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分子生物学技术在医学检验中的应用创新探索 
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【摘要】分子生物学技术作为现代医学检验的重要支撑，正推动着疾病诊断、治疗及预防的精准化发展。本

文从基因测序、基因芯片、生物传感器及纳米技术四个维度，系统分析其在医学检验中的创新应用。研究指出，

这些技术通过提升检测灵敏度、特异性及效率，为临床提供了更精准的分子诊断工具。同时，技术的自动化与智

能化发展，进一步优化了医学检验流程，为个性化医疗的实现奠定了基础。 
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【Abstract】Molecular biology techniques, as a crucial pillar of modern medical testing, are propelling the precise 

development of disease diagnosis, treatment, and prevention. This paper systematically analyzes the innovative 

applications of these techniques in medical testing from four dimensions: gene sequencing, gene chips, biosensors, and 

nanotechnology. Research indicates that these technologies enhance detection sensitivity, specificity, and efficiency, 

providing clinicians with more precise molecular diagnostic tools. Meanwhile, the automation and intelligent development 

of these technologies further optimize the medical testing process, laying the foundation for the realization of personalized 

medicine. 
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1 引言 

医学检验作为疾病诊断与治疗的关键环节，其精

准性直接影响临床决策的科学性。随着分子生物学技

术的突破，基于核酸、蛋白质等生物大分子的检测手段

逐渐成为主流。这些技术通过解析生物分子的结构与

功能，为疾病的早期诊断、预后评估及个性化治疗提供

了分子层面的依据。当前，基因测序、基因芯片、生物

传感器及纳米技术等领域的创新，正推动医学检验向

更高精度、更广范围及更深层次发展。 

2 基因测序技术的创新应用 

2.1 高通量测序技术的临床转化 

高通量测序技术（Next-Generation Sequencing, 

NGS）作为现代基因组学研究的核心工具，已广泛应用

于医学检验领域。其核心优势在于能够实现大规模

DNA 片段的并行测序，从而显著提高测序效率与数据

产出。在肿瘤诊断方面，NGS 通过多基因 panel 检测，

可同时识别 EGFR、ALK、KRAS 等多个关键驱动基因

的突变状态，为非小细胞肺癌等恶性肿瘤的靶向治疗

提供精准的分子依据。此外，在遗传病筛查中，NGS 技

术突破了传统 Sanger 测序的局限，实现了对单基因遗

传病和复杂综合征的高效诊断，尤其在罕见病致病基

因定位方面具有不可替代的优势[1]。例如，全外显子组

测序（WES）已被用于大量未确诊遗传病的病因解析，

大幅提高了诊断率。随着测序成本的下降与数据分析

能力的提升，NGS 正逐步从科研平台走向临床一线，

成为个性化医疗的重要支撑。 

2.2 单分子测序技术的突破 

单分子测序技术（如 PacBio SMRT 和 Oxford 

Nanopore 测序）通过直接读取 DNA 分子序列，无需依

赖 PCR 扩增，有效避免了扩增偏倚，显著提升了测序

准确性和长片段读长能力。这一特性使其在复杂基因

组区域、重复序列以及表观遗传修饰的解析中展现出

独特优势。在传染病防控领域，单分子测序可在短时间

内完成未知病原体的全基因组组装，为疫情溯源、变异
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监测及疫苗开发提供实时数据支持。例如，在新冠疫情

