
以细胞系为中心的基因 －突变 －疾病语义
网络构建研究

吴　萌　李　姣　侯　丽

（中国医学科学院医学信息研究所　北京 １０００２０）

〔摘要〕　阐述语义模型在生物医学领域的研究和应用现状，提出构建一个以细胞系为中心，包含基因、突
变与疾病间语义关系的语义网络，详细介绍语义网络的设计流程、数据处理方法与步骤，比较、总结、验

证所完成的语义网络与其他相关数据库的全面性、完整性与正确性。
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１　引言

语义网广义上来说是对未来网络的一个设想，

狭义上来说是一种智能网络，不但能够理解词语和

概念，而且还能够理解它们之间的逻辑关系［１］。随

着语义网概念的提出，互联网逐步从仅包含网页之

间超链接的文档万维网转变为描述各种实体之间关

系的数据万维网。基于此，知识图谱这一概念于

２０１２年５月由谷歌率先提出，其目标在于描述真实
世界中存在的各种实体和概念，及实体与概念之间

的关联关系，从而改善搜索结果。同时，资源描述

框架 （ＲｅｓｏｕｒｃｅＤｅｓｃｒｉｐｔｉｏｎＦｒａｍｅｗｏｒｋ，ＲＤＦ）及其
模 式 （Ｒｅｓｏｕｒｃｅ Ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｏｎ Ｆｒａｍｅｗｏｒｋ Ｓｃｈｅｍａ，
ＲＤＦＳ）在语义 Ｗｅｂ中处于核心地位，是实现 Ｗｅｂ
信息共享和数据交换的基础。

伴随生物医学领域测序技术的飞速发展和精准

医学概念的提出，越来越多的科学研究开始关注于
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疾病发生的内在复杂机制，以及各个生物医学实体

之间的网络调控通路和关联关系，以提供个性化的

治疗方案。知识图谱等语义网络技术为多源异构的

生物医学数据的整合和复杂关系网络的建模提供新

的解决方案，通过利用统一的数据表示标准，为生

物医学数据的检索、分析、挖掘提供基础。在癌症

生物学的研究过程中，人类癌症细胞系作为一种易

于获取、方便使用的生物模型，广泛应用于探索癌

症的分子特征以及相应的治疗反应。由于临床试验

复杂且昂贵，而借助细胞系进行临床前实验有助于

极大地提高临床实验的成功率。目前，许多项目都

致力于为细胞系及其遗传学和基因组学数据提供系

统的整合方案，例如癌症体细胞突变目录 （Ｃａｔａ

ｌｏｇｕｅｏｆＳｏｍａｔｉｃＭｕｔａｔｉｏｎＩｎＣａｎｃｅｒ，ＣＯＳＭＩＣ），使用

户在进行生物实验和药物测试时可以选择更合适的

癌症细胞系，也为生物研究提供临床依据［２］。本研

究从 ＮＣＢＩｇｅｎｅ、ＣｌｉｎＶａｒ、ＣＯＳＭＩＣ、Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ、

