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[Table_Profit] 基本状况 

上市公司数 377 

行业总股本(百万股) 12693 

行业总市值(百万元) 130033 
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[Table_Finance] 重点公司基本状况 

重点公司 指标 2014A 2015A 2016E 

达瑞生物 

(832705.OC) 

净利润(百万元) 12.01  29.06  44.28  

摊 薄每 股收 益

(元) 

0.33  0.80  1.22  

总股本（百万股） 36.15  36.15  36.15  

市盈率 250.07  103.39  67.85  

乐普基因 

(836092.OC) 

净利润(百万元) 8.14  NA NA 

摊 薄每 股收 益

(元) 

0.16  NA NA 

总股本（百万股） 52.00  52.00  52.00  

市盈率 NA NA NA 

 

    

    

    

    

备注：市场预测取 聚源一致预期 

 
  
[Table_Summary] 投资要点 

 前言：基因测序行业从科研走向临床，在产前无创基因检测领域应用已较为成熟，同时在肿瘤检测、遗

传病诊断、新药研发、个体化用药等方面展示了广阔的应用前景，然而也存在海量数据和非编码序列解

读困难、临床指导意义有待加强、当前价格较高等挑战。本报告通过查询大量前沿科研文献和产业链调

研，试图分析基因测序行业的机遇和挑战。我们后续会呈现更多的前沿技术系列专题研究，敬请关注！ 

 基因测序技术从科研走向临床，成为精准医疗基础。技术进步和成本降低带动基因测序技术从实验室走

入临床，成为全球医学界的热门话题。麦肯锡指出：“下一代基因组学的研究将成为决定未来经济的 12

大颠覆技术之一”。驱动基因组学应用发展的因素包括多重政策利好、市场潜力巨大、应用领域拓宽、技

术持续进步等。2007-2013 年，全球基因测序市场规模由 7.94 亿美元增至 45 亿美元，复合增速为 33%。

根据 BBC Research 预测，国内 2012-2017 年复合增速为 20%-25%。2016 年 3 月,科技部公布的“精

准医疗国家指南”明确提出构建百万人以上的自然人群国家大型健康队列和重大疾病专病队列等八大目

标。我们认为基因测序是精准医疗的基础，精准医疗入选十三五计划将加速国内基因测序产业化进程。 

 基因测序产业链分析：国内企业聚焦基因检测及分析服务领域。基因组学应用行业可以分为上游、中游、

下游三个主要环节：上游为基因测序与耗材试剂生产制造，中游为基因测序与基因检测服务，下游为终

端用户。上游基因测序设备和耗材大部分被 Illumina、Life Technologies、Roche 等跨国企业垄断，国内

自主研发薄弱。国内企业主要聚焦在基因检测及分析服务领域，面向基础研究的基因测序服务提供商主

要为华大基因、诺禾致源、药明康德、Broad 研究所、Sanger 研究所等，面向终端用户的临床、医疗类

的基因检测服务提供商主要包括华大基因、贝瑞和康、金域检验、达安基因、迪安诊断、艾迪康等，竞

争日趋激烈。下游科研应用端市场进入加速分散化阶段，医疗应用端市场占比逐步提高。 
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 基因测序无创产前检测应用最成熟，未来应用范围逐步拓宽。基因测序当前应用最成熟的领域是无创产前

基因检测（NIPT），检出率>99.9%。国内无创产前基因检测市场主要被华大基因（BGI）、贝瑞和康等垄断。

我国为出生缺陷高发国，检测人群众多，我们认为对应市场空间为 115 亿元，市场远未饱和。除了无创产

前基因检测外，国家还大力支持基因测序技术应用于遗传病诊断、胚胎植入前遗传学诊断（PGD）、肿瘤诊

断与治疗三个领域。从市场空间来看，由于我国人口基数大，肿瘤发病人数多，肿瘤检测市场有望达千亿级，

而胚胎植入前遗传学诊断、遗传病诊断市场也均在百亿级别。 

 临床应用资质和终端渠道对企业发展至关重要。我国基因测序经历了无序、叫停、临床试点发展的过程。目

前 CFDA 已批准的测序仪核心技术主要依赖进口，2015 年中科紫鑫和华大基因先后推出了两款拥有自主知

识产权的二代测序仪，目前正在注册评审阶段，有望打破基因测序仪严重依赖进口的局面。在测序试剂方面，

CFDA 先后批准了华大基因、安达基因、奥博生物和贝瑞和康的 5 种应用于 NIPT 的检测试剂，用于筛查胎

儿非整倍染色体。截至目前，卫计委医政医改局和妇幼司相继批准了全国各省市（除西藏）159 家临床试点

进行无创产前基因测序、胚胎植入前遗传学诊断、遗传病诊断和肿瘤诊断与治疗等 4 个专业的高通量测序服

务。我们认为在现有条件下，准入资质和终端渠道对企业发展至关重要。 

 第三四代测序技术和单细胞基因组测序占据技术制高点。相比于第二代测序，第三四代测序具有速度快、

读长长、可直接测甲基化的 DNA 序列、不需要 PCR 扩增、无碱基偏好等优点，同时也存在准确率低、依

赖酶活性等缺陷。我们认为第三四代测序技术还需要较长时间才能实现商业化，但技术在不断进步，随着准

确度提升、平行测序能力和酶活性等问题的解决，第三四代测序技术是长期发展趋势。传统的基因组测序方

法研究结果只是一群细胞中信号的平均值，或者只代表其中占优势数量的细胞信息，单个细胞的特性及稀有

的信息被掩盖。而单细胞基因测序是在单细胞水平对全基因组进行扩增与测序的一项新技术，开启细胞多

样性研究的大门。单细胞基因测序在体外授精胚胎植入前筛查、循环肿瘤细胞、临床诊断、胚胎学、微生物

鉴定等领域具有广阔的应用前景。 

 基因测序行业热点问题探讨。讨论一：海量基因组数据存储和解析成为巨大挑战。讨论二：非编码序列解读

需要加强，全基因组测序优于外显子测序。讨论三：基因组信息并非疾病唯一决定因素，临床指导意义有待

加强。讨论四：当前基因测序价格较高，看好个人健康检测。讨论五：药物基因组学全面介入新药研发过程。

讨论六：他山之石─并购助力强者恒强。 

 投资策略。我们认为：短期投资机会为准入资质和终端渠道领先的企业，建议关注华大基因、贝瑞和康、

达安基因、华因康、安诺优达、博奥生物等；长期投资机会在于技术领先企业，建议关注第三四代测序和单

细胞基因组测序技术领先企业，包括华大基因、贝瑞和康、达安基因、紫鑫药业、瀚海基因、亿康基因、安

捷伦科技（与 10X Genomics 合作）等。新三板基因测序标的有达瑞生物（达安基因控股子公司）和乐普

基因（乐普医疗控股子公司），我们后续会呈现深度个股研究。 

 风险提示：监管政策变化风险；技术升级换代风险；隐私泄露风险。 
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基因测序技术从科研走向临床，成为精准医疗基础    

基因测序技术从科研走向临床，成为决定未来经济的 12 大颠覆技术之一 

 基因测序是一种新型基因检测技术，能够从体液或细胞中分离测定基因

全序列，预测多种疾病发生的可能性，如实体肿瘤或白血病。技术进步

和成本降低带动基因测序技术从实验室走入临床，成为全球医学界的热

门话题。基因测序临床应用于生育健康、肿瘤个体化诊疗和预防、遗传

病、传染病诊疗等，未来将延伸至医学研究（药物开发等）和非医学领

域（科研、食品、农业、养殖业等）。 

 基因测序的应用前景有目共睹：比尔·盖茨预言“下一个世界首富将出

自基因领域”；麦肯锡指出：“下一代基因组学的研究将成为决定未来经

济的 12 大颠覆技术之一”。 

图表 1：技术进步带动基因测序从科研走向临床  图表 2：基因测序成本大幅降低 

 

 

 

来源：中泰证券研究所  来源：Genome Biology，中泰证券研究所 
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图表 3：基因测序为决定未来经济的 12 大颠覆技术之一 

 

来源：McKinsey & Company，中泰证券研究所 

 基因测序技术发展迅速。20 世纪 50 年代人们开始了解 DNA 的结构，

为 DNA 测序技术的研发打下了基础。数十年之后的七十年代，第一代

测序技术出现，2000 年前后，第二代 DNA 测序技术兴起，DNA 测序

技术受到前所未有的关注，这段时间的专利申请量也急剧增加，2006

年开始第三代 DNA 测序技术兴起，专利申请量出现了第二个高峰。 

图表 4：DNA 测序技术发展历程  图表 5：全球测序技术相关专利年度申请量趋势 
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 从技术角度来说，测序技术已经发展到第四代，各代技术的优缺点分别

是：第一代测序技术优点是精度高、读长长，缺点是通量较低、成本高；

第二代测序技术优点是精度高、通量高、成本低，缺点是序列读长较短；

第三代测序技术优点是通量高、读长长、成本低，缺点是准确性较低；

第四代测序技术优点是通量高、读长长、成本低，小型化，但准确性方

面有严重缺陷，仍需优化。 

 从应用角度来说，二代测序技术是现今应用范围最广泛的测序技术。二

代测序技术虽然存在序列读长较短的缺陷，但通过生物信息学工具在一

定程度上可以弥补，而且其精度高、通量高、成本低，广泛应用于基础

研究，临床上也由无创产前筛查与诊断推广至遗传病诊断、胚胎植入前

遗传学诊断、肿瘤诊断等。随着准确度提升、平行测序能力和酶活性等

问题的解决，第三四代测序技术是长期发展趋势。 

图表 7：主要测序平台的上市时间和性能比较 

 
注：不同颜色代表不同测序平台，圆圈内数字代表读长 

来源：Molecular Cell，中泰证券研究所 

来源：中国医药生物技术，中泰证券研究所  来源：中国医药生物技术，中泰证券研究所 

图表 6：四代测序技术对比情况 

测序技术 原理 代表型号 测序通量 测序时间 准确率 读长 优点 缺点 应用状况 

第一代 sanger 双脱氧

法 

ABI 3730 DNA Analyzer 0.2Mb 1.6m >99% 400-900 精度高、读长长、

一次性达标率高 

通量较低、

成本高 

成本高、通量

低，应用较少 

第二代 焦磷酸测序/

连接酶测序

等 

Roche 454、Illumina Solexa 

Genome Analyzer、ABI 

Solid 

400Mb-1.8T 2h-3d >99% 50-300 精度高、通量高、

成本低 

序列读长

较短 

实验室广泛

应用、临床应

用起步 

第三代 单分子合成

测序 

Bioscience Heloscope、

PacBio SMRT 

0.2-30Gb 2h <90% >1000 通量高、读长长、

成本低 

准确性较

低 

研发阶段，未

真正商业化 

第四代 纳米孔外切

酶测序 

Oxford MinlOn、GrindlOn 5-50Gb 1.2h-2h >90% >1000 通量高、读长长、

成本低，小型化 

准确性低 研发阶段，未

真正商业化 
 

来源：中泰证券研究所 
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多重因素驱动基因组学应用市场发展，未来有望在四大领域取得突破性进展 

