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编者按：当前，大数据和人工智能驱动的科学研究范式不断深化，数据成为推动各领域深刻

变革的关键引擎。在生命科学领域，汇集海量数据的大型人群队列研究平台已成为实现医学

和健康领域重大突破的关键基础，是医学逐步走向精准化和个性化的必经之路。本期基于中

国科学院上海营养与健康研究所（上海生命科学信息中心）的研究成果，对国内外大规模人

群队列研究与建设现状、重大计划布局情况进行分析，研究提出有关建议，供参考。

以大型人群队列计划引领上海生命科学创新突破

大规模人群队列研究汇集了海量“全生命周期”健康大数据
1
和

生物样本资源，是支撑生命科学领域基础研究、医药研发和产业转化

的关键基础设施和重大研究资源平台。一方面，基于大型队列进行多

组学、环境、表型“大数据”分析是生命科学领域重大突破的关键，

大型队列与人工智能技术相结合，可驱动新型药物靶点发现、智能诊

疗技术、精准医学的发展；另一方面，大型队列汇集的大规模人群资

源可为生物医学转化和产品验证提供关键支撑。国内外高质量大型队

列资源平台建设已全面铺开，美欧英日等发达国家（地区）持续部署、

1 大规模人群队列包含了基因组学和其他多组学大数据，以及生活方式、环境等数据。
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加大大型人群队列建设投入。我国及上海在相关重点专项的支持下，

队列建设与研究也加速发展，但在规模化、精细度、标准化、开放性、

影响力等方面仍需持续发力。

一、国际大型队列建设现状与做法

当前，政府主导建设国家级大型人群队列是主要发展趋势。英国

早在 2006年就开始实施 50万人规模的国家级大型队列“英国生物样

本库”（UK Biobank）项目，并于 2018年规划启动 100万人全基因

组测序和 500万人的大型队列“我们未来的健康”。目前，这三大计

划已成为英国对疾病预防和早期诊断开展大规模基础设施建设的核

心，并持续面向全球开放其基因组数据等资源。美国于 2016年启动

了“百万人群队列”项目（All of Us Research Program），当前招募

规模已达 60余万人。另外，加拿大“未来健康合作计划”、德国“国

家队列”、日本生物样本库、沙特阿拉伯生物样本库等国家级高质量

大型队列相继开展建设，部分规模在 50万人以上。国际典型人群队

列建设呈现以下特点：

组织机制方面，强化顶层设计、统一组织管理、各方协同合作。

（1）注重强化顶层设计。如英国 UK Biobank的规划和设计用时近 7

年（2000-2007年），明确了队列的研究目标、实施计划等，并通过

两次试运行进行预研和评估；美国“百万人群队列”计划实施前，美

国国立卫生研究院（NIH）发布了详细的论证报告，并先后于 2016

和 2017年启动先导性试验和试点项目；多国协作的欧洲癌症与营养

前瞻性调查项目（EPIC）正式启动前，国际癌症研究机构（IARC）

在多个研究中心开展了系列试点研究，进行可行性分析以及饮食评估

方法的探索，才最终确定研究方案。（2）创新组织机制与运行模式。

大型队列计划的组织机制主要分为政府主导一体化大型队列和多国
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协作联盟式大型队列两类。英国 UK Biobank是典型的政府主导一体

化大型队列，建立董事会集中进行管理和监督，并设立 20余个分中

心（站点）作为实地开展调查场所（图 1）；欧洲 EPIC项目是联盟

式大型队列，涉及欧洲 10个国家的 23个研究中心，由发起机构、协

调中心、各研究中心代表组成的指导委员会总体协调，各国研究中心

根据其目标自行开展调查研究工作（图 2）。

图 1 英国 UK Biobank 的管理模式

图 2多国协作联盟式大型队列的管理模式（以欧洲 EPIC 项目为例）

投入模式方面，创新多元化资金筹集模式，统筹保障大型人群队

列运行。大型队列建设耗资巨大，经费保障是非常重要的环节。（1）

政府稳定持续投入。美国“百万人群队列”是政府主导建设的大型队
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列，项目启动之初即获得了 1.3亿美元的政府资助（占精准医学计划

