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本体：生物医学大数据与精准医学研究的基础
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摘　 要：在最近兴起的生物医学大数据和精准医学研究中，本体正发挥着不可替代的作用。 但一大部分人对本体的定义、类
型与应用比较混淆。 这篇综述对这些问题进行了回答。 具体而言，本体使用人和计算机都可以理解的术语及关系集来表述

各种实体 ／ 概念以及它们之间关系。 根据本体的作用，本体可分为三类：具有多关系模型的增强版控制术语集，反映某知识域

的本体知识系统，和对元数据在语义上的约束与标准化的元数据本体。 基于这些作用，本体被广泛地应用于生物医学数据的

标准化、整合、检索与分析，已经知识的挖掘。 当代本体学的研究发展迅速，我国刚刚起步，机遇与挑战并存。 广泛地开展国

内与国际有关本体的合作研究，将促进国内生物医学本体领域研究水平的整体提升，提高生物与临床科研大数据整合与精准

医学研究的能力。
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　 　 本体是事物本质概念化的详细说明，其核心作

用在于用人和计算机都可以理解的术语（Ｔｅｒｍｓ）及
关系（Ｒｅｌａｔｉｏｎｓ）描述某一领域内的实体（Ｅｎｔｉｔｉｅｓ）以
及实体之间的相互关系，从而提供一个对此领域事

物本质的统一认识。 这一系列概念犹如建造大厦的

基石，在其支持下，知识搜索、积累和共享的效率将

大大提高，真正意义上的知识重复利用和共享也成

为可能。 在过去十多年中，本体广泛应用于生物医

学数据整合、共享、检索、分析和新知识的挖掘。 通

过本体中的标准化术语，不同数据集合的元数据可

以被注释并进行术语的统一，进而消除异质性，实现

数据的整合。 本体作为生物医学数据标准化的一种

重要手段，在大数据整合与复用的过程中发挥着日

益重要的作用。 在最近提出的精准医学的理念中，
本体更是发挥着不可替代的作用。

１　 本体的概念与研发进展

　 　 作为一个古老的哲学分支，本体论（Ｏｎｔｏｌｏｇｙ）
是用来研究事物的本源和存在（“Ｏｎｔｏ”）。 古希腊

米利都哲学学派最早探索组成万物的最基本元

素———“本原”（Ａｒｃｈｅ）。 米利都学派哲学家巴门尼

德（Ｐａｒｍｅｎｉｄｅｓ）对 ｂｅｉｎｇ（是，存在）的探讨成为本体

论的先声。 巴门尼德提出现实存在（Ｒｅａｌｉｔｙ）是唯一

不变的本原，并且存在不能从经验之中感知获取。
亚里士多德（Ａｒｉｓｔｏｔｌｅ）认为哲学研究的主要对象是

实体，而实体或本体的问题是关于本质、共相和个体

事物。 所以，亚里士多德认为本体学是第一哲学。
在中国古代哲学中，本体论叫做“本根论”，它是探

究天地万物产生、存在、发展变化根本原因和根本依

据的学说。
随着现代科技特别是计算机学的快速发展，本

体论已经开始被大量用于知识和数据的表达、数据

分析和人工智能。 在现代，作为一种知识组织方式，
本体可以定义为，人和计算机可识别的，用来表达某

个领域的实体（Ｅｎｔｉｔｙ）、概念、特性及其相互关系的

词汇术语体系。 本体的目标通常是用于表达相关领

域的知识，提供对该领域知识的共同理解，并对这些

知识和理解给出词汇和词汇间相互关系的逻辑性的

定义。 本体一般是采用本体语言来编制。 作为当今

常 用 的 本 体 编 写 语 言， ＯＷＬ （ Ｗｅｂ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ
Ｌａｎｇｕａｇｅ）是 Ｗｏｒｌｄ Ｗｉｄｅ Ｗｅｂ Ｃｏｎｓｏｒｔｉｕｍ （Ｗ３Ｃ）推
荐的语义互联网中本体描述语言的标准［１］。

按照本体的概念涵盖范围可以分为上层本体

（ Ｕｐｐｅｒ ｌｅｖｅｌ ｏｎｔｏｌｏｇｙ ）、 参 考 本 体 （ Ｒｅｆｅｒｅｎｃｅ
ｏｎｔｏｌｏｇｙ）和应用本体（Ａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎ ｏｎｔｏｌｏｇｙ）。 上层

