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〔摘要〕　从总体目标和思路、方案内容、信息化要素和保障措施等方面对精准医疗服务与产业发展的布
局、关键信息因素进行探讨。研究结果对明确精准医疗服务与产业发展内容与目标、确保和推动精准医疗

服务与产业良性发展、提升精准医疗服务能力和效率具有一定参考意义。
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１　引言

１１　研究背景

精准医学是应用基因检测、现代遗传、生物信

息、大数据等技术，根据患者临床诊疗、社会人口学

信息以及疾病发生发展过程中的组学数据，结合患者

生活习惯和环境因素，实现精准的疾病诊断与治疗，

提供个体化疾病诊疗和预防方案的一种医学模

式［１－４］。目前我国人群健康和疾病负担形势依然严

峻。鉴于此，推进精准医疗服务与产业发展，一方面

可精确定位致病原因和诊疗靶点，实现对个体的精准

治疗，提高疾病防诊治效率，节约医疗费用与资

源［３］；另一方面可推进医药技术发展和医疗体制变

革，带动健康产业发展，助力实现健康中国战略［１］。

因此精准医学成为合理高效利用医疗卫生资源、进一

步推动我国医疗卫生事业发展的重要抓手。目前精准

医疗服务与产业发展面临问题［１，３－５］。第一，基础较

薄弱。精准医疗服务与产业发展缺乏配套的法规与标

准体系予以保障，缺少综合平台支撑其创新应用，未

能形成纵向连接、横向覆盖的联合体，专业人才匮

乏，精准医疗产业化推进缓慢。第二，内容不明确。

不同地区、部门及医疗机构之间对精准医疗服务与产

业发展的目标定位、功能架构、业务模块、应用领

域、发展方向等内容缺乏系统界定与方案设计。第

三，管理与监督不足。目前针对精准医疗服务与产

业发展的管理与监督机制尚不完善。精准医疗服务

与产业发展离不开信息技术支撑，但是目前针对信

息化平台、信息标准与规范、数据采集与传输、信

息安全等精准医疗领域信息支撑要素的研究较少。

１２　研究意义

通过探讨精准医疗服务与产业发展方案，可明

确精准医疗服务内容，规范精准医疗发展路径，提

高精准医疗服务与产业发展效率及质量，使精准医

疗在契合我国医疗卫生事业现实需求的基础上实现

快速发展与应用，从而助力实现健康中国战略。同

时对精准医疗领域信息化支撑要素进行研究，可促

进面向精准医疗的信息化平台建设，为相应信息标

准与规范编制提供思路，进而保障精准医疗服务与

产业发展过程中的数据采集、传输与安全。本文拟

从总体思路和目标、建设内容、信息化要素和保障

措施等方面，对精准医疗服务与产业发展方案、信

息化支撑要素进行探讨，以期为进一步推动精准医

疗服务与产业良性发展，提高精准医疗服务能力、

效率和质量提供参考。

２　精准医疗服务与产业发展方案总体目标和思路

２１　主要目标

２０１５年科技部决定在２０３０年之前投入６００亿

元部署精准医疗领域，启动中国版 “精准医疗计

划”。２０１６年精准医疗被纳入 《“十三五”国家战

略性新兴产业发展规划》，以推进精准医疗领域创

新和产业化，使其成为驱动大健康产业发展的新引

擎。我国精准医疗服务与产业发展的建设思路逐渐

清晰明确，其主要目标是以我国常见高发、危害严

重的疾病及流行率高的罕见病为关注点，建立精准

医学研究、应用、推广示范和支撑体系，提升疾病

防诊治水平，带动健康服务和医药产业发展，提供

更高效、精准的健康医疗服务，为提升我国人口健

康水平、减少过度或无效医疗等提供支撑［１，５］。

２２　总体思路

２２１　概述　为落实 《国家中长期科学和技术发

展规划纲要 （２００６－２０２０年）》， “精准医学研究”

在２０１６－２０１８年被列为我国优先启动的重点专项，

分别资助６１项、３６项、６项，投入财政经费１３亿

余元。参考 “精准医学研究”重点专项指南，精准

医疗服务与产业发展总体思路可以概括为以下几个

方面。

２２２　思路１　构建健康人群队列和专病队列，

创新生命组学大数据分析和临床应用技术，研发疾

病防诊治与效果评价的生物学标志物检测与分析技

术，集成重点疾病的精准防诊治方案和临床辅助决

策支持系统，形成一批我国制定、国际认可、高效

可行的疾病防诊治指南和临床路径［１，４－６］。

２２３　思路２　研发和集成重大疾病精准防诊治
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关键技术，建立符合中国人群遗传背景与疾病特征

