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摘　要：少数民族遗传资源是开展人类多样性研究、探索民族演化与生命健康的核心要素。近年来我国针

对少数民族群体，在民族源流和群体遗传、遗传易感性与疾病风险差异、自然选择与遗传多态性等领域开

展了多项研究。《人类遗传资源管理条例》的出台也进一步规范了针对少数民族的遗传资源采集、保藏与调

查研究。本文从研究内容、法律实践、科学发现等方面系统回顾了少数民族遗传资源调查研究的相关进展，

并对流调采样、样本处理和共享利用等核心环节的实践要点进行了总结与分享。
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Abstract: Genetic resource of ethnic minority is the core element for the research of human diversity, ethnic origin 
exploration, and healthcare improvement. Over the last decades, multiple studies on ethnic minorities have been 
initiated in China, mainly focused on the fields of ancestral origin, population genetics, genetic susceptibility, 
variation in disease risk, natural selection and genetic polymorphism. The promulgation of the National Regulations 
on the Management of Human Genetic Resources has further standardized the collection, preservation and research 
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activities of genetic resources for ethnic minorities. This paper reviews significant progress of the ethnic minority 
genetic resources investigation regarding research content, legal practice, and scientific discovery, and summarizes 
the practical experiences of core steps of genetic epidemiological investigation, such as event organization, sample 
collecting, processing and data sharing. 
Key words: ethnic minorities; human genetic resources; genetic epidemiological investigation

1　人类遗传资源调查研究及其意义

人类遗传资源包括人类遗传资源材料和人类遗

传资源信息。人类遗传资源材料是指含有人体基因

组、基因片段等遗传物质的器官、组织、细胞等遗

传材料，具有有限、不可复制和不可再生的特性。

人类遗传资源信息是指利用人类遗传资源材料产生

的数据等信息资料 [1]，是开展遗传学与人类学研究

的核心要素。作为人类遗传资源的重要组成部分，

少数民族遗传资源是开展生命科学、药物研发、临

床医学研究的重要物质和信息基础 [2-3]，对于维护

资源安全、生态安全乃至国家安全都发挥着不可替

代的作用。

遗传变异谱的差异是人类遗传资源调查研究的

核心。在人类基因组中，如单核苷酸变异 (single 
nucleotide variants, SNVs) 和拷贝数变异 (copy number 
variants, CNVs) 等各种类型的基因变异普遍存在。

