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次世代基因定序 

在腫瘤醫學的興起與挑戰 
 

 



次世代基因定序檢測公司的五大布局重點 

次世代定序 (Next Generation Sequencing, 

NGS)已從臨床上萌芽的新領域，快速成長為

在癌症藥物研發和治療有很大應用潛力的科

技。當NGS可應用到患者各個疾病階段，將

為NGS檢測公司推動癌症治療照護轉型創造

良好契機。 

NGS檢測現正處於突破性創新、快速成長與

大量投資的發展盛期。當NGS市場同業競爭

者日漸增加，將促使業者設法達成差異化以永

續經營。 

生命科學產業除了要帶給患者更佳的醫療效益

外，也背負著將重要的生醫科技轉化成很好的

投資報酬的雙重壓力。NGS若要滿足這兩個

目標，主要仰賴發掘生物標記以精準配對癌症

患者與適當的治療方案，個人化精準治療將可

協助患者從藥品、醫材與療法獲得更全面的效

益。 

以美國為例，NGS腫瘤領域市場包括藥物研

發階段的檢測及臨床療法配對，在2023年估

計(詳下圖)達到30億美元的規模，且仍不斷快

速成長。 
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從檢測新兵到高速成長的NGS市場 

次世代定序一路走來經歷不少改變，最早的NGS技術

只能讀取小片段，卻可提供很精確的核酸序列資訊。

當時這項新技術首次向世人展現DNA定序將大幅超越

既有技術之成本效益、檢測速度與準確度的發展潛

力。 

第二代的NGS導入焦磷酸定序 (pyrosequencing)技

術，以更快速準確及更低的成本進行全基因體定序，

正式揭開基因體革命的序幕。 

 
 
 

規模成長帶來契機 

• 30億美元: 2023年全美國腫瘤領域(藥物研發及臨床

治療)的NGS市場規模。 

• 14% 年複合成長率: 美國NGS市場價值預估於2025

年達到40億美元。1
 

• 需求成長: 美國癌症年發生率在2050年預計成長

50%，大部分患者將適用標靶治療，對大型基因定

序檢測套組(50個基因以上)的使用意願也將持續增

加。2 同時，使用生物標記的臨床試驗帶動之檢測需

求，預估於2025年的NGS市場可貢獻高達30%。3
 

 

 

 

  

 



美國腫瘤領域的NGS檢測市場穩健成長 

(腫瘤領域; 2023-2025) ~$40億美元 

+14% 
CAGR 

$30億美元 
(33%) 

(13%) 
(33%) 

(10%) 

(53%) 
(57%) 

中央實驗室 機構自設
實驗室 

藥物研發 

*中央實驗室(centralized labs)及機構自設實驗室(decentralized labs)的市場規模僅有計入療法配對的檢測市場區塊 

資料來源: PwC 癌症統計資料庫分析及 NGS 市場調查報告
1
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$13億 

$5億 

$3億 

$21億 
$17億 

$10億 



五大策略布局重點 

NGS檢測公司應善用策略性投資以拓展市

場及推動檢測產品普及化，同時經由提供

更好的產品與服務達到差異化。 

當然這個目標並不容易達成，PwC分析及

建議以下策略布局重點，以協助業者因應

不斷變化的產業市場環境。 
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市場准入: 創新思維彰顯價值以獲得准入 

營運及基礎建設: 布建內部支援量能 

商業策略: 擬定健全的市場進入計畫 

產品策略：技術升級的優先排序 

市場板塊: 瞄準目標市場 
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  產業現況  

NGS的市場可大致區隔成三個板塊：篩檢、療法配對及微量殘存疾病（minimal residual disease, 

MRD）的偵測追蹤。目前，療法配對在臨床應用的市場相對成熟，篩檢及MRD偵測追蹤兩者的市

場則在早期發展階段持續成長。市場布局做好優先排序，將大大提高在各大市場板塊的成功機

率。 

在療法配對市場中面臨競爭的部分企業，已經開始投入液態生物活檢(liquid biopsy)及去中心化診

斷產品的開發。 

  延伸布局趨勢    企業創新案例  

當企業建立起在療法配對市場的領導優勢後，

可採取在醫療照顧價值鏈上延伸布局策略，以

創造更多成長商機。如部分企業正在篩檢和

MRD偵測追蹤兩個市場進行早期投資。 

Guardant公司以液態生物活檢技術在療法配對

檢測市場佔得優勢地位後，擴大投資在研發篩

檢及偵測追蹤的產品，成為多角化發展的檢測

公司。4-6
 

NeoGenomics 正在塑造自身成為一站式腫瘤

醫學診斷公司，提供客戶包含NGS、

FISH(fluorescence in situ hybridization)、細

胞遺傳學、流式細胞儀及解剖病理的配套或完

整方案。7 
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市場板塊: 瞄準目標市場 
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  產業現況  