ＯＭＩＭ与 ＮＣＩｔ６个数据库中分别获取基因、突变、

细胞系与疾病及其间的语义关系数据，拟以细胞系

数据为核心，构建一个包含基因、突变与疾病数据

及其语义关系的ＲＤＦ语义网络。旨在对疾病基因组

学等相关领域中的生物医学数据进行建模与整合，

以期为进一步发现新的医学实体语义关系，理解与

分析疾病的致病机制提供数据支撑。

２　研究现状

２１　语义模型在医学数据领域的应用

２１１　生物医学语义模型　随着２０１５年美国总统

奥巴马提出精准医学计划，世界多个国家陆续开始

部署精准医学项目，更多的科学研究开始关注于疾

病发生过程中内在的分子机制，而所催生的大量多

来源异构的生物医学数据，迫切需要统一的数据整

合方案。语义模型技术为多来源异构的生物医学数

据整合提供方案，并致力于提供一套统一的生物医

学实体表示标准，使机器和人都可以理解，其灵活

性、可扩展性以及可对语义关系进行模型等特点非

常适用于表示复杂的生物医学网路数据。如上海曙

光医院构建的中医药知识图谱、医学系统命名法 －

临床术语 （ＳｙｓｔｅｍａｔｉｚｅｄＮｏｍｅｎｃｌａｔｕｒｅｏｆＭｅｄｉｃｉｎｅ－

ＣｌｉｎｉｃａｌＴｅｒｍｓ，ＳＮＯＭＥＤ －ＣＴ） 和 ＩＢＭ Ｗａｔｓｏｎ

Ｈｅａｌｔｈ等系统［３］。基于链接数据，也可以识别出新

的语义关系。如 Ｄａｌｌｅａｕ等对药物、疾病和基因相

关的６个数据库进行整合与链接，构建药物基因组

学相关的ＲＤＦ格式语义网络，共包含２６４０７９３个

３元组。基于构建的链接数据，分别用两种基于图

的机器学习的方法———随机森林和图核，对药物与

基因是否相关进行预测，从而发现新的药物 －疾病

关系［４］。

２１２　细胞系相关语义模型　细胞系目前已在许

多生物医学实验和研究中被广泛使用。复杂疾病，

如癌症的发生通常开始于一系列体细胞 ＤＮＡ变化

所导致的失控的细胞增殖，这些大部分变化指的是

突变等特定的 ＤＮＡ序列变化。研究认为细胞从正

常状态转变到完全的恶性形态的过程，必须积累５

～１０个体细胞突变，每一种突变都会引发不一样的

细胞功能改变［５］。对癌症细胞系进行基因组测序，

可以发现引发细胞机制发生变化的重要突变，整合

并分析肿瘤发生过程中细胞系发生的突变信息，有

利于更好地理解肿瘤发生的内在分子机制，从而发

现新的治疗方案。而现有医学数据的语义模型中，

整合细胞系、突变和疾病等相关实体及其语义关系

的语义模型还非常少见。大多数模型只联系突变和

疾病，或细胞系和疾病等实体。如细胞系本体

（ＴｈｅＣｅｌｌＬｉｎｅＯｎｔｏｌｏｇｙ，ＣＬＯ），主要描述细胞系、

癌症、细胞和有机体之间的关联［６］。ＣＯＳＭＩＣ数据

库整合细胞系、突变和疾病等实体之间的关联，但

是对于疾病的描述没有采用通用的表示方法，不利

于与其他疾病数据库进行映射，其表示方式没有采

用语义模型。

２２　关系数据向语义数据的转化

随着下一代测序技术的发展，越来越多丰富的

组学数据被生产、注释出来。其大多数存储形式为

关系型数据库或类似的表格文件形式。而如何将关

系型数据的数据资源和语义关系信息转化为ＲＤＦ语

义网络格式，成为一种普遍需求。许多项目如

Ｂｉｏ２ＲＤＦ［７］，ｔｈｅ ＥＢＩ ｐｌａｔｆｏｒｍ［８］， ＰＤＢｊ［９］ 以 及
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ＬｉｎｋｅｄＯｐｅｎＤｒｕｇＤａｔａ（ＬＯＤＤ）［１０］等都致力于推动
健康科学数据转化为统一的链接数据形式。其中，

Ｂｉｏ２ＲＤＦ是一个开源的项目，采用语义网技术构建
并提供生命科学数据的链接数据网络。Ｂｉｏ２ＲＤＦ定
义一套简单的规则，为多来源异构的数据集合创建

ＲＤＦ（Ｓ）兼容的链接数据形式。目前已为 ｃｌｉｎｉｃａｌ
ｔｒｉａｌｓｇｏｖ，ｄｂＳＮＰ，ＧｅｎＡｇｅ等３５个数据库提供ＲＤＦ
链接数据结构［７］。Ｒ２ＲＭＬ［１１］是 Ｗ３ＣＲＤＢ２ＲＤＦ工
作组于２０１２年９月发布的一种映射语言，可以定义
关系型数据库与ＲＤＦ格式数据之间的映射规则，从
而将关系型数据转化为 ＲＤＦ３元组形式。基于
Ｒ２ＲＭＬ的常用工具如 Ｄ２ＲＱ、ｄｂ２ｔｒｉｐｌｅｓ、ＯｐｅｎＬｉｎｋ
Ｖｉｒｔｕｏｓｏ等都可以实现关系型数据库向ＲＤＦ的转化。

