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摘要：2015 年初，美国精准医学计划的提出得到了学术界的广泛关注。本文介绍了美国精准医学计

划提出的基础与背景，重点阐述该计划在数据采集、管理与整合等方面的挑战，介绍了精准医学相关

知识库建设和知识服务实践探索。
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Abstract: The U.S. government presented the Precision Medicine Initiative (PMI) in early 2015. This scientific 

program has attracted world-wide academic attentions. This paper introduced the PMI proposed background, and 

discussed the challenges of its data collection, management and integration. Furthermore, this study surveyed the 

preliminary practice about the PMI related knowledgebase construction and knowledge service. 
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1  引言

2015 年初，美国政府提出启动“精准医学计

划”（Precision Medicine Initiative， PMI），招募

百万名志愿者进行基因组测序，收集个体的临床

数据和健康相关体征数据，融合基础医学与临床

医学数据，建立起新的知识网络，进而实现疾病

的精准诊断和精准治疗 [1]。该科学计划是“人类

基因组计划”（Human Genome Project）的延续，

是基因组科学历经 25 年发展凝练的新目标：精准

医学 [2]。伴随着精准医学计划的实施，将产生由

不同技术和方法获取的、被不同领域科学家收集

的、停留在不同理论和信息层面的数据，例如：

参与研究计划志愿者的基因组、蛋白质组、代谢

组等分子数据，血压、血糖等体征数据，临床诊断、

用药情况等临床数据，空气质量、地理位置等环

境数据。如何对多元异构数据进行有效采集、管理、

整合、挖掘与分析，是精准医学计划面临的重要

挑战。为了提供切实有效的解决方案，美国国立

卫生研究院（National Institute of Health, NIH）于

2012 年启动了 BD2K（Big Data to Knowledge，从

数据向到知识）计划 [3]。本文着重讨论精准医学

相关的数据管理和知识服务问题。

2  精准医学计划

美国提出的精准医学计划主要包括以下内

容：（1）启动“百万人基因组计划”，建立百万

人的基因组学和临床医学大数据；（2）开展肿瘤

基因组学研究，发现肿瘤相关的遗传因素，实现

肿瘤的精准诊断与精准治疗；（3）建立评估基因

检测的新方法，制定相关监管制度；（4）制定相

关数据标准和数据访问权限控制，保护个人隐私

和信息安全；（5）引入政府和社会资本合作模式

（Public-Private-Partnership，PPP）， 鼓 励 企 业

和社会资本参与精准医学计划 [4]。概括说来，精

准医学计划包括：以科学研究为导向的“百万人

基因组计划”和“癌症基因组计划”实施；以政

府功能为导向的法律法规和标准规范建设；以市

场为导向的公私合作模式建立 [5]。

尽 管 精 准 医 学 计 划（Precision Medicine 

Initiative，PMI）的提出时间是 2015 年，但美国

国家研究委员会早在 2011 年发表了《迈向精准医

学：建立生物医学与疾病新分类学的知识网络》

（Toward Precision Medicine: Building a Knowledge 

Network for Biomedical Research and a New 

Taxonomy of Disease）研究报告，提出利用基因组

学的研究成果，促成分子生物学和临床医学研究

的整合，从而构建新的知识网络 [6]。如果用更长

的视角来看待精准医学计划，可以追溯到 25 年前，

“人类基因组计划”这个具有划时代意义的大科

学计划的提出 [7]。2015 年 10 月，人类基因组计

划的创始人美国国家人类基因组研究所所长 Eric 

Green 博士、冷泉港实验室名誉主席 James Watson

博士和美国国立卫生研究院院长 Francis Collins 博

士共同撰文《Twenty-five years of big biology》 [2]，

总结了自人类基因组计划提出 25 年来，大科学研

究计划开展和实施积累的经验：（1）鼓励团队协

作，（2）最大化数据共享，（3）做好数据分析

计划，（4）优先实现技术突破，（5）解决科学

进步带来的社会影响，（6）创新和应变。上述经

验正在指导着精准医学计划的布局、开展和实施。

3  精准医学计划数据管理的挑战

与先行数据研究计划

精准医学计划的近期目标明确，其重点放在

癌症基因组学相关研究，开展靶向药物的临床试

验、复合药物疗法以及抗癌药物耐药性的研究，

研发新的肿瘤细胞模型，预测复合药物疗法的有
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效性，并确定抗癌药物的耐药机制。具体而言，

