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〔摘要〕　阐述信息化技术在精准医疗数据采集、融合、存储、分析、临床决策系统建设、数据安全等方面
的应用情况及作用，分析信息化技术支撑下的精准医疗发展面临的问题并提出建议，包括构建区域健康医

疗数据管理平台，实现数据互联互通；创新大数据分析算法，研发智能分析工具等。
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〔基金项目〕　国家重点研发计划 “精准医学研究”重点专

项 “基于远程／移动医疗系统的精准医学联

合体构建、综合服务平台与业务系统开发及

应用”（项目编号：２０１７ＹＦＣ０９０９９００）；郑州

市协同创新专项 “基于高通量测序方法的血

浆游离核酸检测关键技术”（项目编号：

２０ＸＴＺＸ０８０１７）。

１　引言

精准医疗又称个性化医疗或个体化医疗，即根

据个体基因特征、环境以及生活习惯进行疾病干预

与治疗。随着测序技术的成熟和组学数据的积累，

精准医疗研究在全球范围内逐渐上升到国家战略高

度，美国、韩国、英国等分别部署了精准医疗战略

规划，推动精准医疗研究及应用转化［１］。我国于

２０１５年提出设立精准医学重点研发计划，开展精准
医疗大数据平台研发、罕见病队列研究、常见多发

肿瘤队列研究等［２］。随着精准医疗研究的不断深

入，除基因测序等基础研究外，数据融合、分析平

台建设、决策系统开发等方面也成为研究热点［３］。

海量的测序数据需要通过信息化手段进行整合、挖

掘，构建精准医疗大数据平台和辅助决策系统，实

现电子病历信息与组学数据的共同存储与融合，推

动精准医疗研究成果的临床转化是未来精准医疗发
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展重点。信息化技术已广泛应用于医疗领域，如医

