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生物数据标准化研究进展

操利超，陈凤珍，严志祥∗

（深圳华大基因研究院，深圳 ５１８０８３）

摘　 要：随着生物测序技术的快速发展，积累了海量的生物数据。 生物数据资源作为生物分析研究及应用的核心和源头，为
保证数据的正确性、可用性和安全性，对生物数据资源进行标准化的管理非常重要和迫切。 本文综述了目前国内外生物数据

标准化研制进展，目前国内外对生物数据缺少一个总体的规划，生物数据语义存在大量的不兼容性，数据格式多种多样，在生

物数据收集、处理、存储和共享等方面缺乏统一的标准。 国内外生物数据标准化处于起步阶段，但各国生物专家都在努力进

行标准研制工作。 文章最后从生物数据术语、生物数据资源收集、处理和交换、存储、生物数据库建设和生物数据伦理规范等

方面出发，对标准研制工作进行一一探讨，期望能为生物数据标准制定提供一定的参考和依据。
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　 　 随着测序技术的快速发展，特别是 ＨｉＳｅｑ Ｘ １０、
Ｃｏｍｐｌｅｔｅ Ｇｅｎｏｍｉｃｓ（ＣＧ）等高通量测序仪的应用，基
因组测序的费用越来越低［１］。 据 ＧＯＬＤ（Ｇｅｎｏｍｅｓ
Ｏｎｌｉｎｅ Ｄａｔａｂａｓｅ）不完全统计，截至到 ２０１４ 年 ５ 月全