在基因的代际传播中，平均每个核苷酸都会出现

约 1.2 × 10-8 次突变 [4]。大量的突变累积导致了不同

种族的遗传多样性，其中相当一部分参与了构建个

体生命与生理特征的生物过程，也决定了各民族间

的族群差异。因此，开展少数民族遗传资源调查，

探究不同族群的人群基因变异频率，不但对群体遗

传学、演化学等研究至关重要，同时对疾病的发病

机制与易感因素研究也起到不可或缺的作用。

针对不同民族人群开展群体遗传学研究，可以

探讨各民族的遗传结构和彼此的亲缘关系，进而揭

示各民族源流 [5-7] ；还可与药理学结合，基于个体

差异开展药物代谢酶、受体、靶标的多态性研究，

据此指导药物研发，提高用药的安全性和有效性 [8]。

开展少数民族遗传资源调查还可以了解不同民族高

发疾病的流行病学差异，结合少数民族人群基因变

异频率特征，研究少数民族致病变异携带情况，挖

掘潜在新致病变异，为少数民族疾病防治提供理论

基础 [9-10]。

2　中国少数民族遗传学研究进展

近 20 年来，随着各种遗传学研究方法和测序

技术的推陈出新，针对不同民族的遗传多样性研究

发展迅速，这些研究加深了人们对人类历史进化过

程的认识，同时有助于了解少数民族易感基因的分

布规律，为少数民族群体的健康管理和疾病防治提

供科学依据
[11]。

2.1　民族源流和群体遗传研究进展

西南地区是中国少数民族资源最丰富的地区之

一，包含着许多地理和遗传隔离种群 [12]，这里的种

群经历了复杂的遗传混合历史 [7]。因此，西南地区

也是开展民族遗传多样性研究的主要地区之一。近

年来的系列研究成果逐渐厘清了西南地区少数民族

的民族源流与种群关系。基于 mtDNA 单倍群频率

及 Y-STR 位点的探究发现，布依族、水族、傣族

三个百越系族祖源关系较近，而彝族、怒族、傈僳族、

普米族、白族等羌系民族与回族关系较近
[13] ；土家

族与汉族的亲缘关系最近 [14]。Yang 等 [15] 以云南西

部 ( 滇西 ) 德宏州的四个少数民族 ( 阿昌族、傣族、

德昂族、景颇族 ) 为研究对象，针对三个古老的谱

系 ( 氐羌族、白越族和白濮族 ) 的遗传关系和历史

源流进行群体遗传学分析，发现阿昌族和景颇族相

互之间遗传关系紧密；傣族与东南亚各族群有较近

的遗传联系；德昂族与缅甸人关系较近，是四个少

数民族中隔离程度最高的族群。研究还进一步发现，

该遗传差异与各少数民族居住的海拔高度存在显著

关联，表明云南复杂的地形地势很可能是导致居住

在同一地区不同族群的遗传差异得以长期保持的关

键因素。

在全球人口中，现代藏族与东亚人的基因最接

近 ( 约 82%)，与其他高原民族 ( 包括土族、彝族和

纳西族 )具有相似甚至更高的共同古代祖先水平
[16]；

约 90% 的藏族人基因组遗传自现代人，约 6% 起源

于混合的古人类，包括尼安德特人 ( 约 1%) 和丹尼

索瓦人 (0.4%)[17] ；同时基因组的研究结果支持了汉

藏语的“北方起源假说”进一步证实了汉族人群由

北向南的扩散 [18]。He 等 [6] 通过 Non-CODIS STR
标记分析了来自四川省的 332 个个体 (237 个藏族

个体和 95 个彝族个体 ) 的基因分型，随后探索与

26 个先前调查的种群 (9 444 个个体 ) 的系统发育关
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系，其研究结果表明了四川藏族与西藏藏族之间以

及四川彝族与云南白族之间的亲缘关系。目前的研

究认为藏族和汉族具有相同的东亚成分，占其基因

组的 80% ；而四川地区白马人和羌族、木雅人与昌

都地区藏族和林芝地区藏族父系遗传关系更近
[12]，

西南汉族与邻近的苗族和低地藏族具有较强的基因

组亲和性 [19]，表明以上民族之间存在着大规模的遗

传混合。此外，我国其他地区的少数民族也存在着

广泛的亲缘关系与遗传差异。近年研究表明，这些

联系和差异与民族起源、迁徙历史以及周围族群的

互动密切相关。基于 mtDNA 和 Y 染色体的研究证

实维吾尔族衍生自东欧亚和西欧亚大陆人群
[20]，与

同样为穆斯林群体的回族不同，其西方血统要少很

多，且在基因上与东亚人群比其他任何人群都更相

似
[21]。全基因组研究发现新疆的维吾尔族呈现出西

向东的渐变，与东亚和欧洲人群的遗传混合相关。

蒙古族也是被用于推断东亚人口历史的重要民族。

全基因组数据进一步揭示了从欧洲到蒙古的基因流

动，蒙古人有大约 10% 的欧洲血统
[22]。新疆锡伯

族与新疆汉族、延边族朝鲜族血缘最近，且与达斡

尔族和鄂温克族也有着密切的关系 [23]。基于常染色

体 DIP 的研究还发现，柯尔克孜族与维吾尔族、哈

萨克族都有较近的亲缘关系，为内陆迁移假说或受

战争影响的现代人类迁移假说提供了证据
[24]。

2.2　疾病风险差异与遗传易感性研究进展

基于少数民族遗传资源的研究还发现，不同地

域环境和历史进化过程中的遗传漂变和自然选择造

成了不同种族间遗传基因对某种疾病的易感差异，

这也导致了不同种族间存在患病风险差异。我国少

数民族之间也存在不同程度的患病风险差异。一项

对 5 167 名肺癌患者的回顾性研究发现，与云南其

他民族患者相比，回族肺癌患者 EGFR 19 缺失比例

更高；哈尼族 (17.65%) 和汉族 (11.44%) KRAS 基因

突变率高于其他民族；在回族患者中，ALK 融合与

非吸烟史和男性性别相关；在白族患者中，BRAF
突变也与非吸烟史相关；在所有种族中，EGFR 突

变在女性中更为常见
[25]。

对海南岛 55 个黎族个体进行全基因组测序发

现，黎族群体存在疟疾相关基因 ( 例如 CR1) 的人

群特异性变异，且黎族人群含有与造血功能相关的

疟疾利用基因变异 ( 例如 CD3G) 的高患病率，这可

能解释了当今海南黎族中血液疾病 ( 如 B 细胞淋巴

瘤 ) 的高发病率
[26]。在维吾尔族人群中，剥落综合

征 (XFS) 和剥落性青光眼 (XFG) 发病率较高，通过

评估维吾尔族人群中赖氨酸氧化酶样 1 (LOXL1) 基
因多态性与 XFS 的关联，发现 LOXL1 的 rs1048661
的 G 等位基因、rs3825942 的 G 等位基因和 rs2165241
的 T 等位基因以及 rs1048661 的 GG、rs3825942 的 GG
和 rs2165241 的 TT 基因型在维吾尔族人群中是该病

