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摘要  千人基因组工程作为大规模基因组测序时代的一个里程碑计划, 与此前的人类基因

组计划和人类基因组单体型图谱计划一起成为推动人类遗传学研究发展的重大公共科学事

件. 利用该计划所产生的人类群体全基因组测序数据, 研究人员可以从一个前所未有的深度

探寻人类遗传多样性与人类起源、演化、疾病之间的关系. 本文从千人基因组计划发展的历

史轨迹以及利用这一大规模数据集所开展的人类遗传学研究成果等方面入手, 对大数据时

代背景下人类遗传演化研究的特点进行了梳理和总结, 并对未来基于如千人基因组这类大

规模人类遗传数据工程的工作做了展望. 
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人类的起源、演化和疾病一直是遗传学研究关注

的焦点. 早期, 受技术水平的限制, 针对人类遗传多

样性的研究往往十分粗糙. 此后, 随着遗传学技术的

不断发展 , 越来越多先进的分子技术被应用于遗传

学检测, 从单个位点检测, 到Y染色体、线粒体DNA

分型检测, 再到后来的基因组芯片技术, 研究人员所

掌握的遗传数据信息量越来越大 . 这些数据的不断

积累给人类进化遗传与疾病遗传研究提供了前所未

有的重大机遇 . 然而 , 这些进展同时也让人们意识

到 , 对人类基因组全序列的测定以及人类群体遗传

多态性分布图谱的绘制是所有后续深入研究的前提

基础. 但是考虑到实际条件, 无论是样本收集还是数

据产生与分析都是某一实验室甚至某个国家无法单

独完成的 , 而全球化进程给这种大规模遗传工程提

供了一个千载难逢的国际合作机遇. 在该背景下, 不

同国家的研究人员根据不同时期遗传学检测手段的

发展状况以及自身需求联合开展了一系列大型人类

遗传检测计划, 以期能够全面、细致、权威地对人类

遗传基础以及群体遗传多态性进行揭示.  

2003年 , 历时13年耗资数十亿美元的人类基因

组计划(human genome project, HGP)宣布完成了人类

基因组全图的绘制 , 这项20世纪80年代开始实施的

庞大计划 , 使人们首次能够系统完整地研究人类基

因组的结构和特点 , 同时也为以后的遗传学研究提

供了一个核心蓝图 , 而该计划的成功完成也从一定

程度上推动了后续一系列大型遗传学研究工程的开

展 . 随着基因芯片技术的发展以及全基因组关联研

究(genome-wide association study, GWAS)的不断深

入, 大量遗传数据得以积累. 2002年, 由美、加、中、

日、英、尼日利亚等国科学家共同提出并发起了“国

际人类基因组单体型图谱计划”(International Hap-

Map Project)[1], 该项计划与更先一步启动的人类基

因组多样性计划 (human genome diversity project, 

HGDP)[2]一起为研究人员提供了覆盖全球范围人类

群体的基因组群体遗传数据 , 从而将HGP工作推向

深入化, 这些工作通过对涵盖欧、亚、非、北美、南

美等地区人群的样本进行全基因组遗传分析 , 绘制

了全球人群遗传多态性以及单倍型差异的图谱 . 这

些数据发布之后 , 利用这些数据作为平台对人类进

化遗传学以及疾病遗传学展开了大量人类遗传学研
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究研究, 取得了一批重要的成果.  

HGP, HapMap和HGDP等计划在此前为研究人

员提供了丰富的人类遗传数据 , 让研究人员可以有

机会详尽地研究人类基因组的一些演化特点和功能

作用, 但是这些工作仍然存在一些缺憾. (ⅰ) 尽管作

为同一物种的遗传差异相较于种间差异变化很小 , 

但是人类不同群体之间的表型和遗传差异仍然不可

忽视, 不同人群面对不同的生活环境, 其遗传特征也

可能不尽相同 , 这就使得种内遗传多态性分布模式

成为了一个极为重要的影响因素 . 而HGP作为单个

人类基因组测序计划 , 显然无法对人类多态分布规

律提供更多的群体信息; (ⅱ) HapMap和HGDP计划

的基础数据来自于基因芯片 , 无法对稀有突变进行

检测 , 而且芯片的设计没有考虑不同人群之间的遗

传差异, 这可能会导致大量信息丢失; 同时, 基因芯

片也存在分辨率较低等问题. 由于这些问题的存在, 

使得对于建立高覆盖度人群基因组测序数据库的需

求愈发迫切 , 加之新一代基因组测序技术的快速发

展以及测序成本的不断下降等技术背景 , 促使大规

模组织人类基因组测序成为可能.  