由此可见，在生物医学领域，构建不同实体间

的语义模型对于数据的整合、复杂网络的表示及发

现新的语义关系等都具有突出作用。而目前的研究

多集中在药物、疾病、症状等传统医学的关系层

面，围绕基因、突变、细胞系等精准医学领域实体

的语义网络尚不多见。上述关系数据转化技术中，

对比发现Ｄ２ＲＱ有明显的优势，它支持任何关系数
据库的数据转换、通用性强，支持灵活的映射配置

文件，提供一种标准的转换方式生成一个虚拟的

ＲＤＦ（Ｓ），确保数据库的内容更新便捷［１２］。鉴于

此，本文采用 Ｄ２ＲＱ工具将数据资源转化为 ＲＤＦ
格式。

３　研究思路与框架

３１　语义模型

基因、突变、细胞系与疾病之间存在多种语义

关系。对语义关系进行有效以及规范的定义，是语

义模型构建的基础，也为后续语义网络在文本挖掘

等领域中的应用提供潜能。Ｖｅｒｓｐｏｏｒ等人提出一种
人类变异组信息注释模式，对１１种实体类型和关
系进行规范。将这种模式应用于一个小型的以肠癌

主题的全文预料库中，通过使用这个模式进行全文

注释，注释结果的一致性得到显著提高［１３］。本研究

参考这种模式以及多种数据库对语义关系的命名方

式，最终确定４种语义类型Ｇｅｎｅ、Ｍｕｔａｔｉｏｎ、Ｃｅｌｌ－
ｌｉｎｅ、Ｄｉｓｅａｓｅ之间的６种语义关系的定义模式。根
据收集的数据库中的数据形式与数据内容，选择部

分基本信息进行提取，例如基因的类型、突变的位

点和疾病的别名等。这样，每种语义类型都有多种

相关属性进行更为全面的描述。具体语义关系模型

设计，见图１。

图１　语义关系模型及数据来源

３２　实验流程

根据所设计的语义模型，选取 ＮＣＢＩｇｅｎｅ、Ｃｌ
ｉｎＶａｒ、ＣＯＳＭＩＣ、Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ、ＯＭＩＭ与 ＮＣＩｔ等６个
数据库作为基因、突变、细胞系与疾病等实体数据

的来源。通过数据筛选、格式转化及融合等数据预

处理流程，形成待处理数据集，将数据集存入

ＭｙＳＱＬ数据库中，依据数据特性共存储为４个实体
表，以及６个关系表。其后，利用Ｄ２ＲＱ映射工具，
根据本研究设计的语义模型，定义关系型数据与

ＲＤＦ数据的映射规则。最后，将关系型数据库转化
为ＲＤＦ语义格式并利用 Ｄ２ＲＱ工具部署本地 Ｗｅｂ
应用，实现对语义网络的生成、检索与分析。实验

流程，见图２。
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图２　语义关系模型的构建

４　实验过程与结果

４１　数据处理

４１１　数据提取　 （１）基因数据选自 ＮＣＢＩｇｅｎｅ
数据库。ＮＣＢＩｇｅｎｅ数据库提供了多物种的基因序
列信息，包括序列、表达、结构、功能以及引用等

信息，基因的唯一标识———Ｅｎｔｒｅｚ＿ＩＤ，在美国国
家生物技术信息中心 （ＮａｔｉｏｎａｌＣｅｎｔｅｒｆｏｒＢｉｏｔｅｃｈｎｏｌ
ｏｇｙＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ，ＮＣＢＩ）研发的所有数据库中都是通
用的［１４］。本研究选择ＮＣＢＩｇｅｎｅ人类物种的基因数
据作为实验数据的基因部分，共６０１９５条，包括基
因ＩＤ、基因名称、在染色体上的位置和基因类型等
信息。以ＮＣＢＩｇｅｎｅ数据库的 Ｅｎｔｒｅｚ＿ＩＤ为基因数
据的标准标识。（２）突变数据与突变－基因、突变
－疾病之间的关系数据选自 ＣｌｉｎＶａｒ数据库。Ｃｌｉｎ
Ｖａｒ是一个公开的数据库，其中收集与疾病相关的
人类遗传变异［１５］。本研究选择突变概要文件ｖａｒｉａｎｔ
＿ｓｕｍｍａｒｙｔｘｔ中基因组参考序列版本为 ＧＲＣｈ３８的
突变数据，共２５４０３０条，筛选所在基因、突变名
称、突变类型、所在染色体、相关疾病等信息。Ｃｌ
ｉｎＶａｒ中突变所在的基因使用 ＮＣＢＩｇｅｎｅ的 Ｅｎｔｒｅｚ＿
ＩＤ进行标识，可与ＮＣＢＩｇｅｎｅ进行链接。突变相关

