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!"引言

随着生命科学研究深入! 为满足转化医学研究

的需要! 生物样本库建设成为国内外研究的重

点-* '".

% 在大数据时代! 建立覆盖范围广+ 管理科

学的生物样本库可以为实现信息共享+ 深入转化医

学研究提供重要基础资源% 本文梳理国内外生物样

本库的相关研究脉络! 重点关注平台建设与管理

问题%

#"生物样本库定义与类型

#$!"定义

生物样本库是一种集中保存人体器官+ 组织等

各种生物材料! 用于科学研究和临床治疗的综合应

用系统-$.

% 有研究者-M.提出生物样本库是收集+ 处

理+ 保存及应用生物样本的实体系统% 而更多研究

则在生物样本库复杂性和多重性等特征上达成共

识! 认为其是实体与信息+ 管理平台相结合的复杂

系统-( '%.

% 刘克新等-*.认为其是标准化采集+ 处

理+ 保存和应用健康和疾病个体的器官+ 组织+ 细

胞等样本! 以及相关病理+ 临床+ 治疗+ 跟踪随访

等信息资料及其质量控制+ 信息融合+ 应用与管理

系统%

#$#"类型

徐贝贝等-M.按组织机构差异! 将国内生物样本
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库主要建设模式分为个人或研究机构等出资+ 多个

医院或科研机构联合建设以及以第 $ 方存储中心 $

种类型% 刘克新-*.认为当前常见的样本库主要有组

织库+ 器官库+ 干细胞库以及基因组库等% 张雪娇

等-2.根据收集样本类型将生物样本库分为人口和疾

病两种生物样本库% 唐密-3.将生物样本库分为 $

类) 基于人群+ 疾病导向和流行病学导向%

%"国内外生物样本库建设现状

%$!"国外

"# 世纪 2# 年代欧洲开始建立生物样本库$ 美

国花巨资建立 *## 多个生物样本库-,.

! 其中最典型

的大队列样本库是 &TbRVX/;A81I! 其目的是研究

遗传+ 环境+ 生活方式等因素对某些常见病的影

响% 目前国际上较具代表性的有美国国家癌症研究

所 (Y8:/;18CG81>69U10:/:=:6! YGU* 的生物样本库

及其联合创立的人类肿瘤生物样本联盟 (VGYU*+

英国生物样本库+ 泛欧洲生物样本库与生物分子资

源研究平台 (X/;X81I/1E81< S;C6>=C89&60689>5 U1J

?;90:9=>:=96! XXS&U*+ 美国基因环境和健康样本库

(&TbRVX/;A81I* 以及丹麦国家生物样本库等% 这

些样本库呈现大型化+ 专业化+ 信息化+ 产业化趋

势! 而科学的管理计划+ 综合的经营模式是其成功

的因素-*!2.

% 以XXS&U为例! 建成后使用统一的操

作标准! 配备统一的硬件设施! 将共享几乎欧盟所

有国家的生物样本库+ 生物分子资源中心和计算机

中心等-*#.

%

%$#"国内

随着对转化医学的重视! 国内生物样本库建设

迎来高峰! "##$ 年国家自然科技资源共享平台建设

项目启动! "##M 年广州生物银行队列研究项目及中

国慢性病前瞻性研究项目 (G5/18Q8<;;9/6X/;A81I!

GQX* 开始建立% 0 &十二五' 生物技术发展规划1

明确要求建设大型生物样本+ 人类遗传资源和病例

资源库以及共享服务体系! 说明我国已经加大生物

样本库建设% 国内较具代表性的样本库有中国人类

遗传资源平台+ 国家重大新药创制专项临床标本资

源库+ 中国医药生物技术协会组织生物样本库+ 北

京重大疾病临床数据和样本资源库等% 近年来很多

发达省份的医院开始针对不同病种建立各自的生物

样本库! 如中国人民解放军第三二医院肝脏肿瘤

标本资源库+ 上海市第一妇婴保健院转化医学中心

生物样本库等-** '*".

$ 还有医院在进行多中心生物

样本库建设! 如上海市第五人民医院联合宝山区中

西医结合医院+ 浦东新区浦南医院建立多中心骨质

疏松生物样本库-*$.

! 南京鼓楼医院联合其他医院建

立南京市多中心生物样本库-*M.等%

&"生物样本库应用

&$!"现状

&"#"#$概述!生物样本库建设过程中不仅要重视

样本收集+ 储存的规范操作! 重视相关数据的收集

以及质量控制! 更要注重样本应用%

&"#"!$发现新知识!包括病因学和自然史$ 基因

和环境对健康+ 疾病的作用等%

&"#"%$研发新技术!便于疾病症状早发现! 支持

基于人群的风险评估和预防策略! 使其个体化%

&"#"&$制定新策略!识别潜在的高危人群$ 提供

生活方式+ 环境等方面的个体化建议$ 开发治疗方

法来降低基因缺陷导致的发病风险等%

&"#"6$探索新的治疗手段$#6%

!国内遗传资源流通

受限! 小型样本库由于科研水平有限! 缺少信息管

理平台! 难以申请基金+ 项目持续投入! 生存状况

不乐观$ 而通过立足于自身特色! 加强流程管理+

质量控制! 考虑兼容性! 建立网络信息管理平台!

