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基因测序的定义 

基因、染色体及基因测序的定义 

 【基因】 
基因是指能够产生有功能蛋白质或是RNA产物的DNA片段，其中的核苷酸排列顺序决定了基因的功能。基因通常呈线性
排列在作为遗传物质的长链DNA上，随着繁殖传递给后代。 

 

【染色体】 
染色体是细胞核内由长链DNA和核蛋白组成的结构，是基因的主要载体，在显微镜下呈丝状或棒状。正常人体细胞中的染
色体数目是23对，包括22对是常染色体和1对性染色体。性染色体有X染色体和Y染色体两种，女性是一对相同的X染色体
（XX），男性则是一条X染色体和一条Y染色体（XY）。 
 

【基因测序】 
基因测序是指通过测序设备对DNA分子的碱基排列顺序进行的测定，即测定和解读DNA分子中腺嘌呤（A）、胸腺嘧啶
（T）、胞嘧啶（C）和鸟嘌呤（G）四种碱基的排列顺序。  

基因 染色体 人体23对染色体 
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基因测序行业发展环境分析 
政策环境：政策利好，临床级产品监管逐步规范化（1/2） 

来源：国家卫生和计划生育委员会，国家食品和药品监督管理总局。 

2016年3月，科技部发布《关于发布国家重点研发计划精准医学研究等重点专项2016年度项目申报指南的通知》，将“精
准医学研究”列为2016年优先启动的重点专项之一。政府鼓励和支持以基因测序为基础的精准医疗，行业迎来政策红利。 
政府在鼓励行业发展的同时，也逐步加强临床级基因测序产品的监管。2014年，卫计委和食品药品监管总局加强基因测序
行业监管，规定基因检测仪器、诊断试剂和相关医用软件等产品，需经CFDA审批注册，并经卫计委批准技术准入方可临
床应用。此后分别批准了华大基因、达安基因和贝瑞和康等企业的基因测序诊断NIPT产品，无创产检和肿瘤测序等临床级
别的基因测序产品和服务逐步走向规范化。 
 
 年份 法律法规 具体规定 

2014.1 《食品药品监管总局办公厅关于基因分
析仪等3个产品分类界定的通知》 

基因分析仪作为Ⅲ类医疗器械管理，测序反应通用试剂盒（测序法）作为
Ⅰ类医疗器械管理 

2014.2 《关于加强临床使用基因测序相关产品
和技术管理的通知》 

检测仪器、诊断试剂和相关医用软件等产品，需经CFDA审批注册，并经
卫计委批准技术准入方可应用 

2014.3 《关于开展高通量基因测序技术临床应
用试点单位申报工作的通知》 

已经开展高通量基因测序技术，且符合申报规定条件的医疗机构可以申请
试点 

2014.6 《第二代基因测序诊断产品批准上市》 CFDA首次批准华大基因二代基因测序诊断NIPT产品上市 

2014.11 《第二代基因测序诊断产品批准上市》 CFDA批准达安基因二代基因测序诊断NIPT产品上市 

2014.12 《开展高通量基因测序技术临床应用试
点工作的通知》 

确定北广两地第一批高通量测序技术临床应用试点单位，开展遗传病诊断、
产前筛查与诊断、植入前胚胎遗传学诊断试点工作 

2015.1 《关于产前诊断机构开展高通量基因测
序产前筛查与诊断临床应用试点工作的
通知》 

审批通过了108家医疗机构开展高通量基因测序产前筛查与诊断（NIPT）
临床试点 
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基因测序行业发展环境分析 
政策环境：政策利好，临床级产品监管逐步规范化（2/2） 

 

 

来源：国家卫生和计划生育委员会，国家食品和药品监督管理总局。 

 