1  千人基因组计划的发展历程与基本数据

产生 

2008年, 由中国华大基因、英国Sanger研究所及

美国国立人类基因组研究所3家机构联合启动了“千

人基因组计划”(1000 genomes project, 1KG), 并在随

后几年中合作完成了该计划的一部分 , 目前分为几

期公布数据 . 千人基因组计划可以被看作是人类基

因组计划的后期工程 . 该计划主要目的是通过新一

代高通量测序技术对全球范围内的人类群体进行全

基因组测序 , 以期从更深层次上绘制人类基因组多

态性分布水平以及稀有突变的情况 , 这个工作对医

学遗传学、进化遗传学、群体遗传学等人类遗传学分

支学科有着巨大的指导意义.  

2010年, 千人基因组计划发布了首阶段数据, 数

据的产生主要利用3种高通量测序技术完成(Illumina 

genome analyzer, AB SOLiD system和454 GS FLX)[3]. 

该数据主要包括3部分: (ⅰ) 家系全基因组深度测序

数据(Trio project). 利用全基因组测序法对2个家系

的6个个体进行了高深度测序 , 这2个家系分别来自

尼日利亚的约鲁巴人家庭(Yoruba in Ibadan, YRI)以

及来自犹他州的欧洲族源家庭 (Utah residents with 

northern and western European ancestry, CEU), 平均

测序深度42×; (ⅱ ) 人群低覆盖度全基因组测序

(low-coverage project). 主要针对4个不同族源人群无

关个体的全基因组测序数据 , 包括59个非洲个体

(YRI), 60个欧洲个体(CEU), 30个北京汉族个体(Han 

Chinese in Bejing, CHB), 30个日本东京个体(Japanese 

in Tokyo, JPT), 平均测序深度仅为2×~6×; (ⅲ) 高深

度外显子组测序数据(exon project). 测定了7个人群

的697个个体906个随机选择基因的外显子序列 , 平

均深度达到了50×. 依照这些测序数据, 研究人员最

终得到了1500万左右的单核苷酸多态性位点(single 

nucleotide polymorphisms, SNPs), 100万的短片段的

插入缺失(short insertions and deletions)及2万左右的

大规模的结构变异(structural variants), 而且这些基

因组多态性多数未在以往的报道中被发现.  

继而在2012年, 千人基因组计划组在Nature杂志

上发表了第1期的数据分析结果[4]. 相较于2010年发

布的首阶段数据, 2012年发布并开始释放的第1期数

据规模更为庞大 , 一共释放了代表全世界14个族群

的1092个个体的全基因组测序数据以及外显子组测

序结果 . 这些样本能够较好地覆盖世界范围内的主

要几个代表人群 : 欧洲人群(CEU, TSI(Toscani in 

Italy), GBR(British in England and Scotland), FIN   

(Finnish in Finland)和IBS(Iberian populations in Spain)),  

非洲人群(YRI, LWK(Luhya in Webuye)和ASW (Af-

rican Ancestry in Southwest US)), 东亚人群(CHB, 

JPT和CHS(southern Han Chinese))以及美洲人群
(MXL(Mexican Ancestry in Los Angeles), CLM   

(Colombian in Medellin)和PUR(Puerto Rican in Puerto 

Rico)). 利用大规模测序结果, 研究人员最终鉴定出

3800万个单核苷酸多态性位点、140万个短片段插入

缺失 , 以及超过1.4万个大片段缺失 . 未来千人基因

组计划最终的数据量将会达到26个群体, 2500多个个

体的测序数据. 届时, 千人基因组数据基本覆盖了全

世界范围内的所有主要人群 , 为人类遗传学研究提

供前所未有的大规模数据集.  

