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摘 要 目的：了解我国精准医学的概念及内容，为我国精准医学的发展提供参考。方法：采用循证评价方法，以“精准医学”“精

准医疗”“precision medicine”为检索词检索中国生物医学文献数据库、中国知网、万方数据库、中文科技期刊数据库、PubMed 和

Ovid EMBase数据库截至2015年11月17日的所有文献，提取研究者（第一作者或通信作者单位隶属于我国）、研究内容和精准医

学概念等相关信息，汇总和分析基于我国国情的精准医学概念及内容，并比较精准医学和个体化医学的异同。结果：共纳入相关

文献54篇，大多发表于2015年（51篇），且主要来自于医院（28篇）和高校（14篇）；以概念介绍的文献最多（23篇），其次为疾病精准

诊疗（19篇）和精准医学相关技术（7篇）；共39篇文献给出了精准医学的具体概念。除美国精准医学强调的遗传学信息外，我国精

准医学还包括了疾病诊断、治疗相关技术以及临床应用等内容。个体化医学与精准医学概念存在重叠，但后者强调疾病的分类诊

断，更具可操作性。结论：我国精准医学的广义概念是基于患者个体遗传学信息，综合各种疾病诊疗技术和影响因素，进行疾病精

准分类和诊断，以实现个性化精准干预的学科，具有重点关注、全面发展的特点。

关键词 精准医学；概念；个体化医学；循证医学
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2011年 11月，美国国家科学院、国家工程院、国立

