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核心观点

 基因检测(DNA sequencing，或称 DNA定序)是指分析
特定 DNA片段的碱基序列（每个碱基包含四种编码—
—腺嘌呤(A)、胸腺嘧啶(T)、胞嘧啶(C)与鸟嘌呤的(G)），
并解读这些编码的含义及其排列方式，典型的识别技术

包括全基因组关联分析（GWAS）。基因测序归属体外
诊断中技术含量最高的分子诊断-核酸诊断。

 经历了以 Sanger为代表的第一代测序后，第二代测序
（NGS）因其高速高通量高质量、低成本的优势成为了
主流。主流的 NGS 厂商和其产品主要有 Life Tech
（Solid、Ion Torrent、Ion Proton）、Illumina（HiSeq、
MiSeq、X Ten）、Roche（454、GS Junior）。

 全球四大基因测序公司是 Illumina、Thermo Fisher收购
的 Life Tech、Roche、Agilent Tech，合计占全球市场份
额的 41%。值得一提的是，中国华大基因在 2012年就
在全球基因组组装测序市场的占比高达 25%。美国基因
测序市场目前呈现三足鼎立的格局，Illumina市场份额
超过 60%，Life Tech占 30%，Roche占 5%左右。

 基因测序的主要应用领域有：遗传疾病（IPT、新生儿
童基因遗传疾病筛查和诊断）、肿瘤诊断（肿瘤基因诊

断+伴随诊断/个体化医疗）、病原菌检测（临床诊断+食
品卫生检测）等。收费方面，全部外显子测序约 1000
美元，NIPT中国需 2000-3000元。

 预计未来，全球基因测序市场的增长点将从基因测序仪

转到基因测序服务。中国未来几年的增长点则仍在基因

测序仪和配套设备的研发和销售。TechNavio 预计
2012-2017年中国和印度年复合增速均介于 20-25%，为
全球之最。

 国内相关公司：华大基因（曾参与多个基因组计划，拥

有 137 台 HiSeq 二代测序仪。13 年 3 月上游收购
Complete Genomics使华大基因获得基因测序仪的生产
能力，以及大批自主知识产权）、紫鑫药业（紫鑫药业

和中科院自主研发的新一代基因测序仪今年 4月初成
功诞生，今年有望进入量产阶段）、达安基因（分子诊

断龙头上市公司，全面布局基因芯片、PCR、FISH及
SNP平台）、千山药机（1月份通过收购宏灏基因进军
基因检测领域）。
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一、概要

1、基本概念

基因组，即所有 DNA。基因是 DNA上具有遗传效应的有效片段，也就是
说，基因是 DNA的一部分。人类基因组共含有 20000-25000个基因，每个染色
体中均包含若干个基因。基因只占据了基因组全序列的约 2%；剩下的 98%的
内容，小部分已知的功能是参与基因表达的调控和染色体结构的支撑，还有大

部分的基因组序列功能尚未知。

脱氧核糖核酸（DNA）由许多个核苷酸构成，与人体息息相关的核苷酸有
四种，分别为：腺嘌呤（A），胸腺嘧啶（T），鸟嘌呤（G）和胞嘧啶（C）。这
四种核苷酸的不同排列组合包含了指导有机体发育，生存和繁殖的全部信息，

举例来说，ATCGTT的排列可能代表了一个人是双眼皮，而 ATCGCT的排列预
示着他会是单眼皮。

基因表达是指细胞在生命过程中，把储存在 DNA 顺序中遗传信息经过转
录和翻译（DNA=>RNA=>蛋白质），转变成具有生物活性的蛋白质分子。

2、基因测序的定义：
基因检测（DNA sequencing，或称 DNA 定序）是指分析特定 DNA 片段的

碱基序列，而每个碱基包含 4 种成分——腺嘌呤（A）、胸腺嘧啶（T）、胞嘧啶
（C）与鸟嘌呤的（G），基因测序即如何解读这四个编码的含义及其排列方式，
典型的识别技术包括全基因组关联分析（GWAS）。

