
二零二一年九月十日  
討論文件  
 

立法會衞生事務委員會  
 

推行香港基因組計劃  
 
目的  
 
 本文件旨在向委員簡介推行香港基因組計劃的最新情況。 
 
 
背景  
 
2 .  基因組醫學 1發展迅速，是現今醫學及科研的一個重要領

域，在疾病篩查、診斷及個人化治療方面深具潛力。因此，世界

各地近年均積極推行大型基因組測序計劃，以收集基因組數據作

尖端科研及臨床醫療用途。  

3 .  鑑於基因組醫學對未來醫療發展的重要性，食物及衞生局

(食衞局 )局長於二零一七年十 二月委任基因組醫學督導委員會
(督導委員會 )，負責帶領研究香港基因組醫學的發展策略。應督
導委員會的建議，行政長官在《二零一八年施政報告》中公布推

行香港基因組計劃，及後政府在二零一九至二零年度《財政預算

案》預留 1 2 億元撥款作相關用途。食衞局已於二零一九年一月
向衞生事務委員會報告計劃內容，並於二零二零年六月的衞生事

務委員會向委員簡介基因組醫學的整體發展策略，當中包括香港

基因組計劃在策略中所擔當的重要角色。  

 
全基因組測序  
 
4 .  全 基 因 組 測 序 是 一 項 確 定 基 因 組 內 所 有 脫 氧 核 糖 核 酸

( D N A )排序的技術，在國際醫療及研究領域中被廣泛應用。根據

1 基 因 組 是 細 胞 內 的 整 個 遺 傳 物 質。基 因 組 醫 學 使 用 基 因 組 數 據 協 助 臨 床

治 療 。  
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A 國際和本地經驗 2，使用全基因組測序診斷不常見疾病，對比

慣常用的診斷測試，確診率可由約 10 % 提升至約 3 0 %。此外，
全基因組測序亦有機會讓我們更了解基因變異如何導致個別病

人或群組患病，有助臨床醫生按病人的情況選擇更切合個人需要

的治療。長遠而言，大量本地病人及其家屬的全基因組測序數據

結合臨床資料，具有極大的研究價值，讓研究人員更了解遺傳性

疾病的致病原因，繼而研發出更有效的篩查、診斷及治療方法。 
 
 
香港基因組計劃最新情況  
 
5 .   食衞局於二零二零年五月成立香港基因組中心 (基因組中
心 )，與醫院管理局、香港中文大學醫學院、香港大學李嘉誠醫學
院及衞生署合作推行香港基因組計劃。由大學教授、醫生、病人

組織代表及業界人士等組成的三個諮詢委員會，分別就科學、數

據及倫理事宜向基因組中心提供意見。基因組中心團隊來自不同

專業範疇，包括醫生、科學主任、生物信息學家和遺傳輔導員等。 
 
6 .  香港基因組計劃分兩個階段進行，先導階段已於今年七月

展開，將涵蓋約 2  00 0 宗未能確診病症和與遺傳有關的癌症個案，
主階段預期在二零二二年年中展開，將涵蓋約 18  00 0 宗個案，
涵蓋範圍會擴展至其他涉及遺傳因素的病症。由於香港基因組計

劃會同時招募病人及其家屬參與，整個計劃將會進行約 50  0 00 個
全基因組測序。  
 
參加香港基因組計劃流程  
 
7 .  在先導階段，基因組中心會與設於香港兒童醫院、威爾斯

親王醫院及瑪麗醫院的夥伴中心合作，招募合資格參加者。醫院

的醫護專業人員會初步篩選及轉介合適的個案至夥伴中心的基

因組計劃團隊。如夥伴中心評估個案為適合參與香港基因組計

劃，遺傳輔導員會向病人及其家屬仔細講解計劃詳情，並邀請他

們授權香港基因組計劃使用其樣本及臨床資料。遺傳輔導員會向

病人及其家屬強調，參與香港基因組計劃與否完全屬自願性質，

                                                 
2  基 因 組 中 心 進 行 的 一 項 文 獻 研 究 顯 示，不 常 見 疾 病 全 基 因 組 測 序 的 診 斷

率 ， 介 乎 2 1 %至 3 0 %之 間 。  
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並不會影響病人的常規臨床治療。遺傳輔導員會確保參加者在知