的疾病整合了 ＯＭＩＭ的疾病 ＩＤ标识，所以也可与
ＯＭＩＭ中的疾病链接。ＣｌｉｎＶａｒ的突变标识以
ＲＣＶ００００００００００形式表示，在突变对应多个疾病
的情况下，一个突变会对应多个突变标识所以本研

究自定义突变的唯一标识，并保留 ＲＣＶａｃｃｅｓｓｉｏｎ的
信息。（３）疾病数据与疾病－基因之间的关系数据
选自ＯＭＩＭ数据库。在线人类孟德尔遗传数据库
（０ｎｌｉｎｅＭｅｎｄｅｌｉａｎＩｎｈｅｒｉｔａｎｃｅｉｎＭａｎ，ＯＭＩＭ）是一
个关于人类基因和表型的权威数据库，目前每日更

新并支持免费获取［１６］。本研究选择 ｍｏｒｂｉｄｍａｐｔｘｔ
文件中７３２６条疾病数据，保留疾病名称、基因名
称、基因的 ＯＭＩＭＩＤ以及基因的位置信息。利用
ｍｉｍ２ｇｅｎｅｔｘｔ中ＯＭＩＭ基因与ＮＣＢＩ基因的映射，获
取疾病－基因之间的关系。由于有些疾病的 ＯＭＩＭ
ＩＤ缺失，所以自定义疾病的唯一标识。（４）细胞系
的数据选自 Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ数据库。Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ数据库
由瑞士生物信息研究所的团队在Ｂｉｏｃｕｒａｔｉｏｎ２０１６大
会上提出［１７］。是目前整合细胞系信息较为全面的数

据库。下载并处理 ６８４０６条细胞系数据为标准格
式，筛选细胞系名称、编码、别名、相关疾病等信

息，自定义细胞系的唯一标识。

４１２　数据关联　基于以上数据处理的步骤，可
以得到大部分实验数据。但疾病 －细胞系、突变 －

·０６·

医学信息学杂志　２０１９年第４０卷第７期　　　　　　　　　　　　　ＪＯＵＲＮＡＬＯＦＭＥＤＩＣＡＬＩＮＦＯＲＭＡＴＩＣＳ　２０１９，Ｖｏｌ．４０，Ｎｏ．７



细胞系、基因－细胞系的关系是无法直接从已整合
的数据库获取的，需要引入中间数据库，才能将这

些实体进行关联。Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ中存在疾病 －细胞系
的关系，但是Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ中的疾病数据使用ＮＣＩｔ［１８］

的疾病术语进行表示，提供其在 ＮＣＩｔ中 ＩＤ编码。
所以利用ＮＣＩｔ将Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ细胞系与ＯＭＩＭ疾病进
行关联。参考一体化医学语言系统 （ＵｎｉｆｉｅｄＭｅｄｉｃａｌ
ＬａｎｇｕａｇｅＳｙｓｔｅｍ，ＵＭＬＳ）中已对 ＮＣＩｔ的疾病术语
和ＯＭＩＭ的疾病术语进行整合的信息。利用两个来
源的术语在ＵＭＬＳ数据中是否在同一个概念下进行
同义判断，将ＮＣＩｔ与 ＯＭＩＭ的疾病术语进行映射。
对于突变 －细胞系与基因 －细胞系的关系，利用
ＣＯＳＭＩＣ数据库作为中间数据库来获取这些信息。
ＣＯＳＭＩＣ是世界上最大最全的研究人类体细胞突变
对癌症影响的数据资源［２］，其中包含细胞系和原代

细胞的基因测序信息和识别的突变信息。本研究重

点关注对细胞系与突变和基因的关联信息的获取。

获取突变数据与细胞系的关系，先将 ＣＯＳＭＩＣ的细
胞系与Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ的细胞系的名称以及别名进行匹
配，再根据突变在染色体中的位置，以及突变的类

型，将ＣＯＳＭＩＣ中的突变信息与 ＣｌｉｎＶａｒ中的突变
信息进行映射，以获得 ＣｌｉｎＶａｒ突变与 Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ
细胞系之间的关联。而 ＣＯＳＭＩＣ中存在 ＮＣＢＩ基因
与细胞系关系，利用之前 ＣＯＳＭＩＣ的细胞系与 Ｃｅｌ
ｌｏｓａｕｒｕｓ的细胞系的映射，可获得 ＮＣＢＩ基因与 Ｃｅｌ
ｌｏｓａｕｒｕｓ细胞系之间的关联。

