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迄今最全质量最高的人类基因组序列构建完成
。国际科学家团队近日成功构建出真正意义上的人类完整基因组，同时包含来自父母双方的全套
染色体序列。这是迄今为止最完整、最高质量的人类基因组序列，填补了单个基因组最后的空白
。该成果被称为人类基因组学里程碑，标志着个性化基因组学将迈入新阶段，有望大幅提升遗传
病诊断效率，并推动精准医疗成为临床常态。
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这项由“端粒到端粒”（T2T）联盟、约翰斯�霍普金斯大学、美国国家人类基因组研究所，以
及国家标准与技术研究院共同领导的研究，于6日以12篇论文的形式发表在《细胞》及《细胞�
基因组学》期刊上。研究团队以名为HG002的真实人体细胞样本为基础，首次实现了每条染色体
的“端粒到端粒”全覆盖，不仅补全了比此前版本中多15%的基因组内容，还新增了超过9亿个D
NA碱基对，涵盖性染色体及与癌症、神经系统疾病密切相关的关键区域。

相较于2022年完成的第一个完整人类基因组，此次突破的核心在于攻克了“二倍体”重建的技术
难题。每个人体细胞中都含有来自父亲和母亲的两套染色体副本，二者存在细微差异。此前的研
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究只能拼出一套基因组，而本次研究相当于同时将两幅高度相似但又不完全相同的巨型拼图放入
同一盒子并成功还原。研究团队指出，这一挑战的解决，使得对任何个体基因组的分析不再受限
于与参考基因组的相似程度，从而避免了因个体差异导致的关键区域被遗漏。

从成本角度看，基因组测序的效率发生了质的飞跃。2003年人类基因组计划完成时，总耗资折合
约50亿美元。而如今，获得一份远比当年完整和准确的个人基因组序列，成本已降至约5000美元
。随着技术进一步成熟，新生儿全基因组测序并存入电子病历将成为常规操作，可为其一生的健
康管理提供底层数据支持。

在临床应用方面，完整基因组的价值首先体现在罕见遗传病的诊断上。目前，即便对有明确家族
史的患者，医生在超过半数病例中也难以确定具体的遗传病因。完整二倍体基因组的引入，有望
显著缩小这一诊断缺口。此外，通过对BRCA1、BRCA2等已知风险基因的全面解读，以及对其
他癌症、心脏病、免疫疾病和精神类疾病相关区域的精细分析，医生将能更早、更准确地评估个
体患病风险。

研究还同步发布了猕猴、狨猴、斑胸草雀、小鼠、马、驴和长颈鹿等8种脊椎动物的高质量基因
组。这些跨物种参考数据将为进化生物学、生物多样性保护和农业育种提供基础，同时也为训练
AI模型、提升罕见病诊断算法和推动个性化医疗决策提供关键训练素材。
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