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人类遗传资源是指含有人体基因组、基因及其

产物(RNA 和蛋白质)的器官、组织、细胞、血液、

制备物、DNA 构建体等人类遗传资源材料及利用人

类遗传资源材料产生的数据等人类遗传资源信息。

中国人类遗传资源是国家自然科技资源的重要组成

部分，是维护公众健康、国家安全和社会公共利益

的重要战略资源。2019 年 3 月 20 日，《中华人民

共和国人类遗传资源管理条例》在国务院第 41 次常

务会议上通过，自 2019 年 7 月 1 日起开始施行。中

国人类遗传资源在人类进化、种族溯源、法医学和

生物医学研究中发挥着不可或缺的重大作用。 
队列研究可通过对某一特定人群分组进行随访

或者纵向观察监测，比较各组危险因素和暴露程度

与人群结果的联系，发掘疾病产生原因以及揭示疾

病发展进程，为各类慢性疾病的预防和诊断提供有

效的科学依据。大型人群队列已然成为流行病学研

究和重大复杂性疾病研究的主要方法之一。目前国

内外均有很多典型的大型队列研究，例如欧洲 10 国

的 European Prospective Investigation into Cancer and 
Nutrition (EPIC，52.1 万个体)、美国的 NIH-AARP 
Diet and Health Study (NIH-AARP，56.6 万个体)、中

国慢性病前瞻性研究项目(51.3 万个体)、中国泰州人

群健康跟踪调查(20 万个体)以及近年来采集组学信

息的精准医学研究队列(如英国十万基因组计划、美

国精准医疗、中国十万人基因组计划)等。来自北京

大学公共卫生学院流行病与卫生统计学系的王文秀

等[1]在《基于“中国慢性病前瞻性研究”的遗传资

源建设与应用》一文中对中国医学科学院、北京大

学和英国牛津大学联合开展的“中国慢性病前瞻性

研究”项目(China Kadoorie Biobank, CKB)进行了针

对性介绍，重点展示了该项目资源的采集与管理以

及近年来获得的遗传学研究成果。来自复旦大学人

类表型组研究院的陈兴栋等[2]在《大型人群队列遗

传资源建设与利用》一文中以“泰州队列”为例展

示了大型人群队列遗传资源在建设过程中各环节的

原则、方法、标准体系和具体实践经验等，为今后

我国大型人群队列遗传资源建设工作提供科学参考。

《人类遗传资源管理条例》中指出人类遗传资源不

仅包括人类遗传资源材料，还包括人类遗传资源信

息，明确了人类遗传资源数据的重要性，这些数据

不仅关乎个人的健康，还与国家安全相关，需要统

一的平台保存管理。来自中国科学院北京基因组研

究所(国家生物信息中心)国家基因组科学数据中心

的张思思等[3]在《GSA-Human：人类遗传资源数据

管理的公共系统》一文中详细介绍了人类遗传资源

数据库系统 GSA- Human 的数据库性能、运作模式、

国内外影响力，并深入思考了其面临的挑战以及未

来的发展方向，共同为丰富国家人类遗传资源库数

据尽一份力，推进遗传资源成为国家重要战略资源。 
法医学是人类遗传资源利用的重要领域之一，

典型的人类遗传标记如单核苷酸多态性 ( s i n g l e 
nucleotide polymorphism, SNP)、短串联重复序列 
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(short tandem repeat, STR)和微单倍型(microhaplotype, 
MH)等被应用于族群、系谱、体貌等特征刻画，亲

子鉴定以及群体遗传结构等相关法医学研究。来自

四川大学华西基础医学与法医学院的王浩宇等[4]在

《基于全基因组数据 AI-SNPs 筛选及大陆次级区域

内群体遗传结构差异研究》一文中使用千人基因组

计划中东亚的五个群体，建立了基于 FST 的祖源信息

单核苷酸多态性遗传标记(ancestry-informative sin-
gle nucleotide polymorphism, AI-SNP)筛选法，对于

减小大陆次级区域内群体遗传结构差异对群体相关

医学研究的影响具有实际应用价值。来自中山大学

中山医学院法医学系的刘志勇和北京警察学院的任

贺等[5]在《基于有限突变模型和大规模数据的 19 个

常染色体 STR 的实际突变率研究》一文中使用

Slooten 与 Ricciardi 提出的有限突变模型和大规模数

据，对 28,313 例中国北京汉族已确认亲生关系的亲

子鉴定案的 19 个常染色体 STR 基因座突变现象进

行了深入研究。其团队重视隐形突变和一些少见的

突变，得到了更为接近真实情况的新突变率结果。

为科学解释 STR 亲子鉴定结果，优化法医学亲子鉴

定和个体识别方法提供了重要依据和理论支撑。来

自四川大学华西基础医学与法医学院李茜等 [6]在

《微单倍型遗传标记的法医基因组学研究》一文中

基于千人基因组计划中 105 个中国南方汉族个体的

全基因组测序数据，构建了迄今为止最全面的 MH 
数据集，并且提出了构建该 MH 数据库的设计方案。

在法医实践案件侦查中，办案人员面对的对象主要

为尸体/人体、毛发、骨、血液、精液及其斑痕等人

体生物检材，在研究过程中伴随着一系列的社会伦

理道德和生物安全问题。来自中山大学中山医学院

法医学系的刘志勇等[7]在《法医遗传学研究和鉴定

中的伦理问题》一文中提及了国际上相关的伦理性

规范文件，并对样本/检材收集、法医 DNA 表型分

析、法医遗传系谱学分析、亲子鉴定、数据交流共

享等具体方面所涉及的伦理问题进行了深入探讨，

并针对我国法医遗传学工作中出现的伦理问题提出

三大建议。同样来自西安交通大学口腔医院的郭瑜

鑫等[8]在《生物安全视野下的法医学研究》一文中

整理了法医学研究中涉及到的生物安全内容，同时

点明了法医学研究今后面临的挑战与机遇、提倡各

从业人员重视生物安全问题，遵循生物安全原则，

净化法医学研究环境。 
近年来，随着测序技术的发展和组学新技术的

不断涌现，基因组、转录组、表观组、蛋白质组、

代谢组等不同种类的组学数据指数级增长，而对多

组学数据的整合分析，也成为科学家探索生命机制

和疾病、肿瘤等发生发展规律的新方向。来自中国

科学院北京基因组研究所(国家生物信息中心)的王

昕玥等[9]在《组学大数据和医学人工智能》一文中

举例介绍了近年来多组学和人工智能在医学领域各

自的应用进展，以及两者结合应用相对于单组学或

非人工智能的优势，最后简单阐述多组学分析和人

工智能在现阶段面临的挑战，为未来精准医学这一

必然趋势提供可行的研究思路。多组学研究技术的

更新迭代以及信息时代的迅猛发展，伴随着数据量

的爆炸式增长，也带领生物医学开始进入大数据时

代，来自中国科学院上海营养与健康研究所生物医

学大数据中心的郑广勇等[10]在《前沿信息技术在生

物医学大数据中的应用及展望》一文中介绍了云计

算、区块链、人工智能等前沿信息技术在生物医学

大数据中的应用与展望。 
未来，应用人工智能等前沿信息技术，探索生

物医学多组学大数据，揭示人类遗传资源所蕴含的

重要信息与规律将成为国家人口健康与安全领域的

重要研究方向。我国人类遗传资源进入管理化、规

范化道路，必将提高我国面对生物安全问题的防范

能力，完善道德伦理规范，为我国人类遗传资源的

保护、开发、管理和利用建立良好的研究环境。 
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