简单来说，基因测序行业就是利用仪器对基因进行测序，通过高科技的体

检来预测患某种病的风险，从而提前采取措施。它被誉为防治遗传病最好的技

术，只需采集几毫升血液或唾液，就可以预测其患癌症、白血病等疾病的风险，

并提出相应对策。

基因检测过程一般为将受检对象提取的样本（多为血液，口腔上皮，血液

等）进行分离和纯化等步骤以提取出 DNA，随后执行量化，碎片化等操作后即
进入测序仪进行信息读取，通常意义上常有科研人员反映测序仪买的起、用不

起的问题，其核心本质即在于测序的整套过程中对一次性试剂耗材等要求高，

在一次性卖出仪器后，Illumina 和 Life Tech等厂商往往通过持续销售试剂来
实现最大获利。

3、所属 IVD分类：
注：基因芯片对已知的基因突变等制造成芯片来进行检测，而基因测序检

测范围更宽泛，包括已知和未知的。基因芯片是间接的检测手段，基因测序是

直接的检测手段。技术角度看，基因测序应该会比基因芯片有更广泛的应用市

场。
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技术层面来看，技术替代大致有如下趋势：1）FISH 逐步被基因芯片取代，
FISH 最常见应用为细胞遗传领域（染色体研究），常见于癌症检测和产前检测
方面，然而比起基因芯片，FISH 在精确度和灵敏度等多方面均有不足； 2）基
因芯片未来逐步会被基因测序技术替代，基因芯片比起 NGS的优势在于其成本
较低和检测迅速，然而随着测序技术日益完善，在成本和检测时间上均有突破，

芯片的优势将越来越不明显，相对的，NGS 给出的数据更为精确完整，因此替
代成为一种必然。

二、基因测序发展历程

1. 第一代 DNA测序：Sanger，曾应用于人类基因组测序
主要缺点：(1)技术上，由于“生物学偏好”，某些染色体无法通过桑格方法

复制分析；（2）成本高，测出 1kb碱基要花 1美元，那么测 10亿个碱基的基因
组要花 1000万美元，一般实验室难以承担大型测序计划；（3）测序速度慢，至
少要几周。（4）处理和分析能力有限，基因组拼接上有局限。

2. 第二代测序：NGS
主要优点：（1）超高速且高通量。短时间内从样本基因中取得大量的数据

然后进行分析，平均每天能产出 500Mb，是人类基因组测序效率的 1000倍。（2）
准确度提高且成本降低。今年，Illumina 宣布新仪器可将全基因组序列的测序
成本降到 1000美元以下。
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主要缺点：测序片段长度短，均明显短于传统技术；准确率低，平均来看只

有传统技术准确率的十分之一，主要因为由于测序样本较短，要对片段进行扩增，

这样会增加错误率。

NGS主流测序仪技术平台：
 Life Tech（Solid、Ion Torrent、Ion Proton）
 Illumina（HiSeq、MiSeq、X Ten）
 Roche（454、GS Junior）

ILLUMINA 是市场份额最大的公司，优势在于通量，但是读长也只有
100-150碱基，目前基本上全球形成一定垄断。对全球的消耗市场的策略是计划
每年实际价格涨价 4%-5%，应用成本相对较高。华大收购的 CG，公司并不是以
设备为主，而是做了几台流水线的设备，也是做测序服务。CG的最大优势是资
产设备和试剂，成本可控，通量可以随着生产线的扩大而扩大，测序服务有优势。

其技术劣势在读长更短，只有十几到二十个碱基，会对数据分析造成消极影响较

大。二代测序中，ILLUMINA的准确性是可以接受的，比 LIFE的产品准确性要
高。

三、国内外竞争格局

全球四大基因测序公司是 illumina、赛默飞公司收购的生命技术公司、罗氏、
Agilent 技术，合计占全球市场份额的 41%，其他公司相对分散，其中不可忽视
的就是中国的华大基因，2012 年就在全球基因组组装测序市场的占比高达 25%。