本体，如基本形式化本体 （ Ｂａｓｉｃ Ｆｏｒｍａｌ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ，
ＢＦＯ） ［２］，提供一种高于特定领域的上层框架结构以

指导特定领域本体的构建。 参考本体，如人类表型

本体（Ｈｕｍａｎ Ｐｈｅｎｏｔｙｐｅ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ， ＨＰＯ） ［３］，表达可

被重复使用的某一学科上的基本知识［４］。 应用本

体针对的是某一特定使用场景或应用［５］。
目前国外本体研究与应用发展很快。 比如，Ｔｈｅ

Ｏｐｅｎ Ｂｉｏｌｏｇｉｃａｌ ／ Ｂｉｏｍｅｄｉｃａｌ Ｏｎｔｏｌｏｇｉｅｓ （ＯＢＯ） ，即开

放性生物信息本体体系［６］，ＯＢＯ Ｆｏｕｎｄｒｙ （可直译为

开放性生物与生物医学本体铸造工厂）是一个由众

多生物与生物医学本体开发者发起的基于自愿原则

的 国 际 联 盟 （ ｈｔｔｐ： ／ ／ ｏｂｏｆｏｕｎｄｒｙ． ｏｒｇ ／ ） ［６］。 ＯＢＯ
Ｆｏｕｎｄｒｙ 的使命是开发一族具有可互操作性、逻辑

性、科学性和准确性的本体。 为了保障完成 ＯＢＯ
Ｆｏｕｎｄｒｙ 的使命， ＯＢＯ Ｆｏｕｎｄｒｙ 的参与者自发地共同

开发一系列原则，如开放（Ｏｐｅｎ）、合作（Ｃｏｍｍｉｔｍｅｎｔ
Ｔｏ Ｃｏｌｌａｂｏｒａｔｉｏｎ）和通用格式（Ｃｏｍｍｏｎ Ｆｏｒｍａｔ），等
等［６］。 ＯＢＯ 本体库目前已有 １６０ 多个本体， 如

ＢＦＯ［２］、 ＨＰＯ［３］、Ｇｅｎｅ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ （ＧＯ） 基因本体［７］、
Ｒｅｌａｔｉｏｎｓ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ （ ＲＯ） 关系本体［８］、 Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｆｏｒ
Ｂｉｏｍｅｄｉｃａｌ Ｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｉｏｎｓ （ ＯＢＩ ） 生 物 医 学 调 查

本体等［９］。
按本体的作用，我们可以把本体分为三类：１）

作为增强版控制术语集的本体；２）作为知识库的

本体； ３）元数据本体 （见图 １）。 在当今生物医学

大数据与精准医学研究时代，这些类型的本体对

数据、元数据、与知识的标准化表达、注释、整合、
传递与分析有着重要的应用（见图 １）。 以下我们

就对这些方面进行阐述与举例说明，并对未来发

展进行展望。

８ 生　 物　 信　 息　 学　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 第 １６ 卷



图 １　 本体按作用的分类及其应用

Ｆｉｇ．１　 Ｆｕｎｃｔｉｏｎ⁃ｂａｓｅｄ ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ ａｎｄ ａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｓ

２　 按作用对本体的分类

２．１　 作为增强版控制术语集（Ｅｎｈａｎｃｅｄ ｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄ
ｔｅｒｍｉｎｏｌｏｇｙ）

　 　 控制术语集（Ｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄ ｔｅｒｍｉｎｏｌｏｇｙ，又称为受控

词表，控制词表）是一种对知识术语（Ｔｅｒｍ）加以组

织整理，权威认定，赋予特定编码，以利于特定语境

下的 标 记 与 检 索。 比 较 而 言， 自 然 语 言 词 典

（Ｄｉｃｔｉｏｎａｒｙ）或叙词表（Ｔｈｅｓａｕｒｕｓ）没有权威认定与

赋予编码的限制。 控制术语集在医学界广泛应用。
比如， ＭｅｄＤＲＡ （ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｄｉｃｔｉｏｎａｒｙ ｆｏｒ Ｒｅｇｕｌａｔｏｒｙ
Ａｃｔｉｖｉｔｉｅｓ，国际医学用语词典）术语集［１０］ 在临床药

