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摘　要：大数据技术推动了生命组学数据的爆炸式增长，生命科学研究进入大数据时代。大型人群队列研

究依托大数据技术获得了重要突破，为生命科学和精准医学研究提供了宝贵资源，推动着预防医学模式发

生革命性变化。以大数据技术为导向，人群队列研究规模空前扩大、学科交叉创新层出不穷，如何充分高

效地利用人群队列资源、实现队列间的互联互通与共享，也是队列研究亟待解决的难题。该文将重点分析

大数据时代特征下国内大型人群队列研究的发展特点，并提出其未来发展趋势及面临的挑战。
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Abstract: The explosion in omics data driven by big data has propelled the life science into the era of big data. 
Large-scale population cohort studies have made significant breakthroughs by leveraging big data technologies, thus 
providing valuable resources for life science and precision medicine and catalyzing revolutionary changes in the 
field of preventive medicine. With a focus on the big data technologies, population cohort studies have expanded on 
an unprecedented scale and fostered interdisciplinary innovations. However, effectively and efficiently utilizing 
population cohort resources, as well as achieving interconnectivity and data sharing among different cohorts, remain 
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pressing challenges. This paper aims to analyze the development characteristics of Chinese large-scale population 
cohort studies in the era of big data and propose future trends and challenges.
Key words: bid data; cohort study; precision medicine; phenome

大型人群队列研究自 21 世纪以来取得了快速

发展，以大数据为导向的大规模人群队列研究逐渐

成为热点 [1]。自然人群是国家健康队列的重要组成

部分，对代表性区域自然人群进行定期重复调查，

有助于全面了解该区域人口健康状况，探索人群高

发疾病与发病机制，明确疾病的发生和发展与遗传

和环境因素的复杂关系，为疾病的早期预防和控制

提供有力支持
[2]。大型人群队列研究在揭示疾病成

因、监测多种疾病发病趋势、研究疾病自然史、实

现精准医疗、建立精准医学生物大数据平台、开展

表型组学研究等方面发挥着举足轻重的作用
[3]。

自人类基因组计划启动以来，高通量组学技术

不断蓬勃发展，生命组学数据获得指数级增长 [4-5]。

与此同时，伴随着生物信息学、表型组学以及人工

智能技术的快速发展，生命科学研究进入了大样本、

大数据和大发现时代
[6]。人类基因组计划完成后，

表型组研究逐渐成为人类健康研究的下一个战略制

高点 [7-8]。随着表型组学的兴起以及生命科学大数

据时代的来临，庞大的数据资源使得人群队列研究

如虎添翼，人群队列的研究模式也紧随着大数据时

代的步伐悄然变革
[9]。

1　国内大型人群队列

相对于发达国家的人群队列，如美国“All of 
Us”百万级自然人群队列 [10]、欧洲 European Prospective 
Investigation into Cancer and Nutrition (EPIC，52.1万 )
和英国的 UK Biobank (UKB，50 万 )[11]，我国的人

群队列研究起步晚且普遍规模较小。然而，近些年

来在政策支持下，我国已逐步部署建立若干大型人

群队列研究项目。例如，中国疾病预防控制中心与

英国牛津大学 2004 年合作启动的中国慢性病前瞻

性研究 (China Kadoorie Biobank, CKB)[12]，其基线

调查规模达 51.3 万，随后开展了三次重复调查，累

计观察 770 万人年，收集约 130 万管血液样本以及

数十万份尿液、DNA、唾液和粪便等样本；复旦大

学联合多家单位在 2007 年启动的泰州人群健康跟

踪调查 (Taizhou Longitudinal Study, TZL)[13] 已招募

20 万志愿者，平均随访时间 10 余年，每人产生约

1 000 个表型，累计收集血液、唾液、尿液和粪便

等样本约 200 万份；上海肿瘤研究所建立的上海女

性健康队列 (Shanghai Women’s Health Study)[14] 和

上海男性健康队列 (Shanghai Men’s Health Study)[15]

