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1  人类基因组计划 10 年后, 全球科学家对
基因组研究的看法 

10 年前, 人类基因组草图完成, 全世界都在期

待着这一计划能最大限度地对人类疾病起到革命性

的影响(2000 年 6 月 26 日, 美国总统比尔-克林顿在

白宫的讲话). 然而, 10 年后, 人们一直期待的人类疾

病的革命依然未能实现. 但无论如何, 人类基因组计

划的完成以及目前测序技术的创新发展, 是生物学

上的一场革命. 它改变了很多生物学家的职业生涯, 

鼓励他们去解决新的生物学问题、面对新的挑战.  

最近, Nature 做了一项非常有意义的调查, 超过

1000 名生命科学研究领域的科学家都参与了调查

(http://go.nature.com/3Ayuwn). 调查表明, 几乎所有

生物学家都在一定程度上受到人类基因组计划的影

响. 69%的受访者表示, 是人类基因组计划刺激他们

成为一名科学家或者改变了他们的研究方向. 接近 

90%的人认为, 他们自身的研究获益于人类基因组被

测序, 其中 46%的人认为这种影响是“巨大的”. 同时, 

有接近 1/3 的人几乎每天都在他们的研究中使用到基

因组. 一位受访者说: “对于像我这样的年轻研究者, 

很难想象没有基因组, 生物学家将如何实施工作. ” 

面对自身基因组信息急剧增长所带来的各种变

化和可能性, 受访者的回答则不尽相同. 当被问及如

果你可以对任何感兴趣的内容进行测序时你会测些

什么时, 很多受访者都列上自己的、孩子的或者其他

家庭成员的基因组(有些人的答案中还包括他们的宠

物猫或狗). 约 13%的人已经对自己的 DNA 进行了部

分测序和分析. 当人类全基因组测序费用达到 1000

美元左右时, 1/5 的人将对自己的基因组进行完整测

序; 大约 60%的人则期待着费用能够在 100 美元左右

或者免费; 而其他人考虑的则远比测序自身基因组

更多, 他们明确表示: “即使有人付钱给我, 我也不同

意这么做. ”[1] 

在受访科学家中取得广泛共识的是, 阐释和解析

基因组远比获得基因组要面临更大的挑战, 目前基因

组应用的主要障碍是依然缺乏对于基因组生物学最基

础的理解. 大多数人认为, 人类基因组计划的实施所

引发的针对解决人类疾病的革命, 在未来几个 10年中

是很难实现的. 无庸置疑, 过去几十年的研究已经揭

示出基因组的复杂性, 并且几乎涉及到人类学各个方

面, 已经远超过先前的设想[2]. 与复杂性直接相关的, 

举例来说, 目前确认的 20000 个左右的编码蛋白质的

基因, 占基因组 1.5%. 但仅仅知道这些, 并不足以解

释这些基因的功能. 在后基因组时代的 10 年中, 更多

的注意力被转移到蛋白质编码基因以外的区域, 发现

很多非编码基因似乎拥有关键性的功能, 能够通过调

控蛋白质编码基因的表达水平和产生大量的非编码

RNA 分子. 科学家通过 DNA 元件百科(the ENCyclo- 

pedia of DNA elements, ENCODE)和人类表观遗传基

因组计划等大型项目的实施, 努力理解基因组的化学

修饰, 目前被认为是控制基因调控的主要手段.  
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2  第二代测序仪的发展及影响 

在过去的 30 年里, 作为最重要的生物医学研究

手段之一, DNA 测序技术自发明以来就一直在推动

分子生物学发展方面起着至关重要的作用[3]. 从早期

Frederick Sanger 的手工测序, 以及基于 Sanger 法开

发的第一代自动化测序仪, 到目前的下一代测序平

台, 该领域已经发生了巨大的变化[4]. 有人甚至将基

因组测序技术的发展与半导体技术的发展相提并论, 

这也不无道理 [5].  在过去的数十年中, 每经过几年, 

测序速度就呈指数增长, 与半导体工业发展的摩尔

定律(Moore’s Law)非常相似[6]. 这种高速的发展, 从

根本上改变了人们研究所有生命蓝图的方式, 推动

了基因组学及其分支乃至其他密切相关学科的创立

与发展, 诸如比较基因组学、生物信息学、系统生物

学以及合成生物学. 某种程度上, DNA 测序技术的进

展已经使生命研究的基本元素发生了转变—— 从单

一、局部的基因或基因的片段转变成整个基因组. 相

反, 这种转变又需要更加强大的测序技术来支持. 测

序技术与其应用之间的协同关系使得两者的发展在

可预见的未来内保持这种趋势, 并且由于其对个体

化疾病诊断与治疗具有确定性的推动作用而加速[7]. 