物安全检验中发挥了重要的术语标准化的作用。
ＳＮＯＭＥＤ⁃ＣＴ（Ｓｙｓｔｅｍａｔｉｚｅｄ Ｎｏｍｅｎｃｌａｔｕｒｅ ｏｆ Ｍｅｄｉｃｉｎｅ⁃
Ｃｌｉｎｉｃａｌ Ｔｅｒｍｓ）医学系统命名法—临床术语标准涵

盖大多数方面的临床信息，如疾病、所见、操作、微生

物、药物等［１１］。 ＭｅＳＨ（Ｍｅｄｉｃａｌ Ｓｕｂｊｅｃｔ Ｈｅａｄｉｎｇｓ，医
学主题词表［１２］是一部庞大的控制术语集，广泛应用

于医学信息检索，标引期刊文献和书籍。
本体继承和发展了传统的控制术语系统。 传统

控制术语集大致等于本体中用“ ｉｓ ａ”（是一个）定义

的从属关系层次结构（Ｈｉｅｒａｒｃｈｉｃａｌ ｓｔｒｕｃｔｕｒｅ）， 但他们

的“ｉｓ ａ” 从属关系经常定义不够准确。 除了“ｉｓ ａ”关
系，本体也提供了各种其他的关系。 如在 ＯＡＥ
（Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｏｆ Ａｄｖｅｒｓｅ Ｅｖｅｎｔｓ， 不良反应本体） ［１３］ 里，
我们可以用 “ｐｒｅｃｅｄｅｄ ｂｙ”（在……前）关系来表述一

个医 学 干 预 （ Ｍｅｄｉｃａｌ ｉｎｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎ ） 与 不 良 反 应

（Ａｄｖｅｒｓｅ ｅｖｅｎｔ）之间时间上的先后关系（见图 ２Ａ），
用“ｏｃｃｕｒｓ ｉｎ” （在……内发生） 关系来表述一个不良

反应与其所发生身体部位的关系（见图 ２Ｂ）。 实体间

关系的逻辑性表述在本体内被称“公理”（Ａｘｉｏｍ）（见
图 ２Ｂ）。 公理可以提供用于推导的必要（Ｎｅｃｅｓｓａｒｙ）
和 ／或充分（Ｓｕｆｆｉｃｉｅｎｔ）条件（Ｃｏｎｄｉｔｉｏｎ）。 因此，本体

表述实体之间的逻辑关系更为严格，用处更广泛。
２．２　 本体作为知识库

　 　 知识可以用不同的方式表述和储存。 传统的纸

质文档应用广泛，但纸质文档表达的知识是非结构

化的，我们无法用计算机查询。 结构化的关系数据

库（Ｒｅｌａｔｉｏｎａｌ ｄａｔａｂａｓｅ）可以储存大量的数据。 但是

关系数据库储存的数据和知识只能被特定服务器理

解和查询，不能被其他计算机理解和共享。 本体可

以作为知识库去表述一个领域已知的知识，并解决

上述 的 问 题。 比 如， ＯＶＡＥ （ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｏｆ Ｖａｃｃｉｎｅ
Ａｄｖｅｒｓｅ Ｅｖｅｎｔｓ，疫苗不良反应本体）被开发成一种

知识库来表达在美国上市疫苗的不良反应［１４］。
ＯＶＡＥ 重 复 使 用 了 很 多 ＯＡＥ 和 ＶＯ （ Ｖａｃｃｉｎｅ
Ｏｎｔｏｌｏｇｙ，疫苗本体） ［１５， １６］里的术语并用它们来定义

新的 ＯＶＡＥ 术语［１４］（见图 ２Ｃ）。 通过 ＯＶＡＥ 我们可

以很快地查询与疫苗相关的不良反应的发生率与严

重程度。 本体的查询可以用 ＳＰＡＲＱＬ （ ＳＰＡＲＱＬ
Ｐｒｏｔｏｃｏｌ ａｎｄ ＲＤＦ Ｑｕｅｒｙ Ｌａｎｇｕａｇｅ）语言，比如，简短

的 ＳＰＡＲＱＬ 本体查询语句就可以查到诸如哪个不

良反应在所有疫苗中出现得最频繁，哪个疫苗有最

多的不良反应［１４］。 类似的方法也被用来构建

ＯＤＮＡＥ （ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｏｆ Ｄｒｕｇ Ｎｅｕｒｏｐａｔｈｙ Ａｄｖｅｒｓｅ
Ｅｖｅｎｔｓ， 药物神经不良反应本体）本体知识库［１７］。
ＯＤＮＡＥ 用到了 ＯＡＥ 和 ＤｒＯＮ（Ｄｒｕｇ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ， 药物

