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医院基因检测集中化管理的探讨
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  摘 要:目的 精准医疗大趋势下,分析医院基因检测医疗活动的特点和问题,探讨规范医院基因检测的

意义和价值,以及在医院精准医学学科发展过程中,将基因检测集中化管理的必要性。
 

方法 回顾性分析目前

医院基因检测的特点,以及临床应用中存在的问题,提出医院基因检测集中化管理的可行性方案。
 

结果 医院

内基因检测属于医院重要的医疗活动,作为医院重要的医疗活动,具有明显的临床价值,医患认可度高。用发

展的眼光看趋势,医院内集中化管理基因检测更安全、管理成本更低,减少不必要的流程和环节,可建立起基因

数据库做科研,综合性价比更高,同时,也是医院规划精准医学领域长远发展的基础。结论 医院通过将院内

的基因检测活动进行集中化管理,使基因检测临床实践既合理又合规,减少“医疗纠纷”风险,拓展了医院新技

术、新业务,为构建精准医学系统工程打下根基,最终,有利于该医院在精准医学新科技浪潮中取得领先地位。
关键词:基因检测; 精准医学; 管理
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  基因检测可追溯到1953年,英国的《自然》杂志

刊登了沃森教授和克里克教授的研究成果:DNA双

螺旋结构的分子模型,标志着分子生物学的诞生,距
今已经65年了。通过双脱氧终止法基因测序已经40
多年了,二代测序技术(NGS)临床应用已经10多年。

目前,基因检测主要是通过人体血液、组织、体液

等对DNA进行检测的技术。在医院的临床应用中,
可用于无创产前基因检测、胚胎植入前检测、单基因

遗传病检测、遗传性肿瘤检测、肿瘤靶向治疗检测、药
物基因组检测等[1]。其中细菌、真菌、病毒、寄生虫的
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病原微生物基因检测具有快速、精准的优势,也已应

