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〔摘要〕　目的／意义 通过整合临床与生物样本信息，构建生物样本信息资源大数据科研平台，为科研人员
提供一站式数据检索、集成、分析服务，建立数据治理体系，提升医院临床科研基础设施建设水平。方法／
过程 采用通用数据模型和数据治理技术，通过抽取、转换、加载等步骤整合来自不同厂商的数据源，提供

统一数据访问入口。结果／结论 该生物样本信息资源大数据科研平台具备多维数据筛查和快速集成分析的优
势，可为临床科研提供支撑。
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１　引言

生物样本是疾病研究的重要基石。近年来，对

其管理与利用的监管不断加强。２０２２年我国首个
“生物经济五年规划”提出要强化生物资源利用平

台支撑［１］。现代生物样本库作为生物样本资源保存
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的主要实体，应具备生物样本的全过程管理 （“湿

库”），以及相关临床数据资源的整合系统 （“干

库”）。整合多组学与临床数据 “干库”对推动精准

医学研究发展具有重要价值［２］。医疗大数据的快速

增长与科学应用逐步深入使 “干库”建设尤为重

要。目前国内生物样本库 “湿库”信息系统建设相

对成熟， “干库”建设基础较薄弱，亟须进一步

加强。

整合医院多个信息系统的临床数据是 “干库”

建设关键环节。各临床业务系统数据标准化程度不

足，系统架构、数据库等不同［３－５］，临床医疗大数

据的多源异构使 “干库”建设面临巨大挑战［６］。近

年来，国内一些大型研究型医院通过信息科或大数

据中心推进医疗大数据平台建设，并取得一定成

果［７－１４］。目前整合临床数据和样本信息资源 （“干

库”建设）仍处于探索阶段，缺乏标准化的建设和

应用方案。

本文以西安交通大学第一附属医院 （以下简称

医院）的全院级生物样本信息资源大数据科研平台

为例，介绍对生物样本及相关临床数据的整合、治

理和应用案例。该平台旨在最大化挖掘战略性医疗

数据资源价值，实现与实体生物样本融合，为医学

临床研究提供从生物样本到临床数据的一体化科研

服务。

２　生物样本信息资源大数据科研平台设计

以样本数据和临床数据为核心，建立以样本为

中心的分子数据模型和以患者为中心的临床数据模

型［１５］，以支持患者全生命周期浏览、科研灵感发

现、人群精准检索、统计分析、科研项目管理、科

研随访等多种功能，见图１。

图１　生物样本信息资源大数据科研平台总体设计

３　生物样本信息资源大数据科研平台实践

利用通用数据模型 （ｃｏｍｍｏｎｄａｔａｍｏｄｅｌ，ＣＤＭ）
解决医院临床数据资源多源异构和数据整合复杂性

的问题。ＣＤＭ从多种电子数据库中提取特定信息的
结构和框架，通过标准化的变量表单从海量数据中

快速、准确地提取所需关键信息［１６－１７］。其定义了

统一的数据标准，并通过数据的抽取、转换和加载

（ｅｘｔｒａｃｔｉｏｎ－ｔｒａｎｓｆｏｒｍａｔｉｏｎ－ｌｏａｄｉｎｇ，ＥＴＬ）过程形

成标准化数据结构［１８］。ＣＤＭ的应用有效解决了数

据整合难题。

本文基于 ＣＤＭ构建临床表型数据库，使用机

器学习模型将医学数据映射到临床表型 ＣＤＭ中。
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同时，设计标准化表型研究智能处理方法和医疗大

数据挖掘与分析方法。通过ＥＴＬ高效识别医疗数据
中核心实体，并充分利用其关系构建事件图谱，实

现医疗大数据的结构化和事件序列化，见图２。关

键技术模块包括数据采集与存储、ＣＤＭ映射转换和
智能挖掘、医学元数据检索引擎构建、应用数据模

型 （ａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｄａｔａｍｏｄｅｌ，ＡＤＭ）开发与使用。

图２　临床表型通用数据模型

３１　多源异构临床表型数据采集与存储

３１１　多源异构临床表型数据采集　本文构建的
多模态数据库能够提取和存储患者基本信息、病历

信息、病理报告和影像报告等各种类型数据，涉及

文本、图像、数字和符号等多种形式。然而，临床

表型数据来源为医院信息系统 （ｈｏｓｐｉｔａｌｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ
ｓｙｓｔｅｍ，ＨＩＳ）、检验信息系统 （ｌａｂｏｒａｔｏｒｙｉｎｆｏｒｍａ
ｔｉｏｎｓｙｓｔｅｍ、ＬＩＳ）、影像存储与传输系统 （ｐｉｃｔｕｒｅ
ａｒｃｈｉｖｉｎｇａｎｄｃｏｍｍｕｎｉｃａｔｉｏｎｓｙｓｔｅｍ，ＰＡＣＳ）、电子病
历 （ｅｌｅｃｔｒｏｎｉｃｍｅｄｉｃａｌｒｅｃｏｒｄ，ＥＭＲ）系统等，每个
系统采集数据的标准和规范不同。为解决这一问

