关于大力推广基因科技在临床中的应用，切实降低我省居民医疗负担的建议

十九大报告响亮地提出了“实施健康中国战略”的号召，明确围绕着每一个人的衣食住行和生老病死进行全面呵护，“为人民群众提供全方位全周期健康服务”已经上升到国家战略高度。

近年来，我国基因科技实现了核心工具国产化的突破，针对基因相关疾病，有能力做到更准确、低成本、高效率的病因解读和辅助精准诊治。然而，临床应用仍有不小障碍，其原因不在科技，而在于民众与医生认知的局限和隐藏的社会利益格局的阻碍。解决这些困难的最佳办法，就是从民生的重大需求入手，从可预测、可防控的疾病做起，在普惠百姓的民生实事中寻求突破。

省委省政府如能给予大力支持和引导，广东完全有能力让家家不再有“聋哑盲傻”患儿，让女性远离宫颈癌，这也必将带动健康产业的发展，助力广东破解医疗发展不均衡的窘境。 
一、大力推广基因科技的必要性和紧迫性

（一）新生儿患出生缺陷类疾病问题较为突出。随着我国卫生状况和生育医疗保健水平的提高，婴儿死亡率逐渐下降，而出生缺陷所造成的胎儿和婴儿死亡比重却在逐渐增加。新生儿出生缺陷是造成儿童残疾和死亡的重要原因，同时也是弃婴问题的“幕后推手”。新生儿患有严重出生缺陷是家庭之痛，更是社会之痛。

我国每年先天残疾儿童总数高达80-120万，而广东省每年新生儿数达130万，按常见基因相关疾病发病率计算，每年将新增常见染色体异常缺陷儿近3000例（其中唐氏儿2000余例）、重型地贫患儿200余例、聋儿2600余例、遗传代谢病患儿近500例，出生缺陷已成为一个严重的公共卫生问题和社会问题。
（二）女性宫颈癌发病情况不容乐观。宫颈癌的发病率和死亡率在女性生殖系统恶性肿瘤中居第一位，我国每年新发病例为10万，死亡病例3万，是15岁至44岁女性中第三大高发癌症。宫颈癌高发于20岁至55岁女性，发病率在20到40岁持续大幅上升。同时，近几年中国宫颈癌的发病和死亡还呈现年轻化趋势。
2014年，对广东省12县市共计99573人的农村两癌筛查中，检测结果分析显示，广东省农村宫颈癌的发病率可能超过50/10万，这与广东省统计局发布的子宫颈癌发病状况(47/10万)相吻合，很好的印证了目前中国宫颈癌形势的严峻性。据统计，女性宫颈癌2013-2014年发病率为14.37/10万，死亡率为3.19/10万，与2004-2006年（发病率为5.55/10万、死亡率为1.06/10万）相比发病率上升了158.92%，死亡率上升了200%，与2007-2009年（发病率为12.06/10万，死亡率为2.30/10万）相比发病率上升了19.15%，死亡率上升了38.70%。
（三）癌症靶向药物的治疗效果存在“最后一公里”难题。2017年，肺癌靶向药物进入医保目录，这是我国精准医疗领域里程碑式的重大进展，将大大提高我国肺癌患者对创新药物的可及性。报销后，肺癌患者服用靶向药的月支付金额不到2000元。但是，药物可及性问题的解决，对治疗情况的改善并未达到预期的效果。
虽然精准医疗的价值日益为社会接受，靶向药物的优势也得到了广泛认可。但靶向药的使用要以基因检测为基础，只有明确了患者的基因突变靶点并针对性地使用靶向药，才能达到预期的治疗效果。而目前基因检测所需费用，对于大部分患者仍是较大的负担。大多数欧美发达国家都将基因检测纳入医保范围，我国周边的很多国家或地区也已将基因检测纳入医保。这些国家的检测率基本都能达到80-95%。而中国北上广的检测率只有40-50%，二三线城市更低，只有20-30%。
因检测费用居高不下，造成其实际采用效率偏低，特别在靶向药物纳入医保后，相当一部分患者选择盲吃，不对症的患者不仅耽误治疗，影响治疗效果，同时也造成了巨大的资源空置，是对医保基金的浪费，不利于我国精准医疗的快速发展，以及医保基金的合理使用。
二、依托基因科技的强大精准医疗技术，可以有效防控、治疗出生缺陷疾病和肿瘤疾病