精准医学的本质就是通过基因组、蛋白质组等组

学技术和医学前沿技术，对于大样本人群与特定

疾病类型进行生物标记物的分析与鉴定、验证与

应用，从而精确寻找到疾病原因和治疗靶点，并

对一种疾病不同状态进行精准诊断，进而实现患

者的个性化精准治疗。该目标符合大型科学计划

的可行、可控、可实现的科学性，精准医学计划

实施在即，其面临的挑战更多是在项目实施和管

理层面 , 具体到数据方面，包括基因变异与临床

表现关联数据库的建设；大规模基因数据的快速

分析；电子病历数据获取途径的建立；具有生物

信息学分析处理能力的计算平台建设和运维；具

有精准医学教育资源的信息平台建立和持续更新；

具有基因测序、基因检测、基因数据管理与分析

能力的专业化团队。

为 了 迎接数据管理方面的挑战，在 BD2K

计划的资助下成立了 11 个大数据计算研究中心

（Centers of Excellence for Big Computing）[3, 8]， 包

括：侧重不同类型数据管理的研究中心，如转化

基因组学大数据研究中心（Center for Big Data in 

Translational Genomics）；移动传感器数据到知识

研 究 中 心（Center of Excellence for Mobile Sensor 

Data-to-Knowledge (MD2K)）。侧重数据标注和知

识推理相关的计算方法研究中心，如数据标注和检

索研究中心 （Center for Expanded Data Annotation 

and Retrieval, CEDAR）； 生 物 医 学 知 识 因 果 关

系 建 模 和 知 识 发 现 研 究 中 心（Center for Causal 

Modeling and Discovery of Biomedical Knowledge 

from Big Data）。侧重数据整合与知识引擎工程实

现 的 研 究 中 心， 如（Patient-Centered Information 

Commons：Standardized Unification of Research 

Elements, PIC-SURE）；大规模基因组知识引擎研

究中心（A Scalable Knowledge Engine for Large Scale 

Genomic Data, KnowEng Center）等等。

各中心的研究任务、研究进展以及项目负责

人和经费预算等信息，均可通过美国国立卫生研

究院的项目报告系统（Research Portfolio Online 

Reporting Tools， RePORT）及时获取 [9]。例如：

伊利诺伊大学香槟分校（UIUC）Han Jiawei 教授

等人承担的知识引擎工作（KnowEng）于 2014 年

立项，该项目的研究期限为 2014 年至 2018 年，

该项目组已在 2015 年国际知识发现与数据挖掘大

会（KDD）上发表了一系列研究进展，这些信息

均可从 RePORT 系统及时获取 [10]。

4  精准医学数据管理解决方案

对于美国精准学计划的数据管理解决方案，

在美国国立卫生研究院 2015 年 9 月发布的“The 

Precision Medicine Initiative Cohort Program-

Building a Research Foundation for 21st Century 

Medicine”研究报告，对数据采集、传输、使用

进行了相关阐述 [11]。

4.1 数据采集

精准医学计划将招募百万志愿者，记录个

体医疗记录、基因和生活方式等数据。该计划中

包含了两种志愿者招募方式，一是直接招募，鼓

励美国公民参与到精准医学计划中；二是与医

疗 服 务 机 构（Healthcare Provider Organizations，

HPOs）合作，并由其负责招募志愿者，提供个体

数据。精准医学研究所需的样本量大，数据内容

丰富，其采集的数据类型如表 1 所示。

其中，生物样本组学数据（基因组、蛋白质组、

代谢组等）、健康状况的自我描述类数据（饮食、

用药史、对症状和疾病的自我认知等）、健康检

查类数据（脉搏、血压、身高、体重、体格检查等）、

电子健康档案（ICD 编码、CPT 编码、就诊记录、

化验结果等）、移动医疗数据（从可穿戴设备上

精准医学相关的数据管理与知识服务
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采集到的个体定位、运动、休息等）将作为重点

