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2014年3月，美国国家数据科学联盟（NCDS）发布了《从数据到发现：基因组到健康》白皮书，以便

于解决基因组学面临的重大挑战。该白皮书是通过聚集数据科学领域与基因组学领域的领袖人物，共同

探讨当前基因组学的挑战，并集思广益，就最为恰当且技术先进的建议达成的共识。 

 

基因组学能够为数据科学相关研究提供某些美好的承诺。但新发布的白皮书指出，基因组学领域还

存在数据来源、收集和管理，界定表型，裁定基因组变异，生物统计学和生物信息学，数据共享和生物

伦理与法律六大关键挑战。 

 

数据来源、收集和管理是在不知晓数据将如何被重新利用的情况下维护数据来源，为大数据集的收

集和管理提出重大挑战。而由于缺乏标准化的数据元素与协调的数据集，同时缺乏从大型数据集中获取

表型数据的相关技术，也使得界定表型问题进一步复杂化。 

 

由于缺乏表型和变异体数据的标准，对变异的界定也十分模糊。另外，由于统计模型和软件不够充

分，计算机处理能力不足，运行复杂模型时不可接受的时间延迟以及在促进数据集成与共享时，采用有

限的联合分布式数据系统等，都造成了生物统计学和生物信息学上的重大挑战。 

 

不仅如此，在基因组学中，尚未解决的生物伦理问题也比比皆是，其中包括某些偶然发现，披露基

因测试结果以及敏感人群的隐私问题。对于物理性质、知识产权与信息财产的法律区分以及基因组数据

的隐私性和机密性的法律区分，仍然需要公开讨论。 

 

为积极地应对这些挑战，白皮书中也制定出关键性建议，力求不断推动基因组学的发展。 

 

第一，在基因组学研究领域，促进跨学科合作并协调相关工作，形成“联盟”并协调各个研究组的

科研成果，不断推动相关标准的制定，促进跨学科合作。 

 

第二，推进分析方法和工具的相关标准和联合分布式数据系统的广泛采用，同时协调现有的数据

集，综合分析，数据再利用以及进行科学发现。 

 

第三，不断促进数据共享，同时通过激励机制和全新的技术解决方案，实现数据共享的不同技术方

法的成本效益分析，维护其隐私性、安全性与来源问题。 

 

第四，开发自动化、易于使用的、利益相关者驱动的、开源的临床决策支持系统。临床决策支持系

统可以通过一个简单、合成的方式展示基因数据，反映出全部利益相关者的观点，并整合类似wiki功

能，同时使包括授权临床医生和其他利益相关者能够解释与应用基因组的相关研究结果，从而充分地实

现个性化医疗的巨大潜力。 

 

第五，基于大数据的信息技术、数字存档与分析的培养教育和培训计划。针对广泛的专业、培训与

职业发展，将基本的生物统计学概念纳入现有的培训项目中，能够显著增强科学家和临床医生有效地解

释与应用基因组数据的能力。 

 

第六，解决合理使用与滥用基因组数据之间的区别等生物伦理和法律政策问题。（李木子整理） 

 

美国发布《从数据到发现：基因组到健康》白皮书



以下评论只代表网友个人观点，不代表科学网观点。  
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还没有评论。 