在此力量的推动下, 基因组学在人类基因组计

划精细图完成后极速发展, 大量全基因组计划纷纷

完成, 尤其是大型植物和动物基因组的增加. 如图 1

所示, 病毒全基因组在 2002 年仅完成了 84 例, 到

2010年已经完成 1163例; 细菌全基因组在 2002年完

成 16 例, 到 2010 年已经完成 93 例. 而真核生物的增

长速度更是惊人(图 2). 真菌全基因组在 2002 年仅完

成 4 例, 在连续多年每年 10 例以上的增长量的推动

下, 2010 年已经达到 141 例. 在大型基因组方面, 植 
 

 

图 1  2002~2010 年每年测得的原核和真核生物基因组数目 

物全基因组在 2010年的完成量(32例)是 2002年(3例)

的 10 倍, 其中增量最明显的是 2009 和 2010 年, 分别

是 11 和 8 例. 在更多的大型基因组测序完成过程中, 

下一代测序技术贡献的力量是不可回避的. 令人震

惊的是, 动物全基因组的完成速度, 从 2002 年的 8

例到 2010 年的 151 例, 整整增长了 19 倍. 可见, 10

年前穷尽多个研究所几年之力, 耗费大量资源才能

完成的大型植物动物基因组, 在 10 年间发生了天翻

地覆的变化, 其完成速度、完成质量、消耗资源都有

了非常大的改善.  

仅仅在过去 12个月的时间里, 就有苹果基因组、

青鸟基因组、熊猫基因组、黄瓜基因组和玉米基因组

等大型基因组得以完成[8~12]. 这些全基因组的获得, 

虽然在使用第二代测序仪进行测序的同时, 还常依

赖第一代测序仪所产生的长片段序列, 但测序效率

的提高是有目共睹的. 非常有意义的是, 由中国华大

基因研究中心完成的熊猫基因组, 在完全依赖短片

段序列的测序结果的基础上, 完成了熊猫基因组草

图的构建.  

DNA测序技术 30年的创新和发展开创了基因组

测序的新时代, 从手工的一次一个样品发展成为基

于大规模阵列的高度自动化技术. 测序通量呈指数

提高, 而成本急剧降低. 1000 美元人类基因组的目标

将变得更加现实. 快速、廉价的测序能力将引领人们

开辟比较基因组学分析、疾病诊断以及个性化(个体

化)医疗等新领域.  

3  中国科学家在全球基因组学领域的地位
和作用 

正如陈竺和赵国屏先生在《中国科学: 生命科 
 

 

图 2  2002~2010 年每年测得的真核生物基因组数目 
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学》上发表的文章“基因组学在中国—— 从计划到实

践的 10 年”中总结出中国基因组科学的 10 年来发展

的历史[13]. 在人类基因组计划初期, 中国“国家高技

术研究发展计划(863 计划)”专家组彻底评估了与人

类健康和疾病相关的国际研究趋势, 最终建立了 2 个

1%的目标, 分别指向基因组测序和全长 cDNA 识别. 

为了完成这项重大计划, 国家建立了上海和北京国

家人类基因组中心, 这两个国家中心在人类基因组

计划中起到非常重要的角色. 该计划对基因组学在

中国的发展发挥了不可估量的作用. 此外, 计划的设

计还包括加强疾病基因组的研究, 重点放在通过收

集中外人类遗传资源产生的疾病相关基因的克隆和

识别的相关网络来建立疾病模型. 南方基因中心主

持的这一疾病基因组计划在 1998 和 2004 年获得“国

家重点基础研究发展计划(973 计划)”的连续支持. 在

中国, 以人类健康为导向的功能基因组研究的相关

领域包括生物信息学、转录组学、蛋白质组学、结构

基因组学和其他技术平台等, 都与人类基因组计划

一起迅速发展起来.  

两个国家重大科学研究计划—— 人和水稻的基

因组学研究以及一系列基因组测序和功能基因组分

析一起, 对中国的生命科学研究和生物技术发展做

出了前所未有的贡献(表 1). 特别是人和水稻基因组

研究为后来的基因组学在中国的发展奠定了基础 , 

同时树立了中国基因组科学在国际上的重要地位 . 

在此基础上, 中国科学院北京基因组研究所、南方基

因中心和华大深圳研究院等构成了国内基因组数据

资源的主要诞生地. 利用人类基因组研究技术和资

源优势, 北京基因组研究所和华大基因研究中心等

机构在人类基因组计划后期开展了“超级杂交水稻基

因组计划”和昆虫(家蚕)基因组测序的相关研究. “超

级杂交水稻基因组计划”是由国家杂交水稻研究中

心、华大基因研究中心和中国科学院遗传与发育生物

学研究所植物生物技术开放实验室三家单位联合开

展的研究项目, 旨在通过获取中国高产超级杂交水

稻的基本遗传信息, 开发包括丰产、优质、抗病、耐

逆、育性、成熟期有关的资源和功能等重要农艺性状

的基因. 中国家蚕基因组计划是中国科学家在完成

人类基因组 1%测序工作、水稻基因组“框架图”和“精

密图”之后, 向人类贡献的第三大基因组研究成果. 