疗信息系统、数据平台、决策系统等［４－５］。精准医

疗作为医疗领域的创新性研究，部分成果已应用于

临床决策，但研究成果的临床转化仍存在较大局限

性。未来研究重点包括基因测序结果解读、生物样

本库搭建、成果转化与临床决策等，均需信息化技

术支持。本文分析有关信息化技术在精准医疗数据

采集、存储、分析与处理、大数据平台与决策系统

建设、数据安全等领域的应用情况，为精准医疗数

据分析、决策平台构建提供参考。

２　信息化技术在精准医疗中的应用

２１　数据处理

２１１　数据采集　精准医疗研究的基础，涉及数

据类型包括组学、个体表型及环境数据。组学数据

包括基因组、转录组、蛋白组、代谢组数据等，主

要采用高通量测序方法获得原始数据，进而通过提

取、峰对齐、去噪等处理将原始数据转换为可分析

的数据类型。表型数据采集可利用智能监测设备。

通过佩戴智能眼镜、手表、头盔等可穿戴设备监测

个人生理参数、生活习惯等数据，利用手机等移动

通信设备将数据上传至云端服务器［６－８］。此外有学

者研发智能健康监测系统采集健康数据，系统由智

能监测终端、医疗数据处理服务器、移动客户端３

部分组成，配备全球定位系统 （ＧｌｏｂａｌＰｏｓｉｔｉｏｎｉｎｇ

Ｓｙｓｔｅｍ，ＧＰＳ）以及 ３Ｇ通信模块，实现对人体体

温、心率、血氧、定位数据的采集并上传服务器，

在移动客户端实现数据共享［９］。为提高动态测量准

确性，有学者研发柔性电子技术，实现对生理指

标、生理电信号和生物化学分子等各类人体健康指

标的监测［１０］。环境数据可通过环境自动监测系统采

集，如大气自动监测、水质自动监测系统等，自动

采集、传输、分析环境监测结果［１１］。信息化技术的

发展推动数据采集转向自动化，提高采集效率，有

效缓解人工采集导致的耗时、耗力、错误率高等现

象。

２１２　数据融合　即将临床诊疗、组学、健康

数据等多模态数据按照统一标准及处理流程，对

结构化数据进行抽取入库，对非结构化数据进行

结构化改造，将身份证 ＩＤ或住院号等作为统一标

识，进行各类数据集成融合，实现数据共享存储。

大数据融合处理主要采用数据仓库技术，将数据

从来源端经过抽取、转换、加载 （Ｅｘｔｒａｃｔ－Ｔｒａｎｓ

ｆｏｒｍ－Ｌｏａｄ，ＥＴＬ）至目的端，常用处理工具有

Ｋｅｔｔｌｅ、ＤａｔａＸ、ＡｐａｃｈｅＣａｍｅｌ等，用于数据抽取、

传输、同步、运行等。有研究基于理论视角，结

合精准医疗数据特点，从层次维、时间维和种类

维３个方面构建精准医疗数据融合标准框架体

系［１２］。另有学者开展精准医疗数据融合实践，从

ＣｌｉｎＶａｒ和 ＣＯＳＭＩＣ突变数据库中获取基因突变，

根据数据特征建立数据标准，进行突变数据分类

与融合［１３］。有研究提出精准医疗大数据平台构建

方案，采用分布式数据库进行不同类型数据加工、

关联、融合，支持数据分布式计算［１４］。综合看

来，在信息化技术支持下已有研究开展精准医疗

数据融合理论与实践工作，但有关精准医疗数据

集成平台建设与应用的报道较少，面向精准医疗

的多源异构数据融合仍是研究关键。

２１３　数据存储与检索　基因测序研究在国内外

精准医疗研究中备受重视，如英国１０万基因组计

划、冰岛３５万基因组计划、中国１０万人基因组计

划等。越来越多的基因测序研究产生海量测序数

据，建立有效的存储数据库和平台是精准医疗数据

分析的重要前提。组学数据具有数据量大、更新

快、类型复杂的特点，数据上传、存储、查询提取

与分析等均需信息化技术支持。目前全球较权威的

３个组学数据库为美国国家生物技术信息中心 （Ｎａ

ｔｉｏｎａｌＣｅｎｔｅｒｆｏｒＢｉｏｔｅｃｈｎｏｌｏｇｙＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ，ＮＣＢＩ）遗

传序列数据库 ＧｅｎＢａｎｋ，日本 ＤＮＡ数据库 （ＤＮＡ

ＤａｔａＢａｎｋｏｆＪａｐａｎ，ＤＤＢＪ），欧洲分子生物学实验

室数据库 （ＥｕｒｏｐｅａｎＭｏｌｅｃｕｌａｒＢｉｏｌｏｇｙＬａｂｏｒａｔｏｒｙ，

ＥＭＢＬ）［１５－１７］，３个数据库汇集所有公开的核酸以及

蛋白质序列，主要通过 ＢａｎｋＩｔ、Ｓｅｑｕｉｎ等软件进行

数据提交，利用 Ｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅ进行数据查询，通过局

部序列排比检索基本工具 （ＢａｓｉｃＬｏｃａｌＡｌｉｇｎｍｅｎｔ

ＳｅａｒｃｈＴｏｏｌ，ＢＬＡＳＴ）进行数据相似性搜索。由蛋

白质信息资源 （ＰｒｏｔｅｉｎＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎＲｅｓｏｕｒｃｅ，ＰＩＲ），
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慕尼黑蛋白质序列信息中心 （ＭｕｎｉｃｈＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ

