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前  言 

面向国家重大需求 打造国际一流研究所 
——庆祝中国科学院北京基因组研究所成立 15 周年 

薛勇彪 1,2 
1. 中国科学院北京基因组研究所，北京 100101 
2. 中国科学院遗传与发育生物学研究所，北京 100101 

DNA 是细胞核中携带生物生长指令的遗传物
质。1953 年，沃森和克里克提出 DNA 双螺旋结构
模型，推动了遗传密码的复制、转录、转译等一系

列生命功能的研究，也由此揭开了分子生物学的序

幕。DNA上的核苷酸序列最终决定了生命的遗传信
息，而解析 DNA序列则是研究生物生长发育、环境
适应和疾病发生机理的核心基础。 

自 20世纪 80年代第一台 DNA测序仪诞生以来，
基因组科学迎来了发展的新时期。伴随着基因组学

技术的快速发展和生物信息数据的爆炸性增长，基

因组科学沿着基因组、表观组和 RNA组等研究轨迹
迅速发展起来，一系列里程碑式的研究成果引领了

生命科学领域的发展。中国是加入人类基因组计划

唯一的发展中国家，并展开了相当规模的基因组研

究，在各方的大力支持下取得了前沿地位。中国科

学院北京基因组研究所(以下简称北京基因组所)的
成立是人类基因组早期研究在中国的缩影。 

北京基因组所成立于 2003年 11月，前身为“中
国科学院遗传研究所人类基因组研究中心”。成立至

今，伴随着基因组科学的整体发展，北京基因组所

通过参与国际基因组计划，建立了具有竞争力的基

因组科学、技术和数据挖掘等人才队伍与平台，在

一些关键领域取得了重要突破，做出了具有影响力

的研究工作，积累了一定数量的数据资源和大数据

管理经验，走过了 15年不平凡的历程。 
以基因组科学核心发展轨迹和未来发展方向为

基础，北京基因组所明确研究定位、凝练科学目标，

形成新时期发展定位：“面向我国人口健康和社会可

持续发展的重大战略需求与生命科学前沿，重点研

究基因组结构、变异、功能及其演化规律，加强基

因组学与其他学科的交叉融合，发展基因组学的新

理论、新方法和新技术，成为基因组学原始创新研

究基地、创新人才培养基地和卓越科学中心，为保

障人类社会的健康发展做出重大贡献”。根据学科发

展前沿和国家重大需求，北京基因组所组建了“基

因组科学与信息”和“精准基因组医学”两个院重

点实验室及生命与健康大数据中心，并形成了精准

医学、大数据中心和公共安全 3大战略布局。 
在基因组结构解析方面，北京基因组所围绕重

要资源生物，对大型、复杂基因组进行结构解析，

实现了相对完整准确的基因组注释，参与“人类基

因组计划”和“国际人类单体型图计划”，为中国基

因组学研究的发展奠定了基础。完成超级杂交水稻

基因组计划，为水稻生物学研究与分子育种实践开

辟了广阔的发展空间。与沙特合作开展了一系列重

要经济作物的复杂基因组解析研究，成功绘制出高

质量椰枣基因组图谱，与荷兰等国家合作发现了一

系列人类外貌表型基因，提高了人类外貌分子表型

刻画水平，推进了该技术在法医学领域的应用发展。

本期专刊中，于军研究员撰写的《实现“终极版”

核苷酸测序仪的技术要素》一文对核苷酸测序技术

的发展进行了综述，阐述了生命科学从宏观到微观 
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需要进行的努力和目标，探讨了实验技术平台的发

展和需求，系统介绍了第四代测序仪的可能技术要

素，以及应用需求和新研究范式[1]。胡松年团队撰

写的《复杂基因组测序技术研究进展》一文从基因

组测序实验方法、测序技术平台、组装算法与策略

3 个方面，介绍了复杂基因组测序组装相关的技术
与方法，并结合实例介绍了复杂基因组测序的技术

解决途径和发展历程，为制订合适的复杂基因组测

序策略提供了参考[2]。刘凡团队撰写的《EDARV370A
对新疆维吾尔族人群面部及耳朵形态的效应》一文

对 715 例亚欧混合人群(维吾尔族)进行了外异蛋白
受体基因关键错位突变 EDARV370A 与一系列面部
及耳朵形态表型的关联分析，发现 EDARV370A 与
21个面部形态的定量表型、下巴类型以及 4个耳朵
形态分类表型显著相关[3]。 