的危险等位基因
[27]。

心血管疾病作为复杂多基因遗传疾病，遗传因

素在其中的作用机制也成为研究热点之一。有研究

表明贵州省布依族人群原发性高血压 (EH) 的发生

可能与 MTHFR 的 rs1801133 位点多态性有关联，TT
基因型可能为 EH 发病的危险因素

[28]。而在哈尼族

中 EH 易感的单倍型为 AGT 的 rs5046T、rs5049A、

rs11568020G、rs3789679C、rs2478544C[29] 以及 WNK1
的 H2、H5、H6，而在彝族人群中 WNK1 的 EH 易感

单倍型为 H3[30]。藏族人群 GRK4 基因可能与高血

压有关，且盐敏感性是高血压的危险因素；GRK4
基因 rs1419043 位点的 CG 基因型是高血压的保护

因素，且 GRK4 基因的不同位点对高血压的作用受

盐敏感性的影响
[31]。在维吾尔族人群中，维吾尔族

男性冠状动脉疾病 (CAD) 患者 EGR3 基因 rs1996147
位点单核苷酸突变的频率高于正常组 [32] ；CYP2J2
基因 rs2280275 位点的 CC 基因型可能是中国维吾

尔族男性 CAD 的保护性遗传标记，而 T 等位基因

可能是 CAD 的危险遗传标记
[33]。以上结论可为临

床治疗策略制定和不良反应预测过程中的民族差异

提供一定的理论基础，同时有助于不同民族心血管

疾病防治方案的制定。

2.3　自然选择与遗传多态性研究进展

由于环境、自然选择等不同因素的影响，某些

个体会产生一些基因突变使其更适应环境，从而获

得更高的生存和繁殖能力，这些突变的长期积累

形成了不同种族间的遗传多态性。国内多个研究

团队针对藏族适应高原低氧环境的遗传多态性进

行了系统研究。早在 2010 年，研究者就发现藏族

人群适应高海拔的正向自然选择因子 EPAS1 及

EGLN1[34-38]。随后的研究发现，与高海拔适应相

关的 7 个独特等位基因以及 MTHFR 的等位基因

rs1801133 在藏族人群中的频率增加，这可能是藏

族人对高紫外线辐射适应的结果 [39] ；研究还发现，

PDK1 (rs529091195)、RUNDC3B (rs527802276)、
EPO (rs773485910) 等多个基因的 SNP 与高原藏族

人群的红细胞增加有关，尽管红细胞的增加可以加

大携氧量，但同时也增加了高原红细胞增多症

(HAPC) 的患病风险 [40] ；同时另一个关键适应基因
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EGLN1 在藏族人群中存在两个氨基酸突变 [41] ；导

致缺氧条件下低氧诱导因子 (HIF) 的降解增加 [42] ；

GCH1、EP300 是调节 NO 和维持正常血压的关键

因素，藏族在 GCH1 及 EP300 中的选择信号 [43-44]