本体） ［１８］和已知的药物导致的神经不良反应的知识

（见图 ２Ｄ）。
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图 ２　 本体研发与分类的实例

Ｆｉｇ．２　 Ｉｌｌｕｓｔｒａｔｉｏｎ ｏｆ ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｎｄ ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ

２．３　 元数据本体对元数据的标准化

　 　 本体可以被用来标准化各种数据。 例如，人类

表型本体（ＨＰＯ） ［３］ 里的术语可以用以直接描述某

个病人的各种病变的表型，ＵＢＥＲＯＮ［１９］ 本体可以用

来表 述 疾 病 发 生 的 解 剖 部 位， 细 胞 本 体 （ Ｃｅｌｌ
Ｏｎｔｏｌｏｇｙ， ＣＬ） ［２０］可以表述发生形态或功能发生异

常变 化 的 细 胞， 疾 病 本 体 （ Ｄｉｓｅａｓｅ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ，
ＤＯＩＤ） ［２１］用以描述经诊断的疾病，等等。

元数据（ｍｅｔａｄａｔａ）是“关于数据的数据” （Ｄａｔａ
ａｂｏｕｔ ｄａｔａ），主要描述数据内涵或属性的信息，用来

支持不同的功能。 一个共同认可的元数据系统是很

有必要的。 如“都柏林核心（Ｄｕｂｌｉｎ Ｃｏｒｅ）元数据”，
其核心包含十五个元数据元素（如题名、日期、创建

者、主题等），用以描述资源对象的语义信息，已成

为许多国家和机构的标准。
元数据本体可以支持对元数据的更进一步标准

化。 传统元数据之间的关系缺乏有效的表达，计算机

不能理解。 而本体可以有效地标准化元数据，给出元

数据之间关系的逻辑定义，并增强不同元数据系统之

间的互操作性（Ｉｎｔｅｒｏｐｅｒａｂｉｌｉｔｙ）。 如美国 ＮＩＨ 资助与

组织构建了一套人病原基因组序列的标准化元数据

体系，并对这些元数据进行了基于 ＯＢＩ（Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｆｏｒ
Ｂｉｏｍｅｄｉｃａｌ Ｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｉｏｎｓ， 生物医学调查本体）的本体

化［９］。 这种元数据的本体化提供了一个基于本体的

丰富的语义框架（Ｓｅｍａｎｔｉｃ ｆｒａｍｅｗｏｒｋ），实现了对现有

本体的再利用和数据表述的最优化，并可以扩展以支

持更多项目的数据标准化与整合分析［９］。

３　 基于本体的生物医学大数据（ Ｂｉｇ
ｄａｔａ）的整合与分析

　 　 随着人类基因组计划的完成和高通量测序等新

技术的快速发展，生命科学研究产生了大量的生物

学数据，包括基因组、蛋白质组等生物组学数据和临

床医疗大数据。 这些生物医学大数据具有数据量大

（Ｖｏｌｕｍｅ）、数据多样化（Ｖａｒｉｅｔｙ）、高速（Ｖｅｌｏｃｉｔｙ）等
特点［２２］。 生物医学大数据针对的是不同领域不同

来源的数据。 随着生物医学基础研究、转化医学研

究和医院临床数据的海量收集与处理，各方面的大

数据缺乏融合贯通，已成为制约生物医学进一步研

究发展的瓶颈。 如何实现不同数据源的整合，方便

研究者检索利用这些大数据，挖掘数据里的知识，已
经成为当前研究热点之一。

本体可以用于生物医学大数据的整合与分析。
本体理论为数据与知识的表达、管理、整合、索引和

高水平的分析与展示提供了强大的表达和推理能

力，可以用于解决数据异构性问题，并促进数据的大

整合与研究。 一个被广泛应用于数据整合的本体是

ＯＢＩ（Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｆｏｒ Ｂｉｏｍｅｄｉｃａｌ Ｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｉｏｎｓ， 生物医

