
研究發展∼精準醫療

我們要怎麼樣的精準醫療？
文，圖／蘇剛毅

精
準醫療這個名詞最早可以追溯至2011年由美國國家研究委員會（National Research 

Council）所發布的「邁向精準醫療」倡議[1]；其中提及，為推動更精準的疾病分

群與分類，加強診斷與治療效益，必須建立全新的數據網絡，整合疾病分子層面研究與

病患臨床數據。若說到落實精準醫療，要歸功於美國前總統歐巴馬在2015年1月國情咨文

演講中提出「精準醫療」計畫（The Precision Medicine Initiative） [2]。爾後，精準醫療一

詞便廣泛被使用，甚至濫用。精準醫療的落實不僅對病患的診斷、治療、預後有突破性

的改善，在醫療分配、準確、效益也有絕對的指引。然而，精準醫療所涉及的層面極為

廣泛，就目前觀察和未來預見，對於學研界的研發方向、產業界的投資策略乃至國家衛

生政策的修定執行亦有深遠的影響。所以在發展過程中，必須在每個重要的里程碑上設

定查核點，隨時檢視計畫、策略、成果是否符合初衷，並清楚了解我們要怎樣的精準醫

療。

在過去十多年來，大家在討論基礎科學研究與臨床醫療應用該如何互補與結合以因

應時代發展，有幾個重要政策，包括一開始的轉譯醫學（Translational Medicine），討

論如何將實驗室研究成果快速地用於臨床診斷或治療；之後有個人化醫療（Personalized 

Medicine），疾病不再是

單一治療一體適用（a l l 

fit），而是根據病患個體

差異給與最適當的治療

以達最大療效與最小副作

用；接著就是精準醫療，

更進一步探討即便是同一

病患，根據不同的生理狀

態或治療過程產生的變以晶片方式進行高通量的自動化基因檢測，提供病患對於精準醫療
的需求。
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化，給予監控和追蹤來指引治療策略的轉換以符合病患最大福祉。如果這是共識，那麼精

準醫療至少要考量到“精緻”與“準確”，涉及層面非常廣泛，本文將就考量範圍與考量

重點來討論我們要怎樣的精準醫療。

精準醫療考量的範圍
精準醫療涉及的範圍包括產、官、學各領域：

1.精準醫療的利害關係人：管理教我們的一個重要概念是識別利害關係人，若沒有

將相關利害關係人蒐集完整，在討論時就常有糾紛或歧見產生。精準醫療也是如此。以往

單純認為醫療的利害關係人只有醫師與病患，然而當我們思考精準醫療倡議所提「推動更

精準的疾病分群與分類，加強診斷與治療效益」時，就會發現相較於傳統醫療行為有更多

重要角色參與，除了醫師、病患，可能也需要醫檢專家、研究人員、分析專家、資訊專

家、諮詢專家等[3,4]。其範圍之廣涉及誰需要？誰提供？誰執行？誰規範？誰建議？甚至誰

裁罰等複雜的問題，因此對於精準醫療利害關係人分析是決定後續大方向的首要[5,6]。

2.精準醫療的執行項目：精準醫療要做的不外乎利用分子層面的標記，包括基因序

列或拷貝數的變異，將疾病作精準之分群分類，然而，檢測基因序列或拷貝數變異在檢

測範疇上有非常大之變異，從最大至全基因體23條染色體30億個鹼基對的定序，到只有

全基因體約1%個表現子（exon）鹼基對的定序，或轉錄（transcription）出訊息核醣核酸

（mRNA）的定序，或最小至少數特定基因突變熱區位點定序[7]，所以除了病患的權益

外，醫療團隊資源、檢測成本耗費、檢測流程耗時、數據分析繁瑣、學術研究價值乃至於

醫學倫理考量都會受到衝擊。

3.精準醫療的施行時間點：一般認為醫學或醫療的作為多是在疾病發生後尋求治療

時，然而，與疾病相關分子基因檢測對於病患可提供的訊息更為廣泛，除了疾病發生點前

後的診斷外，更早的罹病風險、疾病預防、患病預測到未來的用藥反應、治療預後、復發
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監控等都可有作為[8,9]，用於了解病患或前述之利害關係人對精準醫療的期待與期望。加上