及 EGLN1 的低表达增加了藏族人群的低氧耐受能

力，成为藏族人 HAPC 的保护因素 [27]。He 等 [45] 基

于自主构建的高质量西藏人群的参考基因组 ZF1 的

研究发现，其特异性结构变异都显著富集在重要的

低氧通路 GTPase 活性调控通路中 ；通过进一步的

群体分析发现，MKL1 基因存在 163 bp 的内含子缺

失且在汉藏人群中差异显著，其与收缩期肺动脉压

呈负相关，与藏族人群的低缺氧肺血管收缩反应一

致。此外，藏族人群的肤色与汉族人群也存在显著

差异，在紫外辐射相似的情况下，汉藏两族在肤色

上的 M 值差异分别为腋下 7.69%、臀部 11.41% 及

手部 13.31%，表明藏族人的晒黑能力比汉族人更强，

这可能与藏族人群对高海拔强紫外线的适应能力有

关。在此项研究中，研究者发现三个色素沉着基因

GNPAT、PTS 和 GGT1 在藏族人群中显示出特异性

的选择信号，其中 GNPAT 的选择强度最高，仅次

于缺氧基因 EPAS1 和 EGLN1。研究发现，GNPAT
的 rs75356281 位点与手部肤色显著相关，与野生型

的等位基因相比，该位点显示出更高的增强子活性。

研究人员推测，GNPAT 对紫外线防护的主要作用是

使藏族人肤色变暗，增强藏族人对青藏高原紫外线

适应的晒黑能力
[46]。这些发现都为理解藏族基因组

在高海拔适应过程中的变化提供了重要的见解。

除藏族外，针对国内其他地区少数民族的自然

选择适应性研究也有较大进展。Yang 等
[15] 发现了

可能与生活环境和习惯有关的云南少数民族之间的

遗传变异：比如阿昌族和景颇族在线粒体代谢相关

基因 ( 如 PARS2) 和通路上存在适应性选择 ；傣族

的选择信号与苦味感受基因 ( 如 TAS2R30) 相关；

而德昂族的适应性选择信号 ( 如 C4orf17) 则主要与

酒精代谢相关；值得注意的是，研究发现了傣族存

在与疟疾相关的自然选择信号 ( 如 CCL2、CD40、
HBA1 和 HBA2)，并富集到了地中海贫血和葡萄糖

代谢相关的通路，这提示百越族群长期所处的低海

拔低纬度湿热环境可能驱动了其抵抗疟疾的适应性

进化，从而导致傣族人群地中海贫血和 G6PD 缺乏

症等疾病的高发。维吾尔族特异性古源基因渗入片

段影响了 QPCT 基因，它编码谷氨酰肽基转移酶，

该基因与欧洲和中国汉族人群的精神分裂症有关；

此外，研究还发现了一个公认的致癌基因 JUN 在

壮族人群中的患病率差异，这可能与古人种基因组

变异体在壮族中的适应性基因渗入有关
[47]。新疆维

吾尔族面部表型与西欧亚人有更高的相似性可能与

EDAR 的基因混合有关；SLC24A5 被认为是新疆人

群的混合代表基因，其与 OCA2 之间的功能变异的

相互作用可能会影响皮肤色素沉着的多样性；此外，

研究人员还鉴定了新疆人群混合后适应的特征，包

括与代谢 ( 如 CYP2D6)、消化 ( 如 COL11A1)、嗅觉

( 如 ANO2) 和免疫 ( 如 HLA) 相关的基因
[48]。以上结

果都表明，群体混合在局部或全球范围内都是塑造

人类遗传和表型多样性以及适应性进化的驱动力。

3　少数民族人类遗传资源的保护与利用

基于多民族的遗传研究推动了近年来遗传学与

精准医学等研究领域的发展，同时也凸显了少数民

族人类遗传资源的重要性、唯一性与不可替代性。

不论是相关法律法规的制订与出台，样本库与数据

库的建设，还是针对不同研究领域的科研探索，都

是对于少数民族人类遗传资源的保护与利用的有益

实践。

3.1　《人类遗传资源管理条例》的制订与实践

近年来，人类遗传资源的重要性不断凸显，依

法开展保护性研究和合理利用已成为社会各界共

识。2019 年出台的《人类遗传资源管理条例》( 简
称《条例》) 与 2020 年发布的《生物安全法》将人

类遗传资源的保护首次上升至国家法律的层面，

2023 年进一步出台《人类遗传资源管理条例实施细

则》，保护范围和监管事项进一步明确
[49]。随着法

律法规的逐渐完善，我国人类遗传资源采集、保藏

与国际合作项目均需按照实施细则进行审批备案后

方可开展。根据公开资料统计显示
[50]，《条例》颁

布以来获批的人类遗传资源采集项目共计 7 946 项，

明确针对少数民族开展的研究项目共计 35 项，其

中少数民族遗传多态性相关研究 4 项，疾病诊疗相

关研究 31 项，包括不同民族疾病易感性、药物精

准治疗、代谢组学、微生物菌落差异等多个方面。

3.2　少数民族遗传资源样本库

生物样本库的建立是进行人类遗传资源研究的

基石，我国目前建有多个人类遗传资源生物样本库，

作为资源基础支撑相关科研项目的开展。根据科技

部公布的人类遗传资源保藏资质审批信息
[50]，2020

年—2023 年 6 月获批保藏项目共计 200 项 ( 图 1a)。
北京、广东、上海三地获批样本库数量位居前三，

东南沿海发达地区占据绝对优势，但在少数民族聚
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居程度较高的西部地区，如云南、四川、青海、西

