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【摘要】　靶向高通量测序（tNGS）技术通过设计特异性引物或捕获探针，靶向检测临床标本中的

病原体及其耐药基因，为感染性疾病的诊疗、监测提供证据。然而当前 tNGS和宏基因组高通量测序

（mNGS）临床应用场景不明确，且不同厂家 tNGS技术体系差异大，结果良莠不齐，在临床适应证、实验

流程、质量控制、性能验证和报告解读等方面缺乏共识和标准。为了更好指导我国 tNGS的临床实践，

中国医疗保健国际交流促进会临床微生物学分会邀请微生物学、感染病学、呼吸病学、流行病学等领

域的专家共同研讨和参与制订《靶向高通量测序在感染性疾病中应用与实践专家共识》。本指南系统

归纳了国内外 tNGS在感染性疾病中的研究，提出符合我国临床实践的推荐意见，主要内容包括：共识

制订过程、临床适应证、技术要点、湿实验与干实验、报告发放与解读和报告模板，以期规范 tNGS在感

染性疾病中的应用和实践。
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【Abstract】 Targeted next‑generation sequencing (tNGS) technology focuses on detecting 
pathogenic microorganisms and drug‑resistant genes in clinical samples by designing specific 
primers or capture probes, providing evidence for the diagnosis, treatment and surveillance of 
infectious diseases. However, the current clinical application scenarios of tNGS and metagenomic 
next‑generation sequencing (mNGS) are not clearly defined, and the tNGS systems from different 
manufacturers vary significantly in quality and results. There is an urgent need for consensus and 
standards regarding the clinical indications, laboratory processes, quality control, performance 
validation and interpretation of reports for this technology. In order to standardize the application 
and practice of tNGS in infectious diseases, experts in the fields of microbiology, infectious disease, 
respiratory disease, epidemiology and other fields from the Society of Clinical Microbiology of China 
International Exchange and Promotion Association for Medical and Healthcare discussed the above 
problems, wrote the expert consensus on the application and practice of tNGS in infectious diseases. 
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This consensus summarizes the research on tNGS in infectious diseases, and proposes 
recommendations that are in line with clinical practice in China, so as to standardize the application 
and practice of tNGS in infectious diseases. The main contents include: consensus formulation 
process, clinical indications, technical points, wet and dry experiments, report and interpretation, 
and report template.

【Key words】 Infection; Targeted next‑generation sequencing; Pathogen detection; 
Anti‑microbial resistance detection; Pathogen surveillance
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高通量测序（NGS）技术为临床感染性疾病提

供了高通量检测技术手段，主要包括宏基因组高通

量测序（mNGS）、靶向高通量测序（tNGS）和全基因

组测序（WGS）。 tNGS 和 mNGS 通量高，可一次性

检测百种以上病原［1‑3］。两者不同之处在于，mNGS
为鸟枪法测序，无需预设待检病原，但易受人源背

景干扰。而 tNGS通过特异性引物扩增或者杂交捕

获的方式靶向富集目标病原体或基因，测序量仅为

mNGS百分之一，成本低且同一流程可检测DNA和

RNA病原。

tNGS按照技术路线可分为多重PCR扩增法和

探针捕获法。多重 PCR扩增法通过设计特异性引

物进行超多重 PCR扩增富集目标病原体的靶核苷

酸序列，而探针捕获法则通过探针杂交捕获的方式

进行富集。多重 PCR扩增法比探针捕获法成本更

低且速度更快，工作流程更简单，起始量要求更少，

但覆盖的靶病原体不如探针捕获法多。探针捕获

的靶区范围更广，使用随机打断的文库构建方式使

文库片段多样性比多重PCR扩增法更高，显著减少

PCR 冗余扩增导致的完全重复序列［4］。尽管 tNGS
已用于病原检测，但临床适应证不明确，检测质量

参差不齐，检测报告不规范，临床解读困难。因此，

制订旨在规范临床适应证、送检要求、tNGS检测流

程、报告发放和结果判读的共识，可为感染性疾病

的病原学诊断提供重要依据。为此，中国医疗保健

国际交流促进会临床微生物学分会邀请微生物学

检验、感染病学、呼吸病学、流行病学等领域的专家

共同参与制订本共识，以助力 tNGS的规范化应用。

tNGS与 mNGS在术语、检测流程等一致之处，本共

识不再赘述，具体可参考mNGS相关团体标准和专

家共识［2，5‑8］。

一、共识制订过程

以 “targeted next‑generation sequencing”
“metagenomic next‑generation sequencing”

