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浅谈精准医学发展及其在小儿外科的应用

王维林

精准医学（ｐｒｅｃｉｓｉｏｎｍｅｄｉｃｉｎｅ）是在大数据背景下，以基因组学为基础、个性化治疗为目标的临床决策体
系。即根据病人特征，在整合病人遗传、分子或细胞学信息的基础上，对疾病诊治进行个体化的制定，包括基

因筛查：（测序）、建立数据库（建库）、云计算分析（分析）、制定个体化方案（方案）等步骤，最终实现“在正确

的时机将正确的治疗施予适合的个体”（ｄｅｌｉｖｅｒｉｎｇｔｈｅｒｉｇｈｔｔｒｅａｔｍｅｎｔａｔｒｉｇｈｔｔｉｍｅｔｏｔｈｅｒｉｇｈｔｐｅｒｓｏｎ）。
一、精准医学的起源与发展

２０１５年１月，美国总统奥巴马在国情咨文演讲中宣布启动精准医学计划。２０１６年国家卫生与计划生育
委员会表示，我国正在制定精准医疗战略规划，精准医学研究列入２０１６年国家重点科技专项优先项目，成为
“十三五”国家战略计划的重要部分。此前，２０１５年３月科技部召开国家精准医学战略专家会议宣布，到
２０３０年前精准医疗领域将投入６００亿元。同年，国家卫生与计划生育委员会发布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。专家们预测，精准医疗将改变现有的诊断与治疗模式，为医

学发展带来变革。

精准医疗的理念是“个体化医疗”的延伸，是在生物分子基础上的、因人因病而异的、更加精确的个体化

医疗。开展精准医学的条件有：①高通量技术和基因组测序成本下降。例如，上世纪９０年代人类基因组计
划，多国科学家花费３０亿美元，耗时１０年时间，完成一个人基因图谱序列；２００７年一个人基因谱序列需要
花费３０００万人民币，目前基因图谱序列仅需数千元人民币，可以预测，未来可能只需数百元人民币。②超
级计算机的发展，为大数据的采集、存储和运算分析提供了有力支撑，使海量的个体基因组数据和临床队列

数据能够科学有效地整合，通过云计算和建模寻找致病基因与干预策略，实现临床个体化精准医疗方案的设

计和应用。

大数据背景下的精准医学，将会对现有医学模式产生重要影响。医学研究从传统的“假设驱动”向“数

据驱动”过渡。从传统的回顾性临床病例分析（Ｍｅｔａ分析）和目前被认为金标准的前瞻性随机对照研究
（ＲＣＴ）向以大数据为导向的超大规模人群队列研究过渡；从以往的因果关系分析过渡到大数据下的相关关
系研究；例如，目前许多小儿先天性畸形（肛门直肠畸形、先天性巨结肠、胆道闭锁等）的研究模式，以构建动

物模型进行实验研究。但是致畸动物模型跟人体畸形无论致畸因素、发生机制和胚胎病理改变往往都有不

同差别，即便在动物模型上进行成功实验，到人体上往往难以重复。而精准医学在测序基因组的同时，搜集

所有可能的表型信息，并将基因和表型结合起来。在拥有了大规模的基因组数据，即百万人群队列以上的基

因组数据以后，如果想研究某一畸形，即便是人群发病率仅０１％的疾病，也有可能发现１００例病人，将他们
的基因和表型数据结合在一起，通过云计算、科学建模和分析统计，寻找可能的致病基因。因此，这种以大样

本（至少在百万级以上人群）、前瞻性、多学科、多因素和信息共享为特点的研究模式，将在不远的将来，在大

规模基因组信息的基础上，计算机将可能模拟整个生命过程，预判我们可能生哪些疾病，早期发现、早期诊

断、早期治疗，使“上医治未病”成为可能。

二、精准医学在小儿外科的应用探讨

精准外科是精准医学在外科领域的具体体现，要求对患者进行精准手术，在结合患者基因、表型分析和

临床特点的基础上，选择最适合的外科治疗方案。其原则是以高度的确定性为基础，以安全、高效、微创或无

创为目标，强调病灶的准确和彻底清除、兼顾脏器保护和损伤控制的外科实践。小儿是一个机体解剖、器官

和系统功能均处于不断发育成熟的个体，实施精准外科治疗无疑具有重要意义。小儿外科的精准医学主要

体现在以下方面：
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１对小儿常见先天性畸形的发病机制、胚胎病理演变过程的调控机制进行精准研究，在基因组学基础
上提供精确变异位点和有效调控手段，以终止畸形发生，或在胎儿期或围产期进行精准有效的外科修复。

２建立小儿常见先天畸形的大数据存储和云计算平台，实现数据存储和共享，构建常见畸形的个体化
临床决策体系。

３依托大数据平台和现代精准外科技术与设备，实现小儿外科手术的精准化目标，如利用计算机辅助
设计和导航，通过机器人精准操作完成复杂畸形的精准无创或微创外科手术。

４开展３Ｄ打印技术修复小儿常见畸形，特别对整形外科、脊柱外科以及组织器官的替代和修复可提供
仿真模型。目前已有以细胞、生长因子等为基础设计的具有生物活性的人工器官、细胞的３Ｄ结构模型。
５对小儿常见实体肿瘤在大数据平台上，通过云计算和建模分析，完成个体化靶向治疗的临床决策。
６构建小儿外科术后功能重建的临床综合评估和远期生活质量预测与健康指导的平台。
三、我国小儿外科精准医疗起步

目前，我国小儿外科在精准医学道路上已经起步，例如广州市妇女儿童医疗中心构建的大型生物样本

库，复旦大学附属儿科医院推出的胆道闭锁筛查手机ＡＰＰ，中国医科大学附属盛京医院关于肛门直肠畸形的
长达３０余年的胚胎发育研究，青岛大学附属医院董?等创建的３Ｄ可视化肝脏外科手术导航系统，华中科
技大学附属协和医院开展的盆底ＭＲＩ三维成像技术，西安交通大学附属第二医院关于先天性巨结肠诊疗的
多中心问卷调查等，都迈出可喜的一步。本期特别推出精准医学在小儿外科的应用专题，旨在通过专家笔谈

和来自几个儿童医疗中心的临床研究，探讨精准医学在我国小儿外科领域的应用，为未来与发展献计献策，

以促进大数据时代中国小儿外科精准医疗的进步。

应当指出，大数据和精准医学无论在时间上还是发展程度上仍然处于起步阶段，无论在心理准备上还是

在实践中，仍然存在诸多问题，如数据孤岛、基因库建设和数据共享以及信息安全等。但其未来发展仍然令

人鼓舞，机遇与挑战并存，让我们共同期待精准医学的美好明天。
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