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精准医疗背景下生物样本信息的价值初探

王弋波

（中国科学技术信息研究所，北京 100038）

摘要：精准医疗的产业化进程赋予生物样本信息新的价值，同时使生物样本信息的管理面临全新局面。基于国内

外政策制度归纳生物样本信息的定义，通过对精准医疗背景下生物样本生命周期各环节信息活动的解析，梳理生物样

本信息的具体内容，构建生命周期中的信息流，结合信息活动主体在信息流中的关系，说明生物样本信息管理的需求

与实现，揭示生物样本信息的价值定位，提出制订数据标准、建立云平台、深化理论研究等建议。
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Value Proposition of Bio Specimen Information Under Precise Medical Back-
ground
WANG Yibo

(Institute of Scientific & Technical Information of China, Beijing 100038)

Abstract: Bio specimen information had been given new value by the industrialization process of precision 
medical, and the information management of Bio specimen is facing a new situation. By inducing the domestic 
and foreign policies, the definition of Bio specimen information had been clear. A lifecycle of Bio specimen 
under Precise Medical background was described to analysis the information active and content in its stages. 
Through the construction of information flow and subjects relationship, the demand of active subjects and its 
realization in the lifecycle was revealed, and 4 features was proposed to indicate the value proposition of Bio 
specimen information. 3 proposals was given, involving data standards, cloud platform and theoretical research.
Keywords: bio specimen, information management, precise medical, value proposition

1 引言

2015 年，美国率先提出“精准医疗”发展

计划 [1]，2016 年我国颁布的《“十三五”国家科

技创新规划》将“精准医疗”以及“精准医疗关

键技术”纳入国家重点部署工作 [2]。中美两国都

对“精准医疗”的关注预示其即将到来的产业化

进程。分子生物学、遗传学、转化医学等相关学

科的理论发展和技术突破为精准医疗产业提供了

技术前景 [3]，然而在后互联网时代的浪潮中，与

大数据、云计算、人工智能等信息技术的充分结

合将为精准医疗产业发展提供必要条件 [4]。

精准医疗技术研发和临床治疗的核心工作是

“通过组学技术，对大样本人群与特定疾病类型

进行生物标记物的分析与鉴定、验证与应用”和

“通过精确寻找靶点、精确亚分类等方式实施个
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性化精准治疗”[5]。无论是分析生物标记物还是