“infection”“molecular diagnostic technology”
“molecular antimicrobial susceptibility testing”为关

键词，检索 PubMed、Web of Science 检索平台、

MedRxiv、中国知网、万方数据知识服务平台和维普

数据库自建库至 2024年 9月的中、英文文献，经去

重和同类文献优选等处理，最终纳入符合本共识主

题的文献31篇。

本共识由执笔小组撰写初稿，专家组对推荐意

见进行首轮讨论、修改和评议，再由执笔小组进行

多轮修改，形成修改稿，并进行两次专家评议会，对

推荐意见进行现场/远程投票，形成终稿。

第一轮评议专家 22位，其中临床专业（包括感

染、呼吸、重症专业）8位，微生物学专业 9位，其他

专业（包括基础医学、公共卫生、生命科学、生物信

息专业）5 位。初稿推荐共识条目 38 条。删除

12条争议比较大的共识条目。

第二轮评议专家 31位，其中临床专业（包括感

染、呼吸、重症专业）15位，微生物学专业 11位，其

他专业（包括基础医学、公共卫生、生命科学、生物

信息专业）5 位。评议选项包括：同意、不同意、弃

权。规则：90%以上评议专家同意则该共识描述为

“建议”；70%~90% 同意则该共识描述为“考虑”；

70%以下同意则不纳入共识。

二、tNGS 应用于感染性疾病诊断的临床适

应证

目前，tNGS 可用于如下 3类场景：感染性疾病

病原体检测、耐药基因检测、公共卫生流行病学病

原监测。

（一）病原诊断适应证

临床应充分了解并选用合理设计的 tNGS 技

术，不同类型感染，例如呼吸道感染、中枢神经系统

感染等常见病原谱不同，因此 tNGS 微生物靶标设

计应充分考虑感染性疾病症候群的流行病学数据，

涵盖该症候群临床常见病原体，不建议纳入某症候
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群中无临床意义的微生物。目前，tNGS 可以作为

