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摘要摘要 随着精准医学理念不断成熟与完善，其为诸如肿瘤相关的临床试验研究产业了相对丰硕的成果，但精准医学在临床中的

实践仍处于起步阶段。精准医学的知识体系还有待进一步完善，其中涉及对多重组学数据的整合，以及更为高效的临床试验设

计理念的应用。电子健康档案以及标准化医学术语的推广，是临床决策支持系统等计算机辅助算法在临床实践中整合精准化医

疗决策的必要条件。此外，还应确立和落实精准医学相关政策法规，保障个体的知情权、隐私权，有针对性地进行基因筛查，最大

限度地提高检验效率，降低结果的假阳性率。针对患者和医务工作人员的教育，也有助于基因组相关的检查手段在临床中合理

应用。
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精准医学是在综合考虑个体在遗传、环境、生活方式中

存在的个体差异的基础上，选择最为有效的健康干预和预防

策略的医疗模式[1]。2012年，英国首相宣布启动“十万基因组

计划”，预计在随后 3~5年对国内 10万名患者进行全基因组

测序 [2]，重点关注于罕见病、癌症、传染性疾病的基因诊断。

2015年，美国启动“精准医学计划”，旨在推动癌症等疾病治

疗手段的开发，并为家庭提供个性化健康咨询[3]。基因组测

序和全基因组关联性分析（genome-wide association studies，
GWAS）技术揭示了基因变异和人类疾病之间的相关性，通过

基因型检测发现疾病易感风险，并进行早期干预、早期预防，

是精准医学临床应用的重点目标。近10年间，美国开展了多

个专项研究，探索将基因组信息与电子健康档案整合的具体

方案，以辅助临床决策。本文梳理了国外精准医学的临床实

践经验，以期寻找精准医学理念在实践中的关键要素，并指

出精准医学面临的潜在挑战。

1 精准医学临床实践
基因测序技术和高通量数据分析技术的革新，加快了基

因组研究成果产出进度。以GWAS为主要手段的病例对照

及队列研究，能够发现并验证基因组信息与人类疾病之间的

基因型-表型相关性。截至 2014年 3月，美国人类基因组研

究中心（National Human Genome Research Institute，NHGRI）
GWAS目录有 3961条人类疾病相关的单核苷酸多态性（sin⁃

gle nucleotide polymorphism，SNP）信息记录在案，涉及 571种
疾病 [4]；而在 2016年 9月，NHGRI-GWAS目录中的疾病相关

SNP信息已经增长至24218条[5]。

2007年，NHGRI宣布成立电子医学记录与基因组学网络

（electronic Medical Records and Genomics Network，eMERGE
Network）专项，旨在“为利用现有基因组数据本体和电子医学

记录（EMR）提供的表型信息开展基因型-表型分析提供方法

和流程上的支持”[6]。eMERGE在全美设有 9所项目中心，在

每所中心各自的生物信息库中，测序得到的个体DNA序列信

息与该个体 EMR中的表型信息相对应。生物信息库中的

EMR所包含的纵向表型信息能够被快速提取，进而快速调取

大量试验组和对照组样本，通过和相对应的基因组数据的关

联性分析，探索基因型-表型相关性。已获证实的关联性信

息则会逆向整合入EMR，辅助临床实践。

eMERGE网络的第一阶段（eMERGE-I）主要着眼于利用

EMR信息对个体表型进行标准化、电子化的记录，并将其应

用于GWAS。相关小组已经确立了EMR信息收集的标准化

术语系统，保证EMR所收集和储存的信息在各中心之间相互

兼容。此外，eMERGE-I的经验表明，从多中心EMR中直接

筛选受试对象，并在中心间进行关联性的验证性研究，使得

多中心研究能够有更为理想的收效[7]。

2011年，eMERGE项目进入第 2阶段，着手将基因型-表
型关联性信息进一步整合入EMR系统，辅助临床决策[8]。表
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型工作组开发了表型知识库（Phenotype KnowledgeBase，
PheKB）[9]供医务人员和研究者读取、上传、检索、反馈表型信