美国基因测序市场目前呈现三足鼎立的格局，illumina 一家独大，市场份额
超过 60%，生命技术公司占三成，罗氏占 5%左右，其他公司仅占 2%。对于这
三大龙头公司来说，如何巩固已有市场地位、并抢占新兴市场的份额是未来业绩

能否持续增长的关键。

根据国家 IVD 专业委员会的数据，目前中国体外诊断试剂生产企业约
300-400 家，其中规模以上企业近 200 家，但年销售收入过亿元的企业仅约 20
家，其中专注基因测序的企业少之又少。生物制药企业中，有生产能力的超过

60 家，主要生产基因工程药物和疫苗。研发方面，全国约有 80 多家基因工程
产品开发研究单位。​
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四、基因测序的应用

1. 主要应用领域

 遗传疾病：无创伤性产前胎儿（NIPT)、新生儿童基因遗传疾病筛查和诊断
 肿瘤诊断：肿瘤基因诊断+伴随诊断/个体化医疗（CTC循环肿瘤细胞，5年
市场预测 79亿美元）

 病原菌检测：临床诊断+食品卫生检测（16.7亿美元的食品安全检测市场）

基于药物基因组学的个性化医疗，是指通过对患者基因组的测序和解读，配

合其它分子检测手段，来预测病人对具体药物治疗可能产生的反应，从而设计最

适合某个/某类患者的治疗方案，提高治疗效率。举例来说：看似同一个病种的
病人（如：乳腺癌患者），癌症产生的机理可以各不相同，25%的乳腺癌患者是
因为 HER2 这个基因的突变造成的，而另外 75%的乳腺癌患者，则是由于其它
单个（如 EGFR）或多基因的突变造成的。相同的疾病表型，不同的疾病机理
带来了对个性化医疗的需求。

NIPT：
传统产前诊断方法有：羊膜穿刺术（具有侵入性）、超声检测（不敏感）、绒

毛取样（具有侵入性）。相同弱点在于：准确度低，99.9%遗传疾病无法检测，
流产率大于 2%-3%。

现存非侵入性检测方法缺陷有：初始遗传物质游离胎儿 DNA 浓度低（早期
怀孕所占比例仅 3.4%-6.2%）；并且是短的不完全的 DNA片段；检测方法采用
PCR（低通量，低准确度）；测序依赖于统计学方法；获得的遗传信息仅少量基
因组信息；局限于染色体疾病（3种）。

无创产前筛查依赖二代基因测序技术，对母亲的外周血中微量的婴儿 DNA
进行检测，和传统的筛查方法，如血清学筛查，羊水刺穿筛查等相比，基于二代

测序技术的无创产前检测漏检率低，且无流产风险，在技术上是革命性的进步。

对于普通消费者来说，基因检测应用最具吸引力的地方在于帮助评估自身机

体的患病风险， 这类基因检测服务不以治疗为直接目的，而是通过基因组测序

和一些疾病预测的算法， 通过易感基因的筛查，为消费者提供其全面的基因组

信息和某几类疾病的患病风险评估，如癌症，糖尿病等，病人可以得知自己的易

感疾病，在生活和治疗中注意预防，在患病前可以靶向性的“治未病”。这类公司

从临床应用来看，全基因组测序（WGS）主要应用于肿瘤、癌症、传染病、
自身免疫病和器官移植，目前白血病、肺癌、乳腺癌、胰腺癌等均已被测序，未

来更多疾病也将被测序。在中国，基因检测试剂也被逐渐应用于各大医院。​

这类公司主要有 23andMe，GenePlanet等，价格从 200到 2000美金不等。
提供该类服务的公司普遍存在的问题是服务质量和检测报告的准确度没有明确