学调查本体） ［２３］。 尽管不同生物医学领域的调查研
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究往往有很多共性，但是生物医学各领域之间缺乏

一个统一的标准，不同的研究数据难以共享。 有鉴

于此，超过 ２０ 个社区的科学家共同研发出了 ＯＢＩ，
来提供一个生命科学与临床调查研究的统一的标

准，弥补了生物医学标准不统一，信息不能共享的空

白，更好的实现了数据信息资源的优化利用。 一个

最典型的本体支持应用的例子是 ＧＯ 基因本体［７］的

应用。 作为一种适用于各种物种的本体，ＧＯ 描述

基因产物的分子功能（Ｍｏｌｅｃｕｌａｒ Ｆｕｎｃｔｉｏｎ）、参与的

生物 过 程 （ Ｂｉｏｌｏｇｉｃａｌ Ｐｒｏｃｅｓｓ ） 和 在 细 胞 组 件

（Ｃｅｌｌｕｌａｒ Ｃｏｍｐｏｎｅｎｔ）的存在部位。 ＧＯ 被广泛应用

于基因组学数据分析，判定与特定表型（如疾病与

衰老）有关的基因产物的表达变化（增强或减弱），
生物功能与生物学途径。 此外，ＧＯ 也被用于文献

检索等。 几乎所有与基因和蛋白有关的大数据分析

都要用到 ＧＯ，自 ２０００ 年发表以来，ＧＯ 已经被数万

篇文献引用。

４　 本体是精准医学的基础

　 　 精准医学（Ｐｒｅｃｉｓｉｏｎ Ｍｅｄｉｃｉｎｅ），又称精准医疗，
是以个体化医疗为宗旨的新型医学概念与医疗模

式［２４］。 精准医学的本质是通过生物组学和其他医

学前沿技术，对于大样本人群与特定疾病类型进行

从基因型到表型各个方面的数据进行整合分析与标

准化处理，建立不同数据之间的关联性和差异性，对
病理发生发展的过程建立定量模型，提出假设与验

证，从而寻找到特定人群甚至个体疾病的精确原因

和治疗靶点，最终实现对于疾病和特定患者进行个

性化精准预防和治疗的目的。 精准医学的基础是大

量生物科学新技术（如基因组测序）产生的生物医

学大数据。 对生物医疗大数据快速有效的生物信息

整合与分析是精准医学的关键（见图 ３）。

图 ３　 本体在精准医学中的应用

Ｆｉｇ．３　 Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｐｒｅｃｉｓｉｏｎ ｍｅｄｉｃｉｎｅ

　 　 不同个体的生物样本经采集后可以进行各种临

床与实验室测试，数据经标准化处理、整合与分析，
可以帮助对个体病人的精确诊断、针对性治疗、和改

善预后。 本体（如 ＧＯ， ＯＢＩ）在各个阶段都起到重

要的作用。 本体对精准医学的发展起到基础支撑的

作用（见图 ３）。
　 　 首先，作为生物医学数据标准化的一种重要手

段，本体可以对个体从生物样本的收集使用，到基因

型（如基因突变）到表型（如疾病症状）的各个方面

进行精确的实体定义和层次分类。 比如，我们可以

用 ＯＢＩＢ （ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｆｏｒ ＢｉｏＢａｎｋｉｎｇ， 生 物 银 行 本

体） ［２５］和 ＩＣＯ（Ｉｎｆｏｒｍｅｄ Ｃｏｎｓｅｎｔ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ， 知情同意

本体） ［２６］来表达经过知情同意后对研究对象生物样

本的采集、储存、与使用。 多种本体（如 ＣＬ， ＧＯ，和
ＯＢＩ）可以用于临床与实验室测试对象、过程、数据

与结果的标准化。 基因与蛋白可以分别用 ＯＧＧ
（Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｏｆ Ｇｅｎｅｓ ａｎｄ Ｇｅｎｏｍｅｓ，基因与基因组本

体） ［２７］和 ＰＲＯ（Ｐｒｏｔｅｉｎ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ，蛋白本体） ［２８］ 来表
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示。 同时，疾病症状和诊断可以用 ＨＰＯ 和 ＤＯＩＤ 标