息。基因组工作组则致力于将基因型分析流程化，以构建中

心间通用的基因测序结果。根据已经完成的基因型分析的

参考数据，对待测样本进行完整度和可靠度评价，并为归因

分析提供参照[7]。

此外，eMERGE-II启动了药物基因组学（Pharmacogenom⁃
ics, PGx）研究项目，该项目筛选了短期内可能开始使用特定

药物的个体，预先就明确已知的84个影响药物代谢的基因进

行测序，根据测序结果提示未来临床用药[10]。每个 eMERGE-
II研究中心入组近 1000名患者，测序发现的变异将通过“序

列-表型-药物基因组学整合”系统进行共享，探索最佳实践

手段，并为结果回报提供指南参考[11]。此外，eMERGE-II还将

研究范围延伸到了儿童和非洲裔群体中。儿童的表型由于

所受环境暴露相对较少，可能有利于基因型-表型的关联性

分析，目前在儿童肥胖[12]、自闭和哮喘方面的关联性研究已经

证实了此前在成人研究中发现的关联，并发现了新的关联性

存在。

2013年，NHGRI启动了“基因组学整合实践（Implement⁃
ing GeNomics In pracTicE，IGNITE）”项目，以解决基因组学在

临床实践中所遇到的挑战[13]。IGNITE致力于开发、研究和推

广基因组医学应用模型，并将基因组学数据整合入EMR，提

供决策辅助工具。IGNITE下属的6所研究机构，分别就基因

组学的临床应用模型进行了不同策略、不同规模的研究，例

如家族史信息收集、易感基因筛查指导的疾病管理、药物基

因组学经济学效益等，并对各自项目的有效性开展调研[14]。

2 精准医学模式下的信息技术与科研理论支持
2.1 多重组学数据的整合分析策略

除部分遵循孟德尔遗传定律的单基因遗传病外，多数疾

病的发病往往涉及多重分子生物学机制，并同时受到环境或

个体行为等外部因素的影响，将这类受多重因素共同决定的

疾病或征象称作“复杂性状（complex trait）”。随着对细胞和

分子生物学理论认识的完善，编码蛋白的基因序列不再是决

定细胞行为和个体性状的唯一要素，表观遗传学、RNA、蛋白

层面上的进一步修饰同样有着重要的调控作用[15]。随着二代

测序、生物芯片等技术的发展和广泛应用，相对快速、廉价地

获取不同类型高通量组学数据已经成为可能。常规关联性

分析往往局限于一种疾病和某个特定类型的生物学信息之

间，这一分析手段的效力受到相应组学数据质量、特定生物

学理论体系完善程度等因素限制，同时可能无法有效反映出

不同类型生物学信息之间的相互作用。因而，系统化、多元

化的整合分析，将不同类型生物学数据共同作为预测变量，

能够对复杂性状进行更为深入全面的分析，弥补单一类型数

据信息缺失的局限，同时可以通过多重数据类型中的交叉验

证，提高分析结果的可信度，降低假阳性率[15]。

不过，对多重组学数据进行整合分析时，同样会面临若

干挑战[15]。第一，各个类型组学数据可能存在内部缺失，其缺

失模式无法明确，进而影响分析效能。因此，在进行信息整

合前，需要对各个单独的数据类型进行考量，保证各类数据

的质量控制，避免后续分析中出现级联错误。第二，鉴于组

学数据高通量、高容量的特点，多重组学数据依次进行关联

分析所需的计算量过于巨大，现有的数据处理条件无法负

担，因此在进行分析前需要对数据进行适当的约简，减少独

立变量的数目，提高统计显著性。第三，分析过程中的混杂

因素可能使结果出现偏倚，如人群分层效应[16]。第四，不同的

测定技术以及对不同类型数据的测定手段所产生的数据，可

能难以较为理想地进行标化和匹配。

对复杂性状的决定机制，目前主要有两种分析思路[15]：其

一认为基因-转录-翻译-表型之间存在着线性、逐级的关联，

因此可以首先就各个类型分别关于某特定结果进行关联分

析，再进行数据的整合分析。其二则认为各影响因素之间的

联系是网状、非线性的，在进行整合分析前进行约简可能会

掩盖生物模型的实际作用模式。

由于测定方法和复杂性状自身的异质性，目前尚没有一

个标准化的多重组学数据整合分析范式。在实际操作中，需

要通过多专业人员的合作，针对现有关于研究对象的知识体