分别对 7.5 万中老年女性和 6.2 万中老年男性进行

了基线调查和多次随访。此外，还有一些针对特殊

人群开展的队列研究，如 2016 年南京医科大学启

动的中国国家出生队列 (China National Birth Cohort, 
CNBC)[16] 招募了 3 万个自然妊娠和 3 万个辅助生殖

治疗家庭，其采集的生物样本除了包括常见的血液、

尿液等，还有卵泡液、精浆和精子样本；华中科技

大学2008年启动的东风 -同济队列 (Dongfeng-Tongji 
Cohort, DFTJ)[17] 则招募了 3 万公司退休职工作为研

究对象。

“十三五”期间国家启动了精准医学重点专项，

通过京津冀、华东、华中、华南、西南、西北、东

北等区域的自然人群队列共同建立了百万级自然人

群大型健康队列
[18]。“健康中国 2030”中也提出了

高效利用互联网和大数据技术，开展大型队列研究

的建议。大型人群队列研究是探讨健康和疾病的发

生、发展规律等重大生命科学问题的有效途径之一，

也是逐步走向精准医学的必经之路
[19]。在大数据时

代背景下，国内的大型人群队列呈现出以下特点。

1.1　队列规模增大、信息丰富多样化

大数据技术所赋能的数据收集、存储和分析等

技术优势，使得大型人群队列研究已逐渐发展至数

十万至百万规模。随着队列规模的逐渐扩大，基于

大型队列组建生物样本库逐渐成为热点，由队列研

究收集、产生的数据涵盖了基因组和各类表型信息，

包括蛋白质组、代谢组、微生物组、分子影像组等

多组学数据
[20-21]。队列研究的暴露也由传统的危险

因素拓展为行为、认知、分子影像等多维度特征；

采集的生物样本也更加全面和多样化；收集的表型、

信息和样本种类也逐渐丰富和精细化，而便捷、个

性化的数据采集方法 ( 如可穿戴设备 ) 也为跨时间

和空间的表型信息收集提供了有利途径。这些多维、

动态信息的收集将更好地帮助队列研究从多角度、

全方位解析生命和健康的发展规律
[22]。

1.2　多学科交叉、创新型团队的组建

大数据时代对大型人群队列研究提出了更多要
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求，不但需要研究人员具备扎实的理论知识和丰富

