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20 世纪 90 年代初启动的人类基因组计划

(Human Genome Project) 让科技界和政府充分认识

到，承载人类遗传信息的基因组序列是一个国家重

要的战略资源。我国具有独特而丰富的人类遗传资

源优势，不仅拥有数量众多的少数民族，而且还广

泛分布着高原生态环境等特定地区人群以及疾病核

心家系等重要遗传家系。著名的遗传学家谈家桢先

生为此于 1997 年 7 月致信中央政府，呼吁“保护

我国人类基因资源，积极参与跨世纪的基因争夺战；

制定政策，营造环境”。

谈家桢先生的来信引起了中央政府的高度重

视，国务院办公厅于1998年6月10日转发了科技部、

卫生部联合制定的《人类遗传资源管理暂行办法》；

依据该办法于 1999 年成立了“中国人类遗传资源

管理办公室”，设在科技部，主要职责是对在中国

境内从事的中国人类遗传资源采集、收集、买卖、

出口、出境等事项的规范和管理。国家在该办法的

基础上进一步完善、形成了《中华人民共和国人类

遗传资源管理条例》( 以下简称《条例》)，并于

2019 年 7 月 1 日正式实施。为了更好地贯彻实施《条

例》，科技部于 2023 年 5 月 26 日发布了《人类遗

传资源管理条例实施细则》( 以下简称《细则》)。
通过对这两个文件的学习，笔者认为，在我国人类

遗传资源管理方面有三种关系值得进一步讨论。

1　遗传资源材料与遗传资源信息

按照《条例》第二条的规定，人类遗传资源由

两种类型构成：人类遗传资源材料和人类遗传资源

信息，“人类遗传资源材料是指含有人体基因组、

基因等遗传物质的器官、组织、细胞等遗传材料。

人类遗传资源信息是指利用人类遗传资源材料产生

的数据等信息资料” 。显然，《条例》对“人类遗传

资源信息”给出的定义比较宽泛。《细则》对此给

予了进一步的补充：“《条例》第二条所称人类遗传

资源信息包括利用人类遗传资源材料产生的人类基

因、基因组数据等信息资料。前款所称人类遗传资

源信息不包括临床数据、影像数据、蛋白质数据和

代谢数据”。

《细则》对人类遗传资源信息的详细界定很好

地把明显不属于人类遗传资源的医学数据如临床数

据和影像数据区分开来，这些数据通常是来自个体

水平的表型数据。而《细则》对蛋白质数据和代谢

数据等生物分子数据的划分值得进一步重视。首先，

这类数据，尤其是蛋白质数据，虽然通常取自细胞

和组织等人类遗传资源，但它们与基因或基因组数

据有所区别。其次，源自基因或基因组的转录产

物 ——RNA 在《细则》中没有提及，即没有界定

它是否属于人类遗传资源信息。此种生物大分子也

是由人类遗传资源材料来产生。在当今的单细胞研

究领域，RNA 数据是应用最为广泛的生物分子信息，

研究者往往利用 RNA 测序信息而非基因组测序信

息来分析细胞的类型和特征。

人类遗传资源材料通常涉及到采集和保藏两种

主要活动，《细则》为此在第四章“行政许可与备案”

的第二十九条中明确了二者的管理关系：“应当申

请行政许可的人类遗传资源保藏活动同时涉及人类

遗传资源采集的，申请人仅需要申请人类遗传资源

保藏行政许可，无需另行申请人类遗传资源采集行

政许可”。需要指出的是，在该章中提到的人类遗

传资源保藏是针对人类遗传资源材料 ——“人类遗

传资源保藏活动是指将有合法来源的人类遗传资源

保存在适宜环境条件下，保证其质量和安全，用于

未来科学研究的行为”。由此引申出了一个管理问

题，人类遗传资源材料和人类遗传资源信息之间是
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什么关系？获得了前者的行政许可是否不再需要申