系选择适合的分析策略，并积极地寻求实验室、文献或虚拟

模型模拟方面的理论支持[17-19]。

2.2 与精准医学相适应的临床试验设计新思路

传统的随机临床对照试验，常见的是入组数目可观的临

床诊断同一种疾病的患者，随机分组后通过对照研究评估某

种干预手段的效力。在这一模式下，较大的试验样本数目意

味着组内较高的基因组异质性，而临床试验结果所反映的是

人群对某一干预手段的“平均”反应水平，这与精准医学的理

念之间存在着明显对立。精准医学通过在分子和基因层面

对疾病进行解读，将分子诊断、分子分型引入了临床实践

中。针对具有某种特定分子分型的疾病对特定干预手段响

应情况的临床试验，可能会由于响应分子分型的人群发病率

过低，而面临试验样本量不足或试验招募时间窗过长的情

况[20]。样本容量过小可能会降低临床试验结果的可信度，或

导致其分析结果无法达到足够的统计学显著水平；而招募时

间窗过长则会造成人力资源、时间成本的浪费，同时极大地

限制研究进度。因此，在精准医学临床实践中，需要新的试

验设计思路来应对这一系列困难。

基于注册队列的随机对照试验（registry-based random⁃
ized controlled trial，RRCT）所入组的患者，全部来自于常规登

记入案的患者群体（即“注册队列”）[21]。相关注册队列登记了

某一地区或若干协作医疗单位内确诊为某一大类疾病的所

有患者，根据临床试验的需要，选择其中符合入组标准的患

者进行知情同意。在构建较为成熟的注册队列过程中，确诊

相应疾病的患者常规进行登记，并且登记患者往往来自多个
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大型临床中心，因此能够显著降低试验招募成本，缩短招募

时间[22]。目前，多个国家均已建立了癌症[23]和罕见病[24]注册队

列，着力发展各自领域的精准医学研究与实践。

在临床试验中，对特定干预手段有着极佳反应水平的个

体往往有着更大价值。Iyer等[25]曾发现一例通过MTOR抑制

剂治疗达到完全缓解的转移膀胱癌患者（绝大多数患者均未

表现出类似的缓解），通过对其活检肿瘤样本进行回顾性测

序分析，研究者发现其携带有TSC1基因（一个对MTOR通路

有负向调控作用的抑癌基因）的点突变，随后在其他携带有

TSC1基因突变的个体中也验证了MTOR抑制剂的疗效。在

精准医学临床试验的背景下，对治疗的反应显著优于平均水

平的个体，可能提示了新的潜在治疗靶点。

3 精准医学临床实践的基础条件
3.1 电子健康档案的建立与标准化

随着疾病诊断、用药逐渐向个体化、精准化转变，电子健

康档案（electronic health record，EHR）系统的应用有助于提

高医院诊治效率，降低医疗失误的发生率，减少医疗开支[26]。

随着科学技术的进步，人们能够对越来越多的生物学数据进

行检测和评估，协助临床诊断和治疗。但不同技术所获得的

实验数据，往往由于实验技术和测定条件的诸多限制，多是

非标准化的，无法直接应用于临床，或进行跨平台的交流与

研究[27]。因此，EHR需要收录标准化的临床信息、检验结果，

以及患者对治疗的响应情况等信息。

建立EHR的关键，首先在于搭建核心的医学知识体系，

例如“临床表现—检查结果—疾病类型—治疗方案—治疗效

果””这一诊疗框架；此外，通过运用标准化的医学术语，记录

个体医疗过程中各步骤的具体情况。标准化术语的应用有

助于信息比对和平台间的共享。目前在国际上已经出现了

一些受到较为广泛认可的知识体系和专业术语资源，如疾病

和有关健康问题的国际统计分类（第 10次修订本）（interna⁃
tional classification of diseases-10，ICD-10）[28]、医学系统命名

法-临床术语（Systematized Nomenclature of Medicine - Clini⁃
cal Terms，SNOMED-CT）[29]、人类表型标准术语集（human
phenotype ontology，HPO）[30]等。近期由中、美合作建立的中