2  千人基因组数据的应用 

以国际化、大样本量、高通量、开放性等为特点, 

千人基因组计划提供了一个大规模标准化的人类基

因组多态性基础数据库 , 它有效地弥补了前千人基

因组时代大型公共遗传学数据的很多短板和缺陷 , 
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为人类进化遗传学、医学遗传学、生物信息学等学科

提供了一个开放的大规模人类基因组遗传信息数据

集. 借助这一公共数据集, 从事遗传学相关分支领域

研究的不同研究人员可以灵活地根据自身工作目的

以及实验设计而利用千人基因组数据集进行数据分

析 . 正是由于其具有目前为止对人类群体基因组数

据最为广泛的代表性, 自释放之日起, 不同学科利用

这些数据开展了大量研究 , 取得了令人瞩目的研究

成果 . 这些研究使人们能够更加全面深入了解人类

现今群体遗传多态性分布模式、人群进化历史、自然

选择压力等信息[3~17], 同时也给其他物种及古人类学

研究提供了一个极为良好的参照系 [18~20]. 而在利用

这一数据集开展研究的过程中, 对研究策略、遗传参

数计算、人类基因组多态性水平衡量等方面的革新产

生了巨大推动作用.  

2.1  千人基因组数据应用与分析方法的改进 

对千人基因组数据的有效利用离不开数据分析

方法的革新 . 在前千人基因组时代 , 数据通量较小 , 

所需处理的遗传多态性信号数量也并不大, 所以更多

的进化遗传学、医学遗传学分析方法和手段主要针对

较低通量的遗传数据而设计. 但这些数据分析手段是

否仍然适用于大规模基因组测序数据集, 成为能否有

效利用千人基因组数据展开研究工作首要问题.  

千人基因组数据集提供了迄今最全面的人类群

体遗传信息数据库[3,4], 然而由于其低覆盖度、较多稀

有突变等因素导致传统分析方法出现难以定位低频

突变、检测效力降低、均一化处理困难等问题[21~24]. 

结合针对低覆盖度数据特点所设计的一些算法 , 同

时利用位点之间的连锁关系 , 可以采用低覆盖度数

据进行较为准确的推算 , 从而保证多态性位点读取

的准确性 , 而这一思路被广泛应用于千人基因组数

据的分析之中[3,23]. 千人基因组数据分析过程中另一

个问题是如何利用低覆盖度测序数据准确分析群体

遗传结构、自然选择压力等参数. 许多不同的统计方

法和模型被用于提高基因组测序数据分析结果的精

确性 . 例如 , 利用最大似然法(maximum likelihood, 

ML)和贝叶斯法对群体水平等位基因频率进行估  

算 [25]; 利用贝叶斯法对千人基因组低覆盖度测序数

据进行分析, 估算祖先人群数量、分化时间、迁移率

等参数 [9]; 利用单倍型共享水平对千人基因组数据

进行估算, 推测人类群体历史[26]. 另一方面, 较为传

统的如主成分分析 (principal component analysis, 

PCA)、固定系数(fixation index, Fst)等方法也被用于

高通量测序数据的群体遗传学分析 . 对不同频率多

态性位点进行分析之后, 研究人员发现, PCA对于较

高频率的多态性位点有较好的分析能力 [13], 而针对

低覆盖度高通量测序数据进行相应的调整之后 , 这

些传统方法可以较好地区分人类群体遗传关系 [27]. 

另外一个受数据和方法制约的遗传学研究领域是自

然选择 , 在人类群体基因组测序数据为代表的大数

据时代, 如何有效、准确、精确定位受自然选择压力

的区段成为很多研究人员需要面对的新课题 [28]. 利

用千人基因组数据集 , 研究人员对传统自然选择检

测方法进行了更新和整合 , 使得人们可以更加准确

地检测基因组上不同区域所受到的不同选择压力  

水平[6,16,28,29].  