ＣｅｎｔｒｅｆｏｒＰｒｏｔｅｉｎＳｅｑｕｅｎｃｅｓ，ＭＩＰＳ）和日本国际蛋

白质序列数据库 （ＪＩＰＩＤ）共同维护的国际上最大的

公共蛋白质序列数据库 （ＰＩＲ－ＰＳＤ），是支持基因

组学、蛋白质组学、系统生物学检索和科学研究的

综合公共生物信息学资源。ＰＩＲ－ＰＳＤ提供３种类

型的检索服务：基于文本的交互式查询、标准序列

相似性搜索以及结合序列相似性、注释信息和蛋白

质家族信息的高级搜索。此外由美国国家癌症研究

所 （ＮａｔｉｏｎａｌＣａｎｃｅｒＩｎｓｔｉｔｕｔｅ，ＮＣＩ）和美国国家人

类基因组研究所 （ＮａｔｉｏｎａｌＨｕｍａｎＧｅｎｏｍｅＲｅｓｅａｒｃｈ

Ｉｎｓｔｉｔｕｔｅ，ＮＨＧＲＩ）建立的肿瘤基因组数据库 （Ｔｈｅ

ＣａｎｃｅｒＧｅｎｏｍｅＡｔｌａｓ，ＴＣＧＡ）也是常用的开放共享

数据库。在国内，北京基因组研究所生命与健康大

数据中心 （ＢＩＧＤａｔａＣｅｎｔｅｒ，ＢＩＧＤ）建立的多层次

生物组学数据资源系统，包括原始组学数据归档库

（ＧｅｎｏｍｅＳｅｑｕｅｎｃｅＡｒｃｈｉｖｅ，ＧＳＡ），基因组数据库

（ＧｅｎｏｍｅＷａｒｅｈｏｕｓｅ，ＧＷＨ）等［１８］。上述数据库应

用信息技术分析生物学信息，通过计算机运算法则

探索突变基因，采用 Ｏｒａｃｌｅ、Ｓｙｂａｓｅ等管理软件进

行数据库维护。现有数据库多采用分布式计算，将

不同来源数据整合在同一平台。有研究提出利用基

于分层思想的软件层次架构构建基于Ｗｅｂ的代谢组

学数据库［１９］。部分二次数据库，如基因调控转录因

子数据库ＴｒａｎｓＦａｃ、同源蛋白结构数据库Ｂｌｏｃｋｓ等，

可基于Ｗｅｂ浏览器、利用超文本语言ＨＴＭＬ和Ｊａｖａ

程序编写界面，使界面更加友好［２０］。精准医疗研究

需要结合临床诊疗和健康数据，利用信息化技术进

行电子病历信息整合，形成可利用基因信息的电子

健康档案以辅助精准医疗研究。我国精准医疗重点

研发项目中的重点研究方向涉及精准医疗大数据资

源整合、存储、利用与共享平台建设，信息化技术

是精准医疗信息整合的关键。

２２　数据分析

２２１　总体情况　精准医疗数据分析的目的是整

合医院临床诊疗、生物组学、人群健康、环境数据

以及文献资料等多维度数据，借助医疗自然语言处

理、机器学习、数据可视化和分析等技术和工具，

构建基于大数据和人工智能的学习型医疗体系，实

现精准医疗的应用转化。基因测序技术从第１代发

展到第４代，测序通量爆炸性增长，产生海量测序

数据，仅用传统统计方法已无法满足测序数据分析

需求，Ｈａｄｏｏｐ技术、云计算等成为测序数据分析的

主要方法。然而精准医疗领域研究者多为医学、遗

传、生物等专业，不具有计算机专业背景，测序数

据处理成为研究难题，研发自动化数据处理系统成

为解决数据分析难题的重要手段。

２２２　国外相关研究　ＭｏｈｒＣ、ＦｒｉｅｄｒｉｃｈＡ和

ＷｏｊｎａｒＤ等［２１］利用关系数据库、数据存储、数据转

换、数据模型技术研发数据驱动的生物医学研究平

台，可提供流程化的实验设计、数据管理、质控与

自动分析、结果可视化展示。美国有机构研发云端

ＤＮＡ数据库平台，采用Ｇｏｏｇｌｅ云服务将数据存储在

云端，进行测序数据分析。此外有学者研发 Ｄｉｓｔ

Ｍａｐ、ＦＸ、ＣｌｏｕｄＡｌｉｇｎｅｒ等序列数据分析工具［２２－２４］。

ＤｉｓｔＭａｐ主要对短读长序列数据进行比对，利用Ｈａ

ｄｏｏｐ集群实现分布式数据分析，大幅加速序列比对

速度；ＦＸ是基于Ｈａｄｏｏｐ系统的ＲＮＡ序列数据分析

软件；ＣｌｏｕｄＡｌｉｇｎｅｒ主要用于长序列数据比对，能

够对ＤＮＡ基因组和ＲＮＡ转录组序列进行分析。

２２３　国内相关研究　黄芝准［２５］基于Ｈａｄｏｏｐ系统

设计高通量测序数据自动化并行处理系统，通过Ｍａ

ｐＲｅｄｕｃｅ并行运算框架对测序数据进行分割、对比、

信息查询，输出突变基因信息；林晶晶［２６］基于 Ｈａ

ｄｏｏｐ技术开发人类全基因组重测序数据处理系统。

华大基因研发了基因组数据分析云计算平台，支持数

据云端存储、分析、展示和交付，为不同规模研究

人员和机构提供基因组学数据分析。此外有机构推

出精准医疗大数据平台，整合医院异构临床、生物

组学、病理检查、影像检查、实验室检测、随访数

据以及各种知识库、指南、文献等多维度数据，提

供强大的机器学习、数据可视化工具和探索工具，

构建基于人工智能技术的学习型医疗体系。

２３　临床辅助决策系统构建

精准医疗研究的最终目的是形成精准防治方案

和临床决策系统，辅助临床疾病诊治和用药，显著
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提升人群健康水平。临床决策系统和精准用药系统