的精准诊疗、精准预防与健康管理体系，实现疾病

的早期预防、早期诊断、早期治疗和康复管理［１，７］。

２２４　思路３　建立精准医学专题、专病知识库和
健康医疗大数据共享平台，建设精准医学国家平台和

省、市、县级精准医学中心与精准医学实验室，组建

精准医学联合体网络体系；借助远程医疗系统的网络

覆盖、数据交互和综合服务功能，面向基层患者开展

典型疾病的精准防诊治、个体化用药、随访、健康

管理等多级协同的精准医疗服务［５，８－９］。

２２５　思路４　自主研发核心技术，突破多源异
构健康医疗大数据的清洗、融合、存储与分析等数

据处理技术，自主研发国产诊治药物、疫苗、试

剂、器械和设备，逐步缩短与发达国家差距，在部

分技术领域实现 “弯道超车”［１，９］。

２２６　思路５　建立 “关键技术与产品研发 －综
合服务平台构建 －多中心健康医疗数据交互共享 －
典型领域应用示范”的精准医疗研发、应用体系，

建设典型疾病精准医疗方案应用、示范和推广体

系，加快推进、深化医疗服务模式转变，形成精准

医学创新链、产业链和服务链，逐步实现从精准诊

疗到精准预防的健康防护端口前移，提升我国医疗

资源利用效率，满足公众健康需求［５，１０］。

３　精准医疗服务与产业发展方案 （图１）

图１　精准医疗服务与产业发展方案框架

３１　精准医疗服务与产业发展基础

３１１　法规和标准体系　制定完善精准医疗服务

和产业相关法律保障体系，强化医疗信息服务规范

和使用权限，建立 “分级授权、分类应用、权责一

致”的管理机制，保护相关参与主体的合法权益。

规范精准医疗应用领域的准入标准，建立精准医疗

临床服务规范和质量控制标准。

３１２　精准医疗科技创新平台　聚焦典型高发疾

病，加大对精准医疗科技平台的财政支持和政策倾斜

力度，组建精准医疗综合创新平台，支撑精准医疗关

键技术研发和示范应用。设立精准医疗领域重大科技

专项，从专病队列、综合服务平台、精准医学实验

室、标准创制等方面进行持续投入与支持［５］。

３１３　精准医疗联合体　借助组学和健康数据采

集检测设备，建立覆盖省、市、县、移动医疗终端

的精准医学联合体。精准医学联合体的网络体系包

含医疗机构、综合服务平台、移动医疗终端和可信

网络等要素。通过可信网络进行精准医疗数据流转

和交互，实现对入网单位及其设备、人员与数据的

安全高效管理，并通过联合体开展精准医疗服务应

用示范和推广。

３１４　精准医疗学科建设和人才汇聚　形成更具

竞争力的人才招引、集聚制度和更加灵活的人才任

用、管理机制。依托高校、科研机构建立完备的精

准医学相关专业本科、研究生培养体系，在科技项

目、研发平台、学科建设、研究生招生等方面向精

准医疗领域适当倾斜。培养具有影响力的精准医学

领军人才，聚集精准医学科技创新人才队伍。

３１５　精准医疗产业　围绕精准医疗及其应用，

坚持 “产－学－研－医－用”相结合，培育从事精

准医疗终端、网络、云计算、大数据、人工智能、

软硬件系统等领域技术研发和应用的优势企业，支

持精准医疗专病防诊治服务、个体化用药、大数据

分析与医疗人工智能等创新内核的建设和发展。

３２　精准医疗服务与产业发展主要内容

３２１　精准医疗综合服务平台　依托云计算、大

数据等先进技术，建设统一权威、互联互通、开放
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共享的国家、省级精准医疗综合服务平台，开发疾