球正在进行的基因组测序项目有 ２４ １８９ 个，已完成

的基因组测序项目有 １９ ０９３ 个，这些项目都会产生

海量的 基 因 组 学 数 据。 截 止 到 ２０１４ 年 ３ 月，
ＧｅｎＢａｎｋ ／ ＥＭＢＬ ／ ＤＤＢＪ 核苷酸数据库核苷数量达

２０２ ３９２ １６７ ４３１，核苷条数达 １７１ １６４ ０４６， ＳＲＡ
（Ｓｅｑｕｅｎｃｅ Ｒｅａｄ Ａｒｃｈｉｖｅ ） 数据库碱基数量超过

２．５ ＰＢ。 目前，基因测序技术已从科研服务走向健

康医疗、农业和环境能源等产业，从实验室走向个

人，影响力将越来越大。 因此，生物数据资源已成为

２１ 世纪重要的战略资源。
然而，目前生物数据来源广泛，测序仪器种类众

多，数据类型和格式各异；测序数据量大，大型存储



设备和存储结构不完善，很难保证数据的延续性、可
用性、完整性和安全性；在数据共享和管理方面，每
个科研机构甚至同一机构内部各成体系，并涉及伦

理和知识产权等问题，导致数据共享困难。 因此，建
立共同的生物数据标准十分重要和迫切［２］。

１　 生物数据标准现状

１．１　 国内数据标准现状

中国具有大量的人口和丰富的物种资源，随着

测序技术的发展，生物数据在爆炸性增长，政府也已

制定了很多相关政策来支持生物数据平台构建和标

准制定工作。 例如，在《国家中长期科学和技术发

展规划纲要》中指出“充分利用现代信息技术手段，
建设基于科技条件资源信息化的数字科技平台，促
进科学数据与文献资源的共享”；在《标准化事业十

二五发展规划》里指出“研制人口管理、人类遗传资

源、计划生育、生殖健康等领域的标准”和“整体规

划和整合标准化信息资源，统一管理标准化资源数

据”等。
在政府的支持和科学家们的共同努力下，国内

一些科研单位在生物数据的采集、存储、使用和共享

等方面做了很多工作，生物数据中心已经初具规模，
建立了大规模测序、生物信息和医学健康等技术平

台，并已经开始摸索着从事构建生物数据平台和标

准方面的工作，取得了一些进展。 例如，在华大基

因，至少已经对５．７万个人类基因组进行了测序。 专

攻生命科学的纽约投资研究公司的 Ｒｏｓｓ Ｊ． Ｍｕｋｅｎ
认为，华大基因在全球基因测序服务市场上的份额

至少为 ２５％，数据规模达到 ＰＢ 级别。 ２０１３ 年，华大

基因与中国标准化研究院等共同制定了《生物信息

学术语》国家标准。 在生物信息数据库建设方面也

取得了重要进展，如深圳国家基因库构建和完善了

覆盖人类资源、动物资源、植物资源、微生物资源和

海洋资源等各方面资源的数据库。 这些生物数据库

的建立，积累了大量的相关标准规范化工作的实践

经验，２０１３ 年，深圳华大基因研究院制定并通过了

《生物基因信息数据库建设与管理规范》地方标准。
另外，国内科学家和相关机构积极参加到国际

标准组织，参与数据标准工作。 例如，国内蛋白质组

研究工作组与欧盟研究机构合作共同制定蛋白质组

学数据标准；２０１４ 年，深圳华大基因研究院参与生

物技术（ ＩＳＯ ／ ＴＣ ２７６ Ｂｉｏｔｅｃｈｎｏｌｏｇｙ）标准工作委员

会，并向该技术 委 员 会 提 交 了 “ Ｔｈｅ ｃｏｌｌｅｃｔｉｏｎ，
ｐｒｏｃｅｓｓｉｎｇ， ｓｔｏｒａｇｅ ａｎｄ ｕｓａｇｅ ｓｐｅｃｉｆｉｃａｔｉｏｎ ｆｏｒ ｔｈｅ
ｂｉｏｌｏｇｉｃａｌ ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ ｄａｔａ”、“ｍｅｔｈｏｄｓ ｔｏ ｅｖａｌｕａｔｅ ｔｈｅ

ｑｕａｌｉｔｙ ｏｆ ｔｈｅ ｍａｓｓｉｖｅ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ ｄａｔａ” 等国际标准草

案，积极参与国际标准的制定工作，该单位还参与

ＦＤＡ 牵头的高通量基因测序 ＳＥＱＣ 国际标准的编

制等。
然而，目前中国在生物数据标准化工作中存在

诸多问题，突出表现在以下两个方面：
（１）缺乏生物数据标准化的总体规划和一个可

以覆盖生物数据采集到共享使用各环节的标准

体系；
（２）生物数据语义、数据格式等存在大量的不

兼容性，在数据采集、存储和共享使用也缺乏统一协

调的标准。
因此，要解决这些问题就必须研究和制定生物

数据标准。 这需要中国生物科学工作者和各科研单

位相互合作，加快标准工作进程。
１．２　 国外数据标准现状

近年来，随着生物信息科学领域的快速发展，国
际上也成立了很多生物相关标准组织。 例如，２０１３
年，在德国成立了 ＩＳＯ ／ ＴＣ２７６ 生物技术标准工作委

员会；２０１３ 年 ７ 月， 在加拿大多伦多成立了全球基

因和健康联盟，该联盟旨在建立统一的管理和操作

方法，以促进基因研究和人类健康，加速信息广泛传

播，该联盟成立了四个工作组：临床工作组（Ｃｌｉｎｉｃａｌ
Ｗｏｒｋｉｎｇ Ｇｒｏｕｐ）、数据工作组（Ｄａｔａ Ｗｏｒｋｉｎｇ Ｇｒｏｕｐ）、
管理和伦理工作组（Ｒｅｇｕｌａｔｏｒｙ ａｎｄ Ｅｔｈｉｃｓ Ｗｏｒｋｉｎｇ
Ｇｒｏｕｐ）和安全工作组（ Ｓｅｃｕｒｉｔｙ Ｗｏｒｋｉｎｇ Ｇｒｏｕｐ），旨
在建立相关标准规范。

为促进生物数据资源标准化，加强生物数据的

交流与共享，来自全球 ３０ 多家科研机构的 ５０ 多名

研 究 人 员 共 同 建 立 了 ＩＳＡ Ｃｏｍｍｏｎｓ （ ｗｗｗ．
ｉｓａｃｏｍｍｏｎｓ．ｏｒｇ ／ ）标准联盟，该项目发表的评论文章

中提到，目前世界上拥有一些较成熟的数据库，但是

没有对入库数据进行统一标准化，导致数据交流共

享困难，因而该联盟制定了 ＩＳＡ⁃Ｔａｂ ｆｉｌｅ ｆｏｒｍａｔ 数据

格式标准［３］。 同时，为规范化国际上基因组数据的

描述、 交换和整合， 成立了基因标准联盟 （ Ｔｈｅ
Ｇｅｎｏｍｉｃ Ｓｔａｎｄａｒｄｓ Ｃｏｎｓｏｒｔｉｕｍ， ＧＳＣ），该联盟制定了

一系列基因序列格式标准，如 ｍｉｎｉｍｕｍ ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ
ａｂｏｕｔ ａ ｇｅｎｏｍｅ ｓｅｑｕｅｎｃｅ （ ＭＩＧＳ ） ［４］、 Ｍｉｎｉｍｕｍ
ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ ａｂｏｕｔ ａ ｍａｒｋｅｒ ｇｅｎｅ ｓｅｑｕｅｎｃｅ
（ＭＩＭＡＲＫＳ） ［５］；在转录组方面，国际上成立了 ＲＮＡｉ
Ｇｌｏｂａｌ， 并 制 定 了 Ｍｉｎｉｍｕｍ Ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ Ａｂｏｕｔ ａｎ
ＲＮＡｉ Ｅｘｐｅｒｉｍｅｎｔ （ＭＩＡＲＥ）等标准，方便 ＲＮＡ 数据