藏和新疆等地均基于自身的优势遗传资源和高发特

色疾病，建设并获批了一系列遗传生物样本库 ( 图
1b)，为针对少数民族遗传机制研究和医学转化研

究提供了重要平台支撑。从申报单位性质看 ( 图
1c)，医院是获批人类遗传资源保藏最多的机构，占

比超过 3/4，其次为企业、研究所和高校。这可能

表明，目前我国大部分遗传资源样本库仍是基于特

定疾病研究或药物临床试验等纵向科研需求。而针

对特定少数民族群体，服务于自然人群横断面研究

的相关遗传资源样本库数量仍然较少，且主要依托

高校与研究机构开展建设与运营。

2015 年，科技部成立了“国家人类遗传资源

共享服务平台”，推动了我国样本资源的流通和共

享；截至目前，该平台已建立“中华民族生物样本

库”“自然人群生物样本库”“国家生殖遗传资源库”

等 7 个样本库，民族构成包括汉族和藏族、回族、

满族、壮族等多个少数民族，收集血液、组织、分

泌物、排泄物等生物样本总计超过 2 千余万份
[51]。

此外，各少数民族集中的省份也针对特定民族遗传

资源，开展了少数民族样本库及遗传资源数据库的

建设工作。例如：云南大学的中国少数民族 DNA

库已经采集了我国除台湾高山族外的 54 个少数民

族 DNA 样本，保存了超过 8 000 份的少数民族

DNA 样品，储存了 3 982 株永生细胞株，是较为完

整的多民族永生细胞库
[52-53] ；甘肃省证据科学技术

研究与应用重点实验室 [54] 采集裕固族血液样本

2 853 件，建立了甘肃常驻少数民族人群全息 DNA
样本库，为研究甘肃不同民族人群的渊源、迁移分

布及个体认定提供了 DNA 比对样本和遗传学资料；

中央民族大学
[11] 建立了包含藏族、蒙古族、维吾

尔族等 37 个民族及穿青人、摩梭人在内的 545 例

样本的全基因组 DNA 样本库；青海大学牵头，西

藏大学、西藏民族大学等机构联合共建的青藏高原

人类遗传资源样本库基于实体库 ( 西宁库、拉萨库 )
及备份库 ( 咸阳库 )、信息库 ( 西宁库 ) 并行建设运

营的方式，收集保藏了青藏高原少数民族遗传样本，

其中西宁库库容约 250 万份
[55] ；2023 年，青海省

的青海大学附属医院保藏样本库、青海省心脑血管

病专科医院样本库、青藏高原重大慢性心血管疾病

生物样本库获批人类遗传资源保藏资质
[56]。

4　少数民族遗传资源调查研究的要点与实践

对少数民族人类遗传资源的调查保护与合理利

a：2020—2023年6月获批人类遗传资源保藏项目申报机构地区分布图，图中数字代表该省获批保藏项目数量总和；b：获批

保藏项目的中国地理分区数量统计图；c：获批保藏项目的申报单位性质数量统计图。

图1  中国获批人类遗传资源保藏项目分布情况
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用，是开展遗传多样性研究、探索种群源流、分析