卫生研究院（Natronal Institutes of Health，NIH）以及国家

科学委员会共同提出“迈向精准医学（Moving toward

precision medicine）”的倡议，在传统临床症状、体征的基

础上引入分子水平因素进行疾病分类[1]。2015年 1月，

美国提出了“精准医学计划（Precision medicine initia-

tive）”，以促进癌症、糖尿病等顽症临床治愈目标的实

现，并为最终获取个人遗传基因信息、实现基因导向下

的个体化健康管理提供依据。近年来，“精准医学（Pre-

cision medicine）”成为整个医学生物领域关注的焦点，该

词频繁出现在期刊文献、会议讨论和新闻报道中。“精准

医学”与“个体化医学（Personalized medicine）”的关系也

成为讨论的热点。但是，国内精准医学尚无被广泛接受

的概念，大多文献研究还集中在对“精准医学”的介绍和

解读阶段。因此，本文拟通过系统的文献分析，对比美

国精准医学，研究基于我国国情的精准医学概念和内

容，为我国精准医学发展提供基线数据和决策依据。

1 资料与方法
1.1 纳入与排除标准

1.1.1 我国精准医学概念 纳入所有摘要或全文中提

及“精准医学”概念或对“精准医学”进行介绍、解读的公

开发表的期刊文献和会议报道（包括中文和英文文献），

第一作者或通信作者单位隶属我国。排除同一作者的

不同文献报道、记者报道、会议通知、文摘、引文和新闻

稿等非专业性研究文献。

1.1.2 美国精准医学概念 以NIH发布为准。

1.2 文献检索

采用循证评价方法，以“精准医学”“精准医疗”“Pre-

cision medicine”为检索词检索中国生物医学文献数据库

（CBM）、中国知网（CNKI，包括中国学术期刊网络出版

总库、国内外重要会议论文全文数据库）、万方数据库

（Wanfang，包括期刊、会议文献）、中文科技期刊数据库

（VIP）；以“Precision medicine”为检索词检索PubMed和

Ovid EMBase；通过“百度文库”搜索引擎补充检索，并手

工检索重要文献的参考文献。检索时间截至2015年11

月17日。

1.3 文献筛选

依次阅读文题、摘要、全文进行文献筛选。由2位研

究者（占美、胡巧芝）独立进行，然后交叉核对，若有分歧

通过讨论解决，未能解决则由第3位研究者（吴斌）仲裁。

1.4 数据提取

设计数据提取表，经预试验后进一步修订。主要提

取项目包括：研究者信息、研究内容、精准医学概念相关

信息和其他相关信息等。数据提取人员、方式和分歧处

理方法与“1.3”项相同。

1.5 数据处理

采用 Microsoft Excel 2010软件处理纳入文献特征

指标、“精准医学”概念涉及因素（如相关技术、预期目标

等），以统计图、表等形式进行展示。采用描述性分析方

法，比较各精准医学的概念及其与个体化医学的异同。

2 结果
2.1 文献检索与筛选结果

根据检索策略初检共获得中文文献519篇，英文文

献 70篇。去重后，364篇文献进入筛选流程，最终纳入

符合标准的文献共 54篇，其中中文文献 51篇[2-52]，英文

文献3篇[53-55]。文献筛选流程见图1。

2.2 文献发表现状

2.2.1 文献发表时间 纳入的 54 篇文献中，51 篇

（94.44％）发表于 2015年 [2-49，53-55]，另有 3篇分别发表于

2014[50]、2013[51]和2010年[52]。

2.2.2 作者研究机构 根据纳入文献作者的所属机构

进行归类，分布见图2。结果显示，精准医学概念相关文

献发表最多的作者所属机构类型为医院（共计28篇[2，4，6，

9，10，14，17，20-23，25，26，30，34-36，38，40-46，48，49，52]，占51.85％），其次为高校

（14篇[3，5，7，11，13，15，24，28，29，32，37，47，54，55]，占25.93％）、研究所（5篇
[18，19，27，51，53]，占9.26％）和企业（4篇[8，12，39，50]，占7.41％）等。

ABSTRACT OBJECTIVE：To investigate the concepts and contents of the Chinese precision medicine，and to provide reference

for the development of precision medicine in China. METHODS：By evidence-based evaluation method，using“jingzhun yixue”

“jingzhun yiliao”“precision medicine”as keywords，all literatures were retrieved from CBM，CNKI，Wanfang，VIP，PubMed and

Ovid EMBase databases up to Nov. 17th，2015. The relevant information were extracted，including researchers（first author or

correspondence author’s unit belonged to China），domains and concepts. The concepts and contents of the Chinese precision

medicine based on China’s national condition were summarized and analyzed，and the difference between precision medicine and

personalized medicine was compared. RESULTS：54 studies were included，the results indicated most studies（51 literatures）were

published in 2015 by hospitals （28 literatures） and high schools （14 literatures）；most literatures （23 literatures） presented the

concept of precision medicine，followed by disease precision medicine（19 literatures）and relevant technology of precision medicine

（7 literatures）；a total of 39 literatures presented the specific concept of precision medicine. Besides genetic information involved in

American precision medicine，the Chinese one expanded the disease diagnosis and treatment technology，as well as the application.

Personalized medicine and precision medicine were in common partially，however，the latter one underlined the disease classification

and diagnosis，which was more practicable. CONCLUSIONS：Chinese precision medicine involves disease diagnosis and treatment

technology as well as influential factors based on genetic information，and includes disease classification and diagnosis so as to

perform personalized precision intervention. The Chinese precision medicine is overall developed and focused.

KEYWORDS Precision medicine；Concept；Personalized medicine；Evidence-based medicine
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2.2.3 研究内容 根据纳入文献报道的内容进行归类，