2.2  千人基因组数据的应用与人类的起源、分化

研究 

有效利用千人基因组数据 , 使得研究人员可以

更加全面深入地开展针对人类起源、分化、适应、疾

病等问题的研究, 并取得了大量的新成果.  

基因组重组对人类及其他物种的健康以及物种

差异起重要作用 , 由于这种变化属于大尺度基因组

突变, 往往会导致基因组片段的插入、缺失甚至是染

色体级别的变化 [30~32]. 人类基因组与其他灵长类近

亲在重组率、重组热点等方面存在显著的差异[33~35], 

然而, 由于人类基因组数据积累较多, 使得相关方面

的研究主要集中于人类 , 其他灵长类的研究相对滞

后[36~39]. 2012年, Abecasis等人[3]以千人基因组数据中

的欧洲(CEU)与非洲(YRI)个体为参照对10个西部黑

猩猩(Pan troglodytes)的深度高通量测序数据进行了

研究 [40], 结果显示 , 人类与黑猩猩的重组热点区域

无重叠. 利用千人基因组家系数据可以估算, 人类基

因组的位点突变频率在1×108左右, 而这一参数对灵

长类的进化时间同样有重要的指导和借鉴意义 . 结

合化石记录 , 利用千人基因组数据所估算的突变率

与灵长类世代时间进行计算 , 可以有效计算出不同

物种的分化时间[11,41,42]. 利用这一方式, 人们确定了

人类-黑猩猩以及人类-黑猩猩-大猩猩(Gorilla gorilla 

gorilla)的分化时间为600~800万年及1000万年左右 , 

并利用相同的思路确定了黑猩猩物种内部的分歧时

间以及遗传交流的模式[41,42].  
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2010年, 发布了2个隶属于完全不同种类的古人

类全基因组测序数据 : 尼安德特人和丹尼索瓦    

人[18,43,44], 为人类遗传学研究提供了一个极为重要的

外群参照. 这些研究发现, 非非洲人群与尼安德特人

有1%~4%的遗传共享 [45]. 古人类与现代人类之间的

分化关系此前存在2个模型: 早期非洲子群体模型与

后期基因交流模型 [43~45]. 前者认为 , 尼安德特人群

与现代人祖先一同在非洲发生分化后分别迁出非洲

大陆, 因此由于同源关系导致遗传组分相近; 而后一

种模型则认为 , 古人类群体与现代人类群体在非洲

之外产生了基因交流而导致存在遗传共享组分 . 利

用千人基因组数据对欧洲人群的古人类单倍型组分

进行分析, 研究人员估算出, 距今4.7~6.5万年2群体

发生了基因交流, 支持后期基因交流模型[20,46]. 相似

地 , 其他研究也利用D statistic方法推测证实 , 现代

人类祖先与古人类间存在一定的基因交流 , 进而导

致了遗传组分的共享 [45]. 与尼安德特人相似 , 丹尼

索瓦人也与非洲之外的人群存在一定的遗传共享水

平, 特别在东南亚和澳洲人群中尤为显著, 与千人基

因组数据的比较分析表明 , 这种遗传上的共享有可

能是后期基因交流的结果[19,20,47].  