成为解决小型样本库生存+ 发展的关键-*%.

%

&$#"生物样本库与医学发展

生物样本库是医学基础研究与临床应用的重要

载体! 通过有机整合临床+ 遗传等数据! 形成生物

医学信息资源平台! 为生物+ 临床及转化医学发展

提供重要战略资源-*2.

% 转化医学倡导基础研究与临

床研究双向转化! 生物样本库是其重要基础平台!

为发现+ 证实与疾病全过程相关的生物标志物提供

高质量的资源与技术服务-*3 '*,.

% 生物样本库还是

,((,
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精准医学研究的重要基础! 基于大型人群队列研究

的样本库可以为疾病精准预防+ 分类和诊疗提供充

足的样本+ 资源$ 以大数据为导向的大型队列研究

能为精准医学实践提供循证医学证据-"#.

% 同时以临

床路径和结构化电子病历系统为核心! 整合生物样

本库和随访管理! 将临床治疗规范化+ 样本采集标

准化+ 规范化随访 $ 者有机结合! 提供高质量样本

的同时也为医学研究提供完整+ 科学的数据支

持-*2.

%

&$%"生物样本库与大数据

生物样本库为研究大样本量的癌症+ 遗传病+

慢性病等提供了必要手段-"*.

! 其数据是重要资源对

疾病发生+ 发展以及治疗的研究意义重大! 为医疗

数据安全和隐私保护提供了很多案例-"" '"$.

% 结合

生物样本库和临床大数据集! 利用自组织地图和关

联挖掘方法! 发现有价值的疾病关联-"M.

$ 通过对英

国X/;A81I存储的视网膜图像进行大数据分析! 找

到有效算法能自动评估视网膜成像质量-"(.

% 实现生

物样本库质量管理+ 数据信息结构化以及资源共享

是大数据时代样本库建设的核心! 样本及其信息质

量管理将决定并影响研究结果% 丹麦国家生物样本

库就是大数据时代的代表) 在完备的医疗体制和人

口登记制度下! 丹麦人的生物样本都可被储存! 目

前该库有 2,3 万余份样本! 且具有完善的相关信

息% 丹麦生物样本信息库已经成为丹麦战略资源!

对其医学研究的发展将起到不可估量的推动作

用-"%.

%

'"国内生物样本库存在的问题及建议

'$!"存在的问题

我国生物样本库的建设水平已经有很大提高!

努力与国际接轨! 但如何建立更为完善的生物样本

库信息管理体系! 仍面临很多挑战% 目前国内现有

的生物样本库管理规范已不能满足需要$ 缺乏统一

的建设标准! 限制不同生物样本库之间有效合作$

很多数据库实行封闭式管理! 仅向内部员工开放!

无法进行数据交换$ 公共关系建设不完善! 缺乏信

息管理+ 交流平台等-*!3.

% 在信息化建设方面! 国

内样本库较为滞后% 目前我国生物样本库多采用不

同的信息管理系统! 尚无统一标准! 绝大多数不能

与国内外其他样本库管理系统接轨! 严重影响资源

共享% 如何建设高质量+ 高标准的生物样本库! 建

立共享机制并实现样本资源共享! 保证其可持续性

发展! 是当前亟待解决的问题-"%.

%

'$#"建议

6"!"#$统一管理" 创建团队!相关部门应高度重

视生物样本库建设的重要意义! 建设国家级组织管

理体系! 配备专职人员统一管理! 加大投入! 保障

生物样本库良性发展-"!2.

%

6"!"!$建立标准化体系!制定并完善生物样本库

建设+ 管理的国家标准! 以及适合我国国情且行之

有效的生物样本库相关技术规范! 建立审批制度!

加强内部质量控制以及完善评估机制-* '".

%

6"!"%$加强信息化建设!建立生物样本库资源管

理+ 信息共享系统! 制定客观+ 中立的合作机制!

建立合理有效的资源共享机制-* '"!2.

%

("生物样本库平台建设与管理

($!"信息化建设

信息是生物样本库的核心价值! 信息化建设是

其建设的核心内容! 没有匹配相应数据+ 信息的样

本库! 其价值无法实现% 样本库信息化建设主要包

括样本生物信息及相关流行病学+ 临床+ 随访等信

息的管理及信息管理平台的建设% 随着现代生物技

术的发展! 建立具有完整样本信息+ 临床数据的信

息化样本库! 以及资源共享+ 专业化程度高的样本

库信息管理系统成为重要趋势-"2.