结果见图 3。结果显示，精准医学概念介绍的文献最多

（23篇[3，8，12，15-18，21，26，30，31，33，38，39，43，45，47，49-53，55]，占42.59％），其次

为疾病的精准诊疗（19篇[4-6，10，13，14，20，23，25，28，34-36，41，42，44，46，48，54]，

占 35.19％）和精准医学相关技术（7篇 [2，7，11，19，29，37，40]，占

12.96％）等。19篇疾病的精准诊疗相关文献中涉及肿

瘤诊疗的文献最多（12篇[4-6，25，28，34-36，41，46，48，54]），其次为外科

医疗 2篇[42，44]，消化系统疾病[10]、创伤[13]、口腔疾病[14]、脑

血管病[20]和聋病[23]各1篇。

2.3 我国精准医学概念分析

2.3.1 中文翻译 纳入的 51篇中文文献对“Precision

medicine”有“精准医学”和“精准医疗”两种翻译。以文

献首次翻译进行统计，译为“精准医学”的共 35 篇

（68.63％），“精准医疗”的共16篇（31.37％）。其中，3篇

文献[2，15，18]描述两种译文含义相同；4篇文献[4，9，45，48]则指出

“精准医学”不同于“精准医疗”；其余文献未提及两者关

系。笔者认为，“医学”是指从疾病预防到治疗的系统学

科，而“医疗”则侧重于医疗机构为社会人群提供的健康

服务，故“精准医学”的内涵更广，“精准医疗”更倾向于

具体实践，故本文将统一采用“精准医学”。

2.3.2 我国精准医学概念 纳入文献中，共有39篇文献

给出了“Precision medicine”的具体概念，详见表1。

2.3.3 我国精准医学概念分析 根据纳入文献报道的

精准医学概念以及对其解读或介绍，将精准医学概念内

容分解为3个部分：高新技术、综合因素和应用范围。其

中，精准医学依赖的高新技术主要包括基因检测技术

（54篇，100％）、基因产物检测技术（40篇，74.07％）、生

物信息技术（43 篇，79.63％）、大数据分析（45 篇，

83.33％）、分子标志物检测技术（31篇，57.41％）、靶向技

术（38篇，70.37％）、分子影像技术（17篇，31.48％）、微创

精准手术技术（10篇，18.52％）；精准医学决策所需的综

合因素主要包括患者的生活环境（27篇，50.00％）、临床

特征（25篇，46.30％）、基因表型（23篇，42.59％）、社会属

性（18篇，33.33％）、传统检查（18篇，33.33％）和心理特

征（9篇，16.67％）；精准医学的应用范围主要包括预防

（38篇，70.37％）、诊断（46篇，85.19％）、治疗（53篇，

98.15％）、预后（23篇，42.59％）、评估（17篇，31.48％）、

监测（9篇，16.67％）和护理（4篇，7.41％）。

2.4 精准医学与个体化医学

“个体化医学”概念的提出早于“精准医学”。美国

NIH给出的个体化医学概念是基于个体基因信息进行

医疗决策，以实现预防、诊断、治疗的基本目的[56]。54篇

纳入文献中，共45篇文献阐述了精准医学与个体化医学

的关系，其中14篇[2-5，8，14-16，26，35，43-44，49，52]报道精准医学以个

体化医学为基础，37篇 [2-4，6-9，11，13-16，18-19，21，24-26，28-33，36-40，43-45，

47-49，52，55]报道精准医学以实现个性化治疗为目标。有 13

篇文献[7，12，18，23，26-28，31，39，45-46，50-51]指出，精准医学与个体化医

学概念存在重叠，但部分文献报道两者也有差异：个体

化医学以个体患者为对象，而精准医学则着眼于疾病亚

组人群[38-39，45]，精准医学更具可操作性和可实施性[31，46]。

3 讨论
3.1 基于循证评价的精准医学概念

3.1.1 美国精准医学概念 精准医学概念源于美国，是

顺应时代和科技发展需求所产生的医学概念。美国NIH

公布的精准医学概念为：建立在了解个体基因、环境以及

生活方式基础上的新兴的疾病预防和治疗方法[57]。该概

念包含2个要点：一是决策依据，即精准医学建立在基因

（Genes）、环境（Environment）和生活方式（Lifestyle）的基

础之上；二是临床应用，即用于疾病治疗和预防。首先，

NIH精准医学是建立在对患者遗传学信息把握的基础

