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编者按：2018浦江创新论坛——未来（科学）论坛（推动人类表型组研究领域的发

展）上，与会嘉宾就如何推动人类表型组研究、积极牵头组织国际大科学计划和大

科学工程、组织培育大科学计划项目等方面开展研讨。本期简报基于嘉宾1报告整理

而成，供参考。 

                                                 
1 嘉宾包括：美国国家科学院院士、国家工程院院士、国家医学院院士、系统生物学研究所所长 Leroy Hood，中

国科学院院士、中国科学院大学副校长徐涛，中国科学院院士、复旦大学副校长金力，英国皇家医学院院士、澳

大利亚国家表型中心执行董事、复旦大学名誉教授 Jeremy Nicholson，复旦大学研究员丁琛。 



2018 浦江创新论坛专题简报之八 

布局人类表型组研究  推进当代生物医学革命 

当前，人类表型组学研究已经成为继人类基因组计划后的又一战略

制高点，为生物医学研究提供了新的突破口，将为我国创新驱动发展战

略和健康中国提供科技支撑。与会嘉宾一致认为，人类表型组研究有望

提升肿瘤、阿尔茨海默症、糖尿病、肥胖等一系列老龄化重大慢性疾病

治疗水平，人类表型组研究领域的发展是推动 21 世纪医学革命的重要驱

动力。 

一、人类表型组研究推进医学进入大发现时代 

一方面，系统驱动的医学革命有赖于表型组的发展。现有的医学体

系难以应对当前医学面临的新挑战。美国系统生物学研究所所长 Leroy 

Hood 指出，20 世纪的医学关注具体疾病的诊断和治疗，而未来医学则

基于系统驱动，将从健康到疾病的整个转变过程视为一个整体开展研

究。这一新的医疗模式高度依赖于深度表型组的发展，未来医学革命就

取决于目前对人类表型组领域的关注度。英国皇家医学院院士、澳大利

亚国家表型中心执行理事 Jeremy Nicholson 指出，随着医学的进步，人

类的寿命有了显著提升，而要在 100 年寿命的基础上实现 100 年的健

康，离不开精确的疾病预防和治疗体系，这些都要以分子表型分析作为

基础。 

另一方面，表型组研究可应对多种医疗需求，并提供精准治疗方

案。Leroy Hood 指出，很多人在遗传上存在心血管疾病、糖尿病和各

种炎症的较高风险，可以通过深度表型组数据分析进行针对性的行为干

预。理想情况下，未来 5-10 年可实现对阿尔茨海默症等的早期诊断并尽

早干预。Jeremy Nicholson 指出，基因和环境之间的关系产生了表型组

学，表型组学可以用来进行疾病和健康分析。如剖腹产或在婴儿时期接

触抗生素都会导致身体微生物组发生变化，大大提高成年肥胖率。事实



上，在美国普遍发生的肥胖现象中，微生物组的影响比重达到 8%（远

超于遗传的 4.5%）。表型组研究不仅能解释一些疾病的公众发病情况，

还能够针对每个人提供个性化的精准医疗。如糖尿病可以划分为十多种

亚型，表型组分析能够甄别具体的类型并提供针对性治疗方案，改变了

以往试错治疗的模式。 

二、国内外人类表型组研究取得积极进展 

一是国际社会高度关注影像组学技术研发。影像组学是人类表型

组研究中非常重要的内容。中国科学院院士、中国科学院大学副校长

徐涛指出，将多种影像技术整合到一起的影像遗传学能够观察到身体表

面、骨骼、心脏的跳动、血管、神经元、个体细胞，还有细胞之间的连

接，获得生命现象的全景，是人类表型组研究的重要工具。许多发达国

家都已投入巨资扶持影像遗传学发展。我国于 2017 年成立了全国多模态

跨尺度生物医学影像中心，致力于建立从宏观到微观的全尺度、多模态

整合影像设备体系。 

二是我国在蛋白组学研究关键领域取得突破。精准医学最基本的

任务就是通过病人、医生和科学家的共同合作，推出个性化的医学或

护理手段。而精准医学是由基因组推动，在不同的表型组（蛋白质

等）的筛查过程中面临不少挑战。复旦大学研究员丁琛认为，蛋白质组

学从生物学技术研究一直到临床应用一共面临四大瓶颈：深度覆盖和快

速测序、低丰度蛋白质的检测、缺乏成熟的数据平台、缺乏典型的应用

案例来展示如何运用蛋白质学方法解决生物医学中的问题。丁琛指出，

复旦大学相关团队已经在这四个环节取得突破，初步打通了以上几个难

关。 

三、人类表型组研究面临的挑战及对策 

研究投入和数据资源整合不足是人类表型组研究面临的主要挑战。

Leroy Hood 指出，对于多组学过程深度表型分析而言，现在所做的大

多数工作还处于最初阶段，科学家还不知道哪些参数是最关键的，因此



需要大量的多种不同数据整合来保证研究者能了解整个人类的表型。由

此带来的资金、资源的不足是当前面临的最大挑战。未来 15-20 年，通

过足够多的数据积累，科学家将能够确定疾病的转换点，便可以大大减

少实际诊断中需要测量的参数范围。 

云计算技术和知识产权保护有利于人类表型组研究中的数据共享和

传递。人类表型组研究所产生的数据量非常大，数据分析、数据存储都

存在很大问题。中科院院士、复旦大学副校长金力指出，标准的材料、

流程、运作规则是不同国家和团队合作的基础。Jeremy Nicholson 指

出，如何确定到底需要保存以及分享哪些数据，是各个研究组所面临的

重要课题。同时数据的结构和隐私规则也需要进一步统一和设定。

Leroy Hood 指出，在数据的共享和传递方面，云计算技术可以发挥重

要的作用。同时企业同科研界数据的共享、收益和产权机制也需要理

顺，这也需要在知识产权方面进一步的谈判和合作。 

 

 

 

 整理：沈应龙、姚景怡 

 