% 张育军等-"2.从

建设范围+ 基础设施以及信息化系统等多个方面分

析北京大学人民医院样本库信息化建设现状! 认为

信息化建设能够保证样品质量并缩短操作时间% 该

样本库主要将样本库管理系统+ 温控+ 随访系统等

进行信息化+ 平台化! 探索将生物组织样本库+ 临

床路径管理+ 临床随访融合成 &$ 联体' 平台! 为

临床+ 科研提供高效服务% 由于样本贮存量大+ 信

,%(,
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息多! 信息化管理有助于了解样本信息+ 跟踪溯

源-"3.

% 信息化建设使生物样本采集+ 储存+ 利用等

过程更加准确+ 规范+ 高效! 可视化管理有助于缩

短操作时间! 样品质量得以保证的同时还能挖掘和

利用相关信息%

($#"信息平台整合

A"!"#$必要性!目前生命科学研究正在向以生物

样本库信息共享为基础的国际多学科合作方向发

展% 建立专门的生物样本信息管理共享系统是大规

模+ 高效地采集+ 储存+ 利用和管理样本+ 信息和

临床数据的需要% 随着医疗模式个体化! 基础研究

与临床+ 随访信息等的整合也变得更加重要% 通过

整合相关数据信息能够发现新的生物标志物! 提供

高质量的数据以支持临床决策并能够完善治疗方

案+ 跟踪治疗结果等% 样本库资源共享的前提是信

息共享! 面临最根本的问题是信息异质性! 信息化

建设时必须具备兼容性-"%.

! 因此建立标准化的生物

样本库信息平台显得尤为重要%

A"!"!$相关进展!为推进信息系统整合! 国外机

构研发出多种系统! 如 XXS&U开发最小数据集以

用于生物样本的多中心共享$ 韩国GUUg 系统用于整

合来自不同医院的生物样本信息及相关临床信息$

欧洲生物信息研究所 gUSX/;Sg 系统起到收集+ 储

存生物样本以及管理和检索样本信息+ 研究项目以

及高通量实验数据等作用-",.

% 虽然各国已开发多种

系统! 但还没有全球通用的平台诞生! 这在某种程

度上阻碍了国际合作% 国内也在生物样本库信息整

合平台建设上寻求突破% 于广军等-$#.提出上海市临

床与生物样本信息整合平台建设思路) 制定统一的

技术规范和标准$ 调整信息管理系统结构! 使样本

采集信息得以统一$ 设立样本数据总库! 与医联体

的诊疗平台对接! 构建集样本生物信息及临床信息

为一体的一站式查询功能$ 建立临床与生物样本信

息整合平台运行机制$ 依托平台开展转化医学研

究$ 依托生物样本库建立技术前沿+ 具备研发能力

的核心研究机构和第 $ 方服务平台! 实现上海市生

物样本信息与临床数据统一+ 共享%

($%"生物样本库管理模式分析

国外很多生物样本库以合作组织的形式来进行

运作! 如 XXS&U+ ]XX&+ UgXR&等% 这些组织主

要有以下两种模式) 一是集中模式! 将样本集中收

集并进行处理+ 维护! 研究者通过数据库获得样本

及其相关信息$ 二是联合模式! 样本分散保存在多

个地点! 但所有相关信息集中形成一个中心数据

库-$*.

% 葛维挺等-$".依据建立和管理方式将生物样

本库分为以下两种) 一种根据研究项目要求确定入

库和信息采集标准! 为特定项目设立$ 另一种依据

研究经验而定! 数量也不确定! 为长期运行的样本

库! 产出可能性多! 但耗费大+ 不能有效利用的样

本较多% 针对后一种方式存在的问题! 该项目组以

浙江大学肿瘤研究所为例! 提出主动式管理理念!

即基于信息化系统对在库样本的评估+ 应用情况回

顾以及对将来需求的预估! 以多指标计算实物评分

和资料评分的二次函数作为差别化管理的依据%

+"结语

总体来看我国生物样本库起步较晚! 在管理水

平和建设质量上同国外相比还存在着一定差距$ 但

是我国人口多+ 地域广! 在生物样本库建设方面有

着自身的优势% 要致力于推动制定管理规范! 重视

信息管理平台建设! 尤其在标准化+ 数字化+ 系统

化+ 资源整合等方面多思考! 构建协调机制! 实现

生物样本资源共享以及信息交换! 促进样本有效利

用$ 实现在重大疾病+ 罕见病+ 慢性病等领域的优

势资源整合共享! 有效提升科技创新能力% 要注重

以科研整体规划带动生物样本库规范化建设! 通过

相关基础医学研究+ 临床研究+ 新药开发等数据的

汇聚! 逐步与国际接轨%
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