 驱动基因组学应用发展的因素包括多重政策利好、市场潜力巨大、应用

领域拓宽、技术持续进步等。 

图表 8：基因组学应用发展驱动因素 

 

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

 

图表 9：国内基因测序政策梳理 

发布时间 文件名称 发布部门 主要内容 

2014.01 
关于基因分析仪等 3 个产品分类界定的通

知 
CFDA 明确基因分析仪为 III 类医疗器械 

2014.02 
关于加强临床使用基因测序相关产品和技

术管理
通知 
CFDA、卫计委 

明确基因测序产品需要注册，应用需要
计

委批准，否则不得开展基因测序临床应用 

2014.03 
关于开展高通量基因测序技术临床应用试

点单位申报工作的通
 
卫计委 通知医疗机构申报基因测序临床应用试点 

2014.06 
授牌“国家卫生计生委个体化医学检测试

点单位” 
卫计委 公布首批三家个体化医学检测试点单位 

2014.07 医疗器械注册管理办法 CFDA 

规定境内及进口第三类医疗器械由国家食品

药品监督管理总局审查，批准后发给医疗器

械注册证 

2014.07 首批二代基
测序产品批准上市 CFDA 
批准华大基
BGISEQ-100、BGISEQ-1000

基
测序仪上市 

2014.11 第二批二代基因测序产品批准上市 CFD
 批
达安基因 DA8600 基因测序仪上市 

2014.12-20

15.03 
其他二代基因测序产品批准上市 CFDA 

陆续批准华因康 HYK-PSTAR-IIA、博奥

BioelectronSeq 4000、贝瑞和康 NextSeq 

CN500 基因测序仪上市 

2014.12 
开展高通量基因测序技术临床应用试点工

作的通知 
卫计委 

涉及 3 个专业（遗传病诊断、产前筛查与诊

断、胚胎植入前遗传学诊断）
批准了 7 家

北广两地的试点机构 
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 基因组学相关产业有望在四大领域取得突破性的发展：1、基因技术将被

广泛应用于复杂疾病、农业基因组学、微生物学和宏基因组学等研究领

域，将对人类健康、农业和环境保护带来巨大的变革；2、基因技术应用

于生殖健康，将显著降低出生缺陷，提高人类健康水平；3、肿瘤基因组

研究将揭示肿瘤的发病机制，肿瘤基因组测序技术成为肿瘤的个体化治

疗的基础；4、基因组技术与传统临床医学的最新科研结果结合，形成精

准医疗，为疾病诊断、治疗、临床决策带来革命性的改变。 

图表 10：基因组学相关产业将在四大领域取得突破性进展 

 

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

2015.01 
关于产前诊断机构开展高通量基因测序产

前筛查与诊断临床应用试点工作的通知 
卫计委 

审批通过了 109 家医疗机构开展高通量基因

测序产前筛查与诊断（NIPT）临床试点 

2015.01 

关于辅助生殖机构开展高通量基因测序胚

胎植入前遗传学诊断临床应用试点工作的

通知 

卫计委 

审批通过了 13 家医疗机构开展高通量基因

测序胚胎植入前遗传学诊断（PGD）临床试

点 

2015.04 
关于肿瘤诊断与治疗项目高通量基因测序

技术临床应用试点工作的通知 
卫计委 

上海市 5 家、浙江省 2 家、广东 2 家获得第

一批肿瘤诊断
治疗项目高通量基因测序技

术临床应用试点资格 

2015.06 
国家发展改革委关于实施新兴产业重大工

程包的通知 
发改委 

重点发展基因检测等新型医疗技术，快速推

进基因检测临床应用以及基因检测仪器试剂

的国产化，3 年建设 30 个基因检测技术应用

示范中心 

2015.06 
取消第三类医疗技术临床应用准入审批有

关工作的通知 
卫计委 

取消第三类医疗技术临床应用准入审批后，

医疗机构对本机构医疗技术临床应用和管理

承担主体责任。 

2015.07 

《药物代谢酶和药物作用靶点基因检测技

术指南（试行）》和《肿瘤个体化治疗检测

技术指南（试行）
 

卫计委 

进一步提高临床实验室开展药物代谢酶和药

物靶点基因检测技术，以及肿瘤个体化用药

基因检测技术的规范化水平 
 

来源：发改委，CFDA，卫计委，中泰证券研究所 
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基因测序是精准医疗的基础，国内 2012-2017 年复合增速为 20%-25% 

 精准医疗是医学科技发展的必然。传统治疗方案临床有效率令人担忧，

肿瘤的有效率仅为 25%，老年痴呆有效率为 30%，关节炎有效率为 50%。

举例说明，临床上导致乳腺癌的原因包括 P53 突变、BRCA1 突变、Ras

突变、Wnt 突变、EGFR 突变，而临床上不同基因突变对应的用药存在

很大区别，这种情况下传统的“一刀切”治疗方案对个体的诊疗有效率

低、副作用大，于是精准医疗应运而生。 

 精准医疗（Precision Medicine）是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。精准医疗本质是通过基因组、蛋白质组等组学

技术和医学前沿技术，对于大样本人群与特定疾病类型进行生物标记物

的分析与鉴定、验证与应用，从而精确寻找到疾病的根本原因和治疗靶

点，并对一种疾病不同状态和过程进行精确分类，最终实现对于疾病和

特定患者进行个性化精准治疗的目的，提高疾病诊治与预防的效益。 

图表 13：精准医疗计划推动精准医疗走向临床实践 

 

来源：中泰证券研究所 

 基因测序是精准医疗的基础。精准医疗需要对基因多态性进行分析，对

疾病的了解必须深入到体细胞突变，这些都离不开基因测序。精准医疗

具有精准性和便捷性，一方面通过基因测序可以找出癌症的突变基因，

从而迅速确定对应靶向药物，省去患者尝试各种治疗方法的时间，提升

治疗效果；另一方面，基因测序只需要患者的血液甚至唾液，无需传统

图表 11：传统治疗方案临床有效率低  图表 12：典型基因靶标对应的靶向药物 

 

 靶标 靶向药物 

EGFR 吉非替尼，厄洛替尼，埃克

替尼 

KRAS, B
AF ,PIK3CA 西
昔单抗，帕尼单抗，尼

妥珠单抗 

KIT, PDGFRA 伊马替尼，舒尼替尼 

BRAF 维罗菲尼，达拉菲尼 

ALK, ROS1, MET 克唑替尼，色瑞替尼 
 

来源：Frost & Sullivan，中泰证券研究所  来源：中泰证券研究所 
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的病理切片，可以减少诊断过程中对患者身体的损伤，方便快捷。 

 2016 年 2 月，《自然》杂志上发表的《Genomic analyses identify 

molecular subtypes of pancreatic cancer》揭示胰腺癌实际上是 4 种独

立的疾病，每一种都有不同的基因触发（分为 Squamous、Pancreatic 

Progenitor、Immunogenic 和 ADEX 4 种不同肿瘤亚型）、生存率、治

疗方法和遗传学特征，确定患者的所属亚型能够帮助医生提供更准确的

诊断和治疗建议。随着技术的进步及样本量的积累，愈来愈多的疾病可

以直接通过基因测序分型进行精准诊断及治疗。 

 2007-2013 年，全球基因测序市场规模由 7.94 亿美元增至 45 亿美元，

复合增速为 33%；根据 BBC Research 预测，2013-2018 年复合增速为

21%，2018 年全球基因测序市场规模达 117 亿美元。从区域分布来看，

中国等东南亚市场增速最快，达 20-25%。 

图表 14：232 个胰腺癌病人的基因分型结果 

 

来源：Nature，中泰证券研究所 

图表 15：2007-2018 年全球基因测序市场(Mil $)  图表 16：全球基因测序市场年均增速分布 
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 国内基因测序市场成长空间巨大。国内基因测序产业 2011 年前主要应

用于科研领域，从 2011 年底无创产前检测作为第一个医疗应用开始，

逐步推广至遗传病诊断、胚胎植入前遗传学诊断、肿瘤诊断等领域。基

因测序在国内拥有大量的潜在客户，成长空间巨大：国内高血压患者累

计 2.6 亿，糖尿病患者超过 1 亿，新生儿童出生缺陷率约 8%，每年新

增癌症病例 310 万（死亡病例 220 万），心血管疾病死亡病例 300 万。

国内基因测序龙头华大基因 2014 年国内收入达 6.6 亿元。 

 

 

 

 

来源： BBC Research，中泰证券研究所  来源：Markets and markets，中泰证券研究所 

图表 17：2012-2015H1华大基因盈利情况(百万元)  图表 18：生育健康、基础科研为华大主要收入来源 

 

 

 

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所  来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

图表 19：华大基因以直销为主  图表 20：华大基因国内收入占比接近 70% 
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精准医疗入选十三五规划加速基因测序产业化进程 

 2016 年 3 月 8 日,科技部官网公布了《科技部关于发布国家重点研发计

划精准医学研究等重点专项 2016 年度项目申报指南的通知》(简称《精

准医疗国家指南》)，明确精准医疗是 2016 年优先启动的重点专项之一，

涵盖八大目标,包括：构建百万人以上的自然人群国家大型健康队列和重

大疾病专病队列、建立生物医学大数据共享平台、大规模研发生物标志

物、靶标、制剂的实验和分析技术体系、建设中国人群典型疾病精准医

学临床方案的示范、应用和推广体系、推动一批精准治疗药物和分子检

测技术产品进入国家医保目录等。 

图表 21：精准医疗国家指南涉及的八大目标 

 

来源：中泰证券研究所 

 精准医疗国家指南百万级自然人群队列计划明确：在 2020 年前，要完

成 20 万自然人群，京津冀、华中各 10 万人群，以及心脑血管、呼吸系

统、乳腺癌等疾病共计 30 万人以及 5 万罕见病人的测序量，堪称中国

版“百万基因组计划”。我们认为精准医疗国家指南的颁布将加速国内基

因测序产业化进程。 

 

 

 

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所  来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

图表 22：百万级自然人群国家大型健康队列研究  图表 23：重大疾病专项队列研究 
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基因测序产业链分析：国内企业聚焦基因检测及分析服务领域 

 基因组学应用行业可以分为上游、中游、下游三个主要环节：上游为基

因测序与耗材试剂生产制造，中游为基因测序与基因检测服务，下游为

终端用户。 

图表 24：基因测序产业链 

 