的构建离不开信息化技术支持，常用信息化技术有

云计算、深度分析、神经网络等。目前国内外研发

精准医疗决策系统，如范德比尔特 －英格拉姆癌症
中心研发的ＭｙＣａｎｃｅｒＧｅｎｏｍｅ系统、浙江大学药学

院研发的精准用药搜索系统等，均采用信息化技术

为癌症患者提供精准治疗措施和用药方案。总结国

内外精准医疗决策系统功能及其采用的信息化技

术，见表１［２７－３１］。

表１　国内外精准医疗临床决策和用药支持系统

系统名称　 研究机构 系统功能 相关技术

精准用药

搜索系统

浙江大学药学院 根据癌症患者的转录组特征，为医生和患者快速提供用药参考 数据库映射、组合逻辑拆解

ＩＢＭ电脑医生

Ｗａｔｓｏｎ

ＩＢＭ公司、安德

森癌症中心

肿瘤诊断，确定患者基因的驱动突变及作用的药物靶标 标化、整合患者病历、实验数

据，深度分析和挖掘

ＭｙＣａｎｃｅｒ

Ｇｅｎｏｍｅ

范德比尔特 －英

格拉姆癌症中心

整合基因突变信息和电子健康记录，提供最新的影响不同癌症的

基因突变和针对突变的治疗措施，为肿瘤科医生提供临床决策支

持

文本挖掘、人工智能、风险预

测

Ｇ－ＤＯＣ

Ｐｌｕｓ

乔治城大学医学

中心，隆巴尔迪

综合癌症中心

整合１００００例以上患者诊疗数据，以及实验室检查、病理和影像

数据、基因测序数据等，进行肿瘤和非肿瘤疾病的生物标志物探

索、多组学分析、体细胞突变研究等，为临床诊疗提供决策支持

可视化技术、ＧｒｏｏｖｙａｎｄＧｒａｉｌｓ

应 用 程 序、Ｊａｖａ虚 拟 机、

ＪＢｏｓｓＭＱ、ＥＣ２实例、云计算等

２４　数据安全保障

精准医疗研究的基础是海量基因数据和患者健

康信息。在采集患者信息时涉及遗传、生活习惯、

病史等个人隐私，保护信息安全、不泄露患者可识

别信息是精准医疗研究的重要问题。保障数据安全

除建立完善的数据管理和信息访问制度外，更重要

的是通过信息化技术手段保障数据安全。例如建立

数据库访问控制机制、数据加密、建立数据备份系

统、通过防火墙防止恶意侵入、数据传输加密、审

计跟踪与节点验证等。魏明月、刘逸敏和周骏群

等［３２］在建设肝肿瘤标本信息库时，利用基于角色权

限动态转换的隐私数据访问控制方法实现动态授权

并限时访问隐私数据。林炜炜［３３］在阿尔茨海默病精

准医疗大数据研究平台建设中，通过数据库备份机

制防范数据损失和网络攻击，利用 Ｘ５０９数字证书
技术对数据传输层加密，同时在中心端高效解密，

保障数据传输安全。精准医疗大数据存储分析、决

策系统构建都需在保障数据安全的基础上进行，利

用信息化技术强化数据安全措施也是开展精准医疗

临床应用的重要内容。

３　信息化技术支撑下的精准医疗发展面临
的问题

３１　数据采集融合困难

目前国内外在信息化与精准医疗相结合的研究

领域已经取得较大成果，但精准医疗研究仍存在较

多问题，尤其在数据采集融合方面，如数据孤岛、

数据缺失等。在临床数据采集方面，数据缺失、数

据壁垒现象较为常见，医院信息系统未实现互联互

通，不同研究数据独立管理等，导致临床数据融合

存在问题。不同医疗机构间检验检查设备仪器不

同，导致数据标准不同，数据内部存在异质性。在

数据融合方面，存在多组学数据与临床数据无法真

正有效结合、临床数据未实现结构化处理、医院未

建立标准生物数据库等问题，严重阻碍组学数据与

表型数据结合，进而导致数据完整性较差。

３２　数据分析利用率不高

随着大数据技术快速发展，算法工具和数据分

析技术不断创新，促进多模态医疗数据发展。但在

精准医疗大数据分析方面融合算法研究尚不成熟，
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缺乏同时处理大规模组学和临床数据的算法，导致