的判断标准，进而带来收费差异也较大，为此 2013年底 FDA叫停 23andMe疾
病和用药相关的基因检测服务，认为这类服务需要通过 FDA认证，未通过认证
的网站须停止服务，23andMe目前正在向 FDA申请注册其健康检测类产品，毫
无疑问，未来监管的规范将有助于市场的中长期健康发展。
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2. 收费情况
WGS：

2007年开始，基因解码（DeCodeGenetics）、23和我（23andMe）两家基因
技术公司已开展商业化的全基因组测序WGS，收费 995 美元/人次，随后基因导
航（Navigenics）公司也加入，收费 2500 美元/人次。

个人全基因测序成本 5000美元，而全部外显子组测序只需要 1000美元。全
基因检测成本高昂，在中国并不普及。

普通的基因诊断早已经在中国“蔚然成风”。中国三分之一的设备是被用在临
床用途。

NIPT：
美国 1000-3000美元，中国 2000-3000元。

3. 政策
我国 NIPT在 CFDA叫停（14年 2月 9日）之前，主要有华大基因，贝瑞

和康，诺和致源，安诺优达等提供无创产前检测服务，叫停后，华大基因，爱健

生物等均在申报试点。目前无创产前筛查市场覆盖率不足 2%，一旦有一家公司
获得“官方牌照”，有望带来行业爆发性增长。

美国采用了有效兼顾监管和鼓励创新的“实验室开发诊断试剂监管模式”
（LDT），即在实验室内部研发、验证和使用，以诊断为目的进行体外诊断实验，
取得临床实验室改进修正案（CLIA）标准相关认证后，检测结果即可用于指导
临床诊疗，预计中国未来也可能参照这种模式。

在国内申报医疗器械许可，进口产品需要在本国先得到批准（比如美国得到

FDA批准），才能向中国申报 CFDA；目前只有一款 ILLUMINA的仪器具备申
报资格（FDA批准），其他设备都不具备 CFDA申报条件。达安在和 LIFE谈国
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产化报批 CFDA；华大也想国产后报批，贝瑞和康想和 ILLUMINA合作国产报
批 CFDA，都是在走这种途径。学术角度来看，这些例子可以描述成自主知识产
权设备，但终归还是源于国外，是对中国测序市场的变相蚕食。如果国内要想进

一步发展来做的话，还是要形成自己的测序技术和测序原理，来进行自主开发、

自主应用，对于舶来品到最后咽下苦果的还是中国人自己。三甲医院必须要有设

备条件、人员条件等，具体还要和卫计委来沟通。目前 CFDA还没有对任何设
备进行认证。

4. 市场规模

NGS：2011年为 8.42亿美元，预测市场份额将以每年 23%增加，2016年达
到每年 23.43亿美元。

NIPT：美国人口接近 3亿人，每年出生 400万，市场份额 22亿美元，每例
检测费用 1000-3000美元，2013年前三季度产前无创基因检测总共 40-45万例（其
中：Sequenon 15万例，Ariosa 10万例，Naterea 5-10万例，全年预计可达到 60-80
万例）。

NIPT技术是可以大规模应用的一种技术。我国每年近 2000万孕妇，未来假
设羊穿筛查客户的取代和其他新增共产生 1000万客户，按人均 2500-3500元收
费，就是 200-300亿的市场规模。

5. 未来增长点
全球基因测序市场的增长点从基因测序仪转到基因测序服务。未来几年，预

计增长最快，将超过器械销量，工作流产品增速也较高。而中国由于发展相对滞

后，未来几年的增长点还在于基因测序仪和配套设备的研发和销售。

TechNavio 分析机构统计的 2012 年全球基因测序设备和服务市场数据显
示，美国占 64.4%，欧洲、中东、非洲（EMEA）占 23.42%，亚太地区只占 12.18%。
不过亚太地区尤其是中国和印度的增速最快，以占基因测序市场 70%的新一代
测序市场为例，2012年至 2017年中国和印度的复合年均增速均介于 20%-25%，
为全球各国基因测序增长最快的市场。
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6. 产业链：
上游为测序仪器和试剂供应商，中间为基因检测服务提供商，下游对象为医