４２　数据映射

４２１　数据存储　本研究采用 Ｄ２ＲＱ工具将融合
的数据资源转化为ＲＤＦ格式。Ｄ２ＲＱ是一个开源的
平台，提供以虚拟只读的ＲＤＦ数据形式访问关系数
据库的功能。通过 Ｄ２ＲＱ，可以使用 ＳＰＡＲＱＬ语言
对关系型数据进行检索，通过其自带Ｗｅｂ应用浏览
数据，也可以使用工具获取生成 ＲＤＦ格式的文件。
根据Ｄ２ＲＱ工具所需要的输入文件格式，将基因、
突变、细胞系、疾病４种实体类型以及相关属性存
为ＭｙＳＱＬ数据库中相应的４张表，６种实体间的关
系存为数据库中相应的６张表。

４２２　映射规则　Ｄ２ＲＱ提供映射语言来描述关
系型数据库模式向 ＲＤＦＳ转换的映射规则。一个
Ｄ２ＲＱ映射文件本身就是用 Ｔｕｒｔｌｅ语法编写的 ＲＤＦ
文档。Ｄ２ＲＱ提供一些便利的工具，例如 ｇｅｎｅｒａｔｅ－
ｍａｐｐｉｎｇ工具可以自动生成一个映射文件 ｍａｐ
ｐｉｎｇｔｔｌ。但是自动生成的映射文件只包含一些基础
的规则设置，更多复杂的映射规则可以参考 Ｄ２ＲＱ
的映射语言［１９］。

本研究首先通过声明一个数据库为 ｄ２ｒｑ：Ｄａｔａ
ｂａｓｅ类来设置数据库的相关属性，包括 ＪＤＢＣ数据
库的ＵＲＬ，ＪＤＢＣ驱动程序类名，数据库用户名密
码等。声明一个相应的实体为 ｄ２ｒｑ：ＣｌａｓｓＭａｐ类来
设置类的属性，包括ＵＲＩ的模式，例如设置ｇｅｎｅ的
ＵＲＩ模式为 “ｇｅｎｅ／＠＠ｇｅｎｅＧｅｎｅ＿ＩＤ｜ｕｒｌｉｆｙ＠
＠”，其中 ｇｅｎｅＧｅｎｅ＿ＩＤ为数据库中 ｇｅｎｅ表的
Ｇｅｎｅ＿ＩＤ列。利用 ｄ２ｒｑ：ＰｒｏｐｅｒｔｙＢｒｉｄｇｅ来设置属
性，例如属性名称、属性值。实体之间的语义关

系，利用其中的 ｄ２ｒｑ：ｒｅｆｅｒｓＴｏＣｌａｓｓＭａｐ来定义，例
如基因 －突变之间的语义关系 “Ｇｅｎｅ＿ｈａｓ＿ｔｈｅ＿
Ｍｕｔａｔｉｏｎ”，将两个实体进行链接。

４３　实验结果

４３１　实验结果浏览与获取　本研究根据基因、
突变、细胞系、疾病 ４种实体类型以及之间的 ６
种语义关系对应的表格，编写 Ｄ２ＲＱ映射语言文
件ｍａｐｐｉｎｇｔｔｌ。利用生成的文件，运行ｄ２ｒ－ｓｅｒｖｅｒ
工具，启动 Ｄ２ＲＱ部署的本地服务 ｈｔｔｐ：／／ｌｏｃａｌ
ｈｏｓｔ：２０２０／。通过这个 Ｗｅｂ应用，可以对数据进
行浏览，也可以利用 ＳＰＡＲＱＬ执行搜索并设定展
示的条目数量。以 ＡＫＴ３基因为例，数据浏览结
果，见图 ３。基因 ＡＫＴ３的信息页面包含多种信
息。其中，该基因相关的突变，用字段 “Ｇｅｎｅ＿
ｈａｓ＿ｔｈｅ＿ｍｕｔａｔｉｏｎ”表示；检测该基因的细胞系
样本，用字段 “Ｔｈｅ＿ｅｘａｍｉｎｅｄ＿Ｓａｍｐｌｅ＿ｏｆ＿
Ｇｅｎｅ”表示，其值对应的链接，可以链接到相应
的突变和细胞系的信息页面。其他属性，例如，