千人基因组数据更多的是被用于人类自身群体

遗传学以及群体历史研究中 . 在重建人群历史的过

程中 , 分子钟对人群分化及扩张时间的估算起至关

重要的作用. 而由于受到数据和方法的影响, 人类遗

传突变速率的估算还存在着较大争议 , 这导致估算

人类群体历史及分化时间产生了较大差异 [48]. 千人

基因组数据对突变速率的重新估算提供了强大的数

据支撑, 对解决这些争议提供了良好契机. 例如, 早

期科伊桑人(Khoi-San)的分化时间依据不同分子标记

所估算的时间存在较大差异 , 利用线粒体DNA和Y

染色体的估算结果为12~25万年, 而核基因的估算结

果(25~30万年)则早于该时间 [48~50], 但此后利用千人

基因组数据重新进行估算得到南部非洲科伊桑与其

他人类群体的分化时间为10.8~15.7万年 [9]. 另一个

存在争议的是非洲人群与非非洲人群的分化时间 , 

以往的研究所估算分化时间在6万年左右, 该结果受

到来自中东地区以及阿拉伯半岛的古DNA证据(约10

万年前)的质疑. 尽管在Scally等人[41,48]的研究中, 利

用较慢的突变速率所计算出的分歧时间与后者吻合, 

但是这一争议似乎仍然没有停止 . 在随后基于千人

基因组数据的研究中 , 非洲群体与非非洲群体的分

歧时间为3.8~6.4万年 [9,10,51], 在此后一段时期内, 各

群体之间仍然存在基因交流[9,10,26].  

2.3  千人基因组数据的应用与人类的适应性演化

研究 

千人基因组数据在人类进化研究方面另一个重

要应用方向是人类对生存环境的遗传适应机制研究. 

人类对环境的适应性进化一直是人类进化遗传学一

个重要的研究分支并取得了许多重要研究成果[52~56], 

然而由于早期研究数据不足导致研究结果存在可重

复性较低、假阳性率较高、精度较差等问题[8,16,57]. 千

人基因组数据释放后 , 许多研究组利用这一大数据

集的优势对人类受自然选择压力的信号进行了筛查, 

同时对以往研究结果可能遇到的偏差进行了检    

验[6,8,16,28,58~62]. 人群历史事件、背景选择、基因重组、

数据深度、检测方法等因素对于自然选择压力检测的

准确性存在一定影响 , 利用千人基因组数据可以在

一定程度上估算这些遗传因素对结果的影响 [8,28,63], 

同时有效排除这些因素的干扰 [6,8,58]. 另一方面 , 借

助于千人基因组的大数据集 , 研究人员可以更加深

入地研究自然选择与基因功能、表达、调控之间的关

系[8,60,64,65]. 2011年, Lappalainen等人[60]利用千人基因

组多态性数据以及相应样本的RNA测序数据开展了

一系列的分析, 结果发现, 调控区与编码区受到较强

的净化选择作用以保证较少有害突变的积累 . 此后

的研究发现, 人类基因组上大量受到正选择、净化选

择的区域位于调控区 [8,64,65], 针对microRNA的研究

也发现其结合区往往在群体间存在显著差异 , 而这

些差异也与一定的生存条件存在直接关系 [65], 这些

结果恰恰验证了King和Wilson[66]提出的自然选择作

用主要影响调控区域而非基因编码区的观点.  

2.4  千人基因组数据的应用与稀有多态性位点 

前千人基因组时代由于受检测方法的限制 , 其

更多地围绕一些具有较高发生频率的多态性位点展

开研究 , 而千人基因组数据第一次能够让研究人员

以群体为单位审视稀有变异、低频率多态位点对于人

类进化遗传的影响.  

相较于高频率多态位点 , 稀有多态位点的发生

更加分散, 而且受较低净化选择压力的影响, 导致一

些有害的稀有突变出现在某些基因上 , 从而影响这

些基因的功能. 正是由于这个特点, 使得稀有多态位
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点逐渐取代传统的高频常见突变成为近年来疾病遗

传学研究的焦点[23,67,68]. 然而, 检验稀有多态位点的

成本远高于检验高频位点: (ⅰ) 检验需要利用高通

量测序才能有效覆盖基因组范围内的所有位点; (ⅱ) 