院，药企，科研机构和病人本身。目前测序仪和核心试剂相关技术为外企垄断，

国内企业多为检测服务提供商。

对于国内服务商而言，最重要的环节有以下几个：上游供应（仪器和试剂）、

临床资质（牌照）、自身疾病基因组数据库、医院覆盖程度。

大数据解读是核心竞争力。数据的积累和解读已经成为基因服务商的核心竞

争力，从小的方面讲，测序仪运转一次的费用足够高，充足的样本量可以实现最

大程度的摊销，从大的方面讲，对于测序结果的正确解读需要大量临床样本（疾

病组和对照组）的支持，在这个基础上准确度的提升将成为区别服务商实力的关

键。此外未来基因服务商的研发投入亦是以大数据为基础的，任何一项创新测序

服务的提供，均是建立在研发投入期大样本量数据的积累和解读的基础上。

五、国内相关公司
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1. 华大基因
华大基因曾经参与多个基因组计划，包括有名的人类基因图谱。他也是目前

世界上拥有最多二代基因测序仪的机构，主要依赖国家贷款和深圳市政府支持，

华大不断购置国际上先进的基因测序设备，如今拥有 137台先进的 HiSeq二代测
序仪。

其产能也极为庞大，比如唐氏综合症基因检测产前筛查，华大占据了全球总

量的一半，其中三成都是来自海外。因为低廉的价格，华大等中国机构已经逐步

成为国际基因检测医疗服务界的新势力，在基因测序服务方面已成为重要参与

者。

华大的基因测序仪器只能购买，自主研发的比例仍低。2013 年 3月，从未
进行公开融资的华大基因出售旗下华大科技 42%的股份，获得了 14亿人民币，
用来收购美国开发和制造基因测试设备的上市公司 Complete Genomics，它一直
以来是 Illumina 公司的竞争对手。此次上游收购使华大基因获得基因测序仪的
生产能力，以及大批自主知识产权，而且大幅降低了华大基因检测服务的成本。

2. 紫鑫药业
紫鑫药业和中科院自主研发的新一代基因测序仪今年 4月初成功诞生，今年

有望进入量产阶段。该测序仪性能已经可以达到国际主流的新一代测序设备的技

术指标，而耗材和试剂的成本只有国外仪器的五分之一，可大大降低基因测序的

成本费用。从定位来看，与 Illumina 公司产品的超高通量相比，国产测序仪更
偏重现实应用。

3. 达安基因
分子诊断龙头上市公司，全面布局基因芯片、PCR、FISH及 SNP平台。一

方面公司持股 17.14%的爱健生物在 CFDA收紧对基因测序临床应用业务之前，
已与多家医院合作进行无创产筛的服务，目前亦在积极申请认证，另一方面公司

与 Life Tech合资成立立菲达安，投资金额为 1488.6万元，持股比例为 42.5%，
以研发一代测序试剂为主，美国生命技术公司为其提供一代测序设备，由于公司

已经拥有了遍布 8个城市的独立实验室，渠道的共享将成为隐性优势。

基因测序主业：临床检验试剂和仪器的研发、生产、销售以及全国连锁医学

独立实验室临床检验服务。公司缺陷在于：（1）缺乏核心的基因测序技术及研发
实力，更多精力放在其他分子诊断技术；（2）80%的仪器销售依赖代理。

4. 千山药机
今年 1月，千山药机通过收购宏灏基因进军基因检测领域。宏灏基因的主营

产品为基因芯片、冠心病基因检测芯片和神经系统疾病基因检测（其实没多大

关系）等。而此前，我国市场上所有高通量测序设备和试剂均来源于进口，以

illumina 公司为主。基因检测行业准入门槛高，而宏灏基因已获得该行业的准入
证——国家食品药品监督管理局颁发的检测试剂盒(基因芯片法)《医疗器械注册
证》，以及国家卫计委的服务准入许可，所以在基因测序产业抢占一定先机。
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