来源：中泰证券研究所 

上游：跨国企业垄断基因测序设备和耗材，国内自主研发薄弱  

 我国测序技术专利申请量位列全球第 6，二代测序仪器市场主要被跨国

企业垄断。基因测序仪是基因组学基础研究和医疗检测的基础，而基因

测序仪的核心是基因测序技术。从专利产出可以看出美国、日本、欧洲

专利局、英国和韩国的专利申请量分列全球 top 5，其中美国的申请量远

超过其他国家，我国专利申请量位列全球第 6。第二代基因检测技术是

现今最稳定，应用最广的基因测序技术，第二代仪器市场被国外几个龙

头所垄断，主要包括 Illumina、Life Technologies（被 Thermo Fisher

收购）、Roche、PacBio，其中 Illumina 市场份额最大，占 71%。 

 

 

 

来源：中泰证券研究所  来源：中泰证券研究所 

图表 25：全球 DNA 测序技术专利产出地分析  图表 26：Illumina、Roche 等垄断二代测序仪市场 
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 各厂商测序平台原理和操作流程存在一定差别。以 Illumina Solexa、

 

 

 

来源：中国医药生物技术，中泰证券研究所  来源：中泰证券研究所 

图表 27：主流第二代测序仪平台对比情况 

 

来源：中泰证券研究所 
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Roche 454 为例：Illumina Solexa 为全球使用量最大的第二代测序仪，

操作流程包括 DNA 文库构建、Flowcell 吸附、桥式 PCR 和测序；Roche 

454 为第一个商业化运营二代测序技术平台，操作流程包括 DNA 文库制

备、Emulsion PCR 扩增、焦磷酸测序。 

 国内测序技术系统自主研发薄弱。国内测序龙头企业华大基因目前以

Illumina 高通量测序平台为主，2013 年华大基因斥资 1.176 亿美元收购

Complete Genomics 进而推出 BGISEQ 系列测序仪。此外，华因康基

因也成功推出高通量测序技术平台 SeqExpert-IIIA 测序仪及 PSTAR-II 

系列高通量基因测序系统，中国科学院基因组所和紫鑫药业合作开发的

第二代高通量测序系统 BIGIS 于 2015 年 8 月正式面世。总体而言，国

内涉足基因测序的机构大多采用从国外购买设备的方式开展业务，国内

自主研发的测序系统在性能、稳定性等方面与国际先进企业存在较大的

差距。 

图表 28：Illumina Solexa 测序仪测序流程  图表 29：Roche 454 测序流程 

 

 

 

来源： Annual Review of Genomics & Human Genetics，中泰证券研

究所 

 来源： Annual Review of Genomics & Human Genetics，中泰证券研

究所 

图表 30：国内涉足基因测序的主流厂商测序仪对比 

公司名称 测序仪开发方

式 

测序仪型号 测序仪

资质 

试剂资

质 

遗传病

诊断 

产前筛查

与诊断 

胚胎植入前

遗传学诊断 

肿瘤诊断

与治疗 

博奥生物 自主研发 BioelectronSeq 

4000 

有 有 有 有 有 有 

华大基因 收购 CG 公司 BGISEQ-100 

BGISEQ-1000 

有 有 有 有 有 有 

 自主研发 BGISEQ-500       

达安基因 与 Thermo 

Fisher 合作 

DA8600 有 有 无 有 无 有 

贝瑞和康 与 Illumina 合

作 

NextSeq CN500 有 有 无 无 无 无 

华因康 自主研发 HYK-PSTAR-IIA 有 有 无 无 无 无 

安诺优达 与 Illumina 合

作 

HiSeq2500(V4) 无 无 无 有 无 无 

紫鑫药业 自主研发 BIGIS 无 无 无 无 无 无 
 

来源：中泰证券研究所 
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中游：基因检测及分析服务领域竞争日趋激烈 

 基因测序提供商主要分为两大类：一是面向基础研究的基因测序服务提

供商，以大型测序中心、大型基因组学实验室和大型测序服务公司为主，

包括华大基因、诺禾致源、药明康德、Broad 研究所、Sanger 研究所；

二是面向终端用户的临床、医疗类的基因检测服务提供商，以临床基因

检测实验室、基因检测公司为主，包括华大基因、贝瑞和康、金域检验、

达安基因、迪安诊断、艾迪康等，国内主要以无创产前基因检测服务为

主。 

 基因测序技术从基础科研服务的角度分析，主要存在以下四个发展趋势：

基于测序获取数据的大学和研究所等科研市场趋于饱和，竞争会更加激

烈，成本和价格进一步下降；生物制药企业和农业公司等中下游基因测

序服务步入快速增长车道；以基因测序为基础的新型产品组合（覆盖方

案设计、基因测序、数据解读等）成为主流，服务模式灵活化，市场细

分化；以信息分析和数据挖掘为主要应用的云计算平台推动数据分析市

场成为新的市场增长点。 

图表 33：基础科研服务型基因测序发展趋势 

 

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

 基因测序技术从临床检测服务的角度的角度分析，主要存在以下四个发

图表 31：华大基因 BGISEQ-500 基因测序仪  图表 32：华因康基因 PSTAR-II 系列基因测序系统 

 

 

 

来源：华大基因，中泰证券研究所  来源：华因康基因，中泰证券研究所 
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展趋势：得益于新运营实验室所需投资减少、样本量规模效应、市场营

销渠道多样化等因素，检测成本下降；业务模式多元化，直销、O2O、

代理、专利授权等多种模式共存；服务组合多样化和个性化，不同检测

服务进行组合，根据项目内容、交付周期、测序精度和检测频次差异化

定价；行业上下游、行业内部横向业务合作进一步加强。 

图表 34：临床检测服务型基因测序发展趋势 

 

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

 基因检测及分析服务领域竞争日趋激烈。以无创产前基因检测领域为例，

市场上越来越多的新进入者进入该领域：华大基因、贝瑞和康、博奥生

物、安诺优达、凡迪生物、达安基因主要分布在中国和南亚市场；

Sequenom、Natera、Verinata、Ariosa（已被瑞士罗氏公司收购）主要

分布在北美市场，而 LifeCodeXX 专注于欧洲市场；仅有 Sequenom 公

司涉足大洋洲的市场，在澳大利亚设有分部。 

图表 35：基因测序领域代表企业简介 

公司名称 公司简介 

贝瑞和康 公司成立于 2010 年，致力于应用高通量基因测序技术，为临床医学疾病筛查和诊断提供“无创式”

整体解决方案，主要产品有无创 DNA 产前检测、染色体疾病检测、胚胎植入前遗传学筛查等。 

达安基因 公司是以分子诊断技术为主导的，集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为一体的生物医药高科技企业。公司拥有 600 多名员工，2015 年上半年

营业收入 6.27 亿元，净利润 0.66 亿元。 

诺禾致源 公司成立于 2011 年，专注于开拓前沿分子生物学技术和高性能计算技术在生命科学研究和人类

健康领域的应用。 

药明康德 公司成立于 2000 年，拥有 8,000 多名员工，是制药、生物技术以及医疗器械研发开放式能力和

技术平台公司，公司向全球制药公司、生物技术公司以及医疗器械公司提供实验室研发、研究生

产服务。 

美吉生物 公司成立于 2009 年，专注于新一代 DNA 高通量测序技术的应用和推广、生物信息分析、临床

诊断试剂盒研发和转化医学研究。 

Sequenom 公司专注于研发分子技术、高灵敏度基因检测和肿瘤检测，主要产品包括无创产前基因检测、老

年性黄斑变性遗传基因检测、遗传性囊性纤维化筛查和胎儿 RHD 基因分型检测。 

Macrogen 公司成立于 1997 年，是生物技术研发与应用企业，主要致力于基因测序及分析、基因芯片设计

研发、基因工程研究、载体构建、药物及诊断试剂研发、新能源研究等。 
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下游：科研应用端进入加速分散化阶段，医疗应用端市场占比提高 

 从广义的基因检测行业应用来讲，终端用户可大体分为两类：一是用于

医院、独立实验室等的临床应用，主要指无创产前基因检测业务和基于

基因检测的药物靶向治疗，客户包括医疗机构和终端患者；二是服务于

科研机构的基因测序应用，此类服务主要面向各类国内外科研机构，例

如大学、医院、研究所、制药公司等客户。 

 目前，基因测序下游占比最大的是科研应用，其次是商业应用和医疗应

用。根据 Nature Reviews Drug Discovery 数据：2012 年，科研应用、

商业应用和医疗应用占比分别为 67%、22%、11%；2017 年，科研应

用、商业应用和医疗应用占比分别为 43%、18%、39%。 

 近年来，随着 Illumina, Inc.、Life Technologies 等国基因测序巨头

技术的发展与提升，基因测序仪价格、测序成本、操作难度逐年下

降，科研机构倾向于直接从 Illumina Inc.、Life Technologies 等购置

基因测序仪，进行内部服务。科研应用基因测序端进入加速分散化

的阶段。 

 随着基因测序技术的改进及政策监管措施的到位，医疗应用端基因

测序进入快速发展阶段。目前基因检测领域最成熟的是产前无创基

因检测，未来有望广泛应用于药物靶向基因检测、遗传缺陷基因检

测、致病基因检测、肿瘤基因检测、病原微生物检测、疾病风险评

估等。 

 

基因测序无创产前检测应用最成熟，未来应用范围逐步拓宽 

基因测序在无创产前检测应用最成熟，检出率>99.9% 

 基因检测服务对实验室的稳定性和操作的专业性要求较高，医院自主进

行此类基因检测服务的可能性较低。我们认为目前以及未来几年内：外

包模式（ICL 模式）继续占据主流。 

 基因检测领域最成熟的是产前无创基因检测。无创产前检测技术是指采

来源：华大基因招股书，中泰证券研究所 

图表 36：2012 年科研应用占基因测序市场 67%  图表 37：2017 年医疗应用占基因测序市场 39% 

 

 

 

来源：Nature Reviews Drug Discovery，中泰证券研究所  来源：Nature Reviews Drug Discovery，中泰证券研究所 
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取孕妇静脉血，利用新一代 DNA 测序技术对母体外周血浆中的游离

DNA 片段（包含胎儿游离 DNA）进行测序，并将测序结果进行生物信

息分析，从中得到胎儿的遗传信息，从而检测胎儿是否患三大染色体疾

病，其主要理论依据为胎儿染色体异常会带来母体中 DNA 含量微量变

化，通过深度测序及生物信息可分析检测到该变化。 

图表 38：胎儿 DNA 进入母亲体内示意图 

 