的现场调查及数据分析的实践经验，还应该充分调

动流行病学、表型组学、生命科学、计算生物学等

多学科优势，组建多学科、多领域融合的创新团队。

他们可以充分利用大数据技术对队列资源数据进行

深入探索，对不同类型的组学数据进行高度整合，

构建全面完善的数据分析模型，开展有价值的分析、

判定和预测，帮助队列研究成果从概念走向实际应

用，产生价值；通过挖掘队列数据产生新的信息知

识，服务于精准医学，改善人类健康
[23]。

1.3　注重合作与创新

大型人群队列研究的开展及其研究结果有助于

精确追踪疾病的自然进展，其普及性和可推动性更

好，而大数据则推动了各队列间更广泛的合作 [24]。

虽然单一队列规模已达到数十万级，但在罕见病研

究和资源合理利用等方面仍显劣势，且人力、财力

和时间成本高昂。目前队列间合作已成为趋势，如

国际多中心人群队列 The Prospective Urban Rural 
Epidemiology (PURE，20.2 万 ) 的调查对象涵盖了

27 个国家的城市和农村社区
[25]。我国也搭建了一

些健康医疗大数据平台，用于队列间合作共享，如

国家生物信息中心和中国队列共享平台等 [26-27]。多

中心大型人群队列具有广泛的研究对象、大样本量

和多监测点，对其精准和精细化管理有利于提高队

列的整体质量，而利用大数据技术优势，充分整合

队列间的数据和样本资源，也避免了各自为营所造

成的资源浪费
[28]。同时，队列研究人员以创新为基

本出发点和核心发力点，立足前沿领域，促进队列

研究跨学科的探索与协同创新，更有利于完善促进

跨学科合作的队列间的成果共享机制。

2　大型人群队列研究的发展趋势

人群队列大数据在新时代扮演着重要的基础性

战略资源角色，被视为国家生物医药领域的珍贵宝

库。借助大数据技术辅助驱动我国公共卫生领域的

发展，可将其更紧密地与人群健康、疾病预防和管

理需求相对接，释放队列研究的巨大潜力。这将促

进健康产业的蓬勃发展，以满足对疾病和健康管理

的多层次、个性化需求，也是我国大型人群队列研

究面临的新任务和使命。

2.1　数据收集个体化和精细化

队列人群信息的收集方式将不只局限于传统的

现场调查，便携式可穿戴设备的普及以及多样化移

动终端的信息收集渠道，满足了人群队列研究对个

性化、多时点、动态信息收集的需求。大型人群队

列研究将不只局限于以组学数据为基础的数据分析

与挖掘，也将加强个性化数据的收集与汇总。例如，

复旦大学依托于泰州队列构建了基于表型组学系统

设计的特色子队列 ( 脑影像队列 )[29]，将基因组学、

宏基因组学、代谢组学等多种生命组学技术及表型

测量评估体系引入队列调查，对调查对象进行精细

的表型测量和生物样本采集，系统产生了多组学数

据，并进行长期随访，有助于研究影响当地居民健

康的多种重大疾病的生理病理变化趋势。投入对精

细化表型信息的收集及多维度、精细化表型信息的

整合将有利于更加准确地对人体健康和疾病影响因

素进行表征，从而实现个性化的健康监测、评估与

指导。

2.2　数据分析集成化

人群队列研究中的样本、数据类型较复杂，数

据格式存在差异。因此，实现数据分析集成化的前

提是确保各队列建设及数据收集的标准化，并开发

出相应的数据模型研究方法。目前，跨队列分析常

通过数据协调将相似的变量转换为通用格式，并创

建“协调数据集”用以提高多队列研究的可比性
[30]。

通过对数据信息的不断完善建立起系统化、智能化

的数据模型，实现对数据的集成化分析。目前数据

模型的创建在多个队列研究中已经得到了重视，而

数据分析的集成化也将会成为人群队列大数据的未

来发展趋势之一。

2.3　建立大数据平台

队列大数据平台的建立有助于实现队列研究项

目精细化的管理，促进队列资源的合理维护及管理

利用，帮助实现队列资源的可持续增长。通过利用

平台的数据采集、治理和管理，可以极大程度地优

化队列工作模式，提高队列研究工作效率，使其工

作内容有迹可循且更加规范化和系统化
[6]。如复旦

大学泰州健康科学研究院建立的“健康大数据共智

平台”，可进行标准化表型数据的采集、融合、管理、

分析与共享。建立队列人群大数据平台，对系统解

析复杂疾病的病因结构，提供重大疾病风险评估和

预测、早筛分类、个体化治疗及疗效监测的整套解

决方案具有重要的意义。

3　大型人群队列研究面临的挑战

在大数据助力下，队列人群数据规模的不断扩

大给队列研究带来了良好的发展契机，但人群队列

大数据面对浩如烟海的数据信息，也将面临一定的
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挑战和难题。

3.1　海量数据如何充分且高效地利用

大数据技术与人群队列研究的高度融合，推动

了预防医学和生命科学的发展，为提高人类健康水

平做出了巨大贡献。在队列研究的发展过程中，大

量的研究数据正在源源不断地产生，如何充分利用

大数据技术对数据进行探索和挖掘是队列研究面临

的一项重大挑战。在实际应用中，不仅要求保证分

析结果的准确性，还要有效保障时效性，从而准确

地表征健康和疾病发生发展的规律。

3.2　跨学科、复合型人才缺乏

复合型、跨学科人才的缺乏是国内人群队列研

究面临的共同难题。要全面发掘队列大数据的价值，

具有专业背景知识的复合型人才必不可少。他们不

但要掌握一定的健康或疾病背景知识，还需要熟练

应用数据分析工具和计算机技术。这也催生了对于

流行病学、生命科学、表型组学和计算机科学等交

叉学科教育的需求。

3.3　队列间信息共享机制亟待完善

尽管跨队列合作共享已成为趋势，但由于各队

列在研究设计、目的及信息收集方式上存在差异，

以及数据存储格式不一致，导致资源共享面临重重

阻碍。建立共享合作网络，支持跨队列互联互通是

解决这一问题的关键环节。而 TB 级甚至 PB 级的

庞大数据资源信息已超出现有个人计算机程序可处

理的能力范围，队列研究也需要建立新的共享方式

来攻克这一难题
[5]。同时，还需要建立多层次、立

体化的合作策略和共享机制流程，为队列研究提供

新的数据来源和合作渠道，帮助形成共享和共赢的

大型人群队列数据研究体系
[31]。

总的来说，大型人群队列研究在精准医学和大

数据时代中的发展前景十分广阔，基于大型人群队

列开展的基因组研究、表型组研究等组学研究方兴

未艾，在探索人群健康发展规律、疾病病因和寻找

疾病标志物方面取得了重大突破，为精准医学和个

性化的健康管理提供了丰富的资源和知识支持
[4]。

伴随着大数据技术的发展和跨学科交叉的深化，大

型人群队列研究正迎来新的发展特征和趋势，也面

临着艰巨的挑战。
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