并持续建设的核心数据集。

4.2 数据传输与利用

精准医学计划直接招募到的志愿者以及医疗

服务机构招募到的志愿者，为该计划提供个体的

健康状况评测报告、移动医疗监测等数据；同时，

志愿者在相关医疗机构和医生的辅助下完成有关

个体健康状况的基础实验，采集个体生物样本。

所有数据都将存储到精准医疗计划的云服务器上。

科研人员有权获取志愿者的生物试样，并从云端

下载其他类型的健康数据，完成数据处理及分析

等工作，最终再将数据处理结果上传到云端。志

愿者则可以从云端获知个人健康数据、研究进展

和后续安排以及经过多方验证且可信的数据分析

结果。

数据类型 数据内容描述 数据集类型

电子病历中结构化临床数据 ICD/CPT 编码、临床实验室值等 核心数据集

生命体征与既往病史数据 血压、血糖、家族史等 核心数据集

医疗保险数据 门诊药房调剂如产品、剂量、金额等 核心数据集

生物样本组学数据 基因组、蛋白质组、代谢组等 核心数据集

地理和环境数据 地理位置、环境、气候等 核心数据集

电子病历中非结构化临床数据 医生主诉、图像、波形数据等 子数据集

调查与观察数据 调查问卷、身体评估等 子数据集

其他数据 社交网络，非处方药物购买记录等 子数据集

表 1 精准医学采集的数据类型

图 1. 精准医学数据调度中心与队列研究数据中心
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精准医学研究要完成大量的数据资源整合，

依赖于有效的数据管理机制和结构化存储技术。

在计划实施过程中，精准医学数据调度中心（Data 

Coordinating Center）负责数据整合及统一管理。

如图 1 所示，在数据共享协议的约束下，队列研

究数据中心（Cohort Research Data Center）负责

从志愿者或者合作医疗服务机构收集个体数据。

整个数据传输过程必须遵守约定的数据语法、语

义及传输方法，以保证最大程度上实现数据统一

管理及数据共享。其中，核心数据集存储在数据

调度中心。

5  精准医学相关知识服务初探

随着数字化、信息化、集成化技术的飞速发

展，知识库在数据库的基础上逐步形成，起到了

推动资源有序化、加快信息流动、促进知识共享

的作用。构建精准医学知识库将成为精准医学研

究的重要组成部分。

为了推动癌症个性化治疗的研究进展，美

国、加拿大、法国、以色列、西班牙五国于 2015

年成立联盟（The WIN Consortium ，Worldwide 

Innovative Networking in personalized cancer 

medicine)，并开展了一项跨国试验（WINTHER， 

The WIN therapeutics clinical trial）[12]。该项研究

采集患者人群的生物样本，对其基因层面的表达

进行了分析。联盟在 5 个国家的 6 个地点建立了

跨国知识库，以确保研究中所有数据、分析结果

的统一管理和共享，便利了数据分析结果的共享

和再利。科研人员可在知识库的基础上开展研究，

指导个性化的临床决策和靶向用药。

可见，精准医学研究将从数据存储、资源管

理、信息共享、提供服务等角度着手，建立完整

的精准医学数据“生态系统”[13]。以知识库的形

式辅助整个研究的进行，评估数据应用情况，进

而发现有价值的数据，指导数据审编和数据注释

等相关工作；同时建立可持续运作的数据存储系

统，研究有效的资源共享模式，为不同领域的人

员提供信息知识服务。

我国的精准医学计划启动在即 [14]，希望本文

的初步探讨能为我国精准医学计划实施中数据的

管理和知识服务等相关工作提供借鉴。
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