题，将采集的数据分为历史数据和实时数据，历史

数据通过厂商镜像库推送到本地中心库，而实时数

据通过ＥＴＬ工具访问厂商实时镜像库进行抽取，或
采用符合医疗信息系统互操作性协议等标准协议的

前置技术进行实时抽取。

３１２　本地原始数据存储库构建　采用前置机技
术从不同厂商以数据表为维度１∶１抽取临床数据，
并以此构建本地原始数据存储库。对于基于文档的

非结构化电子病历数据，通过转换配置将其以数据

文件形式存储到本地中心库。对于 ＰＡＣＳ中的图像
非结构化数据，通过对其报告文本数据进行结构化

和文档化处理，建立起报告文档数据与图像数据之

间的映射连接，并将其存储到本地中心库。由此有

效地管理和利用临床数据，并建立报告文档数据与

图像数据之间的关联。

３２　临床表型本体数据库整合与智能挖掘

３２１　患者主索引建立　根据医院业务系统汇总
患者基本信息数据，建立患者主索引 （ｅｎｔｅｒｐｒｉｓｅ
ｍａｓｔｅｒｐａｔｉｅｎｔｉｎｄｅｘ，ＥＭＰＩ），使用患者的原始 ＩＤ
号、身份证号、护照号、住院号、门诊号、姓名、

性别、出生年月、手机号等信息来判断不同 ＩＤ或
住院号的患者是否为同一人，并生成主索引号，见

图３。生物样本信息以捐献者 （患者）为维度进行

组织和管理，每个捐赠者赋予唯一标本号，样本赋

予唯一样本编号，样本编号是构成数据信息的最小

颗粒标识符。通过样本编号可以追踪和管理样本，

并与临床信息关联。
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图３　ＥＭＰＩ服务总体框架

３２２　统一ＣＤＭ建立　通过建立统一的数据结构
和标准通用模型，实现各临床业务系统数据标准化处

理。模型包括两部分：结构化数据模型转换和非结构

化电子病历解析入库。采用机器学习模型将结构化和

非结构化的临床医疗数据映射到临床表型 ＣＤＭ上，
以提高临床医疗数据的可管理性和可共享性。

３２３　数据清洗和质量控制　数据清洗对后续研
究的模型效果和最终结论至关重要。数据清洗包括

字段清洗、正则表达式清洗和复杂逻辑清洗。通过

数据清洗将不同来源的数据整合到一个参考体系

下。本文使用数据质控模块检验数据质量，包括完

整性 （检验空值率）、规范性 （验证字段格式和数

据是否符合规范要求）、有效性 （验证业务发生时

间的先后关系）、一致性 （校验数据总量，确保数

据一致性）、唯一性 （进行重复数据校验）、关联性

（校验孤儿数据，确保其与引用数据的完整性关联）

和分布性 （根据分布字段进行分组统计，分析数据

的时间和值域分布）等。

３２４　数据脱敏　为保护患者隐私，根据 《个人

信息保护法》《信息安全技术 个人信息安全规范》等

相关法律法规和标准，对临床数据中的个人信息

（如姓名、身份证号等）进行脱敏处理。脱敏过程中

严格控制数据的使用权限和获取范围。根据数据的敏

感程度，采用加密、匿名化、去标识化等方法进行

数据处理，如用 “”代替 “姓名”，见表１。

表１　临床数据脱敏字段与策略示例

患者数据 敏感等级 脱敏方式 举例说明

姓名 Ｐ０ 滤除

（号代替）



联系人姓名 Ｐ０ 滤除

（号代替）



街道名称 Ｐ０ 仅保留城市区县 西安市碑林区

完整地址名称 Ｐ０ 仅保留城市区县 西安市碑林区

联系人地址

（区县名称）

Ｐ１ 仅保留城市区县 西安市碑林区

联系人地址

（街道名称）

Ｐ１ 仅保留城市区县 西安市碑林区

出生日期 Ｐ１ 保留年 １９７６

手机号码 Ｐ１ 隐藏中间６位 １５６３２

联系人手机

号码

Ｐ１ 隐藏中间６位 １５６３２

社保卡号 Ｐ０ 去标识化 ＸＳＯＦＹＷＥＨＥＨＤＵＤＨＵ

患者住院号 Ｐ０ 去标识化 ２０ＲＵＦＤＨＵＥＵＥＵＳＮＵ

患者就诊卡号 Ｐ０ 去标识化 ２０３ＵＦＤＨＵＥＵＥＵＳＮＵ

证件号 Ｐ０ 隐藏末尾８位 ６１０１０３１９７６

　　注：Ｐ０可以找到具体人；Ｐ１可以找到某一类人；匿名化使用

号代替，去标识化使用加密后的编码代替。

３２５　数据整合　将患者历次就诊的临床数据整
合在一起，包括就诊、诊断、医嘱、检验、检查、

手术记录、病案首页、出入院记录、病程记录等。
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按照患者就诊维度进行组织，脱敏处理后形成完整