重要的辅助诊断手段，但不能单独作为确诊或排除

的证据。

共识 1：tNGS 的应用场景应与 mNGS 有所区别

和侧重。对于非重症患者，传统微生物学检测阴性

时，考虑送检 tNGS；病情危重或新发突发传染病

时，考虑送检mNGS。
对于有创手段获得的标本，tNGS 可作为补充

手段，提高病原诊断阳性率。此外，临床高度怀疑

感染而传统方法难以获得病原学证据时，或已有病

原证据疗效不佳疑似发生混合感染或继发其他感

染时，可选用 tNGS 作补充方法（图 1）。tNGS 相比

PCR 方法靶标范围更广［9］。肺部感染的患者中，

tNGS相比传统检测方法具有更高的阳性率（96.7%
比36.8%）［10］。

共识 2：针对不同的感染部位，建议覆盖相应

病原谱的 tNGS，比如肺部感染组套、中枢神经系统

感染组套等。靶向病原谱应包括该症候群难培养、

罕见的病原，不宜纳入该部位无临床意义的微

生物。

一项纳入 177名受试者 201份支气管肺泡灌洗

液（BALF）标本的研究显示，同临床复合标准相比，

tNGS 和 mNGS 表现相当，一致率分别为 65.6% 和

67.1%［11］。此外，102 例肺部感染患者的痰液和

BALF的研究中，tNGS（82.2%，106/129）与 mNGS阳

性率（86.5%，109/126）相当（P=0.41）［12］。47份临床

疑似泌尿系统感染的尿液标本结果显示，培养、

PCR 和 tNGS 分别鉴定出 13、19 和 62 种微生物，这

提示 tNGS比常规检测方法检出了更多病原［13］。

共识 3：tNGS结果阴性而临床仍高度怀疑感染

时，考虑送检mNGS。
tNGS 相比 mNGS，检测靶标覆盖范围有限，且

其检测性能受到引物和探针特异性、扩增和捕获效

率的影响。目前各厂家 tNGS性能良莠不齐。临床

医师要充分了解每家产品的靶标覆盖、检测性能

等。tNGS阴性，可能是由于靶标不够或性能不佳。

共识 4：建议根据临床需求和医疗花费选择不

同 tNGS方法。多重PCR扩增 tNGS方法靶标少，花

费较低，而探针捕获 tNGS方法覆盖病原谱广，花费

较高。

多重PCR扩增 tNGS方法通常基于临床已知致

病病原序列设计，且相比于探针捕获法，实验流程

相对简单，对于临床常见病原感染的判定来说更具

经济性。而探针捕获 tNGS方法的优势在于能够覆

盖的基因组范围更大，污染少且容错性更好，如要

求更广的病原谱检测和分析或避免因污染导致的

注：tNGS为靶向高通量测序；mNGS为宏基因组高通量测序；MDT为多学科诊疗

图1　tNGS/mNGS选择及 tNGS临床解读处置流程
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假阳性，可考虑优选探针捕获法。