期间，纳米孔测序技术被广泛用于病毒变异株的快速

鉴定与全球传播路径分析。此外，该技术还可直接检测

DNA 甲基化等表观遗传信息，推动了疾病机制研究的

深入发展，为癌症、神经退行性疾病等提供了新的诊疗

视角[2]。 

2.3 液体活检技术的临床价值 

液体活检作为一种无创或微创的生物标志物检测

手段，正在迅速改变肿瘤和产前疾病的诊断模式。其主

要检测对象包括循环肿瘤 DNA（ctDNA）、外泌体、

循环肿瘤细胞（CTCs）等，这些生物标志物能够反映

体内病变组织的动态变化。将液体活检与高通量测序

结合，不仅提高了肿瘤早期筛查的灵敏度和特异性，还

能实现实时疗效评估与复发监测。例如，结直肠癌患者

可通过检测血清中 SEPTIN9 基因的甲基化状态进行早

期筛查，显著提高依从性与检测效率。在产前诊断方面，

基于母体血液中胎儿游离 DNA（cffDNA）的无创产前

检测（NIPT）已成为唐氏综合征等染色体异常筛查的

标准方法，极大降低了羊水穿刺等侵入性操作带来的

流产风险[3]。 

3 基因芯片技术的集成化发展 

3.1 多组学芯片的协同分析 

多组学芯片技术的发展，代表了现代分子生物学

在疾病研究与诊断上的重要进展[4]。通过将基因表达谱、

基因组变异以及蛋白质相互作用等不同层面的信息集

成于同一平台，实现了对生物系统复杂性的全面解析。

这种综合分析方法不仅能够提供更丰富的生物学信息，

还能揭示不同分子层次之间的相互关系。例如，在肿瘤

研究中，利用多组学芯片可以同时检测多个基因的表

达水平及突变状态，帮助识别肿瘤亚型及其预后风险
[5]。此外，结合生物信息学工具，可以从海量数据中挖

掘出潜在的疾病标志物和治疗靶点。这些芯片技术的

应用极大地促进了个性化医疗的发展，使得基于患者

个体特征制定治疗方案成为可能。然而，如何有效整合

并解读这些多层次的数据仍然是一个挑战。当前的研

究正致力于开发更加高效的算法和软件工具，以提高

数据分析的准确性和效率[6]。 

3.2 微流控芯片的自动化升级 

微流控芯片技术作为分子生物学领域的一项创新，

通过高度集成化的流体控制设计，实现了从样本处理

到信号检测的全自动化流程。这不仅大大缩短了实验

时间，提高了检测效率，还减少了人为操作带来的误差。

特别是在病原体快速检测方面，基于微流控芯片的

PCR 系统可以在极短时间内完成核酸扩增与检测，显

著提升了传染病应急响应的能力。此外，微流控技术在

单细胞分析中的应用为深入理解肿瘤异质性提供了新

的视角。由于肿瘤内部存在多种不同的细胞类型，传统

的批量分析方法难以捕捉这些细微差异。而微流控芯

片能够在单细胞分辨率下进行基因表达分析，有助于

发现潜在的治疗靶点[7]。 

4 生物传感器的智能化革新 

4.1 电化学传感器的灵敏度提升 

电化学传感器因其高灵敏度、快速响应和低成本

等优势，在医学检验中得到了广泛应用。其工作原理是

通过将生物识别元件（如酶、抗体或核酸探针）与电极

表面结合，利用目标分子与识别元件之间的特异性反

应引发电信号变化，从而实现检测。近年来，纳米材料

的引入显著提升了传感器的检测性能，例如金纳米粒

子、石墨烯和碳纳米管等具有优异导电性和大比表面

积的材料，可极大增强信号传导效率，使检测限降低至

fM（飞摩尔）级别，满足肿瘤标志物等低浓度生物分

子的早期筛查需求。此外，多通道电化学传感器的设计

实现了在同一平台上对多种生物标志物的同时检测，

大幅提高了诊断效率与准确性[8]。 

4.2 光学传感器的多模态融合 

光学传感器凭借其非接触式检测、高时空分辨率

和可视化信号输出等优点，在生物分子分析中展现出

广阔前景。该类传感器通常基于荧光、表面等离子体共

振（SPR）、拉曼散射或生物发光等原理，能够实时监

测分子间的相互作用过程。例如，荧光共振能量转移

（FRET）技术已被广泛应用于蛋白质-DNA、RNA-

RNA 等分子间动态相互作用的研究，为基因表达调控

机制的解析提供了重要工具。近年来，随着多模态融合

技术的发展，光学传感器逐步整合了光谱分析、成像技

术和多波长检测功能，使得单一系统可同时获取结构、

功能及空间分布等多维度信息，显著提升了检测的深

度与广度。这种集成化设计不仅增强了检测的特异性

和灵敏度，也为复杂生物体系的深入研究提供了技术

支持。 

4.3 智能传感器的数据驱动优化 

随着人工智能和物联网技术的快速发展，智能传

感器正成为生物传感领域的重要发展方向。这类传感

器通过嵌入机器学习算法，能够自动处理复杂的检测

信号，提高数据判读的准确性和智能化水平。例如，基

于深度学习的信号处理模型可以从大量噪声数据中提

取出目标分子的特征信号，显著提升复杂样本中低浓
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度生物标志物的识别能力。此外，智能传感器还可实现

自适应校准、异常检测和结果预测等功能，大大减少了

人工干预的需求，提高了检测系统的稳定性和可靠性。

更重要的是，智能传感器与物联网平台的深度融合，使

得远程健康监测成为现实。例如，可穿戴式生物传感器

可以持续采集心率、血糖、乳酸等生理参数，并将数据

实时上传至云端，供医生远程评估患者健康状态，实现

个性化健康管理与疾病预警。 

5 纳米技术的精准化探索 

5.1 纳米探针的靶向递送 

纳米探针通过表面修饰靶向配体，实现了对特定

细胞或组织的精准识别。例如，金纳米颗粒表面修饰肿

瘤特异性抗体后，可通过光热效应实现对肿瘤细胞的

靶向杀伤。此外，纳米探针在药物递送中的应用，显著

提高了化疗药物的疗效并降低了副作用。 

5.2 纳米孔测序的单分子解析 

纳米孔测序技术通过监测 DNA 分子通过纳米孔

时的电流变化，实现了对单分子序列的实时读取。该技

术在病原体快速鉴定中展现出高效性，例如，可在数小

时内完成未知病原体的全基因组测序。此外，纳米孔测

序在表观遗传学研究中的应用，为 DNA 甲基化模式的

动态监测提供了新方法。 

5.3 纳米材料的生物相容性优化 

纳米材料的生物相容性是其临床应用的关键瓶颈。

当前研究通过表面涂层、尺寸调控等策略，显著提高了

纳米材料的生物安全性。例如，聚乙二醇修饰的纳米颗

粒可延长体内循环时间并降低免疫原性。此外，纳米材

料与生物大分子的复合设计，为多功能诊疗一体化平

台的构建提供了新思路。 

6 结语 

综上所述，分子生物学技术的快速发展为医学检

验带来了革命性的变革。基因测序、基因芯片、生物传

感器及纳米技术等多维度创新，显著提升了疾病检测

的精准性与效率，推动了临床诊断向个体化、智能化方

向发展。这些技术不仅实现了对疾病从分子层面的深

入解析，还为早期诊断、靶向治疗及预后评估提供了科

学依据。同时，随着自动化与信息化的不断融合，医学

检验流程也变得更加高效便捷。未来，随着技术的持续

优化与应用的不断拓展，分子生物学将在精准医疗和

公共卫生管理中发挥更为重要的作用，助力实现更高

质量的健康保障体系。 
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