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摘要：精准医学与多组学技术的进步使医学检验人才亟需掌握生物标志物挖掘，变异注释等新型技能。

生物信息学作为衔接生物数据与临床决策的关键学科，已逐步成为医学检验教育必不可少的一环。其价

值体现在跨学科知识整合与弥补传统检验技术对复杂数据分析（如基因组变异解析、组学建模等）的不

足。本文主要讨论医学检验技术专业生物信息学课程的设计思路，介绍了课程框架和实际应用案例以展

示该学科在检验医学中的应用和生物信息学技术推动医学检验技术专业从传统的生化指标检测向分子诊

断技术、数据分析与临床结合的人才培养模式转型。
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Abstract: Abstract: The advancement of precision medicine and multi-omics technologies has made it urgent for medical 

laboratory personnel to master new skills such as biomarker mining and mutation annotation. As a key discipline 

bridging biological data and clinical decision-making, bioinformatics has gradually become an indispensable part 

of medical laboratory education. Its value lies not only in the integration of interdisciplinary knowledge but also in 

compensating for the shortcomings of traditional laboratory techniques in complex data analysis (such as genomic 

variation interpretation and omics modeling). This paper mainly discusses the design concepts of bioinformatics 

courses for medical laboratory professionals. It introduces the course framework and practical application cases to 

showcase the application of this discipline in laboratory medicine and the transformation of the Medical Laboratory 

Technology major from traditional biochemical indicator detection to a talent cultivation model that combines 

molecular diagnostic technology, data analysis and clinical practice driven by bioinformatics technology.

Keywords: Keywords: Medical Laboratory Technology; Bioinformatics; Interdisciplinary