这两大计划的实施和完成也标明了中国基因组学的

自主研发能力. 南方基因中心在 2009 年完成了血吸

虫基因组计划, 并将日本血吸虫的基础序列数据通

过上海研发公共服务平台科学数据共享网站, 向全

世界公布[13], 表明中国基因组信息技术在与国际接

轨方面, 迈出了重要的一步. 2008 年, KACST(King 

Abdulaziz City for Science and Technology)与中国科

学院北京基因组研究所合作开展另一项重大植物基

因组研究计划——“椰枣基因组计划”, 该计划是中

国生命科学领域科学家参与的由国外政府资助的最

大规模的国际科学研究计划, 该计划的签署和实施

标志着中国在国际基因组学中的重要地位. 近日, 中

国科学院北京基因组研究所/中国科学院上海生命科

学研究院植物生理生态研究所通过与中国水稻研究

所、中国科学院遗传与发育生物学研究所、美国密歇

根州立大学、华中农业大学和美国康奈尔大学等单位

合作, 结合第二代测序技术和自主开发的基因型分

析方法构建了高密度的水稻单体型图谱(HapMap), 

并对籼稻品种的 14 个重要农艺性状进行全基因组关

联分析, 确定了这些农艺性状相关的候选基因位点. 

相关研究成果于 2010 年 10 月 24 日以全文形式发表

在 Nature Genetics 上[21]. 另外, 深圳华大研究院以企 

表 1  中国机构主要承担和参与已完成的动植物基因组测序项目 

物种 国内主要承担机构 文献 

Part of Homo sapiens(人) 中国科学院华大基因研究中心等 [14] 

Oryza sativa(indica cultivar-group) indica(水稻) 中国科学院华大基因研究中心等 [15] 

Bombyx mori(家蚕) 西南农业大学、中国科学院北京基因组研究所和华大基因研究中心等 [16] 

Gallus domesticus(家鸡) 中国科学院北京基因组研究所和华大基因研究中心等 [17] 

Homo sapiens(人) 深圳华大研究院等 [18] 

Schistosoma japonicum Anhui isolate(血吸虫) 南方基因中心等 [19] 

Cucumis sativus L(黄瓜) 深圳华大研究院等 [11] 

Ailuropoda melanoleuca(大熊猫) 深圳华大研究院等 [10] 

Harpegnathos saltator(蚂蚁) 深圳华大研究院等 [20] 
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业模式成功开展了一系列基因组研究计划, 如国际

大熊猫基因组计划、黄瓜基因组计划和蚂蚁基因组

计划等, 特别是国际大熊猫基因组计划开创了第一

次采用第二代短序列测序方法完成大型动物基因组

测序的先例, 该研究成果成为 Nature 当期的封面文

章 [10]. 除上述成果外, 中国还有许多大型动植物基

因组计划在实施和酝酿中, 如鲤鱼基因组计划、千人

基因组计划等. 总之, 虽然中国在基因组测序领域

起步较晚, 但已经跟上了世界功能基因组研究的步

伐, 所取得的成绩显示了中国生命科学研究和生物

技术的发展.  

国际人类基因组计划在完成了测序和 HapMap 计

划之后, 开始进入对人类疾病和人类表型进行相关研

究的攻坚阶段. 中国的基因组学研究也处于新的历史

阶段, 伴随着新的高通量生物技术的不断涌现, 生物

信息数据急剧增长, 形式日趋多样, 如何更好地对海

量数据进行管理和深度挖掘是解读这些信息的关键. 

基因组学数据的积累, 同时推动了生物信息学的发展, 

这两个“孪生”学科成为推动生命科学发展的重要动力. 

功能基因组学、蛋白质组学、结构基因组学乃至代谢

组学、基因组药物学等领域的发展, 越来越依赖于整合

的生物信息数据库、基因组信息分析挖掘方法和生物

计算软件分析工具等. 生物信息资源是关系到国民经

济和社会可持续发展的重要战略资源, 以数据挖掘为

核心的生物信息技术则是生物信息资源能否被充分利

用、生命科学研究能否取得突破的技术关键. 在承接良

好的开端和基础上, 期待中国基因组学能够在 DNA 测

序技术飞速发展的引领下走向更加辉煌的未来.  
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