共识 5：临床高度怀疑结核分枝杆菌感染或抗

酸染色阳性需鉴别非结核分枝杆菌（NTM）感染时，

考虑选用包括结核分枝杆菌复合群及致病性 NTM
的 tNGS。

在鉴别诊断方面，利用 tNGS 方法及时鉴别结

核与其他病原体感染，对于结核病患者的早期发现

和分诊具有重要的临床和流行病学意义［14］。tNGS
有助于从（亚）种或复合群水平区分结核分枝杆菌

和 NTM。一项纳入 370 株分离株、73 个种/复合群

的研究显示，tNGS 与基于表型、rpoB 和（或）16S 
rDNA一代测序的复合参比方法相比，292株结果在

（亚）种或复合群水平完全一致。在 103、102 和

101基因组拷贝的梯度稀释条件下，tNGS成功鉴定

结核分枝杆菌的比例分别为 16/16、13/16 和 0/16，
成功鉴定胞内分枝杆菌的比例为 3/3、3/3和2/3［15］。

（二）微生物耐药适应证

mNGS 常规数据量对耐药基因检测存在局限

性，随机测序的方案仅在高浓度时可稳定检出耐药

基因，尤其对于水解酶等耐药机制，mNGS 的读长

和测序深度难以分析亚型，因此不建议mNGS常规

用于耐药基因检测。而 tNGS 检测的靶标相对确

定，可将水解酶亚型特定区段作为富集靶标，且相

比 mNGS 的耐药基因检测限更低。使用临床标本

进行 tNGS耐药基因检测能获得相对更可靠的耐药

结果。

共识 6：结核分枝杆菌培养和药敏试验时间

长，建议 tNGS 用于呼吸道标本的结核分枝杆菌鉴

定、耐药基因及其突变位点的检测。

2024年，WHO推荐 tNGS用于结核分枝杆菌分

子药敏检测［16］。经细菌学确诊的肺结核患者，可在

呼吸道标本（痰液、BALF等）中使用 tNGS技术检测

利福平、异烟肼、乙胺丁醇、吡嗪酰胺和氟喹诺酮类

的耐药性；相关药物的耐药基因靶点应至少包括第

一级耐药基因（如 rpoB、inhA、katG、embA、embB、

pncA、gyrA、gyrB等），可参考WHO指南推荐［17］。经

细菌学确诊的利福平耐药肺结核患者，可在呼吸道

标本（痰液、BALF 等）中使用 tNGS 技术检测异烟

肼、乙胺丁醇、吡嗪酰胺、氟喹诺酮类、贝达喹啉、利

奈唑胺、氯法齐明、阿米卡星和链霉素的耐药性［16］。

此外，当患者体内存在异质性耐药时，研究发

现 tNGS技术通过扩增靶标基因可量化所有结核分

枝杆菌中的少量耐药菌。而在耐药菌占比少的情

况下，基于扩增曲线的 PCR技术难以报出耐药性，

且其涵盖耐药靶点有限，导致假敏感［18‑19］。因此

tNGS 的使用对于早期识别潜在耐药结核、预警临

床抗结核治疗失败至关重要。但应注意，tNGS 的

耐药检出能力和标本中细菌载量相关［15］。

共识 7：临床怀疑特定耐药菌感染，并且耐药

基因与耐药表型关联性强时，可考虑送检 tNGS，作
为常规方法的补充。重点关注碳青霉烯酶、超广谱

β‑内酰胺酶（ESBLs）、耐甲氧西林金黄色葡萄球菌

（MRSA）、万古霉素耐药肠球菌（VRE）等耐药基因

和病原体。

美国临床和实验室标准协会（CLSI）M100文件

推荐部分微生物中对以下位点可进行分子检测［20］，

但 tNGS 需要积累更多证据，且应尽可能明确耐药

基因和病原微生物的对应关系。临床重要的耐药

基因包括碳青霉烯酶基因（blaKPC、blaOXA‑48、blaVIM、

blaNDM、blaIMP 等）、MRSA 耐药基因（mecA、mecC）、

VRE 耐药基因（vanA、vanB 等）、ESBLs（blaCTX‑M、

blaSHV、blaTEM等）。对于基因亚型可导致不同药敏谱

的基因，例如检测 blaTEM需要能够区分广谱 β‑内酰

胺酶和 ESBLs，检测 blaKPC需要区分普通型（对碳青

霉烯耐药，头孢他啶‑阿维巴坦敏感）和酶抑制剂耐

药型（对头孢他啶‑阿维巴坦耐药）等，建议选用可

区分酶亚型的 tNGS方案。一项小样本量研究发现

tNGS 耐药结果和表型药敏在部分标本中一致［11］，

但实际临床应用尚需更多医学证据的积累和探索。

（三）流行病学和病原监测适应证

共识 8：进行新型冠状病毒、流感病毒等病毒

变异监测时，可考虑选择覆盖基因组全长的 tNGS。
新型冠状病毒疫情推动了 tNGS应用于人类样

本或污水样本新冠病毒谱系变异［21］或丰度监测［22］、

溯源［23］和个体治疗监测［24］，后逐渐扩展至人感染相

关的其他病原［25］及环境样本的监测［26‑27］。上述

tNGS 的主要目的是病原变异监测，因此其探针或

引物设计覆盖病原全长，或至少覆盖区分毒株的关

键位点。

三、tNGS技术要点

（一）引物/探针设计

共识 9：建议 tNGS 引物或探针设计遵循特异、

保守、碱基均匀的原则，引物/探针及目的片段大小

应控制在适当的范围，如扩增子长度宜在 200 bp
内，探针长度宜介于 80~120 bp。引物和探针需完

成干实验和湿实验的性能评价。

引物/探针的数量及组合，应考虑但不限于病

原鉴定的特异性、敏感性、包容性等。引物/探针的
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序列应能够特异性识别目标病原体微生物的基因