第 3卷第 5期 

2025年 5月  

 Volume 3, Issue5
May, 2025

·38·  https://cn.sgsci.org/ 

1  前言
“健康中国2030”战略的实施，加速了医学

教育体系的跨学科发展。以新医科建设为导向，上

海交通大学医学院探索多学科交叉融合的卓越医学

人才培养新体系[1]。作为医疗体系的重要环节，医

学检验技术已从基础的生化检测发展到分子层次的

基因变异、基因表达的检测等新领域。以循环肿瘤

DNA（ctDNA）检测为代表的液体活检技术不仅能

提早发现疾病，还能为个性化治疗提供数据支持，

显著改变了传统诊疗方式。在遗传疾病，肿瘤基因

筛查和无创产前检测等技术普及，基于分子生物学

的检测手段也展现出明显优势。从国际视野看，美

国等国家的检验医学教育体系较为成熟，如美国的

临床实验室技术（Clinical Laboratory Science, CLS）
教育和培训，其临床实验室科学教育不仅包含系统

化培训项目，还注重信息化和智能化能力培养[2, 3]
。国内医学检验学科近年发展迅速，尤其是在医疗

投入增加和新技术引进的推动下，基因检测、人工

智能辅助诊断等技术广泛应用于临床，信息化智能

化水平也得到了显著的提升[4, 5]。目前，国内高校

的医学检验专业教育已逐步与国际接轨，注重理

论与实践结合的教学方式，其推动了医学检验学

科的整体发展[6]。不过目前我国医学检验仍面临

很多问题，如组学技术缺乏统一规范、实验室信

息化程度不高、检验结果互认与数据共享等问题

需要解决[7, 8]。
生物信息学是一门新兴的交叉学科，以解决生

命科学问题为核心，以计算机技术，统计学等为主

要手段实现对基因、蛋白质等数据的存储、传输和

分析，揭示生命活动的内在规律的学科。作为生物

信息学重点研究对象的多组学技术，在基因测序，

质谱等新技术的推动下[9-11]，已广泛的应用于医

学检验工作中。与此同时，医学检验工作也已从传

统生化和细胞学检查到如今结合分子层面进行高通

量，个性化的精准诊断和治疗监测。此外，这种转

变也带来了海量复杂数据的积累，促使检验医学必

须与生物信息学等学科的深度结合，从而也使疾病

检测更加精准，检验报告也从单一指标扩展为多

维度系统分析。在遗传病基因筛查中，通过对大量

脑瘫病例的基因数据分析，发现了新的遗传特征和

诊疗可能性[12]。在癌症标记物的研究中，Antonio 
Passaro团队全面阐述肿瘤标志物最新研究进展及临

床个性化治疗新趋势，质谱、蛋白质和DNA微阵

列，测序等组学研究技术大量用来进行癌症标记物

的识别[13]。总之，当前生物信息学在检验医学领

域的应用已十分普遍。

当前医学检验技术专业的课程设置有些不足，

主要表现在教学方式太偏重传统实验技术内容，缺

乏生物信息学等新兴跨学科技术的融合。核心课程

大多集中在如微生物学、临床血液学等传统学科，

实验操作也主要局限于生化分析等常规仪器操作。

实际上，现在医院里做精准治疗越来越需要用到

跨学科技术，传统方法已难以满足个性化诊疗的需

求，这时候生物信息学就显得尤为重要。生物信息

学把生物知识、计算机技术和统计方法结合起来，

能帮我们搞懂复杂的分子生物数据蕴含的规律。学

了这门课，同学们不仅能学会用软件分析实验检

测数据，还能培养用信息化手段解决医学问题的

能力。这对理解精准医疗、提升临床判断都很有帮

助。引入生物信息学课程将能弥补现有课程体系的

短板，让同学们适应医学检验行业的技术升级。

2  医学检验和生物信息学的结合趋势
2.1  医学检验发展新方向与需求

新医科背景下的医学检验专业结合医学、生

命科学及计算机科学等不同学科成为发展的重要途

径[14]。2021年1月，“交叉学科门类”的设置为交

叉学科提供了更好的发展契机，也顺应了学科交叉

融合发展的时代背景[15]。在实验室信息化，智能

化以及多组学等技术的驱动下，医学检验技术正经

历从传统实验室检测向智能化，多维度的方向的转

变。交叉技术推动疾病诊疗从单一指标检测向多指

标融合，医学检验师工作早就不是单纯做的化验，

而是结合基因测序、蛋白质质谱检测，微流控等

新技术，帮助医生能同时参考多个指标进行疾病诊

疗。癌症早筛、感染病原体快速鉴定和精准用药等

临床应用也随着组学技术发展得以实现，提高了医

学检验科的检验效能。因此，作为医学技术的重要
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分支，医学检验技术亟需借助生物信息等多学科的

课程发展亟需兼具检验技术、数据科学与临床思维

的复合型人才

2.2  医学检验技术中生物信息学的应用

生物信息学在医学检验技术中的应用越来越广

泛，特别是在精准医疗、治疗药物选择和检测、公

共卫生监控等多个应用中。疾病早期，医学检验师

可以通过获取和分析患者的多组学数据发现潜在的

异常病变，评估患者是否携带易感基因，对癌症、

遗传性疾病提供有效的疾病诊断和易感风险评估。

用于临床用药和疾病治疗过程中生物信息学能够

对基因组等数据分析筛选出药物敏感标志物进行合

理用药，提高药物的安全性和疗效，对临床给药的

方式及途径进行调整。生物信息学用于公共卫生方

面，可以对大量临床医学和微生物数据进行分析，

协同检验师对病原溯源、疾病传播趋势以及疫情进

展进行预测。生物信息学在医学检验技术中不断拓

展多维度的应用是医学检验能力提升的关键。

2.3  医学检验行业需求与人才培养的新目标

近年来，检验医学领域发展非常快，各种新

技术不断出现，数据分析和智能技术应用越来越

重要，行业标准也在和国际接轨。为了适应这些变

化，医学检验领域需要培养具备跨学科知识、熟练

的实践技能、信息化水平高和创新意识强的人才，

特别是要加快培养符合新医科要求的复合型人才

[16, 17]。在精准医学和多组学分析技术的影响下，

现在的检测技术越来越注重高灵敏度、高通量、微

量化和智能化的发展。传统的医学检验主要依靠手

工操作和常规化学检测，现在正转向以基因组学、

蛋白质组学等组学水平为主的检测，其需要进行大

量数据处理，这对学生的数据分析能力提出了更高

要求。当前医学检验不仅要完成普通疾病诊断，还

要在精准医疗背景下，让学生学会解读大量生物分

子数据，为个性化诊疗提供支持。然而现有课程对

新技术和复杂数据处理的训练不足，导致学生在工

作中常遇到技术难题和跨学科知识欠缺的问题。在

新医科建设背景下，加强生物信息学教学对医学检

验人才培养特别关键，将相关技术融入培养方案，

可以为培育现代医学检验人才开拓新方向。

3  生物信息学课程的设立目标与原则
3.1  课程的主要目标

本课程专为医学检验技术专业设计，主要想

让学生掌握未来检验科所需的生物信息学技能。课

程明确生物信息学在医学检验中的重要性，强调其

在疾病诊断、个体化治疗、疾病多组学分析等方面

的应用。课程安排帮助学生理解并掌握这门技术的

基本理论、工具和方法，让学生把生物信息技术与

医学检验工作相结合。我们将鼓励学生参与科研项

目、学术交流活动和医院检验科实习，使学生掌握

精准医疗背景下的生物信息学核心技术，为今后的

医学检验工作做好准备。

3.2  课程设计的原则

在医学检验专业开设生物信息学课程时，笔

者认为需要注意几个重要原则。第一、理论联系实

际，课程要包含理论讲解和上机操作，既要教基础

理论也要通过真实案例进行实践训练。第二、要注

重学科交叉，内容要整合生物学、医学和计算机科

学知识，帮助学生把不同领域知识应用到医学检验

工作中。需要重点加强统计学、编程语言、数据库

使用等实用技能的教学。第三、要循序渐进，先从

基础内容开始教，再逐步增加复杂数据分析任务，

确保学生最终能独立完成检验工作中的数据解析。

第四、要紧贴实际需求，教学内容要与医院检验科

等机构的常规项目结合，比如基因检测、病原体鉴

定、基因组解读等临床常见工作，培养学生处理真

实病例数据的能力。第五、要重视数据处理能力培

养，针对基因测序数据、蛋白质组数据等，训练学

生掌握数据比对、功能预测等分析技术，提升使用

专业软件处理大数据的能力。最后要保持内容更

新，及时纳入高通量测序、精准医疗应用等最新技

术，确保课程内容跟上学科发展速度。

4  课程主要内容与教学安排

课程旨在重点培养学生医学检验数据分析和临
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床中需要的生物信息学技术（如新一代测序数据分