对稀有变异的检验需要大样本量筛查后才能确定一

个群体内这些位点的水平 . 而千人基因组计划的提

出和开展恰恰满足了以上2个严苛的条件, 成为研究

人类群体水平稀有变异的第一手也是最重要的资  

料 [3,4,21]. 利用高通量测序技术对人类群体进行大规

模基因组测序分析后发现 , 基因组上绝大部分变异

都处于低频状态 , 而这一结果也符合群体遗传学对

于突变分布的预期 . 研究人员利用千人基因组群体

数据分析稀有突变在人类群体基因库中的分布特点

时发现 , 稀有变异在不同人群中呈现出极为显著的

差异分布状态. 人群依照亲缘距离的远近, 稀有位点

的共享水平逐渐增高, 但是, 即便是亲缘较近的2个

群体仍然存在较为显著的差异 , 甚至这种稀有变异

大部分为单一群体所特有 [22,24]. 而且这种稀有变异

的积累与基因组上某些区域受到的自然选择压力存

在一定正相关关系, 其中进化保守区、调控区、基因

区等区域积累稀有变异的水平最低 [24]. 而稀有位点

占据了人类基因组中多态位点的绝大多数(86%)[67], 

其中具有功能影响的占另一个相当大的比例 , 这对

于人类健康水平以及人类群体进化都有较为深远的

影响 [67,68]. 稀有位点的大规模积累被认为与人类群

体数量有着直接关系, 因此, 人类爆炸式的人口增长

对基因库中稀有多态性位点的迅速积累有直接的推

动作用[25].  

3  未来对千人基因组数据的应用与展望 

前文对千人基因组的发展历程及其在应用过程

中对遗传学研究带来的一些巨大变化进行了粗浅地

梳理和总结 . 千人基因组计划的顺利开展及大规模

数据的公开对许多人类遗传学领域的深入研究起巨

大的推动作用. 有了这样一批高质量的遗传数据, 使

得不同研究团队根据其实际需求基于同一批数据开

展各自不同方向的研究, 这样大大节约了研究成本, 

加快了研究进度 . 就目前的数据挖掘程度及千人基

因组数据的释放程度来看 , 仍然有很多有趣的工作

有待发掘.  

尽管千人基因组数据集具有前所未有的人类群

体代表性, 但是仍然存在一些重要的缺失环节. 具体

来说, 主要是样本群体代表性以及测序覆盖水平2个

问题, 这给人类群体历史研究、群体遗传结构研究、

医学遗传学研究都造成一定制约. (ⅰ) 为了弥补千

人基因组计划人类群体样本覆盖的缺失环节 , 一些

研究机构针对各自国家的人群情况开展了各种人群

高通量测序计划 , 最为熟知的是新加坡研究机构开

展的对于马来西亚人、印度人的测序计划. 这些计划

利用高通量测序手段对所遴选出的代表人群样本个

体进行深度测序(30×), 利用千人基因组数据作为参

照系对这些群体进行分析 , 最终发现印度群体拥有

十分高的遗传多态性而且在基因组的遗传关系上与

欧洲群体相距较远 , 然而在线粒体DNA水平上与欧

洲群体存在一定的关联性[14,47]. 由此可见, 在千人基

因组基础之上对更多未被覆盖人群进行研究成为了

不可或缺的后续工作; (ⅱ) 由于千人基因组计划的

主体数据来自低覆盖度的高通量测序检测 , 这必然

导致多态位点读取结果存在较高的错误率 . 前文提

到很多研究团队针对这一缺失环节发展了许多研究

方法以提高研究结果的准确性 , 然而这些努力依然

无法与直接提高测序质量带来的数据提升相提并论. 

因此 , 未来对于千人基因组数据集一个重要的补足

方向是对于数据质量的提高以及位点的验证 , 这需

要增加后续投入 , 进一步提高每个样本的测序深度

以及后续的重复性验证工作.  

千人基因组提供了前所未有的详实的人类遗传

多样性数据 , 然而该信息如何与基因表达、表观调

控、人群表型等联系起来仍需大量工作. 而之前所提

到的关于人类基因组自然选择压力区段与遗传调控

区域相关性的研究则在一定程度上揭示了遗传多样

性与表达调控、表型适应之间的密切联系[60]. 利用千

人基因组样本对mRNA及microRNA的表达水平及遗

传多样性进行相关性分析发现 , 大量变异作用于调

控区域并对人类基因表达水平以及转录因子结构产

生重要影响 , 该研究从整体上对人类多态性与基因

表达进行了分析 , 这对人类基因表达预测以及疾病

易感性位点的预测有重要意义 [67]. 虽然这些研究在

基因组多态性-基因表达调控-表型变化的复杂关系

面前仍显不足 , 但是千人基因组计划也提供了一个

对该网络关系进行深入检验的机会.  