组序列。靶标区域选择目标病原体所在种或属内

保守，但在不同种或属间具有特异性的区域。优选

指南、共识或文献中推荐的基因区、多拷贝区域。

引物/探针序列中的 ATCG 碱基应均匀分布，GC 含

量为 40%~60%，避免出现连续重复序列和严重的

二级结构［14］，引物和探针的长度越长，特异性越好，

但过长的引物和探针容易形成二级结构。

引物和探针的性能评价需通过生物信息分析

如采用 Primer BLAST 等软件或者数字参考品进行

干实验验证。此外也需要使用标准菌株和临床标

本评价引物/探针设计的有效性。

（二）防污染措施

1. 实验室防污染措施

共识 10：tNGS实验过程中靶标被极大富集，核

酸污染风险大，建议对实验室环境、试剂、实验操

作、废弃物处理等制定严格的防污染制度和预案，

并定期监测实验室核酸污染。

场地要求建议参考已发表的专家共识和团体

标准中的 mNGS 检测病原微生物的实验室要

求［8，28］，tNGS的实验室建设要求和检测流程的质量

控制要求可参考已发表的高通量测序专家共识［29］。

2. 生物信息降噪措施

共识 11：试剂工程菌、背景环境菌、环境中的

气溶胶可能导致假阳性结果。建议通过生物信息

分析建立试剂和环境的基线数据库，以提高检测准

确性和可靠性。

基线数据库主要包括阴性对照基线和历史检

测基线两类。阴性对照基线是基于当批阴性质量

控制（质控）样本检测到微生物数据建立同批次对

照基线。历史检测基线是基于实验室过往积累阴

性样本的检出分布数据建立的对照基线。与基线

数据比较，进一步确认检测结果的可靠性，并定期

总结本实验室常见环境背景菌、试剂工程菌数据

库等。

（三）性能确认

共识12：tNGS检测中引物/探针、酶等关键原材

料或检测流程中关键参数的调整可能影响检测性

能。建议每次优化后的试剂和流程进行性能确认。

tNGS 的引物/探针序列和混合比例、酶、磁珠、

扩增反应体系各组分比例、标本前处理方法、提取

试剂、测序试剂等发生变化都会影响 tNGS 检测结

果。确认满足预期技术要求和临床需求的检测试

剂和流程不应轻易改变。一旦改变，应在性能满足

预期技术要求和充分的临床验证后方可使用。

性能确认时应选用各种类型的代表性物种进

行实验，至少应覆盖DNA病毒、RNA病毒、细菌、真

菌等，使用混合病原、同属干扰微生物、不同浓度梯

度的人源细胞和病原等确认干扰因素。

（四）质控

共识 13：建议进行全流程质控，包含阴性对

照、阳性对照、内参、数据量、数据质量等，且在临床

报告中体现质控结果。

设立质控指标时需要尽可能覆盖临床应用的

各种情况，如标本中存在干扰物、仪器效率下降、试

剂失效、操作失误等。

四、湿实验与干实验

临床标本规范采集的要求与mNGS无差异，可

参考已有专家共识和行业标准［2，30］。

（一）核酸提取

共识 14：核酸提取试剂盒应兼顾不同病原类

型的提取效率，试剂工程菌不应涵盖在靶标范

围内。

标本前处理要求和核酸提取注意事项与

mNGS无差异，建议参考已发表的专家共识［5］。

（二）建库和测序

共识 15：根据不同症候群、靶标范围、扩增富

集效率等因素确定文库长度和最低测序数据量；测

序平台的选择还应考虑测序准确性、稳定性、测序

时间和成本等因素。

不同建库方式获得的文库片段长度不同，测序

读长也可能不同。结合文库特点制定合适的读长

和数据量是保证分析结果准确的关键。长读长

（如≥100 bp）对病原微生物鉴定特异性更高，能提

高比对的准确性。测序数据量根据不同症候群、扩

增或捕获效率等研究确定，至少应满足宣称最低检

测限95%检出率所需要的最低序列数。

（三）生物信息学分析

共识 16：为确保数据质量可满足后续分析要

求，建议实验室对原始测序数据进行质控和过滤，

建立生物信息学数据库和分析流程，并针对此部分

进行性能确认与验证。

除常用的生物信息数据过滤软件及流程以外，

tNGS应根据自身的方法学特征（如常见的引物、探

针的二级结构）识别或去除人源序列。此外，基于

多重PCR的 tNGS，应建立引物二聚体数据库，进行

引物剪切，以避免非特异扩增导致的假阳性。生物

信息分析流程应选择合适比对工具、高质量比对数
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据库以及阳性判断阈值建立和验证［14］。