的共享；在蛋白质组学方面，成立了蛋白质组学标准

组织 （ＰＳＩ， Ｐｒｏｔｅｏｍｉｃｓ Ｓｔａｎｄａｒｄｓ Ｉｎｉｔｉａｔｉｖｅ），并成立

相 关 工 作 组， 包 括 分 子 相 互 作 用 （ Ｍｏｌｅｃｕｌａｒ
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Ｉｎｔｅｒａｃｔｉｏｎｓ，ＭＩ）、质谱（Ｍａｓｓ Ｓｐｅｃｔｒｏｍｅｔｒｙ， ＭＳ）、蛋
白质组学信息学（Ｐｒｏｔｅｏｍｉｃｓ Ｉｎｆｏｒｍａｔｉｃｓ， ＰＩ）、蛋白

质的修改（Ｐｒｏｔｅｉｎ Ｍｏｄｉｆｉｃａｔｉｏｎｓ， ＭＯＤ）和蛋白质分

离（Ｐｒｏｔｅｉｎ Ｓｅｐａｒａｔｉｏｎ， ＰＳ）工作组，制定了一系列蛋

白质数据格式标准， 如 Ｔｈｅ Ｍｉｎｉｍｕｍ Ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ
Ａｂｏｕｔ ａ Ｐｒｏｔｅｏｍｉｃｓ Ｅｘｐｅｒｉｍｅｎｔ （ ＭＩＡＰＥ ） ［６］、 Ｔｈｅ
ｍｉｎｉｍｕｍ ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ ｒｅｑｕｉｒｅｄ ｆｏｒ ｒｅｐｏｒｔｉｎｇ ａ ｍｏｌｅｃｕｌａｒ
ｉｎｔｅｒａｃｔｉｏｎ ｅｘｐｅｒｉｍｅｎｔ （ＭＩＭＩｘ） ［７］、质谱鉴定的肽段

或蛋白质数据交换格式 ｍｚＩｄｅｎｔＭＬ、ｍｚＱｕａｎｔＭＬ 等

和质谱数据格式 ｍｚＭＬ、ｍｚＤａｔａ 等标准；在代谢组学

方面， 成立了代谢组学标准组织 （ Ｍｅｔａｂｏｌｏｍｉｃｓ
Ｓｔａｎｄａｒｄｓ Ｉｎｉｔｉａｔｉｖｅ， ＭＳＩ）；在数据质量控制方面，国
际上成立了 ＭＡＱＣ（ＭｉｃｒｏＡｒｒａｙ Ｑｕａｌｉｔｙ Ｃｏｎｔｒｏｌ）项目

组，旨在建立相关数据质量标准，提高微芯片和二代

测序技术的数据质量。 另外， Ｂｉｏｓｈａｒｉｎｇ （ ｈｔｔｐ： ／ ／
ｗｗｗ．ｂｉｏｓｈａｒｉｎｇ．ｏｒｇ ／ ）汇总和发现已有的标准信息，
广泛涵盖生物、自然科学和生物医学方面的标准，识
别重复的标准，促进协调标准的制定，并协调停止重

复的标准制定工作。 据统计，截止至 ２０１４ 年 １０ 月，
ｂｉｏｓｈａｒｉｎｇ 收 集 的 标 准 类 型 里 术 语 文 件 标 准

（Ｔｅｒｍｉｎｏｌｏｇｙ ａｒｔｉｆａｃｔ） ３３６ 篇，交换格式 （ Ｅｘｃｈａｎｇｅ
ｆｏｒｍａｔ）１５７ 篇，报告指南（Ｒｅｐｏｒｔｉｎｇ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅ）７２ 篇。