研发靶向药物，都必须完成生物样本的采集、制

备、储存等环节，最终依靠基因测序等技术手段

获取相关的组学数据。但仅凭组学数据并不足以

发现基因、环境和疾病之间错综复杂的关联。这

种关联必须通过组学数据和生物样本信息的对照

分析来建立。因此，生物样本是精准医疗产业运

行的物质基础，生物样本信息则贯穿整个产业

链，发挥着十分关键且无法替代的作用。

生物样本信息的建设水平决定了精准医疗

产业的信息化和智能化程度，也决定了产业的发

展速度和未来可能承担的风险 [6]。目前，国内外

有关生物样本信息的学术研究和管理探索并不

鲜见 [7-10]，但大多局限于生物样本管理信息系统

或相关数据库建设层面。尤其是国内研究多关注

于样本库管理制度、样本制备和保存测试等问

题 [11]，对生物样本信息的供需关系、产业应用、

内容分化及其关联结构等问题缺乏关注。随着生

物样本信息的重要性日渐突出，相关行业标准和

技术规范已经在国际科技竞争中呈现出较高的战

略意义 [12-14]。为此，本文对精准医疗背景下生物

样本信息的价值进行初步探讨。

2 生物样本信息的内涵

在学术界和产业界，生物样本的基本定义已

经形成基本共识。但由于基因组、蛋白质组、代

谢组等组学技术长期处于精准医疗相关研究的核

心地位，生物样本信息的定义随研究内容变化呈

现较大差异，例如过于宽泛的“生物信息”[3]或

过于局限的“临床信息”[15]等，相对尚存争议。

现从政府的政策和管理来看生物样本信息的定义

则更加清晰。

目前，国内外对生物样本通常从“人类遗传

资源”和“医学研究样本”两方面实施，前者强

调人类生物样本的遗传价值和长期保存，后者注

重医学伦理相关制度。例如，经济合作与发展组

织（OECD）于 2009 年发布的《人体生物银行和

遗传研究数据库指南》中，对生物样本库管理对

象的界定为“用于遗传研究的结构化资源包括：

(a)人类遗传材料和／或对这些遗传材料进行分析

生成的信息；(b)相关联的信息”[16]。此处尤其突

出“人类遗传材料”，以区别于OECD对包括动

植物、细菌病毒等更广泛“生物遗传资源”的管

理。类似地，美国癌症研究院（NCI）对生物银

行界定为“生物银行是指用于研究的人类生物样

本、相关数据、数据存储的实体以及相关流程和

政策的集合”[17]。虽然两者表述的对象相同，但

OECD更关注实体的“遗传材料”，并突出生物样

本与其关联信息的关系，即按照信息来源将其关

联信息区分为“分析生成的”和“相关联的”两

类；NCI主要强调样本信息的数据形态、管理流

程和政策环境，突出医学研究对生物样本管理的

需求，即对样本实体、关联数据和伦理法规认可

的需求。

在国内政策法规中，国务院于 1998 年颁布

的《人类遗传资源管理暂行办法》是我国目前唯

一全面管理人类遗传资源的法规文件，将人类遗

传资源界定为“人类遗传资源是指含有人体基因

组、基因及其产物的器官、组织、细胞、血液、

制备物、重组脱氧核糖核酸（DNA）构建体等

遗传材料及相关的信息资料”[18]。此处主要明确

“遗传材料”的范畴，但并未展开阐述“相关信

息资料”的内涵。在医疗行业层面，中国医药生

物技术协会将生物样本库的管理对象界定为“包

含任何包含人体生物信息的生物物质，包括人体

组织、血液、分泌物、排泄物及其衍生物”[19]。

此处并未涉及生物样本的信息，可见国内医疗行

业对相关领域的认识尚有不足。

基于管理目的和行业背景的因素，虽然各政

策主体对生物样本信息的描述方式或有差异，但

表达的判断依据基本一致。综合两种管理口径可

以看到，生物样本是指以实物形式存在的“遗

传材料”或“生物物质”，而与生物样本相关联

的信息均可纳入生物样本信息的范畴。但生物样

本只是转化医学研究中承载人体生物信息的载

体，在样本采集和制备中产生，在样本使用中被

消耗。生物样本信息的描述对象可以是生物样本

实体，也可以是生物样本在生命周期各环节中的
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活动。因此，考虑到生物样本信息描述对象的差