上。美国国立癌症研究院（National Cancer Institute，

NCI）亦认为，精准医学是将个体疾病的遗传学信息用于

指导治疗的医学[58]。因此，与遗传学信息相关的检测技

经全文阅读排除文献（n＝21）
记者报道（n＝12）
研究内容不符（n＝5）
非期刊或会议报道（n＝2）
同一作者不同文题报道（n＝2）

经题目和摘要排除文献（n＝289）

去重后剩余文献（n＝364）

初筛合格文献（n＝75）

最终纳入文献（n＝54）
中文文献（n＝51）
英文文献（n＝3）

中文数据库（n＝519）
CNKI（n＝194）
Wanfang（n＝133）
CBM（n＝43）
VIP（n＝149）

英文数据库（n＝70）
PubMed（n＝33）
Qvid EMBase
（n＝37）

图1 文献筛选流程图

Fig 1 The flow chart of literature screening

图2 作者所属研究机构分布

Fig 2 Distribution of author’s institutions
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术（如基因组学、蛋白质组学、代谢组学等）、生物信息技

术和大数据分析技术成为精准医学发展的基础。其次，

相同基因在不同环境和生活方式下，其基因表型存在差

异，NIH精准医学也充分考虑到外界环境对遗传表现的

影响，综合分析用于患者疾病预防和治疗决策。

3.1.2 我国精准医学概念 我国精准医学概念的各部

分内容均较NIH精准医学概念更宽泛。例如，易学明[9]、

马勇[30]、焦怡琳等[33]研究提出：精准医学是应用现代遗传

技术、分子影像技术、生物信息技术，结合患者生活环境

和临床数据，实现精准的疾病分类及诊断，制订具有个

性化的疾病预防和治疗方案。与美国精准医学概念相

比，该概念强调精准医学决策所需的技术和基础，以及

对疾病分类诊断的贡献。评价结果表明，除上述遗传信

息相关检测技术之外，分子标志物检测技术、分子影像

表1 精准医学概念汇总表

Tab 1 Summary table of the concepts of precision medicine

作者
朱雄增[2]

赵晓宇等[3]

赵玲等[4]，吴一龙[17]

张婷等[5]

张丽瑞等[6]

张会鲜等[7]

张华[8]，徐速等[15]，
徐鹏辉[16]，曾小峰[49]

易学明[9]，焦怡琳等[33]

杨云生[10]

杨添祎[11]

徐欣等[14]

韦余达等[19]

王宪波等[22]

王秋菊[23]

王海涛[25]

汤立达等[27]

钱其军等[28]

马勇[30]

鲁肃[31]

刘林等[32]

姜军等[34]

季加孚等[36]

衡反修[37]

何明燕等[38]

杭渤等[39]

韩俊毅等[40]

郭晓强等[41]

顾晋[42]

郜恒骏[43]

程世钊等[46]

陈志南[47]

昌晓红等[48]

He MY等[54]

Chen C等[55]

精准医学概念
基于每个个体的基因差异而制订的个性化治疗方案
以个体化医疗为基础，随着基因组测序技术快速进步以及生物信息与大数据科学的交叉应用而发展起来的新型医学概念
将个体疾病的遗传信息用于指导其诊断或治疗的医学

①以个体化医疗为基础，随着基因组测序技术快速进步以及生物信息与大数据科学的交叉应用而发展起来的新型医学概念与医疗模式
②将个体疾病的遗传学信息用于指导其诊断或治疗的学科

基于患者基因差异而进行的个体化的预防和治疗
根据患者的基因组及相关分子特征、临床病理特点，在合适时间对相关疾病实现个性化治疗和预防的医学
以个体化医疗为基础、随着基因组测序技术快速进步以及生物信息与大数据科学的交叉应用而发展起来的新型医学概念与医疗模式

应用现代遗传技术、分子影像技术、生物信息技术等，结合患者生活环境和临床数据，实现精准的疾病分类及诊断，制订具有个性化的疾病预防
和治疗方案的一种医学模式

综合每个人的基因、环境和生活方式等个体化差异情况，确定用于疾病预防和治疗手段的新兴医疗方式
以个人基因组信息为基础，结合蛋白组、代谢组等信息，制订个性化精准预防、精准诊断和精准治疗的方案
以个体化医疗为基础，随着各种高通量组学技术快速进步以及生物信息与大数据共享的交叉应用而发展起来的新型医学概念与医疗模式
根据个体不同遗传背景和健康状态制订个体化的疾病预防和治疗方案