共识 17：建议实验室在国际/国内公认的公共

数据库的基础上筛选高质量序列，建立本地化比对

参考数据库，可包括耐药基因和毒力基因。tNGS
数据库还应关注引物扩增区域以及探针捕获区域

的序列特征，用于病原分型及耐药基因突变位点

检测。

数据库建立可参考团体标准和专家共识［5，8］。

在比对分析时，应关注富集区段的单核苷酸多态性

（SNP）变化，这些区段可能包含病原分型的特定区

域（如流感病毒的HA基因，NTM的rpoB，hsp65基因）。

（四）阳性判断值确定

共识 18：实验室综合考虑标本类型、靶标类

型、富集效率等因素，设立不同病原体的阳性判断

值，并基于其他实验室检测结果、影像学和临床诊

断等复合标准优化和确认该阳性判断值。

阳性判断值的确定应包括以下步骤，（1）检出

病原二次验证，明确该病原体是否在标本中真实存

在：对于常见的病原体，宜选择对应标本类型的体

外诊断试剂盒进行验证。对于相对少见、罕见的病

原体，可选用一代测序等分子生物学方法进行验

证。若临床其他常规检测已有阳性结果，可不作进

一步验证。（2）阳性判断值建立：考虑到 tNGS 方法

学靶标较多（通常超过 100 种）且覆盖较多的罕见

病原，对每种病原（特别是罕见）建立阳性判断值较

为困难。可根据病原类型、检出效率或同源的引

物/探针进行整合。综合临床常规检测结果和二次

验证结果，进行受试者工作特征（ROC）曲线分析以

确定阳性判断值和分析性能［14］。（3）结合影像学、病

理学和临床诊断等复合标准，综合判断该病原的致

病可能，确定其临床诊断性能。

共识 19：实验室应建立用于监测和管理生物

信息学分析程序、流程及数据库的版本号，并记录

版本日志，以保证报告的可复现性和可信度。

共识 20：实验室应对生物信息分析的结果进

行解释和验证，包括解释检出的微生物物种、基因

以及突变位点的生物学和生物信息学的意义。

共识 21：测序数据可考虑以 fastq 或 bam 格式

双份存储于不同的储存介质，同时做好软件账户的

访问权限控制。为保证数据安全，推荐部署本地服

务器，并与外部网络物理隔离。

五、报告发放与解读

tNGS的报告发放和解读团队包括微生物实验

室技师/医师和临床医师。相比mNGS，在报告发放

和解读的过程中应额外考虑 tNGS的病原覆盖范围

是否已涵盖临床关注的病原体、预设病原靶标的覆

盖度等。

报告发放与解读的关键步骤包括：基于质控信

息判定结果可靠程度、病原微生物注解致病性分

级、责任病原体临床判读、阴性结果临床判读、耐药

基因信息判读、多学科会诊和总结（必要时）。

（一）报告发放

1. 基于质控信息判定结果可靠程度：报告发放

应充分考虑检测质控的关键指标参数，包括测序质

量（Q30 等）、测序数据量、内参、序列特异性、覆盖

度、覆盖随机性、阳性判断值等。

2. 病原微生物注解致病性分级

共识 22：建议对报出的微生物致病性给出初

步注解，分为致病性微生物、条件致病微生物或定

植微生物。

3. 其他报告发放注意事项包括：报告发放人员

应熟悉病原微生物的生物学特性，可检索与患者感

染相关的信息，结合病原解析库发放报告，及时与

临床医师沟通讨论，建立快速便捷反馈通道。

（二）责任病原体临床判读和处置

1. 责任病原体临床判读

共识 23：建议结合标本类型、病原种类、均一

化序列数等指标进行报告解读，在临床信息基础上

判断该病原的致病等级。

理论上，针对不同症候群的 tNGS 在设计时已

排除不相关的微生物，但仍有部分靶标微生物检出

却不一定致病，需要综合临床信息判断。如遇罕

见/少见病原，可查询文献、CAP‑CHINA 等网站，寻

找文献支持；并及时与临床沟通，询问相关接触史、

旅行史等信息。

对于高致病性或常规方法检测困难的微生物，

如结核分枝杆菌、诺卡菌属、隐球菌属、毛霉菌等，

检出序列数较低，也需要考虑其为致病微生物的可

能性，必要时可寻求其他临床证据。应注意，不同

标本的 tNGS 序列数不具有可比性，不能仅依靠序

列数判断感染状态。

2. 责任病原体临床处置

如确定为致病微生物，根据 tNGS 报告的结果

进行针对性治疗。

如判断为可能致病微生物，对于危重症患者，

结合临床特征调整治疗方案，同时寻求其他支持证

据；对于非危重症患者，可先寻求其他支持证据，再

调整治疗方案。
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应密切关注患者治疗效果，如已采取针对性治