千人基因组数据对于医学遗传学的意义同样十

分重要. (ⅰ) 千人基因组数据作为最具代表性的人

群基因组测序数据可以为研究人员提供一个基础参
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照人群 , 避免人群结构差异对于疾病关联研究的影

响; (ⅱ) 每个研究人员在开展相关研究前可以利用

千人基因组数据对自己所关注的基因进行初步筛查, 

这对后续工作的开展有着极为关键的指导意义; (ⅲ) 

如前所述 , 千人基因组给予研究人员详细检验人类

基因组多态性与基因功能、表型之间关系的机会, 而

这一工作的顺利开展将对人类疾病遗传学基础研究

提供一个最为关键的证据; (ⅳ) 在关联分析与基因

功能研究取得一定成果之后 , 千人基因组数据可以

以全球为单位, 对一些疾病表型进行易感性的预测.  

综上所述 , 大数据时代背景下的千人基因组计

划作为一个极为庞大的人类群体高通量基因组测序

计划, 弥补了前千人基因组时代的遗传数据缺陷, 提

供了极为丰富的人类遗传信息. 利用这一平台, 可以

针对不同研究领域的具体情况制定研究方案 , 最终

解决相应的科学问题 . 而实践也证明了这一计划已

经对人类起源、演化、疾病等方面的研究提供了强有

力的数据支撑, 并取得了一系列有影响的研究成果. 

与此同时 , 这一计划的成功实施及相应的后续研究

也拓展了对人类遗传学的认识 , 特别对于人类基因

库中稀有多态性位点的分布规律、基因组多态性对基

因表达与功能的影响、疾病易感性的遗传基础等方面

提供了重要的研究机遇. 然而, 千人基因组计划所提

供的信息量如此巨大以至远未完全挖掘出这一大数

据集所有的潜力 , 这也给未来的研究留下了无限可

能. 随着数据的不断完善, 千人基因组计划也会不断

更新. 而从发展的角度来判断, 该计划也很可能会被

其他更为大规模的生物学数据计划所取代 , 这一不

断交替上升的过程终将使人们越来越接近人类生命

本质的答案. 毋庸置疑, 从人类基因组计划到千人基

因组计划 , 这些大规模公共数据集对于研究人类遗

传学规律研究起到了极为重要的作用 , 而从经济学

的角度讲, 这些计划所带来的收益更是难以衡量. 重

要的是, 从这些宏大的计划之中人们认识到, 只有公

开透明的交流才能更好地整合全球资源 , 推动科学

研究的快速发展. 从自身利益来看, 数据的公开化有

助于寻找更好的协作者, 取长补短, 进一步完善自身

的工作; 从长远利益来看, 数据的广泛公开化符合现

今全球协同的趋势 , 可以进一步调动全球科研资源

实现效益最大化. 因此, 希望数据的公开化不要仅停

留在一纸书面承诺 , 而数据的全球无差别共享势必

成为生物学领域的下一个里程碑事件.   
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评 述 

Application of the 1000 genomes project in human evolutionary  
genetics  

CHENG YaoTing, LI YuChun & KONG QingPeng 
State Key Laboratory of Genetic Resources and Evolution, Kunming Institute of Zoology, Chinese Academy of Sciences, Kunming 650223, China 

The 1000 Genomes Project (1KG), a milestone plan of the large-scale genome sequencing era, greatly promotes the advancement of 
human genetics studies together with the Human Genome Project and the International HapMap Project. 1KG whole-genome 
sequencing data have been generated from different human populations, with the aim of elucidating deeper insights into the 
relationships between genetic diversity and human origins, evolution, and disease. Here, we briefly review the developmental history 
of 1KG, paying particular attention to its application in human evolutionary genetics. 

1000 genomes project, human genetics, origin and evolution, whole-genome sequencing, big data 
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