来源：Prenatal Diagnosis，中泰证券研究所 

 无创产前检测相比于传统检测方法，具有准确（采用新一代测序技术，

检出率>99.9％）、无创（只抽取 5-10ml 母体外周血）、安全（避免胎儿

宫内感染及孕妇流产）、早期（孕 12 周即可接受无创产前基因检测）、

规范（完善的信息化管理流程及全面的质量管理体系）等优点。 

 我国为出生缺陷高发国，对基因测序需求人群众多。目前对于染色体疾

病尚无有效的治疗方法，仅能通过产前筛查和产前诊断进行预防。我国

新生儿出生缺陷率占比 4%-6%，每年新增出生缺陷约 90 万例（先天性

心脏病 16.7%，贫血症 10%，唐氏综合症 3%，色盲 5.9%，其他遗传病

64.4%），占全世界每年 500 多万出生缺陷儿童的六分之一。 

图表 39：无创产前检测优于传统检测方法 

分类 项目 检查时间 检查类别 准确率 风险性 检测周期 

二代基因

测序方法 

无创产前 DNA 检测 12-26 周 所有染色体非整数倍 99.9% 无流产风险 1-2 周 

传统检测

方法 

  

  

  

血清学筛查（唐氏筛

查） 

10-12 周（孕早期），

16 周左右（孕中期） 

21-三体 50% 约 5%假阳性率 一周内 

羊水穿刺 16-21 周 所有染色体非整数倍 99% 0.5-1%流产率 4-5 周 

脐静脉穿刺 20-28 周 所有染色体非整数倍 80% 0.5-1%流产率 4-5 周 

绒毛膜穿刺 10-13 周 所有染色体非整数倍 70% 1-3%流产率 4-5 周 
 

来源：中泰证券研究所 

图表 40：我国出生缺陷人群众多  图表 41：三大染色体非整倍体疾病发病率情况 
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 国内无创产前检测（NIPT）市场主要被华大基因（BGI）和贝瑞和康所

垄断，采用的检测技术为高通量全基因组测序的方法，每例收费

1800-3000 元。我们假设每例收费为 2000 元。国内每年新增产妇数量

按 1600 万计算，35 岁以上的高龄孕妇占 20%（320 万），国家《母婴

保健法实施办法》中明确规定高龄孕妇需强制进行产前检测；假设 35

岁以下产妇渗透率 20%（1280 万*20%=256 万），则对应市场空间为 115

亿元，市场潜力大。 

 产前基因检测社会效益逐渐受到政府认可。2013 年深圳将“无创产前基

因检测”纳入深圳市社保生育险，参保人接受此项检查只需要自费支付

705 元，并计划三年内自费金额降至 455 元以下。2016 年深圳两会建议

将孕妇无创产前基因检测纳入医保报销范围。此外，湖南省允许特殊家

庭（曾生育智力障碍患儿或夫妇之一系智力障碍患者的对象，且现无存

活子女）享免费产前诊断。贵州省出台高龄单独两孩孕产妇出生缺陷基

因筛查享受全免费政策，摸索将遗传病、罕见病基因检测项目纳入医保。 

图表 42：深圳、湖南、贵州政府产前基因检测扶持政策 

 

来源：政府网站，中泰证券研究所 

基因测序应用领域逐步拓宽，肿瘤检测为下一个千亿级市场 

 基因测序应用领域逐步拓宽。在医学相关领域除了无创产筛外，国家还

大力支持基因测序技术应用于遗传病诊断、胚胎植入前遗传学诊断

疾病 中国 美国 全球 

出生缺陷新

生儿 

900000 

（4-6%） 

120000

（3%） 

8000000

（6%） 

唐氏综合症

新生儿 

27000

（1/800） 

6000

（1/700） 

220000

（1/600） 

 

 疾病名称 21-三体综合征 18-三体综合征 13-三体综合征 

临床特征 先天性智力障

碍、生长发育迟

缓等 

先天性智力低

下、宫内发育迟

缓、头小畸形等 

先天性智力低

下、宫内发育迟

缓、多发畸形等 

发病原因 21 号染色体三体 18 号染色体三体 13 号染色体三体 

发病率 1：600-1:800 1:3500-1:7000 1:5000-1:6000 

 

来源：中泰证券研究所  来源：中泰证券研究所 
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（PGD）、肿瘤诊断与治疗三个领域，并批准了一批临床应用试点（遗

传病诊断 7 家机构、胚胎植入前遗传学诊断 17 家、肿瘤诊断与治疗 20

家）。个人基因组学与临床前管理、药物基因组学、感染性疾病病原体筛

查、血液制品检测等领域应用也在积极探索中。 

 通过基因检测可以提早发现多种遗传病，有效降低缺陷新生儿比例。全

球约有 7000 多种遗传性疾病，占人类疾病的 10%左右。每一个看起来

健康的人都携带有数百个罕见的基因变异。如果夫妻双方的常染色体携

带同一种致病基因，则孩子有 1/4 的可能性会罹患遗传病。如果母亲 X

染色体有缺陷，男婴有 1/2 的几率患病。目前我们已经了解多种遗传病

的相关基因，通过产前遗传病的检测，可以及时采取措施，从而有效减

少缺陷新生儿比例。 

图表 43：常见遗传病危害性及检测基因 

疾病 疾病危害性 检测基因 

地中海贫血 进行性贫血 HBA1、BA2、HBB 

镰形细胞贫血症 慢性溶血，器官血栓 HBB 

遗传性耳聋 语言障碍 GJB2、SLC26A4 

脊肌萎缩症 肌张力过低、呼吸衰竭 SMN1 

杜氏肌营养不良 肌萎缩，青少年死亡 DMD 

半乳糖血症 营养障碍，智力低下 GALT 

苯丙酮尿症 生长迟缓、脑萎缩 PAH 

血友病 凝血障碍，关节畸形 F8、F9 

肝豆状核变性 肝硬化、脑变性 ATP7B 

肾上腺皮质增生 代谢性酸中毒 CYP21A2 

糖原累计病 低血糖，乳酸中毒 GAA 

隐性多囊肾 肾功能衰竭 PKHD1 
 

来源：中泰证券研究所 

 胚胎植入前遗传学诊断（PGD）可提高试管婴儿活产成功率。据《2012

年中国育龄女性生育环境抽样调查》统计数据表明，我国不孕不育患者

已超过 5000 万，占到育龄夫妇比例的 1/8。巨大需求带动体外受精技术

飞速发展，PGD 即第三代“试管婴儿”，通过对卵细胞分裂过程中产生

的极体进行全基因组分析，包括染色体异常，单基因缺陷或性连环性疾

病等，从而推断出受精卵中母源基因组的情况，进而选出一个正常的胚

胎进行移植，从而大大提高试管婴儿的活产成功率。PGD 适用于体外受

精胚胎筛选非整倍体，解决因胚胎基因异常引起的不孕或流产，有助于

对平衡易位的夫妇选择基因平衡的胚胎进行移植，提高妊娠质量。 
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图表 44：胚胎植入前遗传学诊断原理 

 

来源：cell，中泰证券研究所 

 我国癌症患者数量惊人。2015 年，我国新诊断癌症 429.2 万例，平均每

天有 1.2 万病人被诊断为癌症病人。其中男性排名前五的肿瘤有肺癌、

胃癌、食管癌、肝癌和结直肠癌。女性排名前五的肿瘤有乳腺癌、肺癌、

胃癌、结直肠癌和食管癌，这些疾病占据癌症总数的 60%。 

图表 45：2015 年中国新诊断罹患癌症情况 

 

来源：CA CANCER J CLIN，中泰证券研究所 

 目前药物治疗癌症主要应用化疗和靶向药物治疗。化疗药物作用靶点为

细胞的 DNA、RNA 或蛋白质分子，选择特异性差，杀死癌细胞的同时
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也杀死了正常细胞，因而副作用较大。靶向药物因其选择性作用于特定

蛋白分子和核酸片段，治疗效果明显且引起副作用较少，日益受到人们

的关注。 

图表 46：化疗药物和靶向药物对比 

 传统化疗药物 分子靶向药物 

作用靶点 DNA、RNA 或蛋白质 特定蛋白分子、核苷酸片段 

选择特异性 差 强 

治疗效果 差别很大 效果明显 

不良反应 消化道和造血系统 少有，可能有独特反应 

 

来源：中泰证券研究所 

 靶向用药需要准确检测药物靶点，基因测序在确定靶基因方面优势突出。

目前已有超过 150 个靶点可用来指导肿瘤用药。肺癌、乳腺癌、结直肠

癌、胃癌、肝癌、白血病等高发癌症与药物相关靶点众多，通过基因测

序筛选出患者的“敏感基因”进而针对性治疗有望大大提高患者的生存

期。英国、美国、澳大利亚等国已经开始探讨带有基因诊断的靶向药物

纳入医保的可能性。国内上市的靶点药物也会越来越多。 

 

图表 47：肺癌靶点和靶向药物  图表 48：乳腺癌靶点和靶向药物 

 

 

 

 

来源：My Cancer Genome，医谷，中泰证券研究所  来源：My Cancer Genome，医谷，中泰证券研究所 

图表 49：结直肠癌、胃癌和肝癌靶点和靶向药物  图表 50：白血病靶点和靶向药物 
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 从市场空间来看，由于我国人口基数大，肿瘤发病人数多，肿瘤检测市

场有望达千亿级，其次胚胎植入前遗传学诊断、遗传病诊断、无创产前

筛查与诊断等检测市场也均在百亿级别。 

 

 

 

 

 

来源：My Cancer Genome，医谷，中泰证券研究所  来源：My Cancer Genome，医谷，中泰证券研究所 

图表 51：基因测序潜在应用领域市场预测 

分类
市场规

模预测
基因测序产品 检测内容 优点

产前非整倍体筛查 13、18、21三体综合征
准确率高达99.9% ，无需穿刺，无流

产风险

产前遗传病筛查
苯丙酮尿症等600余种单基因遗传病

进行基因检测
尽早避免遗传病患儿的降生

个体遗传性疾病诊断
血友病等近千种各类遗传病相关基因

检测

能很好的对临床表征不明确的遗传性

疾病查明病因作用

新生儿遗传病诊断 新生儿50多种遗传性疾病基因诊断
早发现、早诊断、早治疗，避免因治

疗延误导致患儿不可逆损伤

肝炎个体化诊断与治疗 乙肝、丙肝基因类型检测
通过病毒基因型变化，指导个体化治

疗及平价治疗效果

胚胎植入前遗传学筛查
胚胎植入着床前染色体数目、结构异

常检测

有效筛选染色体正常植入胚胎，提升

试管婴儿质量

胚胎植入前基因诊断 胚胎植入着床前遗传病基因检测
有效筛选疾病基因正常的植入胚胎，

提升试管婴儿质量

癌症个体化治疗 癌症患者组织特定基因测序
进行个性化治疗，选择有效靶向药

物，延长生存期

癌症治疗效果评价
癌症患者术后外周血游离肿瘤ctDNA

浓度
有效评估治疗效果检测肿瘤复发

癌症患病几率预测
有家族性肿瘤发病史的健康人群检测

遗传性肿瘤基因携带情况

预测罹患肿瘤几率，有效进行健康管

理

无创产前筛

查与诊断

遗传病诊断

植入前胚胎

遗传学诊断

肿瘤诊断与

治疗

百亿级别

百亿级别

百亿级别

千亿级别

 