然而，目前这些标准组织成立时间都较短，标准

的内容主要涉及生物数据术语、生物数据交换格式

等，数据分析、存储、使用和共享等方面的标准较为

欠缺。 总体而言，国际上正努力进行生物数据标准

工作的研制，但仍然还有很长的一段路要走。

２　 生物数据标准前景分析

２．１　 生物数据术语规范

生物学由遗传学、数学和信息学等各个学科相

互交叉融合，因而导致大量新概念，新术语出现，并
存在同义词以及一词多义等模糊性现象。 生物数据

方面急需要制定相关的术语标准，便于生物数据相

关概念的统一、协调和学术交流，有利于生物数据的

共享、使用。 生物术语的定义应具备准确性、适度性

和简明性，避免循环定义。 生物学起源于欧美等发

达国家，在翻译成汉语的时候，需遵从汉语的造词习

惯，表达简单清晰，减少多义和同义现象。
２．２　 生物数据资源的收集规范

当前，各个科研单位、企业、学校等产生的生物

数据以各种不同的数据格式和存储方式进行收集和

管理，为规范收集和管理不同单位产生的数据资源，
需确立科研机构数据资源收集规范，如规定所有申

请科研资助项目必须提交一个数据管理计划，数据

管理计划作为基金或课题申请书的一部分等。
在生物数据收集的过程中，数据质量直接影响

到数据本身的价值，因此，生物数据质量控制标准的

制定十分重要。 例如，２０１４ 年，深圳华大基因研究

院参与制定的《高通量测序质量评估方法》国际标

准，包括碱基的质量控制、物种间的交叉污染评估和

ｉｎｄｅｘ⁃ａｄａｐｔｏｒ 污染评估等。 然而，在制定数据质量

规范过程中，需考虑更多的因素，比如不同的测序平

台，质量评估的方法可能各异，各种不同的分析工

具，如 ＦａｓｔＱＣ、ＮＧＳＱＣ［８］、ＱＣ⁃Ｃｈａｉｎ［９］ 等可能造成测

序质量评估有所差异。 这些因素需要由更多的标准

来规范，因此，还需要更多的该领域内的工作者共同

努力去完善。
２．３　 数据处理和交换规范

要实现生物数据在信息系统之间进行快速便捷

的处理和交换，需统一生物数据的信息分类与编码。
如通过规范的元数据、生物分类表和主题词表，运用

合适的生物信息数据表示方法，如使用 ＸＭＬ 标识语

言将生物数据进行合理的组织，便于公众快速检索，
交换和使用数据。 然而，目前该方面的标准规范主

要来源于计算机科学行业，而生物数据具有其自身

的特性，我们需要结合这些特性来制定相关标准，提
高生物数据处理和交换的效率。
２．４　 生物数据存储规范

随着测序行业的发展，全球每天都会产生巨量

的生物数据，这将会产生庞大的数据存储需求。 当

前，很多公司正在打造生物数据存储平台， 如

ＤＮＡｎｅｘｕｓ、Ｆｌａｔｉｒｏｎ Ｈｅａｌｔｈ、ＢａｓｅＳｐａｃｅ、ＥａｓｙＧｅｎｏｍｉｃｓ
等，但是生物存储仍然存在很多问题，如语义异构、
模式异构和生物数据安全问题等，急需制定相关的

标准。 针对生物数据模式异构问题，可考虑在存储

之前，对数据中包含的信息进行抽象，如对生物数据

基本信息、物种、类别、功能和测序进行抽象［１０］，然
后采用适当统一的存储模式进行存储。 ＸＭＬ 结构

化的特点使其成为最佳的生物信息描述语言，而且

数据各部分具有独立性，当前很多大型的生物数据

库都已经使用了 ＸＭＬ 数据格式［１１－１２］。 为确保数据

安全性，需从存储系统、数据管理、存储网络和人员

等各方面考虑，制定生物数据安全标准，保证生物数

据的安全性。
２．５　 生物信息数据库建设规范

随着生物数据增加，各种生物数据库也随之增

多，但各生物数据库之间数据格式不统一，数据类型

各异，缺乏相关的数据库建设标准，导致在搜集和整

理生物数据资源时缺乏依据，在建设生物数据库时

无法保证数据的准确性、完整性和安全性。 最终导
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致数据共享和使用困难。 为规范生物数据库建设，
需要从生物数据采集、处理、存储、管理、使用和共享

等各方面进行全面的调研和研究，制定细致全面的

数据建设标准。
２．６　 生物数据伦理规范

生物大数据很大一部分是关于个人的或者私有

的，很多人都会担心隐私问题。 较典型的例子是

Ｌａｒｓ Ｓｔｅｉｎｍｅｔｚ 与他的研究小组公开发表世界上最著

名的人体细胞系海拉细胞基因组的研究成果时，引
来很多伦理方面的争论，最后不得不将基因组数据

从公共数据库中移除。 因此，生物数据标准的制定

需要充分考虑患者的隐私、知情同意、数据的发布和

使用等问题。

３　 展　 望

基于快速增长的生物数据，依照标准和规范先

行原则，对生物数据标准进行分析和研究，是生物科

学发展所必需。 目前，生物数据标准化研制还处于

初步阶段，未来需从总体规划构建生物数据标准体

系框架；从生物数据定义、采集、分析、存储、共享和

利用等各个环节出发，针对生物数据多种多样、格式

不一和存储不规范等方面进行研究，以实用性、共享

性和方便性等为原则，研制更详细的数据格式、存储

和利用等标准；更重要的是，生物数据标准建设与实

施需要生物领域研究工作者的共同参与；同时，国内

外专家及组织需共同合作，加强沟通交流，早日形成

共识，加速生物数据标准化工作的研制，指导生物数

据资源合理使用和共享，助推生物产业发展。
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