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复旦大学人类遗传学与人类学研究

• 人类学是复旦大学的优势学科、特色学科：

⁃ 1952年院系调整后复旦大学成为唯一培养人类学专业学生并进行相关研究的高校

⁃ 在吴定良院士（中国第一批院士，1948年）领导下，为我国培养了大批人类学专

业人才，在海内外享有盛誉

⁃ 在文革后期暂停招生，在谈家桢先生的努力下人类学研究于1997年得以恢复

• 人类遗传学是遗传学的分支，是复旦的又一优势学科

⁃ 由刘祖洞教授建立，长期以来在全国处于领先地位

⁃ 1997年以来，在金力教授领导下，在人类复杂疾病、东亚人群的遗传结构、出生

缺陷分子机制等方面做出了国际水平的工作（如：发表多篇CNS文章，获得国家

自然科学二等奖，等）



2018.1.20  复旦大学人类遗传学与人类学系成立



研究人群的遗传结构（遗传差异和多样性）

揭示人群间和个体间表型差异及其形成机制

总体定位

发展目标

• 按照学科发展前沿和国家重大需求

• 聚焦人类基因组、表型组及其关联和应用

• 揭示人群间和个体间体质、生理、病理等表型差异及其形成机制

• 提出基于人类遗传多样性和进化特性的精准健康新策略

• 为推进健康中国战略提供支撑

• 把复旦人类学科建设成人类遗传学和人类学研究的国际高地



研究方向

从机制到应用，从学科前沿到国家需求

学科特色

• 人群的遗传结构和进化机制

• 体质特征的遗传与发育机制

• 遗传与文化特征的交叉研究

• 人类遗传资源的开发利用

• 现代人类学的应用性研究

基础

应用

交叉

• 高度交叉和高度融合

• 从宏观到微观

• 从实验到计算

• 从理科到文科

• 从前沿到需求

• 人类遗传学与人类学融合



文理交叉促进学科发展

生物人类学 人类遗传学

历史人类学

语言人类学

考古人类学

社会人类学

进化遗传学

流行病学

医学人类学

计算生物学

人类学 遗传学

集成人类的生物学/遗传学相关研究形成复旦人类生物学相关研究特色



研究方向与代表性成果

分子人类学

体质人类学

文理交叉

遗传资源利用

应用人类学

人类遗传多样性形成的新机制

人类表型特征形成的复杂机制

出生缺陷的遗传学机制

人类演化史的文理交叉探索



代表性成果一

人类遗传多样性形成的新机制

n 国家自然科学二等奖  2015

n Science 2011

n Hum Mol Genet 2013（2篇）, 2015（2篇） 

n Mol Biol Evol 2011 （2篇）, 2014（3篇）, 2015

n  Mol Biol Evol  2014年第3 期封面介绍和编辑推荐



影响遗传多样性的因素

人群迁徙 交流混合

群体扩张

自然选择

突变/重组

遗传漂变

遗传多样性

(人群遗传结构)
拷贝数变异

古人与现代人混合

金
力
教
授



国家自然科学二等奖（2015）

项目：东亚人群和混合人群基因组的连锁不平衡研究

获奖者：金力、徐书华、黄薇、何云刚

阐明迁徙和混合对人群多样性特征形成的影响机制

金力教授



成为拷贝数变异（CNV） 研究主要中心之一

提出了一系列CNV的突变新机理（DNA复制 + DNA重组）

一 维 二维 三维 多维

CCEL模型：
NAHR重组机理    
HMG2015a

self-chain诱发
复制错误和CNV  
HMG2013b

重组导致染色
体重排
HMG2013a

DNA低速复制诱
导CNV突变 
HMG2015b

最早鉴定全基因组CNV突变热点

     CNV突变热点广泛存在

     CNV的突变与基因组结构有关 Am J Hum Genet 2010

张
锋
教
授



问题：走出非洲的现代欧亚人基因组中渗入古人的片段

              渗入多少？渗入的来源？渗入什么基因？

提出在现代人基因组中鉴定并确认古人片段的方法

发现现代人基因组中含2.4%的古人片段

现代人

古人走出非洲
55–70万年前

走出非洲
5–7万年前

古人与现代人的交流混合金力教授



现代人

现代人

黑猩猩

尼人

成果：现代东亚人中的古人片段

• 与肤色变化有关（MC1R）
• 与紫外辐射应答有关（HAYL2）
• 与叶酸代谢有关（DPEP1）
• 受到过正向选择（HAYL2、DPEP1）

新理论：交流获得适应假说

现代人走出非洲后，通过与古人进行基因交

流获得遗传变异，从而适应欧亚大陆新环境