遗传与环境互作机制、提升人类总体健康水平的基

础条件。由于地理环境区隔的限制，许多民族在长

期的代际传播中，基因的外向流动较慢，形成了具

有特殊遗传资源隔离特征的群体与大家系，相对完

整地保留了单一遗传背景与少见的遗传性状。然而，

随着社会经济、交通的快速发展和生活方式的改变，

原有的相对隔离状况逐渐被打破，各民族不同的基

因特点面临着混杂消失的危险，因此尽快做好少数

民族遗传资源的调查保护与利用工作尤为重要
[57]。

本课题组自 2007 年以来，基于已获批的人类

遗传资源采集项目，长期开展针对云南特有少数民

族的临床诊疗与基础研究。在云南德宏、怒江、临沧、

普洱等地进行少数民族遗传流行病学调查研究，系

统性开展了针对傈僳族、景颇族、傣族、阿昌族、

白族、普米族、怒族与独龙族等云南特有少数民族

的遗传资源采集与研究工作，积累了较为丰富的工

作经验。在此总结一些人类遗传资源调查研究过程

中的工作经验及注意事项，与读者分享。

4.1　尊重民族习俗，寻求当地配合

少数民族具有独特的民族语言、风俗习惯、民

族信仰和流行病学特点，在调查研究过程中，应当

充分了解、尊重与配合。另一方面，地方政府对于

当地人类遗传资源的保护意识逐年加强，相关研究

活动应在依法合规的基础上，寻求当地政府配合开

展。以上两个原则应始终贯穿于整个研究过程中。

具体来说要注意以下几个要点。(1) 开展少数民族

遗传资源调查研究应依法进行项目申报审批，获得

审批决定书后，应及时向所在地科技管理部门联系

报备，并严格按照批准的内容和范围开展工作。(2)
提前与当地疾控部门沟通，掌握少数民族人口学与

流行病学基本情况；在入组人群筛选和前期沟通等

方面寻求社区、村委会、民间团体等基层组织的配

合，提升流调效率。(3) 在遗传样本采集阶段，落

实知情同意和隐私保护环节，切实保障采集对象的

合法权益。(4) 部分少数民族语言不通、交流困难，

通过招聘当地志愿者作为专职翻译，可显著提升采

样及流调效率。(5) 部分少数民族由于信仰原因抗

拒采血，应充分尊重并通过采集口腔黏膜、唾液等

替代方案进行采样。(6) 在欠发达地区进行调查研

究时，可同时开展义诊、慰问等活动，提供现场体检、

赠送药品、文具、粮油等生活必需品，可有效调动

当地群众参与积极性。

4.2　样本前置处理，异地建库备份

样本采集、处理与入库是建立遗传资源样本库

的核心环节。少数民族遗传资源研究方式通常为入

户调查，且样本采集、处理和保藏场所各不相同，

因此要特别强调对样本的及时处理，注重样本库的

质量及灾备管理。具体要点包括：(1) 部分少数民

族居住地偏远，交通不便，需对样本采集和处理阶

段可能发生的意外情况进行预判，适度超额配备试

剂耗材，周全安排样本处理、转运等环节。推荐使

用便携式离心机、试剂盒、冻存箱等样本处理设备，

对采集的遗传样本进行前置处理，避免因设备缺乏、

时间延误等原因造成样本的变质与污染；(2) 若涉

及边境地区人遗样本的异地转运，要及时向当地边

防部门进行报备，出示人遗采集审批决定书，避免

由于违反当地政策导致样本留置；(3) 由于遗传资

源的有限、宝贵、不可逆等特性，推荐对所有样本

及对应信息均进行异地备份，防止因储存环境等因

素导致样本及数据损坏或丢失。

4.3　保障数据安全，推动共享利用

发展生物医学产业、提高人类健康水平是人类

遗传资源调查研究的主要转化应用方向。目前国家

鼓励对人类遗传资源的合理利用，同时对开发活动

和研究成果依照法律规定给予支持
[58]。在此过程中，

应注意以下几点。(1) 遵守生物技术基础研究和临

床应用相关管理法律、行政法规以及国家有关规定。

若涉及国际合作研究，还应依照《人类遗传资源管

理条例》进行备案后方可进行。(2) 针对涉及多方

参与的科研项目，可尝试基于多中心研究，结合隐

私计算、联邦学习等技术开展人类遗传数据的共享

利用。通过区块链技术实现遗传数据存证确权，保

证科研数据的完整性和可追溯性，保障数据安全，

并通过存证确权与智能合约实现科研数据的共享

激励机制，推动科研数据的可信、安全和共享利用。

(3) 目前国内的人类遗传资源数据大多仅限于项目

合作团队内部共享，开放程度有限。应当倡导探索

建立少数民族遗传样本与数据的共享规范和执行细

则，扩大数据共享范围，共同促进我国遗传资源的

信息产出、存储、挖掘和利用，促进我国生物医药

产业的发展。

5　总结与展望

综上所述，少数民族遗传资源调查对于探索少

数民族遗传多样性、揭示民族源流以及开展精准医

学研究都具有重要的意义。少数民族遗传学研究的
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广泛开展加深了人类对自身遗传物质和疾病机制的

认知，在基因组学、遗传流行病学、人类进化学、

个体化诊疗等领域均取得了重要的科学进展，也提

升了对少数民族遗传资源的重视程度与保护意识。

未来在人类遗传资源相关法律框架的不断完善

下，对少数民族遗传资源的保护、研究和利用将会

更加全面、系统和深入。笔者希望在落实好人类遗

传资源保护的前提下，在更大范围内推动资源的共

享利用，为人类健康和可持续发展做出贡献。
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