析和临床变异解读等）。具体内容分别包括生物信

息学基础、生物信息数据分析技术与方法以及医学

数据解读与临床应用。

4.1  生物信息学基础

该部分主要涉及生物信息学的基础内容（如生

物信息的概念和应用，NCBI数据库的使用，Blast序
列比对以及基于MEGA软件的分子进化分析等），

帮助学生建立生物信息学的基本框架。课程包括生

物信息学概论、分子生物数据库、序列比对以及分

子进化分析等内容。 

4.2  生物信息数据分析技术与方法

课程讲解生物信息学中常用的数据分析技术与

方法。内容包括新一代测序技术，基因组，转录组

以及蛋白质组等多组学内容及相关数据分析（基因

变异注释，基因差异表达以及基因富集分析等）。

教师建立基因测序（一代，二代测序等），质谱等

技术发现疾病相关关键基因突变和蛋白结构改变的

流程，让学生通过实践课进行操作。

4.3  医学检验数据解读与临床应用案例

课程内容针对医学数据的生物信息学解析与临

床转化 。课程重点通过癌症精准诊断、遗传病基因追

踪、传染病病原体检测等实际案例，让学生掌握基因

变异临床解读、个体化用药方案制定、疾病风险预

测的方法和标准，最终实现从测序数据到诊疗建议

的完整闭环 ，推动精准医学在检验科的落地应用。

4.4  成绩评估方式

课程成绩评定会结合考试、实验报告和作业等

多种方式。考试主要检查对基础知识的掌握情况，

实验和项目中处理医学数据和解决临床问题则能体

现实际解决问题的能力。

5  教学方法与手段的创新

在教学创新方面，课程会使用大量真实病例作

为教学素材。比如通过分析基因检测报告、识别疾

病标记物等具体案例，帮助学生理解生物信息学技

术的实际应用。实验课采取”动手做+电脑算”结

合的模式，既培养实验室操作能力，也训练使用专

业软件处理数据的本领。同学们还会分组扮演不同

角色，像生物信息分析师、检验医师等，完整经历

从数据分析到给出治疗建议的全过程。特别是在处

理微生物、肿瘤等真实案例时，学生需要从原始测

序数据开始，进行质量控制、变异分析、结果解读

等整套流程。课程采用翻转课堂和互动式教学，要

求学生在线提前看视频自学基础内容，上课时间主

要用来小组讨论和解决实际问题。为了更直观理解

分子结构变化，课程还将使用PyMOL等软件动态演

示蛋白质不同状态三维模型。

6  教师队伍与教学资源建设

基于本校医学检验技术专业技术加临床的特

点，生物信息学教学团队由医学、生物学、计算机

科学等多学科背景的教师构成。临床医生负责临床

问题的提出与解读，实验室老师负责实验的准备和

实施，生物信息学老师负责程序和数据分析流程的

建设等。课程负责教师应具备开发整合生物信息学

相关的教学视频、组学数据集和临床案例库等教学

资源的能力，建立在线共享资源库以实现数据驱动

医学检验的教学目的。教学管理部门和教研室定期

通过教师培训、学术交流以及医学科研院所的合作

等相关实践活动，并邀请基因检测企业的专家促进

教师的发展与锻炼。

7  教学改革的挑战与对策

当前教学改革面临的主要困难包括跨学科师资

不足、如何确保内容的前瞻性和时效性及引入最新

的技术与应用等问题。解决办法是组建跨专业教研

团队，同时加强校企合作，保证教学内容与实际应

用不脱节。可以通过与第三方检测实验室或者公司

合作，随时调整课程内容和案例。另外，生物信息

学课程涉及知识面广，学生在数学或编程等跨学科

知识储备上有所欠缺，可以通过基础课程的补充和

校外资源的导入作为补充。在实践教学方面，课程

需要大量的计算资源和数据支持，保障实验设备、
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计算平台的稳定运行是实施过程中亟需解决的

问题。

8 结语

在以多组学为主的精准医学大背景下，医学检

验技术正在从单纯以实验为主的“经验驱动”向以

实验为基础，信息化智能化为动力的“数据驱动”

方向前进，而生物信息学正是驱动这一过程的重要

力量。通过整合多组学数据、开发智能算法，生物

信息学技术揭示数据所蕴含的生物医学意义，重塑

疾病诊断、治疗监测和健康管理的全流程检验医学

新模式。医学检验人才需兼具“湿实验”操作能力

与“干实验”信息分析的思维，而生物信息学正是

实现这一目标的必修学科。
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