文人类表型术语集（Chinese Human Phenotype Ontology，
CHPO）是国内首个标准化医学术语集[31]，不同语种之间医学

术语的相互对应，也是未来国际医学研究合作的关键。

3.2 临床决策支持系统的普及

医护人员紧缺是世界各国所面临的共同问题，医务工作

者接诊时间有限，加之医学研究成果与指南的不断更新，都

有可能导致临床误诊或延误临床决策[32]，常见延误临床决策

的事件包括未开具必须的检查、病史采集和体格检查不完

善，以及参考文献阅读不充分等[33]。

临床决策支持系统（clinical decision support systems，
CDSS）作为整合了医学知识体系的决策系统[34]，结合标准化

的EHR，能够根据内化的知识体系对患者的诊疗信息进行分

析，协助医务工作者进行全面的医疗服务，并监测患者生命

体征，或对医务工作者开具的不符合常规用药剂量或配伍禁

忌的医嘱进行提示确认。现有的CDSS能够对患者肾功能、

妊娠状态、重复医嘱、药物过敏、异常药物剂量、药物相互作

用等医事行为进行评估[35]，实时向医务工作者提示危急值或

就可疑情况进行确认。在治疗过程中，CDSS能够在各个阶

段依次对患者风险、推荐临床检查、鉴别诊断、治疗方案提供

分析建议，同时将与病例相关的文献、临床试验、分子生物学

数据库信息、重要分子标记物等信息进行搜集整理，供医务

人员参考[27]。超级计算机计算能力的一次次提升，以及机器

学习技术的逐渐成熟，预示着未来CDSS能够在EHR的支持

下进行自主学习，随着临床治疗病例的累积，其能够逐渐提

高自身的临床决策准确性和可靠性[27]。多中心的数据共享，

能够进一步加快这一进程。

随着药物基因组学（Pharmacogenomics，PGx）的发展，现

已明确携带有不同关键酶的等位基因个体，其对特定药物的

代谢水平存在差异，因而药物对不同个体的有效剂量和中毒

剂量存在差异。目前药物基因组学领域较为推崇“预先执行

策略（preemptive，not reactive）”，即在出现临床用药指征之前

即对个体的重点药物代谢酶等位基因进行测序，明确其对特

定药物的代谢特点。检测结果将储存于个体的 EHR 中，

CDSS在随后的诊治过程中根据EHR记录的药物代谢能力特

征，选择相应的药物种类和剂量，提高药物疗效，减少药物不

良反应[36]。临床药理学实施联盟发布的基于循证医学的临床

精准用药指南[37]，在整合入CDSS后，能够指导后者完成相应

的临床决策。相应知识库应当包含标准化的基因、等位基

因、表达产物生理效应等信息，并注明指南各条细则的证据

等级；由于现有知识库的容量仍在不断扩充，在搭建用于指

导临床决策的知识体系时需要同时考虑到当前知识库的潜

在局限性，并对这一知识体系进行定期的扩展和更新；此外，

基因组信息和其他类型的组学信息整合，有助于用药精准性

的进一步提升[38]。

在急危重症病房中，CDSS能够综合动态采集的患者生

命体征信息，对患者的病情进行实时监测。通过相应生物学

标志物模式，对患者进行疾病亚型的分型，提出相应治疗建

议。此外，对患者病情的动态监控，也能够和临床试验直接

匹配，一旦识别出符合临床入组标准的患者，即可提示考虑

开始临床试验，提高招募效率[20]。

医务人员鉴别诊断的过早终止也是误诊的重要原因[39]。

CDSS的应用一方面能提示医务人员较为全面地完成对疾病

的评估，同时在罕见病诊治过程中，CDSS或许能根据患者的

临床症状及时提示可能相关的罕见疾病，提高诊断效率。

3.3 相关政策支持与伦理学挑战

由于数据分析技术尚不成熟、缺乏通用的分析核实标

准、检测平台的一致性难以保证，以及参考数据库的不完整

或不完善等诸多限制，通过测序获得的结果中，有相当一部

分尚无法明确其生物学意义[40]。因此，在进行二代测序检测
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前，需要确保受试者对检查有充分的知情同意，具体包括：数

据分析的不确定性、个体健康知识水平以及对风险所持态度

的差异、可能对受试者家庭带来的影响、潜在的次级发现、后

续可能进行的复查性随访、测序结果的储存和用于未来科学

研究的需要[41]。公众缺乏对基因和遗传学诊断的基础知识储

备，是保证可靠的知情同意所面临的主要阻碍[42]。由于基因

组测序结果具有较高的不确定性，传统咨询模式所需的人力

和时间成本无疑是巨大的。通过电子健康记录及医院患者

宣教系统，对患者进行早期健康教育，已经被证实是成功的

尝试[43]。在发现预期的和疾病有关的基因突变之外，基因组

测序回报的部分变异结果，在现有知识体系中可能与目标疾

病无关。

目前将在测序过程中有意进行针对性检测的，与目标疾

病发病无关基因的变异结果称作“次级发现（secondary find⁃
ing）”，而将非有意检出的无关基因的变异结果称为“偶然发

现（incidental finding）”。
欧洲人类遗传学学会推荐，在临床实践中应尽量使用针

对性较高的基因检测手段，避免无关基因结果的回报；而针

对未成年受试者，尚需制定系统的指南，明确需要对哪些“无

关”基因进行筛检，寻找具有致病风险的突变[44]。而美国医学

遗传学学会（American College of Medical Genetics and Ge⁃
nomics，ACMG）在 2015年更新的法规声明 [45]中指出，允许受

