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编者按：2024浦江创新论坛——国际人类表型组论坛以“表型组与精准医学”为主题，围绕人类

表型组国际大科学计划实施进展、人类表型组与精准医学研究现状与未来动向等展开深入研讨。

本期专报对国际人类表型组论坛的嘉宾观点进行梳理，供参考。

2024 浦江创新论坛专报之二

深入理解生命密码 驱动精准医学创新发展

人类表型组是指人体从胚胎发育到成长、衰老、死亡过程中

所有生物学性状的集合。表型组的精准测量对于理解生命、推动

医学进步具有重大意义，将引领生物医药产业的巨大变革。与会

嘉宾一致认为，当前人类表型组研究进入创新突破期，需重点聚

焦大规模人群队列的跨尺度、全周期人体系统精密测量，以国际

大科学计划推进全球大协作，探寻“基因-环境-表型”之间的关

联关系与调控机制，绘制未来生命科学“导航图”。
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一、表型组研究的战略意义

一是表型组研究为破解人类生命密码提供“新思路”。表型

组作为基因组之后生命健康领域的下一个战略制高点，全面覆盖

了从胚胎发育到衰老死亡的生物学性状。复旦大学人类表型组研

究院执行院长田梅强调，揭示宏观表型的微观机制是生物医学的

核心问题。中国科学院分子细胞科学卓越创新中心研究员刘默芳

指出，表型组研究有助于系统了解生物体内细胞发生、发育过程

中的基因调控机制，揭示生物的基本生物学现象。

二是表型组研究和深度表型测量为精准医学提供“新方案”。

美国四院院士、中国科学院外籍院士、美国系统生物学研究所联

合创始人莱诺·胡德指出，现代科技和精确测量手段为个性化健

康管理提供了科学方法，人类表型组研究能够在疾病发展的早期

阶段捕捉关键生物信号，从而实现精准预防治疗，推动以“疾病

为中心”向“健康为中心”转变。山东大学临床研究中心执行主

任吕明认为，人类表型组研究是精准医学的关键，实现“千人一

药”到“一人一方”。田梅指出，之前研究显示，30%的表型是

有年龄和性别的差异，未来人类表型组研究将尝试围绕正常中国

人在不同年龄段的各种表型正常值进行测量，有针对性制定符合

中国人群特征的 BMI、血糖、血压等健康标准。刘默芳提出，

人类表型组研究能有效应用于个体生育力的下降预警。

三是表型组研究为生物医药产业升级提供“新动能”。通过

深入挖掘表型数据，能够帮助科学家更快速、更准确发现药物新
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靶点、生物新标志物和机理新机制，加速技术创新和新药研发。

田梅认为，人类表型组研究可作为创新药物研发的策源地，尤其

是在基于中国人群的药物靶点识别、生物标志物发掘以及机制探

索上具有重大意义。刘默芳提出，人类表型组研究为男性不育药

物的研发提供了全新思路。

二、全球表型组研究未来趋势

研究方向上，应重点关注“基因-环境-表型”的关联解析。

关联关系揭示了基因与环境之间的复杂互动，以及两者如何共同

影响个体的生物特征。田梅指出，人类表型组研究核心在于揭示

基因与环境对个体生物特征的综合作用。瑞典卡罗林斯卡医学院

教授、福建医科大学副校长叶为民和中国科学院大学杭州高等研

究院生命与科学学院首席教授林旭以肺癌、肥胖等疾病为例，强

调疾病发病取决于基因和环境的共同作用。

方法工具上，AI 深度赋能多维度数据的高效解析。莱诺·胡

德指出，人工智能与大数据技术对于表型组研究至关重要，人工

智能支持下的大数据技术不仅能帮助医生处理海量数据，还能提

升诊断准确性，智能预测潜在疾病风险，将普通医生升级为具备

长期健康管理能力的专家。叶为民指出，要做精细化的人群队列

研究，获取不同尺度和更加精确的表型组数据，利用人工智能技

术提高数据质量和分析准确性。林旭指出，需要结合多组学技术、

人工智能技术和可穿戴设备，对个体的糖脂代谢、肠道菌群等多

维度数据进行精密测量和指标量化分析。
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组织模式上，持续以国际大科学计划提升全球大协作能级。

田梅介绍，人类表型组研究是一项系统化、集成化、工程化的研

究，需要通过国际大科学计划这种全球大协作的方式来推进，实

现对全世界不同区域的大规模人群用同一种标准尺度进行精密

测量和系统解析，绘制“人类表型组参比图谱”，为未来生命科

学探索提供一张全新的“导航图”。当前，一期计划已取得重大

进展，形成“四个一”的成效，即第一个跨尺度、多维度、一站

式人类表型组精密测量平台、第一套多组学标准物质、第一个自

然人群深度表型组队列、第一批人类表型组导航图。

三、推进全球表型组研究的相关建议

一方面，推进多领域深度融合，构建人类健康研究新范式。

人类表型组研究亟须整合生物学、信息学、大数据等领域的技术

力量，加速科学发现和技术突破。田梅认为，人类表型组研究的

复杂性要求跨学科技术的深度融合，包括分子影像、空间组学等

前沿技术的融入。林旭也指出，多组学与精准营养、精准健康结

合将推动人类健康研究，有助于实现“个体到群体”的全方位健

康管理。

另一方面，强化数据开放政策引导和共享标准建设，实现全

球研究数据全面共享。人类表型组研究的有效推进离不开全球范

围的数据共享。建立标准化的数据共享机制，制定相关法律和伦

理规范，确保数据的统一性、安全性与合规性，是实现高效合作

的重要保障。叶为民指出，通过建立大型生物样本库和全省医疗
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大数据连接，可以实现有效数据高度共享和长期随访，形成跨学

科和跨区域的数据协作。田梅提出，人类表型组研究依赖统一标

准与技术规范，确保各国科研工作实现顺利对接。林旭也认为，

制定促进数据共享和标准化相关政策，对于产出高质量研究成果

至关重要。
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