来源：中泰证券研究所 
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临床应用资质和终端渠道对企业发展至关重要    

 我国基因测序经历了无序、叫停、临床试点发展的过程。2014 年以前，

我国基因行业监管制度松散无序，2014 年 2 月 CFDA 和卫计委叫停所

有基因测序业务，对行业进行整顿，2014 年 3 月至今，CFDA 对一些测

序仪器试剂发放了医疗器械注册许可证，卫计委陆续批准了临床试点。

目前，我国基因测序产品临床应用需要取得医疗器械注册证，临床试点

需要经过卫计委审核资质。我们认为在现有条件下，准入资质和终端渠

道对企业发展至关重要。 

图表 52：高通量基因测序相关准入资质 

名称 范围 准入资质 

基因测序仪    

（硬件+配套软

件） 

境内 
由国家食品药品监督管理总局审查，批准后发

给医疗器械注册证 

进口 

需在申请人或者备案人注册地或者生产地址所

在国家（地区）已获准上市销售，并由国家食

品药品监督管理总局审查，批准后发给医疗器

械注册证 

测序仪配套试

剂 

境内 
由国家食品药品监督管理总局审查，批准后发

给医疗器械注册证 

进口 

需在申请人或者备案人注册地或者生产地址所

在国家（地区）已获准上市销售，并由国家食

品药品监督管理总局审查，批准后发给医疗器

械注册证 

产品临床应用 境内 取得相应医疗器械注册证 

临床试点 境内 
需经国家卫生计生行政部门（医改局、妇幼司

等）审核批准 
 

来源：卫计委，中泰证券研究所 

测序仪：依赖进口的局面有待打破 

 高通量测序的各种仪器及耗材需要经过 CFDA 审批。截止至目前，CFDA

批准了达安基因、博奥生物、贝瑞和康等的 NIPT 测序仪，华大基因、

华因康用于人体样本的核酸测序的二代测序仪，以及以华因康、华大基

因为主的通用耗材，但以上批准的测序仪核心技术主要依赖进口。2015

年初中科紫鑫推出我国首款拥有自主知识产权的二代基因测序仪 BIGIS

测序系统，华大基因紧跟其后推出了拥有全部专利的 BGISEQ-500 测序

仪。这两款产品均支持多种测序功能，目前正在注册评审阶段，有望打

破基因测序仪器严重依赖进口的局面。 
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图表 53：部分国内已批准的测序仪器与耗材 

  公司 型号 适用范围 

仪

器 

贝瑞和康 NextSeq CN500 仅用于胎儿染色体 21 三体、18 三体、

13 三体的非整倍体检测 

达安基因 DA8600 仅用于胎儿染色体 21 三体、18 三体、

13 三体的非整倍体检测 

博奥生物 BioelectronSeq 

4000 

仅用于胎儿染色体 21 三体、18 三体、

13 三体的非整倍体检测 

华因康 HYK-PSTAR-IIA 用于对来源于人体样本的核酸进行单

位点测序 

华大基因 BGISEQ-1000 用于人脱氧核糖核酸(DNA)测序，以检

测基因变化，这些基因变化可能导致存

在疾病或易感性。 

BGISEQ-100 用于人脱氧核糖核酸(DNA)测序，以检

测基因变化，这些基因变化可能导致存

在疾病或易感性 

BGISEQ-500 注册申请阶段。支持 16 种测序模式 

中科紫鑫 BIGIS 测序系统 注册申请阶段。支持多种测序功能 

通

用

耗

材 

华因康 测序样品温控仪、测序样品液溶仪、测序样品制备仪、测

序样品孵化仪、测序样品孵化混匀仪、测序载体磁力分离

器 

靶基因样品处理试剂盒、磁珠样品固定试剂盒、基因测序

样本溶液试剂盒、基因测序溶液试剂盒、基因测序参比液、、

基因测序样本染色液 

华大基因 BGISEQ-1000 测序反应通用试剂盒、BGISEQ-100 测序反

应通用试剂盒、测序反应通用试剂盒 

亚能 测序缓冲液 

三济生物 测序反应试剂盒 
 

来源：各公司网站，CFDA，中泰证券研究所 

测序试剂资质：目前以 NIPT 检测试剂为主 

 在测序试剂方面，CFDA 先后批准了华大基因、安达基因、奥博生物和

贝瑞和康的 5 种应用于 NIPT 的检测试剂，用于筛查胎儿非整倍染色体。

在肿瘤的诊断方面，目前还没有高通量测序仪和检测试剂盒获批，试点

单位只能以自制试剂（LDTs）的形式开展检测。 
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图表 54：国内已获批测序试剂 

公司 试剂 

华大基因 胎儿染色体非整倍体(T21、T18、T13)检测试剂盒(联合探

针锚定连接测序法) 

胎儿染色体非整倍体(T21、T18、T13)检测试剂盒(半导体

测序法) 

达安基因 胎儿染色体非整倍体 21 三体、18 三体和 13 三体检测试

剂盒(半导体测序法) 

贝瑞和康 胎儿染色体非整倍体(T13/T18/T21)检测试剂盒(可逆末端

终止测序法) 

博奥生物 胎儿染色体非整倍体(T21、T18、T13)检测试剂盒(半导体

测序法) 
 

来源：CFDA，中泰证券研究所 

临床应用试点资质：已批准 159 家临床试点单位 

 截至目前，卫计委医政医改局和妇幼司相继批准了全国各省市（除西藏）

159 家临床试点进行遗传病诊断、无创产前基因测序、胚胎植入前遗传

学诊断和肿瘤诊断与治疗等 4 个专业的高通量测序服务，其中包括医学

检验所和医疗机构。承担测序业务的试点检验所只能向具有相关资质的

医疗机构收取样本并出具实验室检测结果，且检验所不得出具诊断报告。

我们认为在临床试点没有完全放开的情况下，终端渠道能力强的企业优

势明显。 

图表 55：卫计委批准的 159 家临床试点单位分布 

 

来源：卫计委，中泰证券研究所 

 除了以上机构可以进行高通量测序，还有卫计委批准的“个体化医学检

测试点单位”（LDT 试点），其中包括中南大学湘雅医学检验所、北京博
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奥医学检验所和中国医科大学第一附属医院 3 家机构，其服务范围要大

于以上临床试点（可进行心血管领域、感染性疾病、肠道微生物宏基因

组学等领域的测序）；此外还有一些地方卫生部门所批准成立的检验所，

如“南京高新精准医学检验所”。对于没有这些资质的机构，只能以科研

报告的形式提供检测服务（规避医学检验的限制），或者与试点医院成立

联合实验室，享受利润分成。 

图表 56：卫计委批准的个体化医学检测试点单位 

 

来源：中泰证券研究所 

 卫计委对试点单位的相关工作人员和实验室也做了相应要求。从事试点

相关工作的实验室人员应当经省级以上卫生行政部门指定机构组织的临

床基因扩增检验技术培训，培训合格后方可上岗。试点单位要根据相关

技术规范，制定全过程标准操作程序（SOP），在基因测序技术操作过

程中遵照执行。 

 在国家简政放权的趋势下，我们认为国内以后可能采取和美国类似的

CLIA/CAP 审批。在美国，第三方实验室通过临床实验室改进法案（CLIA）

认证后，即可根据市场需求，开发出各种新的诊断试剂或服务在该实验

室内进行应用，而无须经过 FDA 审批。第三方实验室的大部分样本来自

医院，对于早期布局医院终端的实验室一方面可以快速了解临床检验需

求，进而开发新的试剂，另一方面也方便对新产品的投放。我们认为积

极布局医院终端的检验所有望迎来发展机遇。 

 

第三四代测序技术和单细胞基因组测序占据技术制高点 

第三四代测序技术是长期发展趋势 

 从发展历程来看，测序技术经历从简单到复杂，从单一到全面和多功能，

从时间长、成本高、通量低、手工操作到快速、廉价、高通量、自动化

的过程。虽然第二代测序技术已经得到了广泛的应用，且各方面技术趋

于成熟，但依旧面临诸多问题。二代测序依赖于样品的 PCR 扩增，大量

的洗脱过程导致成本高、耗时长，容易出现错误累积，同时第二代测序

技术读长范围仅为 50-300bp，大量的数据拼接工作和光学读取导致的大

体量数据，让分析工作变得更加困难。 

 Pacbio 公司研发的 Pacbio RS 单分子实时测序系统，革命性的推出了单

分子实时 DNA 测序技术（SMRT），被誉为第三代基因测序技术(Helicos
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公司已破产，本部分未作讨论其产品 Heliscope)。第三代测序显著特点

为测序时间短，读长超过 3kb（二代测序 50-300bp），试剂消耗和样本制

备量少，不需要 PCR 扩增。 

 单分子实时测序技术（SMRT）的原理是将四种 dNTP 同时加入反应体系

中，边合成边测序，用零模波导(zeromode waveguide, ZMW)的纳米结构，

创造了一个很小体积的检测空间，光线在进入 ZMW 中会呈指数型衰减，

只有靠近基质的部分会被保留，而被掺入到 DNA 合成链的荧光标记

dNTP 停留时间较原料的 4 种荧光 dNTP 时间长(荧光光曝)，直到荧光基

团被 DNA 聚合酶切除为止。这可以很好地消除了背景荧光的干扰，同

时也提高了测序速度。 

 在应用生物研究领域，第三代测序技术在长片段靶向测序、序列拼接、

修饰碱基检测等方面优势明显。第三代测序技术可直接测 RNA 序列，

大大降低体外逆转录产生的系统误差。另外，第三代测序技术利用甲基

化碱基会影响测序过程中聚合酶反应的动力学（减慢合成反应）来识别

图表 57：PacBio 第三代测序系统完整方案  图表 58：第二代和第三代测序读长拼图效果差异 

 

  

 

 

来源：Pacbio，中泰证券研究所  来源： Gene Express，中泰证券研究所 

图表 59：第三代测序技术流程  图表60：PacBio收集单个ZMW荧光发出的光脉冲 

 

 

 

来源：e-Science，中泰证券研究所  来源：Gene Express，中泰证券研究所 
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模板 DNA 中的甲基化修饰，为表观遗传学研究打开了一条通路。 

图表 61：第三代测序技术中甲基化碱基的读取 

 

来源：PacBio，中泰证券研究所 

 提高准确性是第三代测序技术需要解决的问题。第三代测序仪会出现碱

基的插入和缺失错误，导致其准确性仅有 85%，相比第二代测序技术 99%

的测序准确率，是很大的短板。考虑到这些错误是随机的，准确率会随

着测序覆盖深度的增加而提高。Sergey Koren 等研究表明，如果通过二

代和三代数据进行混合拼接，可以大幅提高基因组拼接效率，增加基因

的完整程度，并将测序错误率降低到 0.1%。 

图表 62：三代测序和二代测序结合将测序错误率降低到 0.1% 

 