样本临床病历信息数据，并建立索引提供高效的访

问接口。

３２６　 “干湿”两库融合　生物样本信息的最小

维度是样本，但是样本信息记录是以捐赠者为基础

的。通过捐赠者的身份证号、姓名、住院号、门诊

号等关联临床数据，实现样本和临床数据的整合。

在生物样本登记入库时，会将相应项目负责人标识

与样本关联起来，在大数据平台界面端，项目负责

人只能访问和检索自己入库的样本信息及相关临床

数据。通过访问权限管理，有效地保护捐赠者隐私

信息，同时也可防止未经授权的访问和滥用，确保

数据安全。

３３　医学元数据检索引擎构建

为实现多模态多粒度医疗元数据的高效索引，

采用 Ｅｌａｓｔｉｃｓｅａｒｃｈ的 ＲＥＳＴＡＰＩ［１９］来定义元数据格

式，实现快速上传和高效索引构建。为实现同步检

索，利用专业语料库构建各类型索引数据的语义关

联网络，并将其存储于传统关系型数据库中，以提

升系统面向语义、支持复杂查询的资源发现能力。

３４　应用数据模型开发与使用

通过ＡＤＭ构建智能检索、临床科研等数据服

务应用层，主要包含以下功能。一是数据整合和智

能搜索，可实现对所有临床表型数据的多维检索。

二是课题设计和队列建立，支持科研人员便捷设计

课题，快速构建研究队列。三是病例研究，展示脱

敏后的患者 ３６０°视图信息。四是文献和知识库检

索，查询最新科研文献、关联不同领域知识库。五

是统计分析，对课题数据进行基线统计、生存曲线

等分析。六是科研项目管理，支持添加和删除课题

成员、分配角色和权限以及课题数据共享。

４　应用效果及讨论

４１　应用效果

４１１　多维筛查　本文建设的全院级生物样本信

息资源大数据科研平台可提供数据检索、研究变量

集成、方案设计、数据统计与生物信息学分析技术

支持等服务。使用平台的多维筛查界面可快速完成

患者入组检索。基于本文所设计的通用数据模型，

通过组合诊断名称、手术名称、检验指标及样本保

藏情况等多个维度的筛选选项，可以精准地找到符

合条件的患者。例如，根据研究者提供的患者入组

条件 （主要诊断是胰腺炎并发腹腔感染或腹腔出

血；做过腹腔动脉造影手术；本次住院期间血红蛋

白小于８０ｇ／Ｌ；留存有胰腺组织或血液等生物样

本；２０１３年１月１日—２０２３年１月１日期间在肝胆

外科就诊过的住院患者），平台可以多维筛选获得

入组患者信息并导入项目，继而进行纳排分组，创

建基线指标和研究变量。最终生成研究人群的数据

子项内容开展后续研究。

４１２　科研数据服务　２０１９年以来该平台已为医

院４０个临床科室提供５００多项科研数据服务。通过

使用该平台，科研人员工作效率和数据质量显著提

高。以心血管内科某团队为例，其承担了一项

１０００例患者的临床研究项目，需要进行建立纳排

标准、筛选入组人群、收集所需研究变量数据等工

作，既往需４名研究生耗费３个月时间才能完成，

应用平台仅需１名工作人员在２日内即可完成。基

于该平台，每年发表文章数量从３篇增加到１０余

篇，所需人力从４人减少到１人，花费时间占比从

５０％减少到 ５％。同时，因该平台集成了全院 ＨＩＳ

内网中的临床数据，科研人员可以更加全面地获取

和分析临床数据，从而提高科研数据的准确性和科

研成果的可信度。

截至２０２２年底，该平台数据检索与集成分析

功能已支撑科研人员发表论文７０余篇，论文发表

在 ＥｕｒｏｐｅａｎＨｅａｒｔＪｏｕｒｎａｌ［２０］、ＪＡＭＡＩｎｔｅｒｎａｌＭｅｄｉ

ｃｉｎｅ［２１－２２］和ＮｕｃｌｅｉｃＡｃｉｄｓＲｅｓｅａｒｃｈ［２３］等高质量临床研

究期刊。

４２　存在问题

该平台可以显著提高临床科学研究的效率和质

量，但应用实践中仍存在以下问题。一是生物样本

出库后的实验回库数据和临床随访数据缺失。二是

尚未实现确保数据安全前提下的院外数据共享。三
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是缺乏合理有效的匿名化标准以确保数据安全。四

是在利用该平台进行科学研究时，存在难以获得知

情同意的问题。研究者需要获得患者联系方式以便

征求个人知情同意，但如果没有事先获得同意，则

无法获取联系方式。有待探索其他合规的方法解决

该矛盾，以确保符合相关法规和伦理要求。

５　结语

通过构建和应用生物样本信息资源大数据科研

平台，实现了数据整合与治理、一站式数据检索与

集成，以及实体生物样本与信息资源的融合等目

标。该平台为大型综合性医院临床科研提供了高

效、高质量的数据支持，成为不可或缺的重要平

台，推动医疗科研工作不断创新和发展。然而，为

进一步提升平台的可靠性和充分挖掘生物样本库的

数据资源，仍要持续改进和完善。
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