试者拒绝接受次级发现的筛查，但这一决定必须在接受检验

之前做出，并强调这是一个“全或无”的选择（即受试者无法

自行选择希望筛查的二级发现的基因条目）。根据目前指南

建议，临床上应只对有已知明确有效干预手段的偶然发现进

行反馈[44, 46]。

英国威尔康基金会的一项线上调查发现，人群中88%的

个体认为基因检测的提供方应当对偶然发现进行反馈，但只

有31%的人认为研究者应当主动进行二级发现的筛查[47]。美

国总统委员会也认为研究者没有义务主动对个体的无关致

病基因进行筛查[48]。在患者群体中的调查发现，与工作人员

为测序结果提供的解读相比，他们更倾向于获取详尽的数据

报告、可信赖的信息来源，以及自主的决策权[49]。

以大数据为基础的精准医学研究和临床应用，则对人群

基因组数据的高强度、高广度的共享和交互提出了硬性需

求。如何在保障个人信息安全的同时，兼顾精准医学常规的

临床应用和科研需求，是相关领域专业人员以及高层政策制

定者共同关注的问题。在知情同意的过程中明确基因测序

数据可能会用于未来研究之外，相关政策还需兼顾其他可能

侵犯个人隐私权的因素，保障个人隐私安全及信息共享通

畅，消除个体对于社会歧视的顾虑，同时为检测提供方提供

信息安全方面的技术与法规支持[41]。

基因歧视是指个体或其家人因为其所拥有的遗传学变

异因素，或因受到他人怀疑携带某种遗传学变异，而遭到的

不平等待遇 [50]。2008年，美国通过了《Genetic Non-Discrimi⁃
nation Act》（《反基因歧视法案》），禁止通过基因检测或家族

性疾病史对个体在就业、健康保险投保等方面施与不公正对

待[51]。尽管法案的发布有所成效，但调查发现人们对基因歧

视依旧存在着明显的担忧。25%拒绝接受遗传学检查的患者

都把对基因歧视的顾虑作为拒绝的首要原因，同时30%的个

体在详细了解《Genetic Non-Discrimination Act》的相关条款

后表示其对基因歧视的担忧反而加重了[51-52]。

3.4 患者与专业人员教育

患者教育与知情同意在一定程度上有所重叠，在患者选

择接受诸如基因组测序等检测手段前，足够的相关知识储备

有助于合理地做出检测方法的选择。在媒体报道下，缺乏基

础遗传学知识的个体常容易被误导，认为基因组测序一定能

够提供更为科学，更为“个性化”，更为可靠的结果。由于没

有完全理解这一检查及其结果的意义，可能会高估检测的效

用性[53]。以英国“十万基因组计划”为例，为了保证受试者知

晓基因组测序的相关问题、后果、数据共享和储存的流程，受

试者在接受测序前必须通过一门线上考试，确认其对这一项

目的正确认识并签署详细的知情表[54]。

在一项2011年进行的有关个性化医疗在肿瘤学、心血管

疾病和家庭医学中应用情况的调查中，只有少数临床医生认

为自己具备足够的相关知识储备，能够从容地帮助患者解读

检查结果，或与患者自如地交流遗传学知识[55]。随着近几年

第二代测序、基因芯片等技术的广泛应用，不难想象临床医

生所面临的专业知识缺口或许要更加明显。因此，有针对性

地加强医务工作者的教育，提高其遗传学知识水平，有助于

精准医学的普及和深化。以美国为例，针对医学生、遗传学

专业人员、非专业人员分别制定了相应的提高遗传学知识水

平的教育/再教育体系[56]。以CDSS为代表的计算机算法依旧

无法解决所有的临床问题，而医务工作者需要了解其所拥有

工具的应用价值和局限，才能确保最大限度发挥后者的作

用，做出正确的临床诊断[57]。

4 精准医学临床实践的挑战
经典的病例对照和队列研究通常需要募集满足特定条

件的受试者和对照组群体，尽管全基因组测序的成本在近10
年内大幅降低，但针对每一种目标疾病分别开展受试者招

募、全基因组测序、随访观察等工作的可行性依然受到研究

成本的制约，受试者群体的代表性也是相关研究需要面临的

问题。此外，全基因组测序所得到的高通量结果中，目前能

够解读其临床意义的组分十分有限，还有大量未知的基因

型-表型关联性有待发现[58]。个体的基因组信息是不随时间

改变的，因此人们开始考量EMR的价值，通过EMR记录的表

型信息进行筛选，并结合相应个体的基因型信息进行关联性

分析，能够缩短研究周期，快速应用最新进展。

在进行基于EMR的表型标准化、电子化过程中，不同研

究中心所使用EMR的差异性，以及其所涉及群体具有的分层

或分批效应所造成的偏差，可能会对EMR的表型信息收集造

成阻碍。eMERGE相关工作组发布了基于EMR的标准化表
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型分析算法，并保证其能够适用于各种常用EMR系统。有研