异，归纳相关政策规范可以得到生物样本信息的

如下定义：狭义的生物样本信息是指生物样本的

实物形态及其保存状态相关的信息；广义的生物

样本信息是指在生物样本的采集、处理、存储、

利用等过程中所生产和记录的相关信息。

下面再以生物样本的生命周期来看生物样本

信息的内涵。生物样本的生命周期及其相关信息

内容如图 1 所示。其中，围绕生物样本实体的产

生和消耗，可以概略地将生物样本生命周期分解

为采集、储存、使用 3 个主要环节；考虑对生物

样本的组织管理，还可以将其生命周期向上追溯

到科研课题管理环节；考虑生物样本所承载生物

信息的分析研究，还可以将生物样本生命周期向

下延伸至生物医药研发环节。

据此可以看到，狭义的生物样本信息仅包

括生物样本储存环节所产生的信息，广义的生物

样本信息应当涵盖其整个生命周期。虽然生物样

本生命周期各环节的最终目标均是实现转化医学

研究或临床治疗，但工作内容和专业技术差异较

大，各环节产生信息的内容也各不相同。

（1）科研课题管理环节是指相关领域研究人

员在设计研究方案、组织课题实施的过程中所实

施的管理工作，例如研究机构的科技项目管理或

企业的产品（技术）研发管理。科研课题管理环

节产生的信息主要涉及两个方面：一是资助机构

信息，这决定了后续环节产生的大部分信息的权

属关系；二是研究内容信息，这部分信息是对课

题所生成生物样本的整体描述，并为生物样本的

采集、处理、储存、使用、分析以及质量控制等

后续环节提供依据。

（2）生物样本采集环节是指研究人员通过

临床检验或人群调查等方式，采集捐献人的生物

物质，并记录相关信息的活动。采集环节不仅为

生物样本的生产提供了原始材料，而且是收集捐

献人表型信息和环境信息的重要过程。仅从信

息传播层面看，在采集环节将捐献人的全部动态

活动转变为静态的生物样本实体和数据记录。从

而转化为医学研究所关注的基因、表型和环境等

信息。因此，采集环节产生的信息包括对两个主

体的描述：一是对捐献人的描述，具体包括人口

学信息和表型信息，其中表型信息又因临床研究

和遗传学研究的差异，分别以病历信息和样本采

集调查表的形式体现（精准医疗领域通常为病历

图 1 生物样本生命周期及信息内容
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信息）；二是对采集人和采集过程的描述，即采

集机构、采集时间、采集方式、捐献者采前状

态等。

（3）生物样本储存环节是指研究人员将采集

到的原始材料处理成为可长期保存的形态，并为

生物样本保存提供妥善环境和相应管理的活动。

原始材料的处理过程对生物样本所保留生物信息

的影响较大，且不同研究内容均有其严格对应的

处理方式和保存方式。此外，随着生物样本集

中保存机制的广泛应用，专业化的管理部门还需

要明确生物样本的权属信息。因此，储存环节产

生的信息包括 3 个部分：一是生物样本的权属信

息，即储存机构、样本所有人、捐献人知情同意

书、使用条件等；二是处理过程信息，即样本内

容物的类型标注、标准操作流程（SOP）及制备

过程记录、入库时间、使用的试剂和容器等；三

是保存状态信息，即生物样本的物理位置、储存

温度、冻融记录等。

（4）生物样本使用环节通常是指研究人员将

保存的生物样本用于基因测序、蛋白质检测及生

物标志物筛查等检验检测活动。而在精准医疗的

部分特殊场景下，生物样本使用环节也可以是医

疗人员将其直接用于临床治疗活动中，例如干细

胞移植治疗。检验检测活动会消耗生物样本，使

其失去实体形态，但产生的各类组学数据则是相

关研究的核心信息。因此，按照组学信息描述对

象的差异，使用环节产生的数据分别对应DNA、

RNA和蛋白质三大类，各类下细分的检验项目所

包含的参数又存在一些差异。

（5）生物医药研发（医学研究）环节是指科

研人员综合组学、表型和环境等信息开展研究，

最终产生科技文献、科学数据、技术专利、新产

品和新疗法等各类成果。无论其商业价值如何，

研究成果与生物样本之间的关联关系都具有重要

的科研参考价值，所以记录这种关系的信息则需

要在生物样本管理中妥善保存。

3 生物样本信息流与信息管理

虽然生物样本生命周期各环节的工作内容不

同，专业技术存在很大差异，但各环节产生的生

物样本信息并非孤立存在。仅从各环节信息内容

的描述对象区分，可以将生物样本信息内容区分

为“实体信息管理”“权属信息管理”和“科研

信息管理”3 个层面。各环节具体工作所处层面

以及相应信息流如图 2 所示。

（1）实体信息管理是对生物样本从原始材料

的采集到处理为可长期保存的形态后入库保藏直

至在检验检测中被消耗的过程描述，主要强调生

物样本实体形态的准确描述和活动留痕。实体层

中的各项活动按照先后次序逐一发生，每一项活

动都必须建立在前一项产生的信息基础上。

（2）权属信息管理是对参与生物样本采集和

图 2 生物样本生命周期中的信息流
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保存活动中的捐献人、资助机构、保存机构、科