基因所在的染色体、基因全名和基因 ＩＤ等信息也
在该页面中详细列出。
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图３　ＡＫＴ３基因信息浏览页面

　　此外，Ｄ２ＲＱ也提供通过命令行进行 ＳＰＡＲＱＬ
语言搜索的功能。通过 ｄｕｍｐ－ｒｄｆ命令可以将生成
的ＲＤＦ文件导出生成 “ＴＵＲＴＬＥ”、 “ＲＤＦ／ＸＭＬ”、
“ＲＤＦ／ＸＭＬ－ＡＢＢＲＥＶ”、 “Ｎ３”以及 “Ｎ－ＴＲＩ
ＰＬＥ”等多种ＲＤＦ语法格式。实验最终构建的语义
网络，共包含基因６０１９５个，突变２５４０３０个，细胞
系６８４０６个，疾病７３２６个，共构建３元组７２６２３６
个。其中，基因与突变之间的 ３元组 ２５４０３０个，
基因与疾病之间的３元组１５４７７个，基因与细胞系
之间的３元组２８７３４２个，细胞系与突变之间的３
元组１９５个，细胞系与疾病之间的 ３元组 ３６３７７
个，突变与疾病之间的３元组１３２８１５个。
４３２　实验结果对比分析　对 ＮＣＢＩＧｅｎｅ，Ｃｌｉｎ
ＶＡＲ，Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ，ＣＯＳＭＩＣ等几个数据库进行分
析，对数据类型和数据格式进行调研，与本研究模

型进行对比，发现本研究构建的语义关系模型，其

细胞系相关的数据类型覆盖程度更为全面，方便用

户对细胞系及相关信息进行浏览和查询，而不用跨

越多个数据库，缘于已有效地将细胞系相关的数据

进行整合。每种数据类型都采用业内通用的数据库

的名称和标识，提供良好的互操作性，为细胞系的

研究提供帮助。相比于 ＮＣＢＩＧｅｎｅ，本研究构建的
语义网络还整合了突变和细胞系的信息，较ＣｌｉｎＶａｒ
多细胞系信息，比 Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ数据库的信息主要多
基因和突变的数据，而在数据类型覆盖层面，ＣＯＳ
ＭＩＣ数据库同样覆盖了基因、突变、细胞系和疾病
的信息，但同时本语义网络在疾病数据的整合方面

提供疾病术语命名和编码的标准，见表１。当然该
语义网络中的许多数据是从其中几个数据库中提取

并整合的，因此整合更多细胞系相关的新数据、发

现更多的语义关系也是本语义网络应该继续努力的

方向。

表１　本研究模型数据类型覆盖范围与其他几个相关数据库对比

数据类型 ＮＣＢＩＧｅｎｅ ＣｌｉｎＶａｒ Ｃｅｌｌｏｓａｕｒｕｓ ＣＯＳＭＩＣ 本研究模型

Ｇｅｎｅ　　 √ √ － √ √

Ｍｕｔａｔｉｏｎ － √ － √ √

　Ｃｅｌｌ－ｌｉｎｅ － － √ √ √

Ｄｉｓｅａｓｅ　 √ √ √ √ √

　　注：即ＣＯＳＭＩＣ没有提供表型标准名称以及与其他数据库的映射
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　　本研究通过 Ｄ２ＲＱ部署的语义网络的 Ｗｅｂ应

用，目前仅限于内部实验使用，后期将持续完善细

胞系语义网络浏览平台，发布为外网可访问的形式

并提供多种语义网络获取方式。

５　结语

本研究利用基于 ＲＤＢ到 ＲＤＦ映射语言

（Ｒ２ＲＭＬ）的Ｄ２ＲＱ映射工具，对以细胞系数据为

中心的包含基因、突变与疾病数据以及语义关系的

数据进行建模与整合，分析不同来源生物医学数据

的特性，发现数据融合的有效方法，所构建的语义

网络数据类型覆盖更为全面，可为用户提供更加便

捷的服务。但是仍有许多不足之处有待改进，今后

的工作将从以下内容展开：进一步优化多来源异构

数据的融合方法，多方面考虑数据的不同特性，利

用实体相似计算方法提高数据的映射成功率。研究

突变对于癌症等复杂疾病带来的内部细胞机制的变

化，丰富实体之间的语义关系。最终将数据来源扩

展至文献、电子病历等形式，从中挖掘更多的生物

医学实体之间的语义关系，从而对语义网络进行扩

展，提高语义模型的实用性。
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