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表观遗传学被誉为“后基因组时代的领航者”, 是

指在不改变DNA序列的前提下, 通过调控基因的活性

和表达来影响生命体的生长发育与疾病演进. 它对于

生物体内每一种细胞功能及其唯一性的理解提供了新

的视角, 并在此基础上进行更深入细致的科学洞见. 作
为一种调控基因表达的重要机制, 表观遗传学在疾病

的发生、发展和预防中所起的作用越来越受到重视.
表观遗传学从20世纪80年代开始逐渐兴起, 并在进入

21世纪后得到了快速发展, 表观遗传学的研究不仅拓

宽了我们对生命科学的认识视野, 还为医学、农业等

应用领域提供了新的研究思路和解决方案.
随着技术的进步, 科学家们逐渐发现DNA甲基

化、组蛋白修饰、非编码RNA以及染色质重塑等都

具有表观遗传效应, 其调控网络十分复杂, 并且对人

类疾病的发生发展往往起着至关重要的作用. 研究发

现, DNA的异常甲基化、组蛋白的异常修饰以及非编

码RNA的异常表达, 都与癌症的发生密切相关. 而阿

尔茨海默病、帕金森病等神经退行性疾病以及精神

分裂症、自闭症等精神疾病也被发现与表观遗传有

关. 表观遗传学的重要性不仅在于它对理论的贡献,
更在于这些理论能够转化为实践应用的潜力. 它的研

究成果可以引导我们改良农作物性状、优化产前诊

断、预防或治疗恶性肿瘤等重大疾病、提升免疫持

久性, 甚至有可能帮助我们找到延缓衰老的方法. 目

前, 基于表观遗传机制的疾病治疗还处于初级阶段,

但已经取得了一些积极的成果. 例如, 针对癌症, 已

经有多种作用于DNA甲基化酶或者组蛋白去乙酰化

酶的药物进入临床试验阶段; 而对于神经疾病, 首款

RNA干扰药物也于2018年获批用于治疗周围多发性

神经疾病. 无论是已经进入临床试验阶段的癌症药

物, 还是尚处于研究阶段的神经退行性和精神疾病治

疗方法, 都强烈证明了表观遗传学在生物医学领域的

关键地位和潜力. 在未来, 我们期待看到更多基于表

观遗传机制的疾病治疗手段, 以改善患者的生活质量

和生存预期.
作为探索基因表达调控的关键领域, 表观遗传学

近些年的进步备受瞩目. 它正在逐渐从多细胞层次转

向单细胞水平, 从单一维度扩展到多元维度, 从点线

式的理解转变成立体的视角, 展现出其丰富和深入的

研究潜力. 例如, 国内外一系列研究共同揭示了在胚

胎发育的关键环节“母体-合子过渡”过程中, 全基因组

甲基化谱式的改变、染色质重塑等表观调控机制在合

子基因组激活、胚胎发育表达程序正常启动中的关键

调控作用, 大力提升了研究人员对胚胎发育过程的理

解, 也为生殖医学中植入前胚胎质量的准确评估奠定

了重要理论基础. 随着分子生物学、计算生物学等学

科的发展, 通过全基因组水平的表观组学研究, 已经

可以系统地揭示出一个生物体内的全体表观遗传标

记. 而通过高通量测序技术, 使得我们能够迅速获取大

量的表观遗传信息. 我国在表观遗传学领域的研究也
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逐渐走向国际前沿并取得了一系列具有深远影响和取