疗但临床治疗无效，可再次积极与其他病因相鉴

别，重复采样、或送检不同部位标本、或更换其他

NGS方案进行复测。

（三）阴性结果临床判读和决策

共识 24：阴性结果不建议单独作为排除依据，

应结合 tNGS 的靶标覆盖范围、标本类型和其他临

床辅助检查进行综合判断。

假阴性结果常见于：（1）设计问题导致：tNGS
靶标未覆盖该微生物；（2）湿实验技术问题导致：破

壁困难导致核酸未彻底释放、微生物含量过低、标

本采样不规范、存储或运输不当等；（3）干实验问题

导致：微生物序列的不完整性、比对数据库未纳入等。

经临床判读后仍高度怀疑感染性疾病，应及时

确认 tNGS靶标覆盖范围、查看 tNGS原始检出病原

列表。可在经验性治疗的同时完善其他检查，必要

时重复采样、或送检不同部位标本、或更换其他

NGS方案进行复测（图1）。

（四）耐药基因判读

共识 25：建议结合相对应的病原微生物均一

化序列数、耐药机制、tNGS的探针/引物设计靶标范

围综合解读耐药基因检测结果。

对于结核分枝杆菌耐药检测，耐药结果显示阳

性可作为耐药或异质性耐药参考依据，但耐药结果

显示阴性应考虑结核分枝杆菌的载量，评判是否因

检测序列数过少导致的假敏感，并参考其他分子或

表型药敏结果。

对于其他细菌耐药结果，应考虑耐药机制，例

如检测到耐药基因并不能直接确定该基因是否表

达，无法得出药敏表型；需要区分亚型的水解酶等

耐药机制，需要参考序列数和覆盖度等指标进行置

信度评估。

六、报告模板

共识 26：tNGS报告单建议标注使用的 tNGS方

法（探针捕获/多重 PCR 扩增），并可考虑分为以下

主要部分：临床诊断、标本信息、病原微生物检测结

果、耐药/毒力基因检测结果和病原致病性。

多重 PCR 扩增 tNGS 方法，建议报告：病原类

型、中英文名称、耐药基因、毒力基因、均一化序列

数、扩增的引物数/靶标预设的引物数、阳性判断

值、特异性序列长度和致病性（扫描本文首页二维

码可浏览附录 1：多重 PCR 扩增 tNGS 报告单模

板），并在报告附录中明确覆盖的病原体及耐药基

因列表。

探针捕获 tNGS 方法，建议报告：病原类型、中

英文名称、耐药基因、毒力基因、均一化序列数、阳

性阈值、覆盖度（基因组覆盖度或探针富集区域的

覆盖度）、特异性序列长度和致病性（扫描本文首页

二维码可浏览附录2：探针捕获 tNGS报告单模板）。

耐药基因检测结果应列明基因名称、疑似关联

微生物、关联药物。单碱基突变导致的耐药应标注

基因突变位点信息。其余可选内容包括：序列数、

置信度、突变类型、突变频率、提示临床关注的重点

耐药情况，如碳青霉烯酶等。

质控信息等关键性的参数信息也应展示在报

告单中。应对关键参数，如均一化序列数、丰度、覆

盖度、置信度等的计算方法或报告规则，以及检测

方法的覆盖范围和局限性等进行说明和描述。

七、前景展望

随着技术的发展和临床经验的积累，tNGS 在

感染性疾病诊断和管理中的应用将更加广泛和精

准，通过深入研究、临床实践的累积、抑或与人工智

能（AI）的结合，tNGS 将为我们提供更加精准和高

效的感染性疾病管理策略。

在自动化方面，自动化仪器设备能够精确控制

实验流程，不仅减少了实验人员的工作强度，缩短

实验周期，提高实验效率，还能够避免人为因素带

来的误差，提高实验结果的准确性。实时监测、控

制实验过程，有效降低污染风险，保护实验人员的

安全和环境的可持续性。

在 AI 方面，AI 技术有望提升感染性疾病的诊

断、治疗和管理水平，使用机器学习算法分析 tNGS
数据，迅速识别和分类病原体；分析基因组数据，预

测病原体的抗生素耐药性；对 tNGS 数据进行实时

分析，帮助公共卫生机构监测疾病传播趋势，识别

暴发点，并制定控制措施等［31］。

此共识旨在为 tNGS技术在感染性疾病病原诊

断、耐药基因检测和流行病学研究领域的应用提供

指导和建议，将不断根据新的科研成果和技术进步

进行更新和完善。

本共识制订专家组成员

执笔者：陈宏斌（北京大学人民医院检验科）；尹玉瑶（北京

大学人民医院检验科）；郭一凡（北京大学人民医院检验科）

共识编写组成员（按姓氏汉语拼音排序）：曹彬（中日友好医

院呼吸与危重症医学科）；陈宏斌（北京大学人民医院检验

科）；陈衍（浙江大学附属邵逸夫医院肝病感染科）；范红（四

川大学华西医院呼吸与危重症医学科）；谷丽（首都医科大

学附属北京朝阳医院感染和临床微生物科）；郭一凡（北京
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大学人民医院检验科）；李敏（上海交通大学医学院附属仁

