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息系统切实可行! 介绍系统实现的业务流程" 体系设计" 数据获取及数据库设计并对其未来发展进行展望#
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!"引言

近年来! 随着医疗方法和技术的不断发展! 传

统通用性医疗开始逐步向个性化医疗转变" 个性化

医疗是在传统医疗方法上进行的延伸和创造/!0

! 可

以根据患者的基因信息为其提供定制医疗服务! 使

治疗更加具体而精准/&0

" 个性化医疗带来的是传统

的 #对症下药$ 向 #中医医欲病$. #上医治未病$

的转变! 能够利用基因组医学 %/><CG:FU>D:F:<>'

的优势! 加深对患者疾病基因分子信息的了解! 进

而采取最佳的预防保健策略和药物治疗! 其目标就

是将医疗服务和医疗成果优化到每一个个体身上!

因人而异地采取不同的治疗方案. 用药类型. 用药

剂量以及预防策略! 实现一种前所未有的定制化医

疗/.0

" 通过个性化医疗可以实现诊断和预防. 药物基

因组学. 监控患者状况以及疾病间的相关性! 而如何

利用患者基因信息是实现个性化医疗的关键" 医学界

常采用基因标记的方法! 即建立疾病的症状与致病基

因间的映射" 基因定位/#0就是一种映射! 通过对照试

验的方法! 评估正常个体与感染个体之间的连锁不平
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衡 % :̂<P@I>T:;>bE:H:OA:EG'! 进而建立基因与病症之

间的映射关系! 因此可以构建一个带有基因信息数据

库的信息系统来实现个性化医疗"

#"个性化医疗与生物% 信息技术

#$!"基因测试

近几年个性化医疗已经引起了医学模式的改

变! 其将临床医学和生物学的多个层次整合起来为

患者提供最好的. 量身定制的医疗服务/$0

! 能够通

过患者的基因信息来预测疾病情况以及推断药物治

疗的风险. 反应" 而且随着科学技术不断发展! 以

往无比昂贵的基因测序变得不再遥不可及! 基因测

序的成本已经逼近 ! %%% 美元" 成立于 &%!! 年的初

创公司V:<@,>F=<CHCIN获得了 '$% 万美元的风险投

资! V:<@,>F=<CHCIN公司主要从事的工作就是利用

大数据来分析人类的基因序列! 其分析成果将为研

究机构. 临床医师等下游医疗服务行业提供基础的

研究素材/'0

" 在已知基因序列后! 通过基因定位技

术! 就可以预测个体未来可能患有的疾病"

#$#"药物基因组学

药物基因组学 %3=@AG@FCI><CG:F;' 研究的是

药物对于基因反应的变化情况! 其在临床应用中基

于个体的基因图谱来调整药物的治疗方案! 从而最

大限度地提升药物疗法的效果! 最大程度地降低药

物的不良反应 %*DJ>A;>TAEI1>;?C<;>! *T1'" 在

美国! 超过一半患者接受治疗时服用的药量远超合

理的用药水平! 药物不良反应被列为第 # 大致死因

素! 这带来了巨大的经济和社会负担" 苹果公司的

总裁史蒂夫-乔布斯在治疗癌症时采用了药物基因

组学的方法! 基于自身特定的基因组成! 按所需效

果用药( 如果癌症病变导致药物失效! 医生可以及

时更换另一种药" 通过大数据技术开发出的个性化

药物将乔布斯的生命延长了好几年"

#$%"医学% 基因组学和信息学知识的整合

个性化医疗在医学上的理论已经成熟" 最近几

年大数据技术的发展! 为庞大基因数据的管理. 应

用提供了一种量身定制的方式( 数据挖掘技术的成

熟! 为基因定位技术的实现提供了方便! 甚至能够

发现新的疾病1基因映射关系( 信息系统能够为患

者. 医学专家提供一个交互. 联动的平台! 进而开

展医疗活动" 因此! 将医学. 基因组学和信息学知

识整合起来! 运用信息技术建立一个个性化医疗信

息系统是切实可行的" 这是实现个性化医疗的必要

手段! 也是信息技术在人类社会生活中日益重要的

体现" 信息技术可以为医学. 基因学理论的应用提

供一个平台& 利用数据库对大量基因数据和疾病信

息进行管理! 数据挖掘技术可以发现基因与疾病间

的相关关系! 医学专家借助该系统来获取新知识(

在将个体基因信息录入到该系统后! 系统可以自动

分析! 医学专家根据输出结果做出治疗方案" 本文

旨在探讨该信息系统的设计! 为实现个性化医疗给

出一种信息系统的解决方案"

%"个性化医疗信息系统实现的业务流程

%$!"业务流程图

个性化医疗信息系统可以实现对患者基因信息

的管理! 通过数据挖掘! 将患者的基因知识以一定

的形式展现出来! 帮助医疗专家做出决策" 信息系

统的功能在于实现个性化医疗! 信息功能的业务流

程将围绕如何实现个性化医疗展开" 该信息系统要

建立患者信息数据库. 疾病1基因数据库! 利用数

据挖掘结果! 结合医学知识! 对患者的个人信息进

行分析! 得出诊断结果! 以一定的形式展示出来!

提供诊治参考" 业务流程! 见图 !"