病注册、流程管理、移动随访、数据分析、在线教

育等应用模块，支持ＴＢ级数据分布式存储和计算，

形成面向精准医疗的临床、生物、健康等信息采集

体系、数据交换与存储体系、精准医疗综合服务及

分级服务体系。例如基于精准医疗服务平台，针对

基因、临床和健康等多模态数据进行整合分析，可

实现精准诊断、精准治疗、精准用药等服务。另外

将精准医疗综合服务平台有机融入全民健康信息系

统，与 “政务云”进行互联互通，实现与上级平

台、业务系统以及相关部门业务的信息交互。

３２２　精准医学中心　精准医学中心是开展精准

医疗服务的载体。依托国家、省、市、县级医疗机

构建设各级精准医学中心或实验室，开展完备的精

准医学全流程科学研究和临床应用。不同级别的精

准医学中心面向不同功能定位。例如国家级精准医

学中心可满足基因、表观、转录、蛋白、代谢等多

组学的基础研究与临床应用；省级精准医学中心支

持基因组学和宏基因组学的基础研究和临床应用；

市级中心可满足基因组学的临床检测；县级中心可

支持基因位点和精准用药的临床检测。依托各级精

准医学中心，以生物组学信息为基础，利用基因测

序、病理、影像、大数据分析等手段，在肿瘤、心

脑血管病、呼吸系统疾病、遗传性疾病、代谢性疾

病等领域实现精准防诊治和个体化用药。通过远程

医疗网络实现省、市精准医学中心和县级精准医学

实验室之间的数据、业务、质量控制、专业人才等

要素的互联互通，并对接国家级精准医学中心日常

开展各类精准医疗服务。

３２３　精准医疗专病、专题数据库和知识库　构

建面向精准医疗的多源异构数据库平台，实现数据

清洗、标注、存储等流程，完成精准医疗专病数据

库建设。建立知识来源质量评估机制和精准医疗知

识库，将组学、临床、健康、环境等知识通过图理

论关联，构建精准医学知识图谱。研究针对精准医

疗的文本处理算法，满足 ＴＢ级运算需求；建立基

于统计与基于规则相结合的精准医疗辅助专家决策

系统［８，１１］。例如通过研发精准医疗知识库、文献库、

术语管理系统等，为开展精准医疗相关科研提供支

撑，为临床医务人员提供前沿、专业的精准医学知

识和信息服务，指导临床医疗实践。

３２４　大数据集成分析与精准医疗应用　基于国

内外健康医疗标准，建立各类型精准医疗数据处理

标准；研发基因、临床和健康数据相融合的标准体

系，实现多源异构数据整合利用。建立以数据质量

控制、信息安全和隐私保护为基础的数据汇交、访

问、标注、建模、可视化和共享技术标准和管理规

范。研发基于Ｈａｄｏｏｐ／Ｓｐａｒｋ的分布式文件和并行计

算系统，针对多模态数据开发精准医疗大数据算法

并用于辅助临床决策，推动大数据、人工智能在医

学影像、心电、病理等方面的应用；通过对组学、

临床、健康数据的分析，预测个体疾病风险与愈

后，提升疾病预防、诊断和治疗质量，推进规模化

临床诊疗信息向大数据资源的转化、整合、共享与

应用［６，１０－１１］。

３２５　药物研发和个体化用药　依托医疗机构临

床药物试验基础，挖掘和分析多组学数据，识别潜

在、有临床应用价值的治疗新靶点和预测标志物，

加强针对肿瘤、脑卒中、糖尿病等重点疾病的新药

研发。通过整合耐药模型、临床研究、基因组学和

大数据分析揭示不同靶向治疗药物发生耐药的机

制，寻找耐药后的治疗新靶点，并利用大样本验证

方法进行临床治疗效果评价。

３２６　重点疾病精准防诊治　依托生物信息技术

和基因检测技术，基于精准医疗大数据平台对临

床、组学、健康等信息的集成分析与应用，制定针

对患者实际病情的特异性诊疗方案，开展肿瘤、糖

尿病、心脑血管疾病等的精准防诊治。通过研发针

对具体病种的个体化治疗方案，构建包括数据分析

及可视化等技术的疾病精准医疗系统。

３２７　精准医疗全产业链发展　以互联网为媒

介，整合精准医疗服务上下游产业链，带动国内健

康医疗产业创新发展。同时结合重点疾病的分布特

点和流行趋势，选择有代表性的市县级医疗机构进

行专病精准防诊治示范，带动基因检测、大数据分

析、精准诊疗、个体化用药等精准医疗领域相关软

硬件产业发展。建立问题导向、可复制推广的精准

医学临床服务和个体化用药实施路径，打造精准医
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疗服务创新链、产业链和服务链。例如为响应国家