研机构等主体权责的说明和相关文件的记录，主

要强调各类主体权责范围的明确阐述和相关证明

文件的完备性。权属层的各项活动是以严格保障

各类主体的权益为目的，必须通过实体层和科研

层的部分活动获取信息，并最终体现在医学研究

的成果管理上。

（3）科研信息管理包括研究方案、临床医

学信息与人口学信息的保存和传递，并对研究方

案的实现过程和相应数据分析的结果给予完整记

录，主要强调多源信息集成和信息质量控制。科

研层存在大量并行发生的信息活动，例如：“研究

内容”虽然指导整个科研项目的进程，但并不直

接决定其他信息活动的结果；“人口学信息”和

“临床医学信息”的采集通常并行发生，最终共

同服务于“医学研究”。

综合 3 个层面的信息流可以看到：（1）“医

学研究”是生物样本相关所有信息活动的最终服

务对象，是生物样本信息管理的核心需求；（2）
实体层的信息活动相对独立，生物样本的实体信

息很容易形成独立的数据集，但依靠实体层内

部管理难以保障相关联信息的完整；（3）权属层

的信息涉及科研机构和捐献人两方面，项目管理

方需要对伦理审查、样本管理规范和相关信息安

全机制提供保障；（4）科研层的信息活动是提供

生物样本表型信息和环境信息的主要来源。这些

信息是“样本权属”的部分信息来源，而与组学

信息（如“测序数据”）之间的关联关系是开展

“医学研究”的必要条件。

生物样本在其生命周期中经历众多主体的管

理，在精准医疗背景下各信息活动相应的主体如

图 3 所示。

由于“医学研究”在信息流中的核心地位，

转化医学研究部门的需求成为生物样本信息价值

主张的主要依据。对于转化医学研究部门，其获

取生物样本信息的目的是开展高质量的研究并确

保研究的可持续性。因此，其需求可以归纳为 4
个主要目标，即充分获取信息、保障信息质量、

符合伦理法规、提升可拓展性。

对照生物样本生命周期各环节，其他参与主

体对以上 4 个目标的实现如图 4 所示。

“充分获取信息”目标主要依靠组学实验室、

医院信息中心和样本采集部门实现。组学实验室

提供组学信息；医院信息中心提供表型信息；医

院信息中心和样本采集部门共同提供环境信息。

“保障信息质量”目标的实现涉及生物样本

库、生化实验室、组学实验室和样本采集部门，

需要所有涉及样本实体活动的主体制定合理的操

作规范并严格实行，同时详细记录生物样本的采

集加工过程。

“符合伦理法规”目标主要依靠样本捐献者

和项目管理部门实现。样本捐献者和项目管理部

门共同提供知情同意信息；项目管理部门还需要

预先了解项目开展地域的相关伦理和法律，并监

督其实施过程的合法性。此外，项目管理部门还

要明确项目实施中各参与主体的相关权益，避免

图 3 生物样本信息生产加工各环节对应主体

图 4 参与主体对核心目标的实现
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任何主体的权益受到侵害。