当年经费的 60.5%），美国政府还通过《21世纪治愈法案》保障 10

年（FY2017-FY2026）的长期稳定支持，至 2023 财年，美国政府已

通过多个渠道向该项目投入 31亿美元。（2）多元化筹资模式拓宽资

金来源渠道。英国 UK Biobank的资金来源渠道更加多元化，主要出

资方为英国医学研究理事会（MRC）等政府部门和英国维康信托基

金会等慈善机构，美国再生元（Regeneron）、英国葛兰素史克（GSK）

等公司也通过资金投入和技术支持等方式为其提供支持。欧洲 EPIC

计划采用了“项目分担，资金自筹”的机制，由“欧洲抗癌计划”（EAC）

提供约 50%的资金，世界癌症研究基金会（WCRF）、各参与国政府、

机构或慈善组织等提供其余资金来保障队列运行。

具体建设方面，多手段持续提升队列数据精细度和质量。（1）

队列覆盖人群更广泛、多样，测量表型更丰富、多维、精细。美国“百

万人群队列”项目研究对象覆盖了不同地区、种族和收入水平的人群，

采集资源类型除基本健康调查数据外，还开展组学分析，并引入个人

智能穿戴设备数据、医疗理赔数据、环境暴露数据等。英国 UK

Biobank在完成基线调查后，又先后开展了针对全部 50万参与者的全

基因组测序、5万余参与者血浆蛋白质组学分析等，不断提高其数据

的规模、类型、质量和精细度。（2）资源采集和管理更注重标准化、

规模化和集约化。一方面，采用统一流程进行标准化，制定人群招募

及资源采集、存储、管理的统一规范和标准。对各环节进行严格质控、

清洗和规范化处理，并通过建立数据校正机制等有效保证队列资源的

标准化、规范化和系统化。另一方面，对资源进行集中存储与科学管

理。英国 UK Biobank、美国“百万人群队列”计划均建立了统一的

生物样本库与数据库对资源进行中心化存储和管理。欧洲 EPIC计划

则采用各研究中心独立保存、总协调中心建立中央库进行镜像存储的
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方式进行整体维护与协调。

开放共享方面，通过及时全面的数据开放提高影响力和利用率成

为共识。英国 UK Biobank、欧洲 EPIC等的研究数据和生物样本资源

均对全球科研人员开放，已支撑了大量研究的开展。美国“百万人群

队列”计划虽然尚处于招募阶段，但该队列采取边建设、边分析、边

应用的策略，及时对外开放使用，目前已发布了 25万人的基线调查

数据及全基因组测序数据，并依托“百万人群队列”项目开展精准营

养研究项目。从影响力来看，基于英国 UK Biobank、欧洲 EPIC、美

国“百万人群队列”计划等的数据分析已产出了大量高影响力研究论

文，并提出了多个公共卫生政策建议，为本国乃至全球医疗卫生管理

提供了重要支撑。

二、国内及上海队列建设现状与问题

我国研究机构自 20世纪 70年代开始自主开展人群队列研究，取

得的多项原创性成果为我国疾病的预防和控制奠定了基础。

建设进展方面，我国目前已建设 400余个不同规模、不同类型的

队列，覆盖了不同地区、职业、年龄及疾病类型。其中，各地区、各

单位自发建设的 10万人群规模以上的大型队列研究已有 10余个，如

中国慢性病前瞻性研究项目、中国高血压随访调查队列、泰州人群健

康跟踪调查队列等。“十三五”期间，国家重点研发计划“精准医学

研究”专项布局了大型人群队列建设与研究任务，希望通过专项的支

持和引导，将国内基础较好的队列进行整合，为我国大型队列建设搭

建框架。

存在问题方面，由于缺乏整体规划和持续支持，我国尚未建成国

家级大型队列，已经建设的几个大型队列相较于国际趋势来看，存在

如下问题：（1）队列建设缺乏顶层科学设计与稳定支持。相同相似
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队列重复建设，造成资源的浪费，各队列研究的开展模式仍以项目支

