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师者，所以传道、授业、解惑也

选择比努力重要一万倍

努力比天赋重要一万倍



In Treatment for Leukemia, Glimpses of the Future 2012年7月7号,《纽约时报》

Dr. Lukas Wartman

http://www.nytimes.com/2012/07/08/health/in-gene-sequencing-treatment-for-leukemia-glimpses-of-the-future.html?_r=2&partner=rss&emc=rss

名牌大学教授、医生

03年诊断患有白血病
久治不愈

基因测序 DNA/RNA
基因FLT3异常表达
肾癌药物靶向FLT3
症状明显缓解

个性化医疗完美案例



精准医疗的定义？

“Delivering the right treatment at the right
time, every time, to the right person.” –

Barack.Obama

“每一次，都在正确的时间，给予正确的患者，
以正确的治疗方法” –布莱克.奥巴马

传统医疗 精准医疗

人 治疗疾病 <----> 治疗病人

物 根据经验 <----> 大数据支持

时 发病后治疗 <----> 实时监控



可以实现吗？

如何实现？



物种间的差异主要源自遗传物质-染色体、DNA

高通量测序

疾病相关DNA变异位点

生物信息分析



Sanger sequencing video

Public project sequencing video

Private project sequencing video



全基因组关联性分析（GWAS）

统计数字-截止目前

3990 关联性分析研究

共发现 2,974,967 SNP

和1991种疾病显著关联

涉及15个以上国家

36个以上种族的

18,679,155人口



2005年12月 启动
2006年11月 资助测序中心
2007年7月 资助技术发展
2008年9月 第一批数据，恶性胶质瘤
2009年9月 资助数据分析中心
2010年4月 资助大脑研究中心
2010年12月 该计划首批数据上线
2011年7月 卵巢癌基因组完成
2012年7月 结肠癌基因组完成
2013年5月 子宫内膜癌基因组完成
2013年5月 白血病靶向药物筛选完成
2013年10月 恶性胶质瘤基因组完成
2014年1月 膀胱癌基因组完成
2014年7月 肺癌、胃癌基因组完成
2014年8月 肾癌基因组完成
2014年10月 甲状腺癌基因组完成
2015年1月 头颈癌基因组完成
2015年6月 皮肤黑色素瘤基因组完成
2015年10月 小叶性癌基因组完成
2015年11月 肾细胞癌基因组完成

2015年11月 前列腺癌基因组完成
……
……

癌症基因组计划（美国国家健康研究所）

通过基因测序预测患病概率成为可能 原始数据共享

各类恶性肿瘤

基因组学数据

DNA变异
染色体拷贝数

基因表达谱

DNA甲基化
小RNA表达谱

临床诊断数据

蛋白质谱

测
序
平
台

基因调控网络



精准医疗1.0

体内药物验证人源化小鼠移植

测序结果报告

药物筛选

基因测序

体外培养

原发性
非小细胞肺癌

EML4-ALK 突变

克里唑蒂尼

EGFR 突变

易瑞沙/特罗凯

K-RAS 突变

传统的放化疗



DNA测序仅仅只是一个开始



DNA序列并不能决定一切 基因表达的表观遗传调控



现代生物学最重要的基本规律

中心法则

DNA序列只是其中的一部分
对遗传信息传递的调控机制
决定着另外的很大一部分

Central Dogma Video



T细胞淋巴瘤表观遗传调控机制研究

Cancer Cell, 2017



精准医疗，需要全面衡量对象的全部数据



对象的数据（包括但不仅限于）精准医疗2.0

挑战将主要来自于数据解读

样品制备 测序 数据管理 数据分析

前测序时代 2010年左右 2020年左右

Ø数据体量巨大
Ø数据来源各异
Ø数据类型复杂
Ø数据格式不同
Ø我们对数据本身的意义了解也不全面

每一个人的数据在~100TB



如何分析海量数据？



图像 Audi A7

第一层 第二层 第三层 第四层 第五层 第六层



皮肤患处图片 多重深度神经网络 训练集 概率预测

92%恶性黑色素瘤

8%良性黑色素细胞损伤

表皮损伤 黑色素细胞损伤 细胞损伤的病理切片

良
性

恶
性

Nature, 2017

Dermatologist-level classification of 
skin cancer with deep neural networks



精准医疗3.0

实时共享
实时监测
实时诊断
实时治疗



遗传变异和疾病的关联性

表观遗传调控

精准诊断

三代测序技术(快/长)

多组学数据的整合分析技术

深度学习、神经网络、人工智能

组学揭示生命活动本质

环境因素

医疗诊断

数据整合

共享

各种高通量测序技术

重新认识生物大数据和精准医疗

微量DNA测序(ctDNA)

基因编辑技术(CRISPR)

肠道微生物、单细胞测序技术

高通量影像、医疗数据库的建立

医学共享平台、大数据、移动互联网

多领域、多学科、多层次、多行业交叉

放化疗

靶向治疗

基因疗法

免疫疗法

精准治疗

肿瘤治疗



基因编辑技术(CRISPR/Cas9)

Emmanuelle CharpentierJennifer Doudna

Feng Zhang



CRISPR Video



单细胞测序/基因组扩增技术

免疫细胞 神经元细胞 大脑细胞 肿瘤细胞

病人间差异 病人体内差异 肿瘤内差异



Single Cell Sequencing Video





Cancer Immunotherapy Video



天才之为责任

自己感兴趣 自己擅长

对国家和社会有利



Resources

Website: http://qulab.ustc.edu.cn

Contacts: E-mail: qukun@ustc.edu.cn
WeChat: 53053667
Cell Phone: 156-5697-5852
Address: 科大中区医学楼308

Course PDF: http://qulab.ustc.edu.cn/teaching/index.html