用多年[2]。尤其在优生优育以及肿瘤诊断领域得到

了较为广泛的认可和应用。
与美日欧等发达国家相比,我国的基因检测发展

也处于较高水平。我国人口众多,伴随着老龄化趋势

严重,人群患病率增高,良好的基因检测可以指导精

准治疗,有效提高医疗效率,降低综合医疗成本,已成

为医院医疗活动的重要组成部分。各家医院都在开

展基因检测,但是基因检测公司众多,质量参差不齐,
权责不清,存在灰色地带等,亟须一个规范性、集中化

管理平台。
1 医院基因检测的现状和特点

1.1 临床认可度高 2015年1月,美国前总统奥巴

马在国情咨文中宣布启动“精准医学计划”。这一计

划随即在全球引起了强烈反响,得到了临床医生的共

鸣和认可。而基因检测是精准医学的前提,在临床应

用多年,患者接受,医生认可,医疗和科研价值高,最
终可推动“同病不同治、同治不同病”的个体化医疗目

标的实现[3]。
1.2 医疗价值大 2000多年前我国的扁鹊见蔡桓公

的故事,一定程度上体现了个体化医疗的概念,提前

发现疾病,以及不同时期提供不同的治疗方案。个体

化医疗又称精准医疗[4],是一个系统,是一整套解决

方案。基因检测则是精准医疗的前提,精准诊断后精

准预防、精准用药,指导预后管理,可大幅提高医疗效

果,降低综合医疗成本。
1.3 医院基因检测医疗活动存在的问题 基因检测

在临床已开展了10多年,具有约定俗成的检测流程。
基因检测医疗活动要求技术提供方与临床医师有良

好的关系,包括检测后解读、科研支持、治疗中配合,
所以技术提供方与临床医师保持着紧密的科研合作

关系。
但作为医院内部医疗活动的重要组成部分,就要

既合理又规范地开展医疗活动,减少医疗风险[5]。由

于目前医院内的基因检测游离于医院的管理之外,数
千家检测公司,推广人员众多,技术参差不齐,检测的

质量和结果监管不够,存在“医疗纠纷”风险。
另外,绝大部分基因检测不在医保目录,价格不

透明,患者的知情权和选择权没有保障。此外,基因

检测涉及到了患者的血液、组织标本外流,基因数据

外流,所以,医院基因检测活动亟须规范。
2 医院基因检测集中化管理的意义

因为基因检测公司数量众多,技术多样,质量不

一,竞争激烈,存在很多问题。因此,针对基因检测中

存在的问题,2016年《国家卫生计生委办公厅关于临

床检验项目管理有关问题的通知》进行了规范[6],
2019年国务院总理签署了《中华人民共和国人类遗传

资源管理条例》进行管理。

医院作为基因检测医疗活动的主要承载机构,有
规范标本外送,把关检测结果准确性,管理患者基因

数据,保障患者知情权、选择权,服务临床、支持科研,
严控医疗纠纷风险的义务,同时,也有规划医院精准

医学未来战略发展的前瞻性规划要求[7]。
2.1 对医务人员专业化的意义 基因检测现已覆盖

人体8大系统疾病,技术更新迭代快速,伴随着临床

应用的常态化,医院基因检测实验室的建立[8],医院

基因检测集中化管理后,可加强临床医务人员的遗传

学继续教育,储备培养具有检测、分析能力的医务人

员,为建设高素质、专业化人才队伍打下基础。
2.2 对检测结果准确性的意义 基因检测具有明显

的技术壁垒,准入制度壁垒[9],需要具有资质、行业美

誉度、上下游结合明确的企业,目前数千家基因检测

公司的技术难以确保全部符合,平台可签署权责协

议,进行综合甄选、遴选和管理控费。
2.3 对患者权力保障的意义 临床中,基因检测大

部分未纳入医保目录,患者需依据临床医生综合评估

的指导和在拥有知情权的前提下,进行检测项目自主

选择[10]。因此,平台可制作价格透明的基因检测项目

目录表。
2.4 对科研及技术转化的意义 近些年来,基因相

关的科研论文数量越来越多,所以基因检测不仅具有

重要的医疗价值,而且具有重大的科研价值。基因科

研转化方面,不仅有检测技术赛道,还有试剂盒、检测

仪器赛道,都需要与医院临床实践紧密结合,进而从

技术领域、大数据领域进行升级、迭代。
2.5 对基因数据安全的意义 随着基因检测越来越

普遍,医院患者的标本外送问题越来越严重。例如,
2018年10月,震惊国内的华大基因“14万中国人基

因大数据外泄”事件。所以,我国公民的基因数据,属
于保密范畴,因此,医院患者的基因数据需要由责任

主体管理起来。
2.6 对医院未来发展的意义 精准医疗是医院未来

发展的重要战略规划,基因检测是基础。它的临床应

用是一个系统工程,整合了人体生物标本、技术、耗
材、生物信息分析、诊断治疗以及医学科研等内容。
未来,随着患者个体化诊疗发展,累积出海量的基因

数据进行挖掘分析,得出人类基因密码,更好地治疗

疾病,医院需要一个平台进行管理。
3 集中化管理方案

基因检测无论是在身体健康评价体系,还是高危

人群风险预警,以及疾病诊断上,已有明确且认可的

价值[11]。尤其我国的肿瘤患者数量大,每年新增病例

超过350万,基因检测量非常大。因此,在内在价值

的驱动下,基因检测在医院的应用必将会越来越普

遍。医院基因检测医疗活动特点明确,进行医院内平

台化管理具有重要价值和意义,因此,前瞻性提出医
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院基因检测集中化管理的可行性方案。
3.1 医院支持 国内大型医院,每个月标本外送量

非常大,因此,借着既合理又合规地开展基因检测活

动、规避医疗纠纷、进行规范化管理为契机,将其纳入

精准医学管理委员会讨论议题,讨论包括遴选检测技

术,签署权责协议,规范人体组织标本外送、患者数据

管理应用等。
3.2 平台建设 将基因检测纳入精准医学中心管

理,建立基因检测平台,具备以下功能:(1)负责管理

全院的基因检测医疗活动;(2)遴选并编辑《基因检测

目录表》;(3)签署权责协议,确定质量控制指标;(4)
负责基因检测相关技术的指导;(5)协调并服务临床

科室的检测需求。此外,还可对临床医生及相关人员

开展基因遗传学继续教育,储备基因咨询师队伍,拥
有专业技术人员可解决临床问题,例如靶向治疗、免
疫治疗、病原微生物检测和遗传检测诊断[12]等问题。
3.3 实践方案 前瞻性设计可行性实践方案,包括:
院内调研、数据分析、舆论宣传、平台建设、规章制度、
医疗流程、标本流程、政策支持、试运行等。
3.4 其他 加强基因检测行业法制法规建设,从源

头规范基因检测技术公司的检测行为;加强政府有关

部门的行业监管,确保行业持续健康发展;加强医院

针对性制度建设,管理基因检测医疗活动,保障医生

和患者的合法权益。
综上所述,作为基因检测的参与者,患者、医生、

检测机构、研究者彼此之间缺乏高效联通的平台,存
在信息鸿沟[13],所以,基因检测医院内平台化管理是

大势所趋。医院基因检测平台化管理的建立对提高

医院内基因检测的标准化和临床规范化非常关键。
平台化是整合基因检测上下游系统性工程的外在表

现,是精准医学发展的重要前提[14]。以医院为主体,
规范基因检测乱象,保证检测质量,保护医生,综合控

费,短期利益服从长远发展,实现患者利益最大化;最
终,利于该区域内医院在精准医学新技术浪潮中取得

领先地位。
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