近年來預防醫學和健康照護的觀念提升，精準醫療的施行時間點就值得討論，而這影響的

就是每個人對於自己健康狀況的風險管理；此外，這樣的行為也不再侷限在醫療院所中進

行，相關法律和倫理規範也會接踵而來。

4.精準醫療的操作場所：承上述，那麼精準醫療可以在非醫療或醫事相關處所如生

技公司行號執行嗎？這種服務是屬於醫療服務還是檢測服務？學研界的基礎實驗室是否可

以進行分子基因檢測？如何確保結果符合臨床效益？一般社會大眾可不可以自行做居家診

斷？自行檢測的結果如何確定其品質與效力？同樣的，也會涉及許多法律與倫理的爭議。

5.精準醫療的操作平台：這是目前爭論最熱烈的議題。許多有潛力的分子標記（如：

基因突變或多型性）經學研界發掘後，常藉由簡單的回溯性或前瞻性臨床試驗驗證此分子

標記對於病患疾病的預測、診斷、治療、預後之效力，如此開發出來的檢測是否可用在醫

療行為？目前的答案是否定的，不過會熱烈討論的原因在於精準醫療檢驗和傳統檢驗有幾

點不一樣，其一、傳統檢驗在方法學上已穩定成熟，且累積海量臨床驗證；其二、傳統

檢驗的項目與疾病固定，鮮少會新增項目重新驗證；其三、傳統檢驗所使用的檢體處理

過程變異性小；其四、傳統檢驗多已具有查驗登記的體外診斷器材資格。其中第四點是

最受矚目，因精準醫療的特性在於解決臨床上疾病分類分群立即之需求，再加上檢體多

變的挑戰，技術平台勢必

要因應需求而發展，短期

內取得查驗登記有客觀上

的困難。有條件允許實驗

室發展的方法進行精準醫

療檢測，在美國也有爭論

次世代定序系統（NGS, Next-generation Sequencing）應用於精準醫
療的基因檢測是未來的趨勢，但相對需要考量的議題也隨之而來。
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[10-12]。為顧及精準醫療所服務的對象以及

可能產生之衝擊，我認為平台應有所規範

[13]。

精準醫療考量的重點
當我們確認了哪些範圍需要討論

後，針對每個項目，需要給予一個討論的

原則，這些原則真正會形塑出我們想要

的精準醫療，而不是淪為口號或濫用。

精準醫療目前對大多數人來說是新穎的

（novel），我認為幾個考量的重點，恰好可以利用“NOVEL”的關鍵來探討，包括：符

合且滿足臨床需求（Needs）、具備提供服務的技術與能力（Offer-ability）、技術確效與

品質保證（Validation）、達到預期效果（Effectiveness）、法規與倫理面完整（Legality/

ethic）。

1.符合且滿足臨床需求（Needs）：除了科學研究之外，精準醫療的初衷是為了滿

足臨床上的需求，病患希望知道要接受怎樣的醫療或該醫療對他是有助益的[14]，所以落實

精準醫療討論的是針對可作為的標的（基因突變或多型性）進行檢測，主張可為病患進行

全面性大範圍的定序，也就是提供「便宜又大碗」的服務就需要被檢討，因為過多又無法

解讀或提供醫療作為指引的資訊，除了浪費資源外也會引起不必要的糾紛。

2.具備提供服務的技術與能力（Offer-ability）：技術與能力事實上是平台的考

量，精準醫療檢驗所牽涉的方法學相較於傳統檢驗在軟硬體上之門檻高很多，無論是醫療

院處所或是能提供服務的供應者，都應站在病患權益而非商業利益上思考，必須確保自身

的技術與能力可以駕馭軟硬體，包括維護保養、資料分析與教育訓練等，充實相關的新知

資訊且隨臨床需求調整提供服務平台。

臨床上使用的次世代定序系統，多是以晶片的方式
進行。圖為Ion Personal Genome Machine（PGM）
系統。
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3.技術確效與品質保證（Validation）：精準醫療剛開始被挑戰最多的是檢驗技

術的穩定性與正確性，任何提供服務之單位都必須提出證據顯示所出具的結果報告是可信

賴，不只是使用查驗登記的體外診斷器材的問題，即便以查驗登記的體外診斷器材進行服

務，也需要確認（verification）技術上的再現性。而且品質的標準規範依不同的檢驗內容

也都有所差異，目前有許多研究正在針對這部分蒐集共識[15-17]。

4.達到預期效果（Effectiveness）：如前所述，精準醫療在符合臨床上的需求，

不過，這些需求有可能是短暫或少部分的，不像傳統檢驗有無數的數據和試驗累積，所以

需要隨時去檢視有沒有達到臨床上效益。舉例來說，如果某個基因的突變會讓病患受惠於

特定藥物，初步小規模臨床試驗顯示病患對其反應良好；然而，在長期常規大量檢驗下顯

示，並非每個病患都對藥物反應良好，那就必須考量這個檢驗是否仍恰當。

5.法規與倫理面完整（Legality/ethic）：這個部分主要常被非醫學相關領域的專

家所探討，個人基因的序列實屬於個人隱私，從這些序列可以得知這個人是否有疾病、

是否容易罹病、康復與否、可能使用多少醫療資源等，這些資訊若未予適當規範很可能造

技術團隊。
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成歧視，或對於個人權益造成傷害，例如：保險、婚嫁甚至工作權等。對於不相關的人來

說，這些基因序列是無意義的單字，但擁有這些資料的人如果沒有遵守相關的規範，就可

能衍生糾紛。有越來越多的研究針對這個議題提出專業見解[18,19]，我們也應該就國情與現

況訂定相關配套。

結論
迎接精準醫療時代的來臨，每個人都有其期待及堅持，我們需要審慎規劃，參考其他

國家的經驗，並考量到我們自身的特殊性，而這些都需要各專業領域的專家彼此協調，讓

我們的精準醫療達到對病患精緻、對結果準確、對所有的參與者多贏的高水平。 （本期

專題策畫／醫學檢驗暨生物技術學系方偉宏教授）
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