（一）针对出生缺陷疾病。位居我省出生缺陷前5位的分别是神经管缺陷、先天性脑积水、多指（趾）、唇裂合并腭裂和先天性心脏病。这5个病种占据了出生缺陷总病种数的7成以上。近年来，随着大力宣传优生优育知识、有针对性地发放叶酸等措施的实施，预防出生缺陷工作有了很大进步。但因技术水平所限，仍然存在着检测方法落后和预防技术单一的问题。
目前，针对出生缺陷问题，临床上广泛采用的检测手段为孕期检查，主要依靠的是B超、第一代细胞遗传学染色体组型分析和第二代FISH产前诊断技术。B超只能检测到形态方面的缺陷，如明显的肢体缺陷等，对于功能性缺陷无法检测，而大多数先天性遗传缺陷属于功能性缺陷。应用范围较广的染色体组型分析，只能诊断染色体出现明显缺失、易位、断裂等极少数的几种遗传疾病。而通过基因检测，可以预测300多种遗传性疾病的发生几率，有目的地给出婚前、孕前、孕中期生育指导。除基因突变导致的出生缺陷无法预测外，包括先心病、多指（趾）、唇裂、腭裂、先天性脑积水、唐氏综合症、小头畸形等现有出生缺陷种类，90%以上可以在基因检测中检测出来。
（二）针对肿瘤疾病。在恶性肿瘤的治疗中，一个令人困惑的问题就是：同一分期、同一病理类型的恶性肿瘤患者，采用相同的治疗方案，其疗效（如生存期）为什么会存在明显差异？随着人类基因组计划的完成，研究人员发现同一类型肿瘤的细胞分子生物学差异可能是导致疾病个体化差异的原因所在，继而发现了一些与肿瘤发生密切相关的基因，即肿瘤的“驱动基因”。驱动基因不同，患者对肿瘤的治疗反应也就不同，这就是相同分型、分期的肿瘤患者存在疗效差异的原因。
目前一些药物如靶向药物具有特异性针对某种肿瘤基因突变达到精准杀伤的效果，而不同肿瘤患者肿瘤驱动基因突变存在差异，因此通过基因检测，了解患者哪种基因发生突变，适合应用哪种药物，也就达到了“量体裁衣”的效果，做到了“精准医疗”。
三、扩大基因科技的应用，有效降低医疗负担的建议

（一）建立全生命周期的母婴健康档案，搭建广东省出生缺陷数据库。在全省范围内，由各地妇幼保健院牵头，依托全省健全的妇幼系统网络，建立全生命周期母婴健康档案，从孕妇妊娠期开始直到孩子出生后1岁，定期收集发育、成长、健康等相关医学数据，开展长期的前瞻性研究和相关疾病的检测技术开发，为探明孕产妇妊娠结局及学龄前儿童各类疾病与健康问题发生发展机制提供有效工具，为实现产前提早诊断提早预防、产后控制干预提供科学依据。
通过项目的实施，全面提升广东省出生缺陷防控水平，为保障妇女健康生育、降低出生缺陷率、提高出生人口素质和居民幸福指数提供重要科技支撑。同时建立广东出生缺陷防控数据库，整合已有的民生项目和科研项目，合作共建广东省人群医疗健康大数据中心，构建包含基因和临床数据的广东省人群健康数据库，高发疾病基因频率数据库，表型相关联基因数据库等，为疾病致病机制研究提供数据支撑，为新的诊疗技术开发应用提供科学依据，为政府卫生行政部门决策提供依据。

（二）把肿瘤靶向治疗基因检测费用列入我省医保报销范畴。首先，针对基本医疗保险诊疗项目，国家发改委在其印发的《关于城镇职工基本医疗保险诊疗项目管理的意见》中第一条就明确提出，符合临床诊疗必须、安全有效、费用适宜要求的各类医疗技术劳务项目和采用医疗仪器、设备与医用材料进行的诊断、治疗项目，都应纳入医保管理范畴。临床实践证明，基因检测是靶向药治疗的基础和前提，与靶向药物密不可分并直接影响药物的治疗效果。因此，基因检测应作为基本医疗保险诊疗项目纳入医保。
其次，参考其他国家的基因检测情况、价格水平和医保机制，国家及省市有关部门、会同第三方基因检测机构和临床专家，针对我国的基因检测价格进行专项评估，制定出一套综合考虑各利益攸关方诉求的、惠民造福的、统一的价格政策和市场指导原则，将肺癌组织EGFR和ALK一次检测费用合计降低到1500元以内，目前的技术和成本已经可以达到。
最后，财政部门应该和医保单位形成联动机制，在政策细则上和资金统配上给予充分支持，可以选择癌症高发、检测率和收入水平偏低的省市先行试点落实，也可考虑针对已列入医保的靶向药治疗病种的基因检测项目先行纳入医保。此外，基因检测机构也应积极响应政府的政策调整，配合相应的机制制定和落实。
让癌症患者真正享受创新治疗手段，需要患者个人和家庭的配合，更需要社会和政府支持。从医疗公共卫生管理层面，审视现有医保管理和支付体系，建立和完善早诊早治体系，做到不忘初心、与时俱进，从而真正落实习总书记提出的健康中国战略，切实提高我国癌症5年生存率, 促进精准医疗的快速发展，让更多癌症患者从中获益，让患者不再谈癌色变，获得生的希望!
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