整合了组学技术、二代测序、生物信息学、精准药物研发及毒性测试等，旨在提高患者特异性、差异化诊断、决策的精准化的医学模式，是根据个
体基因特征、环境以及生活习惯进行疾病干预和治疗的最佳方法

①根据个体基因特征、环境以及生活习惯进行疾病干预以及治疗的最佳方案
②将个体疾病的遗传学信息、环境因素及生活方式用于指导其诊断或治疗的医学

通过整合每个个体的分子信息和临床数据，为更精确的疾病分子分类提供支撑，以提高疾病诊断与治疗的效益，最终实现对特定患者的特种疾
病的个体化治疗

根据患者个体特性而订制医疗决策、实践和治疗产品的一种医疗模式，最佳治疗方案的确定需要利用分子诊断、成像和分析软件等手段检测患
者的基因信息、分子或细胞标志物信息

通过基因组、蛋白质组等组学技术和医学前沿技术，对疾病进行精细分类及精确诊断，从而对疾病和特定患者进行个性化精准治疗的新型医学
概念与医疗模式

①在了解个体基因、环境以及生活方式基础上建立的新兴疾病治疗和预防方法
②应用现代遗传技术、分子影像技术和生物信息技术，结合患者生活环境和临床数据，实现精准的疾病分类和诊断，实现具有个性化的治疗方案

根据患者特征“量体裁衣”制订个性化的精确治疗方案

根据患者个体的基因特征、生活环境及习惯进行疾病干预和治疗的最佳方法，通过整合不同的知识网络，构建人类症状体征、基因组学、生活信
息等关系图，最终形成面向个体的可裁剪的治疗方案

基于基因层面的肿瘤分子分型和靶向治疗
以基因、生物标记物、表型或心理、社会特点为基础将相似临床表现的患者加以区分，在获得最佳疗效的同时降低不必要的副反应

在大样本研究获得疾病分子机制的知识体系基础上，以生物医学特别是组学数据为依据，根据患者个体在基因型、环境和生活方式等各方面的
特异性，应用现代遗传学、分子影像学、生物信息学和临床医学等方法与手段，制订个性化精准预防、精准诊断和精准治疗方案

依据患者内在生物学信息以及临床症状和体征，对患者实施关于健康医疗和临床决策的量身定制
与患者分子生物病理学特征（如基因组信息）相匹配的个体化诊断和治疗策略

以个人基因组学信息为基础，结合蛋白质组学、代谢组学等相关内环境信息，为患者量身设计出最佳治疗方案，以期达到治疗效果最大化而副作
用最小化的一门订制医疗模式

在充分考虑个体间差异的前提下针对个人或特定人群疾病开展的诊断、治疗、预防及护理等的新模式
基于每个个体的基因差异而进行的个体化治疗

基于基因组学的个性化医学，即应用现代基因组学结合患者临床信息，实现精准分子水平的预测、早筛早诊、分型，实现个性化预防与治疗的方
案

根据患者的特征进行订制
通过遗传关联研究与临床医学紧密接轨，来实现人类疾病精准治疗和有效预警
在生物分子的基础上，因人、因病而异的，更加精确的个体化医疗

About the customization of healthcare，with decisions and practices tailored to an individual patient based on their intrinsic biology in addition to clinical
“signs and symptoms”

A biomedical strategy of health care to improve patient specific and individualized diagnoses，medical decisions，medications，therapies，and prognoses
and to make the life quality better
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技术也是临床疾病分类诊断的技术依赖；而微创精准手
术技术则是对精准医学诊断和治疗的重要补充。此外，