来源：Nat Biotechnol，中泰证券研究所 

 第四代测序技术有望实现低读长到超高读长、光学检测到电子传导检测
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的双重跨越。第二代测序和第三代测序技术中，都需要昂贵的光学监测

系统（除 Ion proton/ PGM），并依赖 DNA 聚合酶读取碱基序列，成本相

对较高。第四代测序技术中的代表是纳米孔测序，分子通过纳米孔道时，

对通过纳米孔的电流产生干扰，且不同分子产生影响存在差异，这种差

异可以用来识别碱基（对）的排列顺序。整个过程摆脱洗脱、PCR 扩增

过程、光学检测等步骤，具有超高读长、高通量、用时少、数据分析简

单等潜在优点。 

 目前第四代测序技术主要检测模式包括直接电流测序、核酸外切酶测序、

合成 DNA 和光读取技术测序、横向隧穿电信号测序以及电容测序。 

 Oxford Nanopore Technologies公司开发出的第四代测序仪MinIon采用核

酸外切酶测序，其原理是：在一个蛋白纳米孔内分别结合了一个核酸外

切酶和一个环式糊精(cyclodextrin moiety)分子，并将其置于脂质双分子

层中。当 DNA 模板进入纳米孔时，孔中的核酸外切酶会逐个剪切掉 DNA

分子的碱基，被切掉的单个碱基再与环式糊精分子相互作用，产生一个

特异性电流，通过电流推测出是碱基种类。 

 第四代测序仪错误率高达 38.3%，离商业化较远。由于被检测过的碱基

图表 63：四种纳米孔测序技术示意图 

 

直接电流测序（图 a） 纳米孔通道通畅时和被 DNA 链堵塞时的电流强度是有区别的 

核酸外切酶测序（图 b） 核酸外切酶连接在α溶血素纳米孔的顶端，其逐个切下 DNA 链末端的 dNMP（金色），然后 dNMP 进入纳

米孔中，通过环糊精配体，引起相应的电流改变 

合成 DNA 和光读取技术测序（图 c） 将待测 DNA 链中的核苷酸被替换成 12bp 的寡聚体替代。将这种转换后的 DNA 链与分子信标杂交，在通过

纳米孔时分子信标脱落，释放出荧光，读取荧光 

横向隧穿电信号测序（图 d） DNA 链通过纳米孔电极时，横向的隧穿电流会发生特异性变化，进而测序 
 

来源：Nat. Biotechnol，lifeomics，中泰证券研究所 
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能很快地从纳米孔清除而不会出现重复测序，理论上精确率可达 99%，

测长只受到 DNA 长度限制。但是实际应用中，检测细菌基因的错误率

达到 38.2%，平均读长 1kb-2kb，最长读长 98kb。 

 基因测序技术不断进步。为了同时评估多个纳米孔离子流的改变，Hagan 

Bayley、Mark I. Wallace 等研究人员于 2015 年人开发出了光传感纳米孔

芯片，把纳米孔的离子流变化转化为可以直接观测到的荧光变化，大大

提高纳米孔测序的平行测序能力，有助于大规模纳米孔测序的推广。此

外，还有原子力显微镜（AFM）与扫描隧道显微镜（STM）等显微镜类

单分子测序技术也在开发中。 

图表 66：光传感纳米孔芯片工作原理图 

 

来源：NATURE NANOTECHNOLOGY，中泰证券研究所 

 总体而言，相比于第二代测序，第三四代测序具有速度快、读长长、可

直接测甲基化的 DNA 序列、不需要 PCR 扩增、无碱基偏好等优点，同

时也存在准确率低、依赖酶活性等缺陷。我们认为第三四代测序技术还

需要较长时间才能实现商业化，但技术在不断进步，随着准确度提升、

平行测序能力和酶活性等问题的解决，第三四代测序技术是长期发展趋

势。罗氏已将重点从第二代测序平台 454 转至第四代测序平台，包括收

购纳米孔测序公司 Genia Technologies、投资纳米孔测序公司 Stratos 

Genomics 等。 

图表 64：MinION 平均读长 2kb，最大读长达 98kb  图表 65：MinION 测序错误率达到 38.2% 

 

 

 

来源：Europe PMC，中泰证券研究所  来源：Europe PMC，中泰证券研究所 
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 第三四代测序技术还需要较长时间才能实现商业化的背景下，10X 

Genomics 公司的 GemCode 测序平台成为了测序领域的黑马。10X 

Genomics公司在2015年推出的GemCode测序平台核心技术是利用微

流控芯片对微量 1ng 基因组 DNA 进行精确分区，保证每个小的反应体

系中仅有一条 DNA 模版链。每个小的反应体系（GEM，Gel Bead in 

Emulsion）含有特定相同的千万个拷贝的 Barcode 序列（不同 GEM 反

应体系中 Barcode 碱基组成各不相同）。GemCode 平台配套的数据分析

软件将 Barcode 标记能力与短读取数据相结合，产生了独特

Linked-Reads 数据类型，利用 Barcode 标记信息将同一模版 DNA 来源

的序列信息进行拼接，从而获得大片段遗传信息。 

图表 67：第三四代基因测序优劣势分析 

 第三代 第四代 

代表平台 PacBio RS MinlON 

优点 

1、测序速度快 

2、读长长 

3、直接测 RNA 序列 

4、直接测甲基化的 DNA 序列 

5、不需要 PCR 扩增 

6、无碱基偏好 

1、SMRT 降低测序后 Conting（片段重叠群）的数

量，便于数据拼接 

2、特定序列的 SNP 检测优势明显 

1、样品准备极其简单；不需要借助碱基、多聚酶、连

接酶等就能进行测序 

2、仪器便携，费用低（MinlON 测序仪 U 盘大小，1000

美元） 

缺点 

1、准确率低 

2、依赖酶活性 

1、ZMW 阵列并行化长度差，通量较二代测序仪低

（200-250M VS 400M-1.8T） 

2、背景噪音大，显著影响准确率 

1、生物纳米孔：持久性差 

2、固态纳米孔：纳米孔器件承载膜厚度(空间分辨率不

够),DNA 分子穿孔快(超过仪器的时间分辨率 

潜在应用 

1、基因组测序：鉴定新的病原体和细菌的基因组测序方面得到广泛的应用 

2、甲基化研究：为表观遗传学研究打开了一条通路 

3、突变鉴定(SNP 检测)：特定序列的 SNP 检测优势明显 

4、RNA 测序 

5、重复序列和 poly 结构的测序 
 

来源：中泰证券研究所 
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图表 68：GemCode 测序平台工作流程 

 

来源：Nat Biotechnol，10X Genomics，中泰证券研究所 

 GemCode 平台能在一定程度上与现有的短读取测序仪互补，产生

10-100 kb 长片段信息，完成结构变异和单体型等分析工作。2016 年 2

月，10X Genomics 公司先后宣布与 QIAGEN，Illumina 和 Agilent 等业

内大型公司达成合作。我们认为 10X Genomics 公司的 GemCode 测序

平台逐渐得到认可，有望成为未来几年的主流技术。从长远角度来看，

测序技术还是会向第三四代发展。 

 国内在高端测序仪研发上还无法与 PacBio、Illumina、罗氏等大平台相

媲美。2015 年 10 月 27 日，国内瀚海基因（Direct Genomics）公布了基

于 Helicos 技术研发的专门用于临床的第三代单分子测序仪 GenoCare 原

理样机。中科院北京基因组研究所与浪潮基因组科学也在共同研制国产

第三代基因测序仪。总体而言，国内测序平台的研发相对落后，仪器性

能仍需市场检验。 

单细胞全基因组测序技术开启细胞多样性研究 

 单细胞全基因组重测序能够读取单个细胞特异性信息，克服了传统基因

测序的多重数据缺陷，。传统的全基因组测序方法虽然能够得到全基因组

序列信息，但是其研究结果只是一群细胞中信号的平均值，或者只代表

其中占优势数量的细胞信息，单个细胞的特性及稀有的信息被掩盖。而

对同一组织的大量细胞的测序往往会生成多重数据，这不利于追踪细胞

病变过程和细胞状态差异。因此，单细胞全基因组测序技术应运而生。 

 单细胞全基因组测序技术是在单细胞水平对全基因组进行扩增与测序的

一项新技术，其原理是将分离的单个细胞的微量全基因组 DNA 进行扩

增，获得高覆盖率的完整的基因组后进行高通量测序用于揭示细胞群体

差异和细胞进化关系。单细胞全基因组测序技术流程分为单细胞分离、

DNA/RNA 提取与扩增、测序及后续分析、临床应用，整个过程需要流
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式细胞分析、二代测序、质谱分析、影响分析等手段。 

 单细胞基因测序技术关注度急剧上升。根据 GENReports 数据，关于单

细胞基因测序技术的科研文献数量迎来了爆发式的增长，其中与单细胞

测序相关的流式细胞仪技术、生物标记技术、CTC 技术的增长较为迅猛。 

 单细胞基因测序开启细胞多样性研究的大门。单细胞基因测序在体外授

精胚胎植入前筛查（ IVF-PGD ）、循环肿瘤细胞（Circulating tumor 

cells）、临床诊断、胚胎学、微生物鉴定等领域应用前景广阔。根据 BCC 

Research 数据，全球单细胞基因测序市场 2015 年约 6.26 亿美元，2020

年预计达到 16 亿美元，年复合增速为 20.7%。 

图表 69：肿瘤单细胞测序技术流程  图表 70：单细胞测序需要用到的代表性技术 

 

 

 

来源：Cancer Letters，中泰证券研究所  来源：GENReports，中泰证券研究所 

图表 71：单细胞测序科研文献数量增长迅速  图表 72：单细胞测序文献分布情况 

 

 

 

来源：GENReports，中泰证券研究所  来源：GENReports，中泰证券研究所 

图表 73：单细胞基因测序潜在应用领域及近年来应用案例 
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 单细胞测序中重要的一环就是单细胞分离。常用的单细胞分离技术包括

显微操作、荧光激活细胞分选、激光显微捕获切割、微流控技术等，各

技术在均一性、成本、自动化等方面都各有特点。 

 

 

来源：Journal of Genetics and Genomics，Molecular Cell，中泰证券研究所 

图表 74：四种常用单细胞分离技术对比 
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 单细胞全基因组扩增需要解决线性扩增、全基因组覆盖和高扩增效率的

问题。现今应用较广的单细胞全基因组扩增技术为退变寡核苷酸引物

PCR(DOP-PCR)、多重置换扩增(MDA)和多次退火环状循环扩增技术

（MALBAC）等。 

 