得国际关注的突破性成果.
机遇与挑战并存, 在表观遗传学的领域中, 还有许

多复杂而深远的科学问题等待我们去探索和解决. 目

前, 这个学科的理论框架仍在完善之中, 而针对表观

遗传调控网络的药物开发等应用更是尚处于初级阶

段. 表观遗传修饰在时间和空间上的动态性, 使其研究

变得异常复杂, 不同种类的表观遗传修饰如何协同工

作, 共同调控基因表达的机制, 也尚未完全清楚. 如何

精确地解析和预测表观遗传效应, 这需要更深入的理

论建立和复杂算法的开发. 更为重要的是如何将表观

遗传学的知识应用到疾病的预防和治疗中, 例如在生

殖健康领域精确诊断发育缺陷, 为重大慢性疾病的防

治提供新的治疗策略, 并在农业领域通过改良和优化

作物以提升粮食产量和质量, 从而促进人口健康、减

轻社会负担和满足国民经济需求.
正如光亮照进黑暗角落, 表观遗传学正在揭开生

命科学中的一个又一个未知领域. 随着科研技术的不

断进步, 我们期待着表观遗传学将为我们解答更多生

命科学的问题, 推动人类健康和福祉向前迈进, 这个被

誉为“后基因组时代的领舞者”的学科, 将为我们揭示

更多生命奥秘, 为人类疾病预防和治疗带来巨大飞跃.
为进一步推动这一学科的发展, 2022年5月21日,

由中国科学院学部主办, 中国科学院生命科学和医学

学部、学部学术与出版工作委员会承办, 《中国科

学》杂志社、中山大学孙逸仙纪念医院协办的“表观

遗传学研究新进展”科学与技术前沿论坛在广东省肇

庆市成功举行. 本次论坛汇集了我国表观遗传学领域

的优秀学者, 特邀宋尔卫院士、孟安明院士、徐国良

院士、董晨院士、陈晔光院士、魏辅文院士、朱冰教

授、苏士成教授、李国红教授、徐安龙教授作了报

告. 与会专家围绕表观遗传学调控肿瘤发生发展、生

命发育、免疫调节、维持细胞稳态、生物演化、炎症

性疾病等主题开展了深入研讨, 并在此基础上探讨了

表观遗传学的最新研究进展, 凝练了科学问题、发展

方向和研究策略.
会后, 我们围绕“表观遗传学与人类疾病”这一主

题, 特邀金勇丰教授、陈月琴教授、朱卫国教授、高

绍荣教授、李国红教授、徐安龙教授、张宏权教授和

庄诗美教授等多位专家, 撰写了近年来表观遗传领域

的重要进展和研究成果, 组织出版了“表观遗传学与人

类疾病”专题. 期望本专辑能够作为星火之源, 使读者

深入了解表观遗传学领域的当前发展状况以及存在的

机遇和挑战. 我们相信, 知识的分享和交流将会推动表

观遗传学的进一步发展, 帮助我们更好地理解并利用

这个有着巨大潜力的科学领域.
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宋尔卫, 乳腺外科教授、主任医师, 博士生导师, 第十三届、十四届全国人大代

表、中国科学院院士、中山大学医学部主任、中山大学孙逸仙纪念医院院长. 多

年来坚持临床一线工作, 是国内首批开展乳腺癌根治性保乳手术的外科医生之一,
其主编的《乳腺癌保乳治疗》等论著为乳癌保乳治疗在全国推广提供了规范性的

指引. 在此基础上,他结合临床进行应用基础和转化研究, 尤其对肿瘤微环境和免

疫治疗开展系统、深入的研究, 取得了系列原创性学术成果, 并提出肿瘤生态学

说、肿瘤干细胞拟态学说及效应免疫细胞布控的新概念, 奠定了肿瘤生态免疫治

疗的理论基础. 发表SCI论文166篇, 包括以通讯作者身份在Nature、Cell(3篇)、
Cancer Cell(3篇)、Nature Immunology(2篇)、Nature Cell Biology、Nature Can-
cer、Science Translational Medicine等发表多篇论著, Google H-index 75, 被引用逾

14000次, 单篇最高被引用逾1500次. 研究成果被Science杂志评为2003年度全球十

大科技进展, 两次入选全国高校十大科技进展, 并以第一完成人获国家自然科学二

等奖, 全国创新争先奖、何梁何利科学与技术创新奖、谈家桢生命科学成就奖、

广东省科学技术突出贡献奖、全国五一劳动奖章、世界科学院医学科学奖等. 鉴

于其在肿瘤免疫及肿瘤微环境研究领域的国际影响力, Nature Reviews Drug Dis-
covery、Trends in Cancer及Trends in Immunology等期刊多次邀请其撰写专题综述;
Springer出版社特邀其编写肿瘤非编码RNA调控及肿瘤生态学专著.

苏士成, 主任医师、教授、研究员, 中山大学孙逸仙纪念医院院长助理、乳腺癌研

究中心主任、生物技术治疗中心主任、乳腺肿瘤中心副主任, 中山大学中山医学

院免疫学与微生物学系主任. 主要研究兴趣为乳腺癌免疫治疗和精准外科治疗, 取
得了一系列具有国际影响力的原创成果: (1) 通过术前全身治疗将不能手术患者变

得可以手术: 利用术前全身治疗前后配对标本动态描绘治疗中肿瘤免疫细胞图谱

真实演变, 发现一系列常规策略难以发现的免疫治疗新靶点; (2) 通过腔镜手术将

大手术变成小手术, 是全球开展腔镜乳腺癌微创手术最多的专家之一, 创伤小恢复

快, 开发了术中导航腔镜保乳术等新术式. 近5年以通讯作者身份在Cell、Nature、
Cancer Cell、Nature Immunology、Nature Cell Biology、Nature Cancer等杂志发表

重要研究成果, 并受到国内外同行的高度关注, 在Nature Reviews Immunology、
Nature Reviews Clinical Oncology、Nature Reviews Drug Discovery、Nature Reviews
Gastroenterology & Hepatology、Science、Nature、Cell、Cancer Discovery、Can-
cer Cell等期刊专评介绍. 获首届医学领域“科学探索奖”“谈家桢生命科学创新

奖”“国之名医青年新锐”“求是杰出青年奖”“首届钟南山青年科技创新奖”“中源协

和生命医学创新突破奖”等奖项. 主持国家自然科学杰出青年基金、国家重点研发

计划等项目. 推动外科学和免疫学的融合式教学改革, 主编人民卫生出版社乳腺癌

微创手术教材, 获得“霍英东教育基金高等院校青年教师奖”, 教育部“长江青年学

者(普外科)”, 指导学生获得“全国大学生医学设计大赛一等奖”.
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