图!"个性化医疗信息系统实现的业务流程
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%$#"业务流程中信息流的说明

%!' 专家将医学知识或基因数据输入到知识获

取组件" %&' 知识获取组件将自身通过数据挖掘的

结果或专家输入的知识! 以规定的形式存储到疾病

1基因数据库中" %.' 疾病1基因数据库提供疾病

推断组件需要的疾病1基因数据" %#' 临时数据库

存储或提供疾病推断组件在疾病推断过程中产生或

用到的中间结果和解决方案" %$' 患者基因数据库

提供疾病推断组件所需要的患者基因数据" %'' 基

因获取组件将患者的基因数据存储到患者基因数据

库" %5' 疾病推断组件将系统诊断结果传递给结果

说明组件" %0' 结果说明组件将系统诊断结果以合

适的形式展示给专家" %7' 通过人工采访或数据录

入等方法获取患者的基因. 疾病情况"

%$%"业务流程组成部分

%!' 基因分析" 作为系统的一个接口! 输入患

者基因信息并利用系统进行分析" %&' 疾病说明"

作为系统的一个接口! 基于患者基因分析结果! 给

出患者疾病情况的说明" %.' 知识获取" 作为系统

的一个接口! 提供输入基因数据或者相关医学知识

的功能! 展开数据挖掘! 获取新的知识" %#' 疾病

推断" 作为系统的组件! 基于已有的知识和数据对

疾病的风险情况做出预测! 包括疾病预测和用药反

应预测" %$' 患者基因数据" 存储患者的基因信

息" %'' 中间结果和解决方案" 用于存储在推断过

程中的临时推断结果和解决方案" %5' 疾病1基

因" 是一种知识! 表明疾病与数据间的映射关系"

&"个性化医疗信息系统设计

&$!"设计方案

个性化医疗信息系统包括两个子系统& 知识子

系统和问题解决子系统" 知识子系统实现知识挖

掘. 知识获取. 知识呈现等功能" 包括特定知识.

患者案例. 中间结果以及问题解决方案" 问题解决

子系统利用知识子系统提供的功能实现对患者问题

的解决! 包括解决该问题的相关资料" 用户可以通

过医学专家访谈组件. 说明组件以及知识获取组件

来实现与系统的交互" 个性化医疗管理信息系统的

结构! 见图 &"

图#"个性化医疗信息系统设计

&$#"各组成部分的说明

%!' 采访组件" 通过与患者之间的交流互动获

取患者的基因信息以及病症情况" %&' 说明组件"

将系统的处理结果以一定方式呈现给相应的患者和

专家" %.' 知识获取组件" 专家能够通过该组件获

得解决问题所需要的相应知识! 也能够将新的知识

通过该组件录入导系统中" %#' 特定专业知识模

块" 以存储解决问题所需要的知识" %$' 病历资

料" 存储患者的基因信息和患病情况" %'' 问题解

决组件" 系统的核心模块! 利用特定专业知识! 结

合病历资料! 实现解决问题的功能" %5' 中间结果

和解决方案" 用以存储系统在解决问题时的中间结

果和最终的解决方案"

'"个性化医疗信息系统数据获取及数据库

设计

'$!"患者信息的获取

可以通过与患者进行访谈的方式! 获取患者的

病历资料! 同时将患者基因测序的结果人工输入到

系统中"

'$#"药物反应数据的获取

单核苷酸的多态性 %+:<IH>2EFH>CB:D>3CHNGCAM

?=:;G;! +23' 数据可以用来帮助医学专家进行药
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物疗效的预测! 这些数据可以从公用数据库人工获

得! 然后输入到数据库中"

'$%"疾病&基因数据的获取

应用基因定位技术可以获得基因与疾病间的相

关关系! 但如何将基因定位技术得到的知识信息以

合适的格式存储在基因数据库中是问题的关键" 国

外研究者开发了一种 )3U技术! 该技术使用单倍

型 %)@?HCBN?>' 基因数据来实现基因定位" )3U

的开发者门提供了采用4语言开发的应用程序! 该

应用程序只需输入单倍型的病例控制数据 %)@?HCM

BN?>;4@;>;(FC<BACH;'! 便可得到基因与疾病间显著

程度的W值" W值可以采用 & 进制的方式存储在数

据库中" 因此! 可以构建一个二维表存储在解决问

题进行基因诊断时用到的疾病1基因知识"

'$&"数据库设计

数据库设计! 见图 ." 数据库支持专家获取患

者的基因和疾病信息! 也能帮助医生通过数据挖掘

的手段进行疾病风险和药物反应的预测"

图%"数据库设计

("结语

信息系统技术在实现个性化医疗方面起着巨大

作用! 本文探讨了支撑个性化医疗的信息系统的初

步设计! 完全建成个性化医疗信息系统无疑还有着

大量工作要做" 个性化医疗将是未来医疗服务发展

的趋势! 其实现能够为人类社会带来巨大的福利!

信息系统将极大地促进这个过程的实现" 未来的个

性化医疗信息系统可发展为一个可运作的软件系

统! 成为一个商业产品! 供医疗企业使用" 如果将

这个系统扩展到整个社会范围! 充分利用药物基因

组学的发展! 发挥信息技术的作用! 通过规模效应

将极大地降低个性化医疗的成本! 其带来的社会效

益是不可估量的"
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