 

来源：Int. J. Mol. Sci，NATURE REVIEWS，中泰证券研究所 

图表 75：现今应用较广的三种全基因组扩增技术及原理 
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 DOP-PCR、MDA 和 MALBAC 三种全基因组扩增技术各有优缺点：

DOP-PCR 操作简单，最低起始模板量为 50pg，产物片段大小 0.5-10kb，

但起始模板量低时扩增偏差大；MDA 产量高，50ng 起始模板量可产生

10-20μg 产物，最低起始模板量约 10 pg，忠实性好，但起始模板量低

时扩增偏差大；MALBAC 操作简单，产量高，最低起始模板数皮克，结

果可重复，但起始模板量极低时扩增难度加大。  

 

来源：NATURE REVIEWS，中泰证券研究所 

图表 76：DOP-PCR、MDA 和 MALBAC 三种全基因组扩增技术对比 

 

来源：NATURE REVIEWS，中泰证券研究所 
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 国内亿康基因领跑 MALBAC 技术。亿康基因由单细胞基因组扩增新技

术（MALBAC）发明者谢晓亮教授、陆思嘉博士等人于 2012 年成立。

亿康基因目前是国际上唯一可应用 MALBAC 技术提供专业化技术服务

的机构，以改良优化的 MALBAC 技术结合医学遗传学研发为核心支撑，

开发了低成本、快速、全面的胚胎遗传检测项目，包括胚胎植入前染色

体异常检测（PGS/PGD）、胚胎植入前单基因病检测（PGD）、无创产前

检测和其它遗传筛查和检测（BRCA、HCM、癌症等）。 

 2014 年 9 月 19 日，世界首例经 MALBAC 基因组扩增高通量测序进行单

基因遗传病和染色体异常同时筛查的试管婴儿在北京大学第三医院诞

生，这标志着我国胚胎植入前遗传诊断（PGD，Preimplantation Genetic 

Diagnosis）技术已处于世界领先水平。其中的 PGD 检测由亿康基因完成。 

 我们认为 MALBAC 技术在 PGD 领域具有广阔的应用前景。国内流行病

统计表明，我国育龄期夫妇中约有 10％-15%的夫妇不育，国内每年不

育夫妇至少有 200 万对左右，构成规模庞大的试管婴儿手术潜在患者群。

目前国内每年完成体外授精超 20 万例，基于基因芯片筛查收费约

3500-4000 元/胚胎，每个病人约 10 个胚胎约 3.5-4 万/例，对应市场超 70

亿。二胎政策全面放开进一步加大辅助生殖的需求。 

 

基因测序行业热点问题探讨 

 基因测序行业方兴未艾：一方面，基因测序拥有巨大的应用前景，包括

产前筛查、遗传性、肿瘤、药物研发等；另一方面，基因测序成本的进

一步降低、基因组解读、临床大数据积累、非编码序列分析等有待突破。

我们认为基因测序行业市场处在成长阶段，在技术进步、政策培育等因

素推动下，未来会给人类健康预防与疾病治疗带来革命性的变化。当下，

我们需要多一些时间和耐心。在这里，我们试图与投资者共同探讨基因

测序行业的一些热点问题。 

讨论一：海量基因组数据存储和解析成为巨大挑战 

 测序仪产生的海量数据给解析带来了巨大困难。研究人员需要掌握生物

图表 77：MALBAC 对 CTCs 的 CNV 分析可重复  图表 78：MALBAC 完成卵细胞精度全基因组测序 

 

 

 

来源：亿康基因，中泰证券研究所  来源：亿康基因，中泰证券研究所 
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信息学技术，对数据进行分类储存整理，建立标准化的测序信息分析流

程，并通过大量的样本积累，才有可能挖掘出测序结果与疾病的相关程

度以及对药物开发和临床用药的精确指导意义。目前有效测序信息太少，

分析能力有限，测序仪生产商提供的测序结果分析软件价值有限，建立

标准化的测序信息分析软件是当务之急。 

图表 79：二代测序仪每个循环数据产出量大 

测序平台 测序方法 每个循环的数据产出量 

第一代测序技术 Sanger 法 56 kb 

第二代测序技术 454-FLX 法 400~600 Mb 

 Solexa 法 20.5~25 Gb 

 SOLiD 法 10~15 Gb 

第三代测序技术 Helicos TSMS 21~28 Gb 

 PacBio SMRT 10 Mb 
 

来源：遗传 Hereditas，中泰证券研究所 

 形成标准化的测序信息分析软件是未来发展趋势。DeciBio 的研究者们

通过对 2012 年至 2015 年间 1000 多篇论文和 30 篇专家采访进行了综

合分析，结果表明：如何提高意义不明突变的分析和报告质量以及提供

相应生物信息学解决方案备受关注。Ebiotrade 调查结果显示大部分使用

者选择用现有软件自行分析，仅有 25%的受访者选择外包给专业的生物

信息公司。我们认为测序数据量越来越庞大，采用标准化的测序信息分

析软件将会成为行业共识。 

 云计算平台可大大提高存储和分析效率。目前大型基因数据库中的信息

都是以 PB（1PB=1024x1024 GB）计算，国际癌症基因组联盟 ICGC

的数据库五年内就积累了超过 2PB 数据，如此庞大的数量储存费用就需

要 100 万美元，如果把这些数据转移到内部网络需要花超过 15 个月的

时间。通过云计算，科研人员可以在虚拟机上分享数据和计算方法，大

大提高存储和分析效率。同时，云平台通过加密和防火墙或密保卡等方

式来控制数据的使用权可以保证数据的安全性。NIH 在 2015 年取消不

准将 dbGap 数据库中的基因组信息上传到云端的规定加速了云计算用

图表 80：生物信息学解决方案备受关注  图表 81：仅 25%受访者外包专业生物信息公司 

 

 

 

来源：DeciBio，中泰证券研究所  来源： Ebiotrade，中泰证券研究所 
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于基因组分析的进程。 

 华大基因领跑国内基因组数据存储和解析。凭借二代测序数据分析经验，

华大基因开发了基于“云”的解决方案。2015 年 4 月 20 日，华大基因

在全球发布一款强大且具高安全性的基因组数据分析云计算平台服务产

品 -- BGI Online。BGI Online 平台用户可以基于华大基因的开源软件开

发工具，创建自己的分析工具。同时，用户的分析工具可以与 BGI Online

平台的公共分析工具、生物信息分析工具和其他资源相融合，建立起一

整套更符合用户自身研究需求的分析流程。 

 

图表 82：DNAnexus 云平台的使用者呈上升趋势  图表 83：云计算 6周的效率相当于传统方法 6个月 

 

 

 

 

来源：Nature，中泰证券研究所  来源：Nature，中泰证券研究所 

图表 84：华大基因 BGI Online 工作流程及 Pipelines 

 

 

来源：华大基因，中泰证券研究所 

图表 85：华大基因 BGI Online 之 ELSA 解决方案 
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 BGI Online 国内 beta 版本上线，药明康德携手华为布局云平台。2016

年 2 月 23 日，华大基因宣布其在阿里云计算平台部署的服务产品 BGI 

Online 国内 beta 版本正式上线，堪称基因行业的“APP Store”。阿里

云为华大基因提供了全线的云服务产品，并且针对 BGI Online 平台特点

在项目改造迁移中提供了强有力的技术支持和运维保障。华大基因拟携

手阿里云进一步开发和完善 BGI Online 产品，为全球研究者和用户提供

更便捷、更安全的服务。2016 年 3 月 16 日，药明康德与华为签署精准

医疗云战略合作协议，共同推进医疗大数据的集中和应用。 

讨论二：非编码序列解读需要加强，全基因组测序优于外显子测序 

 非编码序列具有多项生物学功能，影响疾病发生发展。根据遗传学中心

法则，遗传信息从 DNA 传递给 RNA，再从 RNA 传递给蛋白质。编码

蛋白质的基因约占人类基因组 2%，而 98％以上是功能未知的非蛋白质

编码序列。DNA 元件百科全书 (Encyclopedia of DNA Elements, 

ENCODE)研究计划初步解读显示基因组中至少 80.4%的序列都具有一

定的生化活性, 它们可作为转录因子结合位点、DNA 修饰靶点, 也可转

录为非编码 RNA 等，对疾病的发生具有重要意义。 

图表 86：非编码序列具有重要调控作用 

 

来源：The Journal of Biological Inorganic Chemistry，中泰证券研究所 

 目前基因测序主要集中于目标基因或外显子的测序，不能完全解析疾病

 

来源：华大基因，中泰证券研究所 
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的发生过程。非编码序列可以结合调节因子、转录为功能性 RNA、单独

或协同地调节生理活动和病理过程。 

图表 87：非编码序列突变对肿瘤发生的影响 
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 全基因组测序在检测潜在致病基因方面优于外显子测序。Aziz Belkadi

等研究人员通过对 6 个无关联个体的基因组分析比较了全外显子测序和

全基因组测序，结果显示：全基因组测序的结果在单核苷酸突变（SNV）

和小片段插入/缺失突变（indel）检测指标方面更加均一，全基因组测序

在检测潜在致病基因方面更加强大。目前全基因组测序的价格高于全外

显子测序，一定程度上阻碍了全基因组测序在临床上的推广。我们认为

随着测序技术的进步，全基因组测序价格会逐年下降，未来有望得到广

泛应用。 

图表 88：全基因组测序在检测单核苷酸突变等方面更加强大 

 

WGS：全基因组测序   WES：全外显子测序 

来源：PNAS，中泰证券研究所 

讨论三：基因组信息并非疾病唯一决定因素，临床指导意义有待加强 

 基因组信息并非疾病唯一决定因素。以肿瘤为例，肿瘤的发生发展不仅

受到突变基因的影响，还受到蛋白质复合物活性、代谢通路、细胞信号

通路等多种因素的作用。从宏观角度来说，疾病发生还会受到环境和生

活方式的影响。Nevan J. Krogan 等研究表明，影响卵巢癌发生发展的

基因多达 130 余个，仅仅通过测几个基因很难得出确切诊断。 

来源：NATURE REVIEWS，中泰证券研究所 

图表 89：基因水平突变对蛋白水平作用的影响  图表 90：卵巢癌相关突变基因网络分析 
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讨论四：当前基因测序价格较高，看好个人健康检测 

 当前基因测序价格较高，限制了其大规模应用。基因测序属于新兴医疗

技术，国家尚未对其价格进行限定，测序服务机构鱼龙混杂（约 157 家），

且不同公司仪器试剂成本不同，因此测序价格相差较大。以临床应用方

面，无创产前筛查费用为 2000-3000 元，一种癌症的几个相关基因测序

的费用为 2000-3000 元，肿瘤全套基因测序（400 多个基因位点）费用

20000 元以上。全基因组检测（30 亿对碱基对）价格约 30000 元。较

高昂的价格决定基因测序服务主要针对高端人群，平民化时代尚待时日。 

图表 91：基因测序部分价格目录 

检查项目 费用 

无创产前筛查 2000-3000 元 

某种癌症相关基因测序 2000-3000 元 

肿瘤全套基因测序（400 多个基因位点） 20000 元以上 

全基因组检测（共 30 亿对碱基对） 30000 元左右 

 