當NGS需求持續增加，企業認知到必須在技術改良及產品升級上進行長期投資。他們透過清楚的

角色分工，針對市場趨勢或客戶需求進行監測，後續由不同的產品經理去協調手上產品組合的投

資排序。 

  企業創新案例  

多基因檢測套組的使用持續在上升，也持續推

動檢測公司不斷擴充產品納入新的基因。越來

越多的臨床證據累積，加上NCCN(National 

Comprehensive Cancer Network)指引更新納

入基因檢測，進一步推升NGS產業發展。NGS

公司產品決勝策略應包括投資擴充基因檢測套

組，並引進多體學(multiomics)之應用。此

外，增加檢測產品的多樣性，與藥廠合作研發

伴同式診斷也是布局重點。 

NGS領先廠商正在擴大產品組合，提供組織及

生殖系(germline)基因體的定序、一般切片及

液態活檢的主動增檢(reflex testing)及轉錄體

學(transcriptomics)的檢測。Caris Life 

Sciences公司的Caris Assure檢測可以經由全

外顯子及轉錄體定序分析DNA及RNA層級的

22,000個基因，並可覆蓋體細胞(somatic)及

生殖系基因變異。8
 

 

產業的創新思維帶來了藥物伴同式診斷的獨特

策略合作開發模式。例如Thermo Fisher公司

與Pfizer及Novartis兩家藥廠合作研發可同時檢

測多個非小細胞肺癌(NSCLC)相關的基因變

異。9
 

 

在過去，美國每一種標靶藥物仿單僅有一個檢

測被核准搭配使用，造成效率不彰。美國FDA

正進行先導計畫去驗證一種藥物使用多個符合

最低標準的檢測方法的成效。10 這意味著同一

個基因位點的檢測將可能在多個不同廠商的不

同適應症的藥物上作使用。 
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產品策略：技術升級的優先排序 
 

   延伸布局趨勢 

  



  延伸布局趨勢  

NGS商品化已逐漸成熟普及，同業競爭者之間

的檢測速度及準確度等差距也逐漸不復存在。

因此，有能力提供高水準使用者體驗及支援服

務的公司將從競爭中脫穎而出。 

 

 

這些致力提供高品質服務的公司協助醫師面對

日益複雜的檢測與治療，透過服務代表、腫瘤

醫學顧問諮詢服務及提供衛教資源去營造良好

的客戶體驗。 

 

 

這些服務需求將促進精準治療發展，透過運用

AI和機器學習科技對基因體數據進行分析來協

助醫師預測治療成效。NGS公司在過去僅有提

供這些工具給合作的藥廠，目前這些工具將擴

大到臨床端提供醫師作使用。 

  企業創新案例  

指派專職行銷團隊去經營服務全美80%癌症病

患的社區癌症醫學中心有助取得短期業務成

長。 11 然而，要維持長期的成長必須仰賴經

營其他的醫療保健體系和技術合作，以進入多

樣的NGS新興市場。以 NeoGenomics 公司

為例，他們很了解及重視社區腫瘤科醫師的需

求，並透過併購 Trapelo Health來加強臨床決

策輔助，以更好的服務社區的醫師客戶。12
 

 

 

 

Caris公司則透過醫藥學術專員(medical 

science liaison)以博士及專科醫師等級專家和

基因諮詢支援醫師進行臨床決策及檢測結果的

判讀。13 該公司目前進行的 FOLFIRSTai 檢

測，係運用AI輔助預測及驗證數據來預估大腸

直腸癌患者的化療成效。14 
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  產業現況  

一些具市場領先地位的NGS檢測公司皆在經營複雜的產業生態系。充分了解各類型客戶特性並個別

擬定對應的市場進入策略，並與血腫科及病理科醫師建立良好關係取得重要意見領袖的背書，將是

企業整體商業策略的成功關鍵。 

檢測公司在推出NGS檢測產品後會面臨支付者或機構體系完全支配採購預算、數量或供應商選擇的

挑戰，因此檢測公司必須充分掌握客戶及作為主要決策者的血腫科／病理科醫師或機構體系主管的

關鍵特性作為因應。  
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商業策略：擬定健全的市場進入計畫 
 



 4  

  產業現況  

布建營運作業及基礎建設是NGS中央實驗室的基石，也是連結客戶下單、運籌、檢測、報告製作

及請款等客戶服務的關鍵作業。 

  延伸布局趨勢 

  NGS市場領先公司透過整合既有的電子病歷(EHR)系統去打造無縫接軌的檢測下單體驗，提供

準確檢測結果的同時加強檢體流程、追溯和檢測完成進度等即時資訊透明化。 

 

  企業創新案例  

部分公司透過改良作業流程以加強檢測服務特色，例如Guardant公司提供7天內完成液態活檢伴同

式診斷服務。15
 

其他公司則開發以醫師為對象的App，協助追蹤患者療程、檢測採購核准流程及檢測進度。 

 

除了提供檢測報告外，NGS檢測公司可以整合連結資料庫及臨床試驗配對等額外的加值資訊，還可

在檢測費用請款作業及保險方面為患者提供支援。 
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營運及基礎建設: 布建內部支援架構 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