我国精准医学还强调患者临床、心理特征和传统检查结
果，旨在综合患者生理、病理、心理、社会特征和遗传学
信息等资料后，进行疾病预防、诊断、治疗，同时指出其
在疾病预后、评估、监测和护理中的应用。与美国精准
医学以遗传学信息为基础相比，我国精准医学在结合我
国国情基础上扩展了其技术支持和临床应用。精准医
学通过甄别同种疾病的不同亚型，给予更具针对性的干
预措施，故任何有利于疾病精细诊断和精确干预的技术
手段理论上均可扩展到精准医学范畴。

3.1.3 狭义精准医学概念和广义精准医学概念 综上
所述，笔者就精准医学技术依赖及应用范围，将其概念
分为狭义和广义两种。

狭义精准医学是基于个体患者遗传学信息进行个
性化疾病预防、诊断和治疗的学科。该概念高度依赖现
代遗传学信息相关技术（如基因组学、蛋白质组学、代谢
组学等）、生物信息技术和大数据分析技术等高新技术
的发展，以实现疾病的个性化精准干预。

广义精准医学是综合各种疾病诊疗技术和影响因
素，进行疾病诊断和精准分类，以实现个性化精准干预
的学科。该概念强调疾病精准分类和诊断，即在同种疾
病中甄别出具有不同特质的疾病亚型，故任何有遗传学
信息技术、生物信息技术和大数据分析技术都是实现精
细化诊断的强有力手段，而传统临床诊断技术（如临床
检验技术、生理功能检测技术、成像技术、内镜技术和免
疫诊断技术等）是疾病分类诊断的基础，生活环境、社会
属性和心理特征等则是综合诊断的重要参考因素。广
义精准医学不仅用于疾病预防、诊断和治疗，在疾病评
估、监测、预后和护理中也可发挥作用。

3.2 我国精准医学研究关注点

本研究结果显示，我国精准医学关注领域主要集中
在医院和高校，符合精准医学发展的需要：一方面，精准
医学为实现疾病亚型的精准诊断，很大程度依赖于遗传
信息相关技术的发展，而高校是国内高新技术研究的

“大本营”，为精准医学提供技术支撑；另一方面，精准医
学最终需要实践于临床，将高新技术转化到临床实践
中，医疗机构则是精准医学的落地之处。

纳入研究除有关精准医学概念及其解读外，疾病相
关精准诊疗和精准医学相关技术也是研究热点，此外还
涉及中医药、制药行业、医院管理和教学领域；而在疾病
精准诊疗中，除肿瘤之外，外科医疗、消化系统疾病、创
伤、口腔疾病、脑血管病和聋病等亦有涉及。可见，国内
精准医学研究重点突出，且影响广泛。

3.3 精准医学与个体化医学的联系与区别

“Personalized medicine”在我国被译为“个性化医
学”或“个体化医学”，从英文字面可见其含义更倾向于
针对个体患者，故本文采用“个体化医学”。Mirnezami R

等[59]认为，个体化医学是基于最先进的分子分析和临床
病理指标，结合患者需求制订诊断、预后和治疗策略。

可见精准医学与个体化医学概念存在重叠之处。但从
字面理解，个体化医学着重针对个体患者；而精准医学
强调在疾病分类诊断基础上，针对同种疾病不同亚型，

着眼于一组患者或人群，更具可操作性[56]。

3.4 本研究的局限性

本研究主要关注精准医学在我国国情下的相关概
念，仅纳入正式发表的研究型期刊文献。目前，精准医
学是我国各级会议讨论的热点，会议记录是反映各领域
专家对精准医学概念理解的较好资源。但仅有部分会
议正式发表会议报告，本研究仅纳入5篇该类文献，或未
能全面反映精准医学概念在我国的发展。

4 结语
综上所述，狭义精准医学是基于患者个体遗传学信

息进行个性化疾病预防、诊断和治疗的学科；广义精准
医学是综合各种疾病诊疗技术和影响因素，进行疾病精
准分类和诊断，以实现个性化精准干预的学科。我国精
准医学具有重点关注、全面发展的特点。精准医学与个
体化医学既有重叠又有区别。
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