注，治疗用药物可以用 ＤｒＯＮ，药物效果可以用

ＯＧＭＳ（Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｆｏｒ Ｇｅｎｅｒａｌ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｓｃｉｅｎｃｅ， 一般医

学本体） ［２９］ 和 ＯＡＥ 等本体表示（见图 ３）。 现在常

用的临床控制术语集，如 ＳＮＯＭＥＤ 和 ＬＯＩＮＣＳ［３０］

等，可以和本体映射并一起使用。
本体可以精确定义不同生物过程的模式和个体

差异对生物过程变化的作用。 比如，ＯＡＥ 可以逻辑

化地定义医疗干预与不良反应之间的关系及个体差

异对不良反应后果的影响［１３］。 大部分药物（或疫

苗）使用者对药物（或疫苗）耐受良好，但是少数个

体会出现不良反应，甚至严重的不良反应。 这些严

重不良反应的发生与个体差异（如基因型、年龄、性
别、身体状态等）有一定关系。 ＯＡＥ 及其相关本体

可以对这些个体差异及其与不良反应的关系进行精

确分类与描述，有助于对个体不良反应的预测、预防

与及时治疗。
第二，利用上述本体化的精确定义与分类，我们

可以进一步构建精准医学知识库本体来准确表述基

因－ＲＮＡ－蛋白质－代谢产物等相关内环境的信息和

关系，以及个体表型和行为差异对疾病的影响。
第三，我们也可以利用本体标准化数据与元数

据，并据此更好地分析复杂的精准医学大数据。 基

于本体的标准化可以消除异质性，实现数据的整合、
注释与分析。 在精准医学大数据应用中，８０％以上

的时间与精力是花在数据整合上。 集约化的本体数

据标准化可以节省大量时间，对精准医学目标的最

终实现起着不可替代的重要作用。

５　 前景与展望

　 　 本体对现代生物医学大数据与精准医疗的研究

应用很重要，然而本体这个外来词对很多生物医学

研究者与临床医疗工作者还很陌生。 了解生物医学

本体概念和研究方法有助于加速计算机对于现实世

界的理解，支撑大数据、人工智能技术在医疗健康场

景落地。 因此，本文介绍了本体的基本概念与主要

作用，并进而阐述本体在生物医学大数据和精准医

疗发展中的关键应用。
生物医学本体的快速发展得益于本体工具的开

发与使用。 例如 Ｐｒｏｔéｇé－ＯＷＬ ｅｄｉｔｏｒ［３１］ 是公认使用

最为 广 泛 的 的 本 体 编 辑 工 具。 ＢｉｏＰｏｒｔａｌ［３２］ 和

Ｏｎｔｏｂｅｅ［３３］被用于本体的储存与查询， Ｏｎｔｏｆｏｘ［３４］ 可

以方便地提取已知本体的术语及关系并在新建本体

中再利用。 各种 ＧＯ 基因本体也在基因表达富集分

析上 广 泛 应 用［３５］。 最 近 一 套 ＸＯＤ （ ｅＸｔｅｎｓｉｂｌｅ

Ｏｎｔｏｌｏｇｙ Ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ） “可扩展的本体开发”原则被

提出来并用来指导可互操作性的本体开发［３６］。 在

本 体 中， 每 个 术 语 都 有 其 独 一 无 二 的

Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌｉｚｅｄ Ｒｅｓｏｕｒｃｅ Ｉｄｅｎｔｉｆｉｅｒ （ＩＲＩ，国际化资源

标识符），因此本体 ＩＲＩ 可以被用来解决不同语言上

的交流阻碍，例如我们可以用本体 ＩＲＩ 来注释中文

数据。
目前健康医疗大数据与精准医疗的兴起正推动

全世界本体研究的快速推进。 数据的规范和标准化

是大数据与精准医疗的基础。 而作为数据标准化的

主要手段，当代本体学刚刚起步，各个方面的本体研

究还有着大量的研究与应用机会。 例如随着中医研

究与应用的日益兴起，中医领域亟需一系列的本体

支持。 最近我们开发了一个抗风湿中药本体

（ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｏｆ Ｃｈｉｎｅｓｅ Ｍｅｄｉｃｉｎｅ ｆｏｒ Ｒｈｅｕｍａｔｉｓｍ，
ＯＣＭＲ），该本体对 ２６ 种抗风湿中药的生物来源、化
学成分、药理作用及其副作用进行了中药知识与数