来源：中泰证券研究所 

 在指导肿瘤靶向药物使用方面，医院主要通过免疫组化进行相关基因检

测。以天津某医院为例，每年免疫组化样本约 2 万例，而肿瘤基因测序

样本仅 2 千例左右。相比于基因测序 2000 千元以上的价格，免疫组化

一项只需要约 100 元，一种癌症几个基因位点需要 200-700 元不等。基

因测序的优势在于可以一次性获得更多的癌症相关基因信息，考虑到国

内靶向药物种类和临床试验较少，能够进行针对性治疗的基因只有 40

多个，临床推广起来相对困难。 

图表 92：指导肿瘤靶向用药技术应用情况（天津某医院情况） 

 

来源：中泰证券研究所 

 测序成本和潜在收益的天平决定了人们对个人健康检测方面的需求。例

如，一项一万元的心源性猝死基因检测（发病率 50-60/10 万），对普通

人群吸引力有限，但对于高端人群价值较高，尤其是工作压力大、发病

来源：Molecular Cell，中泰证券研究所  来源：Molecular Cell，中泰证券研究所 
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风险高的金领或富豪。随着左侧测序价格和时间的下降，右侧人们健康

观念、患病风险和代价的筹码增加，基于基因测序的个人健康检测会逐

渐得到认可。我们看好当前高端人群个人健康检测的发展，随着测序价

格的进一步下降，个人健康检测适用人群会逐渐增多。 

图表 93：个人健康检测成本和潜在收益的天平 

 

来源：中泰证券研究所 

讨论五：药物基因组学全面介入新药研发过程 

 随着药物基因组学的发展，人们逐渐发现药物疗效和不良反应均受到基

因型的影响。FDA 批准的药物里面，有近 200 种药物建议、要求参考基

因突变信息，从而帮助医生找到最适合患者的药物。在“精准医疗国家

指南”中重大疾病的传统药物的药物基因组学与个体化精准用药研究的

部分也明确强调：第一，建立美国、欧盟、日本等发达国家权威药物管

理机构推荐的 200余种个体化药物（特别是已在我国上市的 114种药物）

的相关基因检测技术；第二，建立国人药物基因检测推荐目录和精准用

药方案；第三，确定临床个性化用药的依据和标准化规范化体系 1-2 个。 

图表 94：FDA 建议参考基因突变信息的部分药物 

类别 药物名称 

抗肿瘤药（16） 伊马替尼、埃罗替尼、吉非替尼、尼罗替尼、拉帕替尼、达沙替尼、西妥昔单抗、曲妥单抗、

他莫昔芬、卡培他滨、伊利替康、氟尿嘧啶（乳膏、皮肤洗液）、白消胺、维 A 酸、三氧化二

砷、来那度胺 

抗真菌药（2） 伏立康唑、特比奈芬 

抗 HIV 药物（3） 那非那韦、马拉维若、阿巴卡韦 

质子泵抑制剂（2） 奥美拉唑、泮托拉唑、雷贝拉唑、埃索美拉唑 

镇痛药物（2） 塞来昔布、曲马多+对乙酰氨基酚 

抗精神病和抗抑郁药物（9） 阿托西汀、文拉法辛、利培酮、氟西汀、奥氮平、氯氮平、硫利达嗪、普罗替林、阿立哌唑 

心血管药物（8） 美托洛尔、普萘洛尔、噻吗洛尔、卡维地洛、普罗帕酮、西维美林、硝酸异山梨酯、肼屈嗪 

抗癫痫药物（3） 丙戊酸、卡马西平、地西泮 

抗结核药物（3） 利福平、异烟肼、吡嗪酰胺 

免疫抑制剂（3） 硫唑嘌呤、硫鸟嘌呤、嘌呤 
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 药物基因组学全面介入新药研发过程。新药研发过程常常因为受试者基

因型异质性而导致的特异性严重不良反应，从而影响药效的客观评价。

医药企业对基因数据的需求正在逐渐显现，2015 年 23andMe 把 3000

名帕金森病患者的全基因组信息用 6000 万美元的成交额卖给了罗氏的

基因泰克。我们认为药物基因组学有助于提高药物研发的精准性，贯穿

药物靶点确认、先导化合物筛选、临床前和临床研究等各个环节。  

图表 95：NGS 广泛应用于药物研发过程 

 

SoC:standard of care; POC:proof of concept; FTIH: first time in human 

来源：The Scientific World Journal，中泰证券研究所 

讨论六：他山之石─并购助力强者恒强 

 参考国际上基因测序领域龙头企业 Illumina、Roche、Life Technologies

等，这些企业在发展过程中都进行了一系列的并购。Illumina 先后并购

基因组规模测序技术开发商 Solexa、遗传变异测序服务公司 Blue 

Gnome、产前诊断服务公司 Verinata Health 等。Roche 先后并购高通

量测序公司 454 life sciences、分子诊断公司 IQuum、纳米测序平台

Genia Technologies、基因组分析公司 Bina Technologies 等。 

 国内企业也开始通过并购积极进军或强化基因测序业务。华大基因在

2013 年通过收购美国基因测序公司 CompleteGenomics 弥补仪器设备

核心技术的短板。绿叶集团和药明康德也通过并购积极进军基因测序领

域。我们认为随着国内基因测序技术的进步，行业内并购会更加活跃，

加速强者恒强局面的形成。 

其他（11） 噻托溴铵吸入剂、托特罗定、拉布立酶、阿托伐他汀、华法林、氨苯砜、伯氨喹、氯喹、苯

乙酸钠、苯甲酸钠、苯丁酸钠 
 

来源：FDA，中泰证券研究所 

图表 96：基因测序领域代表公司并购案例 
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投资策略分析 

 从基因测序产业链角度分析：基因测序设备和耗材主要被跨国企业垄断；

国内企业主要集中于基因检测及分析服务，具体包括华大基因、贝瑞和

康、达安基因、亿康基因、安诺优达等，其中华大基因和贝瑞和康处于

领先地位。未来基因测序市场在科研应用端进入加速分散化阶段，医疗

应用端市场占比将提高。 

 从应用领域的角度分析：基因测序在无创产前检测领域应用最成熟，检

出率>99.9%；未来会拓展到遗传缺陷基因检测、致病基因检测、肿瘤基

因检测、病原微生物检测、疾病风险评估、新药研发、个体化用药等领

域，其中肿瘤检测市场有望达千亿级。 

 从临床推广分析：我国基因测序经历了无序、叫停、临床试点发展的过

程。目前，我国基因测序产品临床应用需要取得医疗器械注册证，临床

试点需要经过卫计委审核资质。我们认为在现有条件下，准入资质和终

端渠道对企业发展至关重要。 

 从技术角度分析：相比于第二代测序，第三四代测序具有速度快、读长

长、可直接测甲基化的 DNA 序列、不需要 PCR 扩增、无碱基偏好等优

点，同时也存在准确率低、依赖酶活性等缺陷。我们认为第三四代测序

技术还需要较长时间才能实现商业化，但技术在不断进步，随着准确度

提升、平行测序能力和酶活性等问题的解决，第三四代测序技术是长期

区域 收购者 时间 被收购者 

国外 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

Illumina 

  

  

2006 基因组规模测序技术的开发商 Solexa  

2012 遗传变异测序服务公司 Blue Gnome 

2013 产前诊断服务公司 Verinata Health 

2014 专注于伴随诊断及其他 IVD 的咨询公司 Myraqa 

Roche 

  

  

  

  

  

  

  

2007 高通量测序公司 454 life sciences 

2014 分子诊断公司 IQuum 和正在开发纳米测序平台的 Genia Technologies 公司 

2014 Abvitro 公司的 NGS 样品制备的靶向富集技术 

2014 无创产前检测业务的 Ariosa Diagnostics 公司 

2014 基因组分析公司 Bina Technologies 

2015 开发肿瘤的基因检测技术的 Foundation Medicine 公司 

2015 德国肿瘤转化学与基因组学公司 Signature Diagnostics 

2015 肿瘤基因测序分析公司 CAPP Medical 

Life Technologies 2010 新一代测序仪制造商 Ion Torren 

2012 基因产品和服务提供商 Navigenics 

2012 癌症生物信息学公司 Compendia Bioscience 

Thermo Fisher 2014 全球性的生命科学和生物技术供应公司 Life Technologies 

国内 

  

华大基因 2013 美国基因测序公司 CompleteGenomics 

绿叶集团 2015 基因测序公司 Vela Diagnostics 

药明康德 2015 基因分析和生物信息公司 NextCODE Health 
 

来源：中泰证券研究所 



 
 
 

请务必阅读正文之后的重要声明部分 - 52 - 

专题研究报告 

发展趋势。传统的基因组测序方法研究结果只是一群细胞中信号的平均

值，或者只代表其中占优势数量的细胞信息，单个细胞的特性及稀有的

信息被掩盖。而单细胞基因测序是在单细胞水平对全基因组进行扩增与

测序的一项新技术，开启细胞多样性研究的大门。单细胞基因测序在体

外授精胚胎植入前筛查、循环肿瘤细胞、临床诊断、胚胎学、微生物鉴

定等领域具有广阔的应用前景。 

 我们认为：短期投资机会为准入资质和终端渠道领先的企业，建议关注

华大基因、贝瑞和康、达安基因、华因康、安诺优达、博奥生物等；长

期投资机会在于技术领先企业，建议关注第三四代测序和单细胞基因组

测序技术领先企业，包括华大基因、贝瑞和康、达安基因、紫鑫药业、

瀚海基因、亿康基因、安捷伦科技（与 10X Genomics 合作）等。新三

板基因测序标的有达瑞生物（达安基因控股子公司）和乐普基因（乐普

医疗控股子公司），我们后续会呈现深度个股研究。 

 

风险提示    

 监管政策变化风险。基因测序行业须接受各级卫生和计划生育委员会、

药监局的管理监督，受政策影响较大。基因检测项目能否进入医保等也

存在不确定性风险。 

 技术升级换代风险。基因测序技术发展迅速，企业如果不积极进行技术

创新，存在被淘汰风险。 

 隐私泄露风险。对于罹患相关疾病或者有患病高风险的患者基因信息泄

露可能引起的歧视问题需要重视。 
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投资评级说明 

增持：预期未来 6 个月内上涨幅度在 5%以上 

中性：预期未来 6 个月内上涨幅度在-5%-+5% 

减持：预期未来 6 个月内下跌幅度在 5%以上 
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