在基因组演化与变异方面，北京基因组所牵头

国家自然科学基金委“微进化过程中的多基因作用

机制”重大研究计划，将进化生物学和群体遗传学

理论运用到肿瘤异质性形成与迁移的研究中，发现

肿瘤细胞中遗传多样性水平远远大于预期，在基因

组水平发现海量的遗传变异“淹没”了肿瘤治疗之

效，揭示原位癌获得快速生长能力之前，肿瘤细胞

就发生了转移。牵头中国科学院“中国人群精准医

学研究计划”，建立了千人规模的健康人群队列，构

建了中国人参比基因组及中国人群的高精度遗传变

异图谱。牵头国家重点研发计划精准医学重点专项

项目“精准医学大数据处理和利用的标准化技术体

系建设”，参与编写发布《遗传变异分类标准与指南》，

建立了微生物组信息平台，完成了医疗数据的安全

分类分级，初步建成了临床数据集成、质控、存储

和访问的标准化技术体系。开发了大样本全基因组

数据的群体遗传学分析新方法，可用于检测群体的

增长模式，有效推断一万年以内的群体大小变化的

相关参数。本期专刊中，肖景发团队撰写的《中国

人群参考基因组及遗传变异图谱资源库》一文介绍

了基于已有的中国人群基因组数据建立的中国人群

动态基因组数据库和中国人群全基因组序列的基因

组变异数据库特点和未来发展与应用前景[4]。陈华

团队撰写的《BIG-Annotator：基因组测序数据高效
功能注释及其在遗传诊断中的应用》一文介绍 

了研究组新开发的对全基因组单核苷酸多态位点进

行功能注释的软件——BIG-Annotator，该软件提供
多线程运行模式，运行更为高效，或比现有的同类

软件流程提速 10多倍，适用于人群队列研究、大样
本全基因组关联分析等数据量庞大、时效性要求高

的分析需求[5]。 
在基因组学功能研究方面，北京基因组所利用

遗传学和基因组学分析方法，证明表观遗传信息能

够完整的遗传到后代中，系列研究引领了国际表观

基因组跨代遗传和重编程的理论研究。在白血病发

生机制、基因组特征解析及新治疗策略研究上取得

系列进展。建立了 RNA 甲基化技术，拓展了 RNA
甲基化表观转录组学研究新领域。对前列腺癌病人

组织样本的 DNA甲基化特征进行研究，筛选出特异
性和灵敏性都很高的甲基化位点并且可以在尿液中

进行无创检测，研究成果实现转移转化。本期专刊

中，刘江团队撰写的《动物早期胚胎发育中染色质

结构的继承和重编程》一文介绍了近年来研究染色

质开放性和染色质三维高级结构的实验分析技术手

段，染色质结构在动物早期胚胎发育过程中的变化

规律及其在早期胚胎发育中的作用，染色质结构与

其他表观遗传信息关系方面的重要研究进展和存在

的科学问题，为表观遗传调控早期胚胎发育研究提

供了参考[6]。杨运桂团队撰写的《RNA 甲基化修饰
调控和规律》一文总结了近年来作者所在实验室与

合作团队及国内外同行在 RNA 甲基化表观转录组
学研究中取得的主要前沿进展，这些研究成果证明

RNA甲基化修饰类似于DNA甲基化，具有可逆性[7]。

王前飞团队撰写的《白血病的精准基因组医学研究

与转化应用》一文介绍了北京基因组所近年来在白

血病研究中取得的一系列重要进展与转化应用，对

白血病的发病机制、新抑癌基因的挖掘、白血病克

隆演化以及低剂量化疗方案临床疗效等方面的研究

进行了综述，为白血病诊断及治疗方法的改进提供

了新契机[8]。方向东团队撰写的《KLF1 和 KLF9 对
K562 细胞红系分化的协同调控作用》一文介绍了
KLF 家族成员 KLF1 和 KLF9 之间存在相互作用，
协同促进 K562 细胞红系分化和 β-珠蛋白的表达，
并探讨了二者对红系分化协同调控的可能机制[9]。 
郭彩霞团队撰写的《RAD51 调控 REV1 参与 DNA
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双链断裂修复》一文探讨了跨损伤 DNA 聚合酶 
REV1互作蛋白 RAD51和 RAD51C在其参与的同源
重组修复通路中的调控作用，发现 REV1和 RAD51
在 HR 通路中存在彼此相互调控的关系[10]。慈维敏

团队撰写的《肿瘤突变特征与病理分型的关联研究》

一文通过整合癌症基因组数据库中肾癌、肺癌和食

管癌的外显子测序数据，分别对 3 种肿瘤通过肿瘤
基因突变特征进行肿瘤病理分型聚类和预测，揭示

突变特征作为新型分子标记物，对肿瘤的病理分型、

诊断，尤其是早诊具有参考意义[11]。 
生命与健康大数据是现代生命科学产生新知识、

提出新假说、开发新应用的引擎，是我国建设世界

科技强国的战略资源。长期以来，我国生物大数据

流失严重，数据安全问题日益严峻；缺乏数据管理

共享机制，严重制约我国生物大数据的转化应用。

北京基因组所针对我国当前和未来生命与健康大数

据发展与应用的瓶颈问题，面向国家“大数据”战

略和生物信息科学前沿，布局生命与健康大数据中

心，以存好、管好、用好我国生命与健康大数据，

建立国家生物信息中心为目标，已开发数十个专业

型数据库，建成中国首个获国际期刊认可的组学原

始数据归档系统 GSA，实现我国生命组学大数据资
源的开放共享、自主管理与高效利用，得到国内外

广泛认可。本期专刊中，鲍一明团队撰写的《国家

级生物大数据中心展望》一文以美国 NCBI 为例介
绍了国际生物大数据中心的发展历程及现状，阐明

了我国建立国家级生物大数据中心的重要性、迫切

性、当前历史机遇和发展前景[12]。章张团队撰写的

《生命与健康大数据中心资源》一文介绍了北京基

因组所生命与健康大数据管理平台和多组学数据资

源体系，该平台体系可向全球提供大数据汇交、整

合与共享服务[13]。赵文明团队撰写的《GSA：组学
原始数据归档库》一文介绍了北京基因组所生命与

健康大数据中心研发的组学原始数据归档库 GSA，
该数据库上线两年来已获得 30 多个国内外期刊认
可，缓解了当前中国生命组学数据汇交、存储与共

享难的问题，为我国国家生物信息中心建设奠定了

基础[14]。 
过去 15年，北京基因组所砥砺奋进，以国立科

研机构的责任和担当为使命，面向国家重大战略需

求，提出科研命题、解决科研问题、产出科研成果，

打造核心竞争力。下一个发展阶段，北京基因组所

将不忘初心，继续前行，聚力聚焦国家战略，坚持

面向未来，高起点、高标准，建设国际领先的创新

研究团队，集学科、人才、项目、平台建设于一体，

组织开展多学科协同创新，在创新道路上革故鼎新、

勇立潮头，实现北京基因组所发展的新跨越。 
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