年份 法律法规 具体规定 

2015.1 《关于辅助生殖机构开展高通量基因
测序植入前胚胎遗传学诊断临床应用
试点工作的通知》 

审批通过了13家医疗机构开展高通量基因测序植入前胚胎遗传学
诊断临（PGD）床应用试点 

2015.3 《第二代基因测序诊断产品批准上市》 CFDA批准贝瑞和康二代基因测序诊断NIPT产品上市 

2015.4 《关于肿瘤诊断与治疗专业高通量基
因测序技术临床应用试点工作的通知》 

发布了第一批肿瘤诊断与治疗项目高通量基因测序技术临床试点单
位名单 

2015.6 《国家发展改革委关于实施新兴产业
重大工程包的通知》 

重点发展基因检测等新型医疗技术，并将在3年时间内建设30个基
因检测技术应用示范中心，快速推进基因检测临床应用以及基因检
测仪器试剂的国产化 

2015.7 《药物代谢酶和药物作用靶点基因检
测技术指南（试行）》 
《肿瘤个体化治疗检测技术指南（试
行）》 

 印发药物代谢酶和药物作用靶点基因检测技术指南； 
 印发肿瘤个体化治疗检测技术指南 

2015.10 
 

《中共中央关于制定国民经济和社会
发展第十三个五年规划的建议》 

将“健康中国”写入纲领性文件，未来5年健康产业将会获得重点
扶持 

2016.3 《科技部关于发布国家重点研发计划
精准医学研究等重点专项2016年度
项目申报指南的通知》 

“精准医学研究”列为2016年优先启动的重点专项之一，并正式
进入实施阶段 
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基因测序行业发展环境分析 

经济环境：医疗支出呈增长趋势，提升行业机会 

 

注释：人均医疗卫生支出为公共和与私营卫生支出之和与总人口的比率。涵盖医疗卫生服务（预防和治疗）、计划生育、营养项目、紧急医疗救助，但是不包括饮用
水和卫生设施提供。数据按现价美元计。 

来源：人均医疗支出和人均GDP数据均来自世界银行数据库。 

世界银行数据显示，除中低收入国家外，其余各类收入类型国家人均医疗支出占人均GDP的比重均呈现逐年上升趋势。医
疗保健人均支出占比的提高，一方面来自医疗费用的上涨，另一方面则来自人们对于健康的重视程度的提高。 

艾瑞分析认为，随着人均收入的增长，人们越来越重视自己的健康状况，因而人均医疗支出占比也呈现逐步上升的趋势。
人们健康意识的提高，将有利于提高用户或病患对于基因测序产品和服务的接受度和付费意愿。 
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基因测序行业发展环境分析 

社会环境：复杂疾病死亡率高，催生精准医疗需求 

来源：1）2014年中国统计年鉴；2）WIN Symposium。 

卫生统计年鉴数据显示，2013年城市居民主要疾病死亡率前三分别为恶性肿瘤、心脏病和冠心病，这组数据表明肿瘤等复
杂疾病在我国具有较高的死亡率。而传统治疗方案在治疗肿瘤等复杂疾病时，治疗效果不佳。数据显示，传统治疗方案在
肿瘤治疗上的用药无效率高达75%，在老年痴呆症治疗上的用药无效率为70%，在糖尿病治疗上的用药无效率为43%。 
艾瑞分析认为，传统医学在治疗复杂疾病时的效果并不佳，同时人们也逐渐意识到大多数复杂疾病是自身基因同外界环境
和个人生活习惯等因素共同作用的结果，迫切需求在治疗上的个性化。 
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基因测序行业发展环境分析 

技术环境：基因测序技术更新迭代速度加快 

来源：根据公开资料整理而得。 

从1986年第一台商用基因测序设备出现，到第二代测序设备出现，中间间隔19年；而第二代设备到第三代设备只用了5
年，基因测序设备更新迭代的速度正在加快。目前二代测序设备在通量、准确度上都有了较大的提高，同时测序成本也随
之大幅度下降，已成为商用测序的主流；三代测序设备在DNA 序列片段读长上优于二代设备，但在准确度上较二代设备
差，未来随着技术的改善，三代测序设备也将更为稳定和成熟。 
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