情的情況下簽署同意書，才可正式參與計劃。  
 
8 .  參加者作出知情同意後，會被安排由醫護人員在醫院收集

他們的血液樣本作測序 3。基因組中心會從樣本中抽取遺傳物質，

並進行全基因組測序，以得出基因組數據。基因組中心同時會收

集參加者的臨床資料，結合基因組數據，透過生物信息系統進行

分析。  
 
9 .  基因組中心完成分析後，會把報告交予夥伴中心的醫護人

員跟進。部分個案的報告將有助夥伴中心的醫生為病人作出更準

確的診斷，部分個案的報告則會列明根據目前的資料分析，並沒

有對臨床上有用的資訊。跨專業團隊 (包括主診醫生在內 )會仔細
評估報告結果以及相應的臨床跟進工作，例如進行確認化驗或轉

介至其他專科跟進。夥伴中心的主診醫生及遺傳輔導員會向參加

者講解報告及跟進工作。由於基因組醫學發展一日千里，基因組

中心會不時根據最新的醫學研究結果，重新分析過往的參加者資

料，有新發現的時候會通知夥伴中心作出跟進。  
 
1 0 .  香港基因組計劃會參照海外類似計劃，把基因組數據及臨

床資料中可識別身分的資料移除（「去識別化」）後儲存於基因

組中心自設的生物信息分析平台，供獲准的研究人員使用，以促

進本地醫學研究發展及國際間的學術交流。  
 
保障個人私隱及數據安全  
 
1 1 .  參加者的私隱和數據安全是香港基因組計劃的首要考慮。

所有個人資料的收集、處理及使用均嚴格遵循《個人資料（私隱）

條例》的規定，並受嚴格的保密措施保護。基因組中心已就計劃

的實施安排徵詢個人資料私隱專員的意見，以確保符合有關私隱

保障的要求。基因組中心亦已為計劃安排獨立第三方進行個人私

隱影響評估，以及相關的資訊科技保安風險評估工作。  
 
1 2 .  在計劃的先導階段，全基因組測序的工作會由香港大學泛

組學科研中心及基因組中心自設的實驗室負責。測序所得的基因

組數據及相關醫療資料經加密後會儲存於基因組中心數據庫內。

                                                 
3 所 有 參 加 者 均 需 要 捐 出 血 液 樣 本，而 部 分 參 加 者 亦 會 視 乎 病 況 需 要 捐 出

唾 液 或 組 織 樣 本 。  
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只有獲授權的指定基因組中心職員及醫護人員，才可透過基因組

中心自設的生物信息分析平台查閱和分析參加者的醫療紀錄及

基因組數據。平台設有嚴謹的保安制度，按不同專責人員的臨床

工作和職能需要，設定不同的存取權限。所有數據必須經過去識

別化後才可作研究用途。合資格的研究機構及相關人員必須通過

研究倫理委員會的審批，才能透過基因組中心提供的指定平台閱

覽及分析去識別化數據。  
 
1 3 .    香 港 基 因 組 計 劃 的 數 據 庫 由 基 因 組 中 心 全 權 擁 有 及 管
理，並按本地及國際認可的資訊科技保安標準，採用數據加密、

用戶身分認證、精密的查閱權限控制、保存系統審計紀錄及訂立

密碼政策等保安措施來維護資料安全。所有可識別個人資料的數

據只會存放於香港境內的數據庫。  
 
促進創新及科技發展  
 
1 4 .  現時本港的基因組醫學及生物科技研究人員主要依賴國

際間共用的人類基因組數據庫，當中以白人的數據為主。由於不

同種族的基因組資料及疾病情況並不相同，缺乏本地人口的基因

組數據，窒礙了本地相關研究的發展。  
 
1 5 .  香港基因組計劃除了可幫助病人獲得更精準的診斷及治

療外，亦能建立本地人口的基因組及臨床資料數據庫，讓研究人

員能夠針對本地人口（特別是南中國人口）的特徵，進行癌症基

因組學、藥理基因組學、其他表型與基因型的關連等不同研究，

更了解本地人所患的遺傳性疾病的致病原因，繼而研發出更有效

的篩查、診斷及治療方法。此外，香港基因組計劃的大型數據庫

及分析平台亦可為生物醫藥研究、大數據分析和人工智能技術的

發展帶來貢獻。  
 
1 6 .  基因組中心的實驗室及數據分析中心設於香港科學園，有

助與園區內的生物醫藥、資訊及通訊科技等領域的科研機構合

作，發揮更大的協同效應。基因組中心會加強與本地大學及科研

機構合作，培訓發展基因組醫學所需的人才（特別是目前人手十

分短缺的遺傳輔導員及生物信息學家），並提供就業機會。同時，

中心也會致力吸引更多相關人才來港。今後，基因組中心亦將與

世界各地的科研組織合作，通過共享去識別化數據庫提升研究成
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果，同時有助提升本港在基因組醫學、創新科技等領域的國際地

位。本地大學及創科機構均對計劃表示歡迎及全力支持。  
 
 
未來路向  
 
1 7 .  我們期望於二零二二年年中完成先導階段，之後會按科

學諮詢委員會的建議展開主階段的工作，整個計劃將會進行約

5 0  0 00 個全基因組測序，預計於二零二五年完成。長遠而言，基
因組中心可透過計劃發揮基因組醫學的潛力，一方面促進建立本

地人口的基因組數據庫，藉此推展基因組醫學的臨床應用，讓病

人及其家屬受惠 ;另一方面能夠推動基因組醫學和相關領域的研
究，有助香港未來的創新科研發展。  
 
 
徵詢意見  
 
1 8 .  請委員備悉本文件的內容。  
 
 

 
食物及衞生局  

二零二一年九月  

 




