种全新的医疗模式，是对医学

的更深入的理解，核心目标是要实现“在合适的时

间，给合适的患者，以合适的疗法”，以期达到治

疗效果最大化和副作用最小化的定制医疗模式。人
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民健康是最重要的社会民生问题，关乎国家经济发

展和社会进步。目前，全球医学研究目标已经从治

疗为主转向预防为主，而精准医学可有效寻找疾病

发生的风险因素，研发精准防诊治方案，实现疾病

的早发现、早干预、早治疗，因此，精准医学是实

现“预防为主、关口前移”的重要路径。

当前，精准医学快速发展，相关技术不断成熟，

精准医学体系已经形成，各国持续布局和支持，我

国也在“十三五”时期抢抓精准医学起步的时间窗

口，系统设计、前瞻部署了“精准医学研究”重点

专项，夯实了精准医学研究的整体框架。围绕精准

医学的未来发展，美国 NIH 院长 Francis Collins 等
展望了精准医学至 2030 年的发展愿景，提出了加

速精准医学目标实现的七个关键领域
[26]，包括大型

人群队列、常规化临床应用的基因组学技术、表型

组学和环境暴露研究、大数据和人工智能、电子健

康记录，以及参与者多样性及相关隐私保护等。因

此，整合多维数据的高质量大型人群队列、生命组

学等核心关键技术，以及完善相关政策保障体系是

助推精准医学目标实现的关键。

3.1　大型人群队列资源平台建设为精准医学的实现

奠定关键基础

大型人群队列是精准医学的核心领域。随着数

据驱动的科学研究范式的不断深化、精准医学研究

的持续推广，队列建设已呈现覆盖多样化人群、全

生命周期和健康相关所有信息，以及大型化、一体

化、共享开放的特点。在精准医学发展的新阶段，

大型人群队列已不仅仅是流行病学研究的主要方

法，还能够汇集海量人群数据和生物样本资源，发

挥研究平台功能，已成为国民健康水平提升和生物

医药创新的关键基石。因此，全球队列建设与研究

加速发展，由国家主导建设标准化、规范化、系统化、

共享开放的国家级大型人群队列已成为其发展的主

要模式，这一新趋势为精准医学的发展和实现奠定

了关键基础。

3.2　关键核心技术突破为精准疾病研究与诊疗方案

开发带来发展机遇

随着高通量、多层次等生命组学核心技术的研

发及临床应用，加之环境暴露研究数据的持续丰富

与引入，以及大数据和人工智能等新兴技术的赋能，

为精准医学的快速发展搭建了关键功能性技术体

系；液体活检等新型精准诊断技术持续更新迭代，

其灵敏度、特异性逐步提高，推动精准诊断目标的

实现；新型病毒载体、脂质纳米颗粒、病毒样颗粒

以及外泌体、红细胞等药物靶向递送技术进步也为

疾病实现精准治疗奠定基础；同时，基因编辑技术

持续迭代，技术更高效、更安全，操作更简单、更

灵活，推动了基因编辑疗法的发展，均为精准医学

目标的加速实现奠定了技术基础。

3.3　相关政策体系的完善仍是保障领域全面有序发

展的重要议题

精准医学作为新生理念，尚处于发展的早期阶

段，在引发社会关注的同时也存在定制化医疗方案

价格昂贵、监管体系滞后于技术发展等诸多社会挑

战，现有监管框架可能并不完全适用或不能有效应

对其发展过程中出现的不确定性，各国也在持续探

索建立灵活的监管审批制度以在有效管控风险的同

时保障其快速创新。因此，针对未来精准医学全面

进入现有医疗体系，持续完善优化精准医学临床应

用的政策保障制度尤为重要，包括制定精准医学相

关大数据指导意见、数据安全伦理和隐私规范、医

疗保险制度、行业发展规范，以及精准医学培训教

育体系建设和科普工作等，引导并推动相关领域及

产业的良性发展。
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