据的整合与挖掘。 我们基于 ＯＣＭＲ 本体的分析更

便捷与直观地发现了中药化学成分与其抗风湿功能

和副作用之间的关系，并对以后抗风湿中药的机制

与安全性研究提供新的假设与方向［３７］。 这个研究

显示了本体在中医知识与数据的标准化与整合分析

上的应用前景。
相较而言，国内本体研究相对滞后。 国内在生

物医学研究与临床数据结构化与标准化方面与世界

先进水平还存在着巨大差距，导致临床科研大数据

整合的能力不足，影响精准医疗数据分析的准确度。
各个单位的本体构建研究水平参差不齐，本体构建

中存在本体工作的重合，需要加强沟通避免重复。
直接通过翻译引进现有本体也存在一些问题，英文

经常无法完全表述中文领域的学科知识，中文本体、
中文化本体和英文本体的构建选择比较盲目。 同时

中国的本体建设还缺乏一个顶层设计来进行通用性

本体的构建。
有鉴于此，最近中国生物医学本体联合工作组

（Ｃｈｉｎａ Ｂｉｏｍｅｄｉｃａｌ Ｏｎｔｏｌｏｇｙ Ｃｏｎｓｏｒｔｉｕｍ，ＯｎｔｏＣｈｉｎａ）
由国家人口与健康科学数据共享服务平台组织成

立，宗旨是通过生物医学领域的广泛协作，引入先进

本体建设理念和模式，建设为国内生物医学信息系

统和相关领域科学研究服务的本体资源，促进生物

医学本体在信息化建设和科学研究中的使用。
致谢：我们感谢北京大学罗静初教授和中国医

学科学院王恒教授的讨论、建议与修改。 何勇群

２０１７ 年 ６ 月底到 １０ 月初在中国医学科学院基础医

学研究所的访学与研究由中国医学科学院基础医学

研究所，国家人口与健康科学数据共享服务平台基
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础医学科学数据中心，以及 Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｙ ｏｆ Ｍｉｃｈｉｇａｎ
Ｍｅｄｉｃａｌ Ｓｃｈｏｏｌ Ｇｌｏｂａｌ Ｒｅａｃｈ Ｆｕｎｄ 课题资助。
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ｇｋｎ９２３．

［３６］ＨＥ Ｙ， ＸＩＡＮＧ Ｚ， ＺＨＥＮＧ Ｊ， ｅｔ ａｌ．Ｔｈｅ ｅＸｔｅｎｓｉｂｌｅ ｏｎｔｏｌｏ⁃
ｇｙ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ （ＸＯＤ） ｐｒｉｎｃｉｐｌｅｓ ａｎｄ ｔｏｏｌ ｉｍｐｌｅｍｅｎｔａｔｉｏｎ
ｔｏ ｓｕｐｐｏｒｔ ｏｎｔｏｌｏｇｙ ｉｎｔｅｒｏｐｅｒａｂｉｌｉｔｙ［Ｊ］． Ｊｏｕｒｎａｌ ｏｆ Ｂｉｏｍｅｄ⁃
ｉｃａｌ Ｓｅｍａｎｔｉｃｓ，２０１８， ９（１）：３． ＤＯＩ： １０． １１８６ ／ ｓ１３３２６ －
０１７－０１６９－２．

［３７］ＬＩＵ Ｑ， ＷＡＮＧ Ｊ， ＺＨＵ Ｙ， ｅｔ ａｌ．Ｏｎｔｏｌｏｇｙ⁃ｂａｓｅｄ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ
ｒｅｐｒｅｓｅｎｔａｔｉｏｎ ａｎｄ ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｔｒａｄｉｔｉｏｎａｌ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｄｒｕｇｓ
ａｇａｉｎｓｔ ｒｈｅｕｍａｔｉｓｍ［ Ｊ］． ＢＭＣ ｓｙｓｔｅｍｓ ｂｉｏｌｏｇｙ， ２０１７， １１
（Ｓｕｐｐｌ ７）： １３０． ＤＯＩ： １０．１１８６ ／ ｓ１２９１８－０１７－０５１０－５．
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