请后者的了？显然，这二者的管理应该是有所区别

的。笔者注意到，在第四章的第三节“对外提供、

开放使用事先报告”中，《细则》把重点放在了人

类遗传资源信息的管理。而在《条例》中涉及到国

际合作科学研究的条款则大多用“人类遗传资源”

这一笼统的术语。

2　临床研究与临床试验

人们有时会把临床研究与临床试验等同看待，

但医疗监管部门对二者有着不同的定义。国家卫生

健康委员会在 2021 年发布的《医疗卫生机构开展

研究者发起的临床研究管理办法 ( 试行 )》中规定：

“临床研究是指医疗卫生机构开展的，以人个体或

群体 ( 包括医疗健康信息 ) 为研究对象，不以药品

医疗器械 ( 含体外诊断试剂 ) 等产品注册为目的，

研究疾病的诊断、治疗、康复、预后、病因、预防

及健康维护等活动”；国家药品监督管理局会同国

家卫生健康委员会于 2020 年发布的《药物临床试

验质量管理规范》修订版第 11 条规定 ：“临床试

验，指以人体 ( 患者或健康受试者 ) 为对象的试验，

意在发现或验证某种试验药物的临床医学、药理

学以及其他药效学作用 …… 以确定药物的疗效与

安全性的系统性试验”。由此可见，临床研究与临

床试验的一个主要区别是指二者的试验目的有所

不同。

《条例》在第二章“采集和保藏”的条文中没

有对临床研究与临床试验的进行区分，并在第三章

“利用和对外提供”第二十条中把二者相提并论 ：

“利用我国人类遗传资源开展生物技术研究开发活

动或者开展临床试验的，应当遵守有关生物技术研

究、临床应用管理法律、行政法规和国家有关规

定”。而《细则》第二十七条则把二者从管理的角

度上做了明确的区分：“为取得相关药品和医疗器

械在我国上市许可的临床试验涉及的人类遗传资源

采集活动不在此列，无需申请人类遗传资源采集行

政许可”。

需要指出的是，《条例》针对国际合作临床试

验有着专门规定。在第二十二条中有这样一句：“为

获得相关药品和医疗器械在我国上市许可，在临床

机构利用我国人类遗传资源开展国际合作临床试

验、不涉及人类遗传资源材料出境的，不需要审批”。

《细则》的第三十二条对此做了更为详尽的规定：“为

取得相关药品和医疗器械在我国上市许可，在临床

医疗卫生机构利用我国人类遗传资源开展国际合作

临床试验、不涉及人类遗传资源材料出境的，不需

要批准，但应当符合下列情况之一，并在开展临床

试验前将拟使用的人类遗传资源种类、数量及其用

途向科技部备案：为取得相关药品和医疗器械在我

国上市许可的临床试验涉及的探索性研究部分，应

当申请人类遗传资源国际科学研究合作行政许可”。

《细则》的这条规定中关于“临床试验涉及的

探索性研究部分”的提法引出了一个新的问题 ：

如何对此进行鉴定或判别？更重要的是，这种提法

表明，临床研究与临床试验的区别不仅在于研究目

的之不同，而且二者的研究内容之间也是有差别

的 —— 前者着重于研究科学假设和科学问题，后

者着重于验证医疗产品的有效性和安全性。由此看

来，有的临床试验更接近临床研究。笔者注意到，

国家市场监督管理总局在 2020 年发布的《药品注

册管理办法》第 21 条中，把临床试验按照研究内

容明确分为 4 类 —— 临床药理学研究、探索性临

床试验、确证性临床试验、上市后研究。

3　国内研究与国际合作研究

《条例》和《细则》在人类遗传资源的对内保

护方面有着详细的规定。《条例》第七条规定：“外

国组织、个人及其设立或者实际控制的机构不得在

我国境内采集、保藏我国人类遗传资源，不得向境

外提供我国人类遗传资源”；而《细则》对“实际

控制”一词在第十二条做了详细说明，包括了 4 种

情形，如对机构的控股、或通过表决权或其他权益

对机构施加重大影响等。这样的规定实际上把我国