数据分析利用效率不高。针对多模态数据不完整、

数据处理实时性等情况，需探索更为有效的数据处

理方法。精准医疗大数据分析属于医工交叉领域，

需要临床、计算机、生物信息等多学科专业技术人

员协作完成，目前医工交叉领域人才短缺，跨学科

协作机制不清晰，影响数据分析与利用。

３３　成果转化应用有限

精准医疗研究的最终目的是形成更为科学有效

的重大疾病防治与用药方案，提升临床诊疗水平，

规范临床治疗路径。但目前精准医疗研究成果转化

有限，其应用主要体现在肿瘤治疗方面，在其他重

大疾病治疗方面的作用有待进一步研究。同时由于

数据融合与分析难度较高，缺乏真正能够辅助临床

诊疗的精准医疗决策系统，限制了其在临床的快速

转化。针对上述问题亟需探索新的数据算法和建模

方法，充分挖掘数据价值，研发新型精准诊疗方案

并转化为辅助决策系统，促使精准医疗由研究向临

床应用转化。

４　精准医疗发展建议

４１　构建区域健康医疗数据管理平台，实现数据
互联互通

　　现阶段我国区域内医疗机构信息系统相互独
立，数据孤岛现象普遍，数据共享融合困难，针对

该问题应积极探索数据共享技术，在全国范围内筛

选试点地区，建立区域示范健康医疗数据综合管理

平台，整合统一业务系统，制定数据标准，将医疗

机构、公共卫生机构等业务系统数据进行汇聚，从

政府层面建立数据共享机制和数据管理权限，实现

区域范围内跨机构、跨系统健康医疗数据整合管

理、实时查询、统一监管，提供集约式、一站式数

据服务。同时加强数据质量控制，对上传至平台的

数据进行信息校对，解决现有数据质量不高、缺失

严重的问题。

４２　创新大数据分析算法，研发智能分析工具

精准医疗研究的基础是利用大数据分析技术，

在分子水平获取与疾病相关的知识，建立基因型与

表型之间的关联，从分子水平制定疾病诊疗方案。

因此需不断研究高效的数据分析技术，深度挖掘数

据，探索隐藏在海量数据中的医学信息，实现辅助

疾病诊疗的目的。一方面，针对精准医疗测序数

据，发展医学和生物学信息解读技术，提升测序信

息解读能力；另一方面，针对精准医疗研究多模态

数据特点，研发具有针对性、运算效率更高、结果

更准确的大数据并行分析方法，充分挖掘数据信

息。此外在数据分析算法基础上，开发自动化分析

工具，为科研人员和医生等非信息化背景专业人员

提供更为便捷的数据分析途径。

４３　加强产学研合作，推进精准医疗技术创新与
成果转化

　　目前精准医疗研究主要集中在测序技术、疾病
分子分型、靶点挖掘等基础研究方面，研究成果的

临床转化应用较为局限。为推动精准医疗快速发展

与技术转化，应建立涵盖科研机构、医疗机构、医

药企业的精准医疗研究与转化合作组织与产业链，

在基础研究、技术攻关、成果转化、临床诊疗、产

业发展、人才培养等方面建立跨机构合作关系，根

据临床诊疗需求开展科学研究与技术创新，突破重

大疾病诊疗难题，依托医药企业等转化为直接服务

临床的诊疗产品，在临床进行应用与推广，辅助临

床诊疗和用药，推动精准医疗成为未来医疗的主要

发展模式。

５　结语

精准医疗已成为我国未来医疗模式发展的新方

向，信息技术在推动精准医疗发展与应用方面有重

要价值。本研究从数据采集融合、数据分析、智能

辅助决策、信息安全等方面综合分析信息技术在精

准医疗现有研究中发挥的支撑作用，充分说明精准

医疗的发展离不开信息技术的支持。同时针对精准

医疗发展中存在的问题提出信息化方面的解决思路

和建议，为加速精准医疗发展提供参考。
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