  
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 
 

下單 運籌  

整合電子病歷(EHR)讓下
單及取得檢測結果更流暢 

將CGP檢測與Flatiron 

Health的OncoEMR資訊
平台進行整合 

設立統一入口網站讓單一訂
單就可訂購多個檢測服務 

與境內外檢驗所合作進行檢
體採集及外送 

將組織切片及液態活檢產品
的運籌流程進行整併來提高
流程效率 

運用到府採血服務(mobile 

phlebotomy)加速檢體採集 

檢測 報告 

使用Epic Beaker Lab的數
位方案將實驗室資訊系統
(LIS)跟CRM及請款作業進
行整合 

流

程

特

色 

投資液態活檢和DNA甲基化
檢測的專用設施 

全面導入機器人的基因定序實
驗室 (robotic sequencing 

lab) 

報告整合NCCN及OncoKB

腫瘤基因突變資料庫 

區分體細胞(somatic)及生
殖系(germline)基因變異 

檢測結果連結配對目前正在
臨床試驗階段的療法 

加速作業流程及系統改善檢測量能 
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  產業現況  

有限的保險覆蓋和給付是NGS檢測公司成長與發展需要克服的障礙。 

 

NGS市場准入必須仰賴公私合作及可靠的科學證據，負責市場准入的團隊必須運用服務醫事單位的

能力、證據的生成及論文發表與倡議，還須取得外部關鍵意見領袖的背書。 

 

對腫瘤科醫師以至整體相關醫療人員的教育資源及臨床治療標準改變(詳下頁)的認知提升。 

 

  延伸布局趨勢    企業創新案例  

為了支持NGS檢測擴大應用，市場領先公司

投入大量資源生成證據及論文發表，與醫療

體系合作產出的基因體數據彰顯檢測的價

值。這些業者也透過臨床與基因體資料庫的

串聯，加強數位能力去追蹤長期的患者健康

變化，深入分析的臨床資料得到洞見。 

Foundation Medicine 公司爭取到CMS的實證

檢測認證，成功為旗下FoundationOne CDx

產品取得美國Medicare醫療保險支付，成功

進入Medicare保戶實體腫瘤檢測市場。16 該

公司透過與Flatiron Health合作進行數據整

合，建立收錄100,000名患者全基因體資料的

臨床基因體資料庫。17 

 

Guardant公司則透過與Medicare 

Administrative Contractors簽約，並以真實世

界數據及證據爭取保險支付。 18
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市場准入: 創新思維彰顯價值以獲得准入 

 

https://www.pwc.com/us/en/industries/health-industries/library/real-world-evidence-pharma.html
https://www.pwc.com/us/en/industries/health-industries/library/real-world-evidence-pharma.html


NGS產業的下一步 
在變化多端的NGS市場同時要掌握全部要點並非必要，PwC建議主管營運和策略規劃的團隊須將自身的

規劃與上述五大策略要點進行比較評估，從中找到兩三個足以對企業成長提供最大助力的策略布局。在

設定目標內積極策略性投入增強企業能力以成為市場領導者，除有機會讓公司不損及既有的營業底線獲

得短期成長，長期而言，成功必須依靠適時適當的投資發展關鍵能力去保持競爭優勢。臺灣健保署已規

畫階段性將NGS檢測納入健保給付，並成立專家小組就給付條件進行討論，以使資源最大化。給付後醫

院應將檢測資料回饋到國家級生物資料庫(Biobank)，以建立更完善的生態系，進而讓臺灣精準健康蓬勃

發展，期待打造臺灣成為「生技島」。 
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採用NGS的挑戰 

NGS的使用仍未達到預估的市場規模，產業正面臨接受度及臨床採用的挑戰。 

• NGS臨床應用的教育資源缺乏，影響醫師對相關癌症及論文最新資訊的研究。 

這類情況在社區癌醫中心尤其明顯，一般腫瘤科醫師在面對大量病患及資源有限下導致他們在顧及

腫瘤醫學各類癌別的資訊更新及進修，大多無暇自修NGS科技知識。 

• 部分醫學領域仍缺乏實證支持NGS的臨床應用 

相對部分如骨肉瘤的癌症，特定癌別如乳癌在使用NGS有實證支持。在尚未有可靠實證的癌別，須

持續研究累積證據的同時，彰顯許多常見癌症的NGS使用成效是很重要的。 

• NGS在臨床的採用速度仍跟不上治療指引的腳步 

當有可靠的臨床證據出現時，NCCN隨著把NGS檢測加入指引裡，但實務上採用NGS的步調未同

步。例如專家分析CancerLinq數據後發現，即使NCCN已在NSCLC推薦使用生物標記檢測，但

38,000位NSCLC患者中僅有22%有經過分子病理檢測去導引治療決策。19
 

• NGS檢測的使用未標準化 

在治療指引之外，醫療機構如何採用NGS及檢測結果的判讀缺乏標準，影響臨床採用意願。對腫瘤

科醫師的採訪調查發現，醫師被大量資訊淹沒，近80%表示檢測報告過於複雜且缺乏資訊說明如何

使用檢測結果，造成NGS檢測結果資訊使用上的關鍵痛點。20
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