究发现，尽管各研究中心EMR内部收集的受试者可能存在分

层偏倚，但将多中心样本整合后，这一偏倚在很大程度上将

被抵消，即多中心网络研究能够消除潜在的试验异质性 [59]。

但这一分析手段的系统偏倚的大小还有待进一步评估。

多中心的合作研究，以及对纵向信息的调配分析，将涉

及数据库内部和数据库之间大规模的数据共享，在这些环节

中个人信息安全可能存在风险。目前基因测序的大多数结

果仍然无法进行相应临床干预，相关领域的知识也在不断更

新、扩展，如何在共享基因组和EMR信息的同时，保障信息的

长期储存、信息安全、普及、医疗单位间信息交互，也是相关

临床实践指南和法律法规需重点关注的问题[7]。

以基因型-表型关联性为指导的临床诊疗策略，在临床

疗效之外，是否具有可观的经济效益，是否能够降低整体医

疗成本，也是在实践部署环节需要考量的因素。举例来讲，

疾病相关基因的外显率能够影响该基因相关的临床干预手

段的整体收益。外显率水平较低的变异，基因型检测给出的

临床干预建议可能有较高的假阳性水平，致使采用不必要的

干预手段。IGNITE网络的弗罗里达大学[60]也开展了相应研

究，评估相应基因型-表型干预的经济学收益。

此外，基因组研究成果的临床意义证据不足，医疗工作

者、患者、家属对基因组学缺乏了解，复杂基因检测难以普

及，以及检测结果无法明确解读、实时反馈，也是目前将基因

组信息整合入EMR过程中所面临的问题[13]。这一过程需要

多方合作开发普适的应用模型，验证相应干预手段的潜在价

值，降低医疗成本，并为义务人员和患者群体提供有效的教

育引导[14]。

5 结论与展望
精准医学在临床中的实践仍旧处于起步阶段。精准医

学的知识体系还有待进一步完善，其中涉及对多重组学数据

的整合，以及更为高效的临床试验设计理念的应用。电子健

康档案能够提供患者的表型、环境暴露等多重信息，并支持

检索和筛选。电子健康档案与基因组信息的整合，有助于更

为高效地开展基因型-表型关联性分析，发现或验证基因与

疾病的相关性，也有助于及时发现患者的疾病易感特性，提

示及早进行医疗干预。药物基因组学研究通过早期筛查，提

示患者药物代谢特点，指导临床用药的剂量选择，控制药物

不良反应，提高药物疗效。此外，明确精准医学相关的政策

法规，保障个体的知情权、隐私权，有针对性地进行基因筛

查，最大限度地提高检验效率，降低结果的假阳性率。对患

者和医务工作人员的知识教育，有利于基因组相关的检查手

段在临床中合理应用。精准医学的临床实践，涉及多个群

体，有赖于多专业人员的共同协作，应当积极吸取总结国外

的实践经验，推动中国精准医学产业的发展。
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Clinical practice of precision medicine

AbstractAbstract Clinical trials on various types of cancers come up with abundant fruits, as benefited from the blooming of the precision
medicine, the idea of which has been developed significantly in recent years. The clinical practice of the precision medicine, however, is
still in its infancy. Rapid growing demands for informative and reliable data-/knowledge-bases of biological and medical science call for an
integrated data analysis of multiple“ - omics”data and a novel clinical trial design tailored for the precision medical research. The
introduction of the Electric Health Record (HER) and the standardized ontology system is essential for the optimal operation of the clinical
decision support systems (CDSS). It is urgent to have a proper policy on the informed consent, the privacy and the confidentiality, and a
targeted genomic screening. Guidelines ensuring the maximized efficacy and the minimal false positive rate is yet to be sought for.
Professional education is of great help for the proper application of the genomic testing in the clinical practice.
KeywordsKeywords precision medicine; clinical implementation; bioinformatics; ethics
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