“提升可拓展性”目标主要依靠项目管理部

门实现，项目管理部门为生物样本管理所制定数

据标准体系的系统性和科学性决定其科研成果的

可读性、可信度和应用范围等。

4 精准医疗运行的支撑

从精准医疗背景下生物样本信息管理的需求

分析可以看到，参与生物样本生命周期的各类主

体通过复杂的信息生产和传递路径为转化医学研

究提供所需信息资源。生物样本信息在采集加工

的过程中呈现出多种形态，为精准医疗运行提供

重要支撑。

（1）生物样本信息是精准医疗产业数据资源

的核心集成体。如前所述，生物样本信息包括组

学信息、表型信息、环境信息、采集加工过程记

录、操作规范、知情同意书、伦理法规、利益相

关方、数据标准等众多信息，是多维数据的集成

体。不同于单纯的医学研究，在精准医疗产业化

进程中，出于项目管理、资产管理和产品工程化

等目的，这些信息已经成为支撑精准医疗产业发

展的必要数据资源。因此，以信息集成体的形式

系统地整合和管理生物样本信息是精准医疗产业

应当广泛普及的基本认识。

（2）生物样本信息是精准医疗产业深度信息

化的数据资源保障。生物样本的采集加工过程记

录、操作规范和数据标准是评估生物样本信息质

量的主要依据，也是借助“互联网+”和大数据

技术推动相关科研成果广泛应用的必要条件。精

准医疗产业的深度信息化必须建立在完善的生物

样本信息资源基础上，通过对生物样本信息的深

入挖掘和增值利用实现。因此，完善相关行业规

范、提升生物样本信息管理系统建设水平是精准

医疗产业信息化的必要工作。

（3）生物样本信息是转化医学研究过程的主

要信息组织形式。即使暂不考虑知识产权、伦理

法规等问题，生物样本信息中用于转化医学研究

的组学信息、表型信息、环境信息、实验过程记

录以及相应操作规范和数据标准等信息分别来自

不同参与主体，其技术领域和管理口径均有较大

差异。为避免多源数据关联性的缺失或损坏，以

生物样本为纽带组织相关信息已成为转化医学研

究的普遍工作方式。因此，进一步深化生物样本

信息管理的理论与实践研究将对转化医学发展将

产生深远的影响。

（4）生物样本信息是产业化需求与医学研究

的数据接口。精准医疗产业是医药产业、临床医

学与基础医学研究的结合，是诸多技术领域和学

科方向的融合发展。生物样本信息作为贯穿其业

务主线的信息资源，在多领域数据间建立起紧密

的关联关系，将医学研究成果与其产品之间的联

系清晰呈现。因此，规范化的生物样本信息将使

产业化需求与医学研究的对应关系更加明朗，不

仅为医学研究成果的快速产业化提供便利，也为

精准医疗产业的发展方向提供参考和指导。

5 结语与建议

本文从精准医疗产业发展的信息化需求入

手，厘清样本信息的概念范畴和价值定位。转化

医学研究发展快速提升了组学数据的商业价值，

而精准医疗的产业化进程则将生物样本信息的

资源价值提升到新的水平。由于产业化和信息化

带来对信息规模和信息质量的需求，生物样本信

息从“遗传资源保藏”背景下的档案形态转化为

精准医疗背景下的资源形态，成为精准医疗产业

的重要资源和资产。相对地，面对产业化需求在

可读性、可靠性、可拓展性的更高要求，现有管

理体系下高水平生物样本信息的稀缺现状也被凸

显出来。依据对生物样本信息的信息流和需求分

析，提出如下建议。

（1）研究并制订生物样本信息数据标准和技

术标准，降低多维数据集成管理成本，提升数据

可拓展性。虽然生物样本信息管理可以实现多维

数据集成、组织多源数据并管控数据质量，但以

项目或机构为主导的信息管理难以形成稳定的管

理机制，并且数据标准和管理信息系统的重复建

设，跨机构、跨学科数据标准的兼容问题等都会

增加生物样本信息的管理成本。而在行业层面研
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究并制订相关数据标准和技术标准不仅能有效降

低信息管理成本，同时对提升生物样本信息可读

性、可靠性和可拓展性具有良好的促进作用。

（2）建立开放式的生物样本信息管理云平

台及其数据安全保障机制，快速提升产业信息化

水平。生物样本的采集加工需要多主体的共同参

与，而生物样本管理信息系统的重复建设不仅为

相关研究带来巨大的经费压力，摊薄的建设经费

也限制了各主体的管理信息化水平。因此，建立

开放式的生物样本信息管理云平台，为医院、企

业、研究所提供便捷和相对廉价的信息管理服

务，是快速提升产业信息化水平的有效方式。但

由于医疗信息的敏感性，其云平台必须具有完善

的数据安全保障机制，并兼顾安全性和数据有

效性。

（3）深化生物样本信息管理研究，为专业化

管理提供理论支撑。生物样本信息管理正在进入

一个新的阶段，相比以“遗传资源保藏”为目标

的时代，其面向的用户群体、业务架构和制度环

境等均发生了较大变化。同时，精准医疗的产业

化方兴未艾，新的变化还在不断发生。目前，国

内外生物样本库、生物银行、相关研究机构等对

生物样本信息的管理仍处于探索阶段，对生物样

本信息的认识仍不全面。

（4）为适应新的用户需求和制度环境，有必

要不断推进生物样本信息管理研究，提出支撑专

业化管理的系统性管理理论。
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