人类遗传资源的采集、保藏和向境外提供等活动完

全控制在中方单位，不仅外方单位和个人，而且中

外合资单位等都被排除在外。

显然，这一严格的“内外有别”之规定针对的

是人类遗传资源材料。对于人类遗传资源信息的国

际合作研究管理则相对宽松。《条例》第二十八条

规定：“利用我国人类遗传资源开展国际合作科学

研究产生的人类遗传资源信息，合作双方可以使

用”。《细则》第三十六条规定，中方信息所有者在

向科技部报告并提交信息备份之后，可以将人类遗

传资源信息向境外组织、个人及其设立或者实际控

制的机构提供或者开放使用。当然，外方单位和研

究者在这种合作研究中也有明确的义务；《细则》

第十四条规定：“利用我国人类遗传资源开展国际

科学研究合作，应当保证中方单位及其研究人员全
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过程、实质性地参与研究，依法分享相关权益。国

际科学研究合作过程中，利用我国人类遗传资源产

生的所有记录以及数据信息等应当完全向中方单位

开放，并向中方单位提供备份”。

当然，外方单位利用人类遗传资源信息也受到

了国家相应的监管。《细则》第三十七条规定：“将

人类遗传资源信息向境外组织、个人及其设立或者

实际控制的机构提供或者开放使用，可能影响我国

公众健康、国家安全和社会公共利益的，应当通过

科技部组织的安全审查。应当进行安全审查的情形

包括：( 一 ) 重要遗传家系的人类遗传资源信息；( 二 )
特定地区的人类遗传资源信息；( 三 ) 人数大于 500
例的外显子组测序、基因组测序信息资源；( 四 )
可能影响我国公众健康、国家安全和社会公共利益

的其他情形”。

需要指出的是，人类遗传资源不仅是一个国家

的资源，而且是全人类的资源。目前国际学术界采

用的“人类基因组参考图谱”是用大约 20 个人的

基因组序列拼接而成的，其中有大约 70% 的碱基

序列是来自同一个人；显然，这样单一的基因组参

考图谱不能够反映人类的遗传多样性。为此，国际

科学界启动了 “人类泛基因组”(Human Pangenome)
计划，要建立一个涵盖包括结构变异和单核苷酸多

态性等整个基因组范围内变异信息的人类泛基因组

参考图谱，从而为人类基因组多样性研究提供一个

完整的框架。2023 年 5 月，人类泛基因组参考联盟

(Human Pangenome Reference Consortium) 在 Nature
发布了首个人类泛基因组参考草图，包含了来自非

洲、美洲、欧洲和亚洲多个国家不同种族 47 个个

体的基因组数据，其中就有一个中国人的基因组数

据。这个人类泛基因组参考草图比当下的人类基因

组参考图谱增加了 1.19 亿个新碱基——大约 9 000
万个碱基来自结构变异。过去在使用单一参考基因

组的情况下，人类基因组中存在的结构变异 70%
以上难以识别；而基于该泛基因组参考图谱进行基

因组分析时的结构变异检测率则可以提高 104%。

也就是说，这些来自不同国家、不同地域、不

同人种的遗传资源不仅为认识人类物种内的遗传多

样性提供了必不可少的信息，而且有助于个性化医

学、药物研发以及生物技术等领域的发展。因此，

人类遗传资源的管理不要忽略了“增进人类福祉”

这一生物医学伦理的基本原则。

4　小结

从以上的讨论和分析中可以看到，人类遗传资

源涉及到人类遗传资源材料和人类遗传资源信息，

对二者之管理要有所区别。此外，人类遗传资源的

管理需要精细化，不仅要把个体的表型数据以及蛋

白质等生物分子数据与基因组数据区分开，而且要

把具有探索性的临床研究和验证性的临床试验区分

开。更重要的是，在进行人类遗传资源管理时，必

须要兼顾到对内保护和对外利用。