持为主，导致队列研究无法长期持续开展；（2）人群多样性覆盖不

够、采集数据类型相对单一，规范化和开放程序不高。队列的广度、

深度和维度有待进一步提高，不同队列间的联合运行和共享机制不完

善，限制了队列资源的共享和利用；（3）队列研究的成果产出和影

响力有待提高，缺乏具国际影响力的高质量队列。

上海现状方面，队列研究开展较早，具备基础优势，亟待通过高

质量队列建设引领我国相关领域发展。上海在国内较早开展队列研

究，目前已初步建立了多个具一定影响力的队列，包括样本量 7.5万

例的上海女性健康队列（SWHS）、样本量 6万例的上海男性健康队

列（SMHS），样本量 26万例的中国糖尿病患者肿瘤发生风险的纵

向研究（REACTION）、目标样本量 10万例的上海老年脑健康队列

等专病研究队列，以及目标样本量 10万人的国内首个大规模出生队

列研究“生命早期千天计划”等，集聚了大量健康和各类疾病人群样

本和数据资源。同时，上海汇集顶尖的医疗资源，并具有全国领先的

技术平台设施储备、医疗卫生体系、医疗卫生信息化水平、信息采集

与分析平台和企业，为上海率先建设一体化的高质量大型队列奠定了

坚实基础。

三、有关建议

为适应医学研究发展的新需求，结合国际布局及典型大型队列建

设模式的经验剖析，建议上海从政府层面进行科学顶层设计和长远前

瞻规划，率先探索、持续支持，建设符合数据密集型生物医学研究范

式的规模化、标准化、高质量上海市级大型人群队列，为上海乃至我

国生命科学研究的源头创新与产业发展提供强有力的支撑。

一是政府主导规划、科学设计和统一组织管理大型队列的实施。
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从政府层面上进行统筹规划，组织各相关方进行顶层设计，深入论证

适合上海的一体化大型队列组织管理模式、标准工作流程与可持续运

行机制、以及有效的知识产权保护政策等，形成大型队列建设的路线

图和实施方案。组织和管理上，实施的一体化组织和管理机制，充分

调动和集合全市力量共同推动项目实施，提高大型队列建设的工作效

率和可操作性。建设模式上，“从头建设”符合生物医学发展需求和

目标的高质量大型人群队列，以标准统一、特色保留、促进共享等形

式，整合、吸纳现有符合标准的队列协同建设，并遴选高质量的特色

队列、深度分析队列等作为子队列重点发展。

二是长期稳定支持，确保大型队列的持续、高质量建设。设立上

海大型队列建设重大专项，整体部署研究，提供稳定的经费支持，并

由政府财政保证国家队列的基础支撑和公共服务性质，长期稳定运

行。同时，探索多元化资金筹集方式，由政府投入启动经费，完成队

列建设，建成后的运行由政府投资与科研项目经费、公益基金和商业

资金多元化资金共同支持，形成“政府启动、多元参与”的大型队列

建设资助机制。

三是提高数据规模、类型和质量，建立开放共享的高质量大型队

列。数据密集型生物医学研究范式对大型队列建设提出了新的要求，

建议上海一方面要提升大型队列数据规模、类型和精细度，注重人群

的多样性和覆盖度，开展覆盖“全生命周期”的多维度、高精度的数

据收集，并持续扩展大型队列资源的精细化程度、提高队列价值、提

升研究能力。另一方面，要统一标准方案与规范管理，对生物样本与

数据资源采集、存储、管理过程进行严格质控，保证队列资源的标准

化、规范化和系统化，提高大型队列资源平台的有效数据规模和质量。

同时，要推进大型队列资源平台的开放共享，提升队列资源的利用率

和影响力，实现其价值的最大化。
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