重大战略部署、对标国际前沿技术、紧贴我国医疗

卫生重大需求，可通过组建精准医学产业创新中

心，聚焦精准诊断、精准治疗和精准医学战略资源

库建设等领域，构建 “政 －医 －产 －学 －研 －资 －
用”协同创新生态系统，有机串联临床需求、医学

创新、成果转化，实现创新链、资金链、服务链、

产业链等深度融合，从而高效突破产业瓶颈、有力

推动产业发展。

３３　精准医疗服务和产业发展管理

通过研制面向精准医疗服务和产业发展的管理办

法，推行精准医疗机构、平台、示范中心与实验室资

质审核与准入机制以及业务监管机制，建立相应级别

精准医疗服务质量控制机制。制定有关精准医疗各参

与主体的权利义务划分、临床业务流程管理、长效运

维、信息安全与隐私保护等方面的制度规范，明确

精准医疗服务监督与绩效考核标准管理机制。

４　信息化支撑要素 （图２）

图２　精准医疗服务和产业发展的信息化支撑要素

４１　健康医疗信息化平台

通过建立和完善 “国 －省 －市 －县”４级信息
交换平台、信息传输网络，开展区域精准医疗业务

协同服务。基于信息化网络实现各级精准医疗平

台、业务系统以及相关部门业务信息的互联互通。

４２　信息技术标准与规范

对精准医疗服务和产业发展过程中涉及的信息

资源、传输网络、软硬件设备、服务平台等的功

能、接口方案、技术参数、传输协议进行标准化研

制。基于兼容性、可操作性、人机交互友好性、安

全性等方面的考量，信息技术标准与规范的制定需

要根据精准医疗服务与疾病发展过程中的信息流

向，对信息抽取、传输交互、应用程序接口、访问

准入、隐私安全等关键环节进行定制化开发。

４３　信息化数据采集与传输

针对已部署的各级精准医学示范中心、精准医

学实验室的建设及移动医疗终端的信息系统，按照

ＨＬ７，医学数字成像和通信 （ＤｉｇｉｔａｌＩｍａｇｉｎｇａｎｄ

ＣｏｍｍｕｎｉｃａｔｉｏｎｓｉｎＭｅｄｉｃｉｎｅ，ＤＩＣＯＭ），ＷｅｂＳｅｒｖ

ｉｃｅｓ，医疗信息系统集成 （ＩｎｔｅｇｒａｔｉｎｇｔｈｅＨｅａｌｔｈｃａｒｅ

Ｅｎｔｅｒｐｒｉｓｅ，ＩＨＥ）以及 Ｄａｔａｂａｓｅ等数据接口标准，

结合国家卫生健康委相关标准体系，进行升级改造

或定制化开发，定义具有针对性的数据接口方案，

以便与各类信息平台进行数据传输、交互［１２］。依托

远程医疗网络跨院、跨地区的多源异构数据传输和

服务功能，构建专有数据通路，保证传输数据的一

致性与安全性，形成完善的精准医学联合体数据采

集与传输体系。

４４　精准医疗信息安全体系

精准医疗综合服务平台、示范性精准医学中心

和精准医学实验室需要建设兼顾物理安全、系统安

全、网络安全和数据安全的信息安全保障体系，以

确保精准医疗服务与产业发展过程中的数据安全。

建立个人隐私保护机制，加强精准医疗联合体医疗

卫生机构、精准医疗综合服务平台、医疗设备以及

关键信息基础设施、数据应用服务过程的信息安

保、常规监测，定期开展数据安全隐患排查，及早

预警和处理潜在风险。统一标识医疗卫生机构和医

务人员的可信数字资质与身份，推进电子实名认

证、数字签名、数据访问控制等在精准医疗服务中

的应用，建立精准医疗数据痕迹管理体系，确保信
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息可查询、可追溯，满足精准医疗服务和行业监管

需求［１２］。

４５　保障措施

打造政府领导、多方参与、资源互通、协同并进

的工作格局，实施部门协调推进机制，完善配套措

施。加大政府政策扶持力度，鼓励和引导社会第３方
参与精准医疗基础建设、应用开发和运营服务。建立

运营监管体系，推行第３方参与的精准医疗服务监
管，保障精准医疗服务健康有序发展。强化宣传普

及，充分利用网络、电视、广播、媒体等途径开展

宣传工作，使公众了解精准医疗是能够为患者提供

优质医疗资源、提高诊治效率与质量、降低医疗费

用的服务，切实提升其社会认知度和接受程度。

５　结语

精准医疗对我国疾病诊疗精准化、前沿技术

临床转化、医疗服务协同化、健康服务个体化、

医药设备国产化等医疗卫生事业战略目标的实现

具有重要意义，而科学的方案设计与信息化技术

支撑，对精准医疗服务与产业的稳健发展至关重

要。本研究从总体建设目标和思路、建设方案、

信息化支撑要素和保障措施等方面，对精准医疗

服务与产业发展布局和必要信息支撑要素进行探

讨。研究结果对明确精准医疗服务与产业发展内

容与目标、规范精准医疗发展路径、提高精准医

疗发展速度和质量、提升精准医疗服务能力和效

率具有参考价值。
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《医学信息学杂志》开通微信公众号
《医学信息学杂志》微信公众号现已开通，作者可通过该平台查阅稿件状态；读者可

阅览当期最新内容、过刊等；同时提供国内外最新医学信息研究动态、发展前沿等，搭建

编者、作者、读者之间沟通、交流的平台。可在微信添加中找到公众号，输入 “医学信息

学杂志”进行确认，也可扫描右侧二维码添加，敬请关注！

《医学信息学杂志》编辑部
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