济医院检验科）；李明锟［中国科学院北京基因组研究所（国

家生物信息中心）］；李轶（河南省人民医院检验科）；梁冠翔

（清华大学医学院传染病研究中心）；廖康（中山大学附属第

一医院检验科）；刘波（淮坊市人民医院呼吸与危重症医学

科）；刘东来（中国食品药品检定研究院体外诊断试剂检定

所）；鲁炳怀（中日友好医院呼吸与危重症医学科）；宁永忠

（清华大学附属垂杨柳医院检验科）；佘丹阳（解放军总医院

呼吸与危重症医学部）；沈宁（北京大学第三医院感染疾病

中心）；苏欣（南京大学医学院附属鼓楼医院呼吸与危重症

医学科）；王辉（北京大学人民医院检验科）；王新宇（复旦大

学附属华山医院感染科）；王一民（中日友好医院呼吸与危

重症医学科）；王璋（华南师范大学生命科学学院）；吴林寰

（中国科学院微生物研究所）；吴文娟（同济大学附属东方医

院南院检验科）；徐金富（复旦大学附属华东医院呼吸科）；

杨青（浙江大学医学院附属第一医院检验科）；尹玉瑶（北京

大学人民医院检验科）；应斌武（四川大学华西医院检验

科）；余方友（同济大学附属上海市肺科医院检验科）；曾吉

（武汉市第四医院华中科技大学同济医学院附属普爱医院

检验科）；张嵘（浙江大学医学院附属第二医院检验科）；

张玉林（中日友好医院呼吸与危重症医学科）；赵鸿（北京大

学第一医院感染疾病科）；赵慧颖（北京大学人民医院重症

医学科）；周海健（中国疾病预防控制中心传染病预防控制

所）；周华（浙江大学医学院附属第一医院呼吸内科）；卓超

（广州医科大学附属第一医院感染内科）
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·读者·作者·编者·

《中华医学杂志》“看图知病”栏目征稿

医学图像的解读在疾病诊断、疗效评估及预后判断中起

着至关重要的作用，是临床医师需要掌握的核心技能。中华

医学杂志特开辟“看图知病”栏目，征集对临床实践有重要借

鉴意义的典型病例图像资料。

1. 病例选择：（1）特殊、少见病例的典型表现；（2）诊断明

确，一般要求有病理诊断；（3）图像可为影像图、病理图、照片

图等，对临床工作有实际借鉴价值。

2. 写作格式：（1）文题为“疾病或症状名称”，例如“声带

息肉导致气道阻塞”“脂性渐进性坏死”等；（2）简明扼要介绍

病例特征，正文字数控制在 400~600 字为宜（包括年龄、性

别、就诊地点、相关体格检查和实验室检查结果、诊疗经过、

治疗反应和随访结果等），文中需说明该图像最重要的特征；

（3）不进行讨论；（4）不标注参考文献；（5）不提供摘要；（6）图
片数量如非必要不超过2幅，图片清晰、典型，无杂乱背景，图

中有箭头或标注者需在文中注解；（7）图片可为 jpg、tif、png等
格式，原图作为附件上传（如有视频资料也可作为附件上

传）；（8）作者数量原则上1~2位，提供单位名称和Email。
3. 投稿方式：通过本刊官网（网址：https：//www.nmjc.net.

cn/）或中华医学会杂志社学术期刊服务平台投稿（网址：

https：//medpress.yiigle.com/），投稿栏目选择“看图知病”。

4. 说明：本栏目稿件不收取审稿费及稿件处理费，将按

快速通道流程处理，亦需通过内审、外审及定稿会等三审五

定流程，编辑合格后尽快刊出。刊出后付作者稿酬50元/篇。
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