的挑战，弥补其自身遗传多样性的不足

发表论文

Mol Biol Evol 2014a

Mol Biol Evol 2014b

J Biol Chem 2014

Mol Biol Evol 2015

bioRxiv 2015

MBE封面介绍 + 同期评述

古人片段帮助适应欧亚低紫外辐射环境金力教授



代表性成果二

人类表型特征形成的复杂机制

n Cell 2013 （封面论文）

n Mol Biol Evol  2011,2013

n Hepatology 2015 

n Nat Genet 2012



基因型通过多种遗传机制影响表型

（一因多效机制）EDAR
体质
表型

生理
表型

病理
表型

（多因一效机制）高原适应

（多因一效机制）乙肝慢性化
    肺癌易感性

EDAR：外异蛋白受体基因



Cell, 2013 

人群研究和小鼠模型中均发现
汗腺密度增加及其它表型变化

EDAR-V370A于三万多年前起源于东亚
受到强烈的正向选择

EDAR突变的进化研究提供首个一因多效范例

外异蛋白受体基因（EDAR）V370A 变异受正选择，可影响多个外胚层

发育相关体质表型，为揭示东亚人群体质形态特征的形成提供重要线索

金力教授



中国科学 2014
Hum Genet 2013
Hum Genet 2016

EDAR V370A一因多效，影响多个东亚人体质特征

头
发
卷
曲

下
巴
突
出

铲
形
门
齿

耳
垂
形
状

EDAR
V370A

金力教授



高原适应相关基因研究提供多因一效实证

核基因组 线粒体基因组

• GWAS分析揭示藏族高原适应的

     两个关键基因（EPAS1 + EGLN1）
• 功能研究发现：EPAS1变异影响羊

     膜发育和胎儿生长

• 夏尔巴人中发现线粒体功能突变

• 藏族及高原族群线粒体基因组中

发现有害突变富集

• 提出线粒体的功能弱化可能与

高原适应有关

金力教授

王久存教授

郑鸿翔副研究员



人类线粒体基因组进化

高原适应 肥胖 衰老

发现
重要变异

研究
功能机制

人类线粒体基
因组进化分析

人群扩张研究 自然选择研究

金力教授

王久存教授

郑鸿翔副研究员



代表性成果三

人类发育与出生缺陷的遗传学机制

n 国家自然科学基金委创新群体

n 教育部自然科学一等奖

n NEJM 2010, 2015, 2016

n Circulation 2012，Eur Heart J 2013，Cell Res 2013 

n AJHG当月遗传学进展、心血管领域热度佳作



New England J Med 2010

罕见突变是导致出生缺陷的重要原因

New England J Med 2016

TUBB8突变影响蛋白折叠
改变细胞微管形态及动态

Vangl2突变影响
蛋白相互作用

神
经
管
畸
形 人

类
卵
子
减
数
分
裂
阻
滞

王
红
艳
教
授

王
磊
教
授



+

罕见CNV+常见SNP联合作用导致脊柱侧凸

New England Journal of Medicine 2015

TBX6基因型

TBX6表达水平

脊柱侧凸风险

美国人类遗传学杂志
（AJHG）亮点论文

TBX6
罕见变异

严重

TBX6
常见变异

温和

F1000 Prime 
亮点论文

张
锋
教
授



n 专著3本： 

  《 Y 染色体与东亚族群演化》，获上海图书奖一等奖

n Science  2011 

n Nature  2019

n J Hum Genet 2012, 2013, 2015

代表性成果四

人类演化史的文理交叉探索



现代人

20万年前
起源于非洲

7万年前
走出非洲

形成
8个地理种

3万年前
东亚种形成

东亚人群非洲起源说

金力教授

李辉教授



汉藏人群北方起源说

磁山文化

金力教授

张梦翰青年研究员

汉藏语系谱系
树支持“北方
起源”假说



语言结构差异和群体遗传差异存在相关

群体遗传和语言的协同演化

• 印欧语群体的Y染色体（父系）差异和语言词汇使用相关；线粒体（母系）

差异和语音差异相关

• 调和在语言人类学中 “父系语言假说”和“母系语言假说”两者的对立

• 提出了一个新假说：男性可能决定了当地语言的词汇使用，而女性可能决定

了当地的语言发音

• 突显了语言学和遗传学文理交叉后的学科发展优势

• 父系、母系和语言协同演化

- 该群体父系与该群体语言的词汇系统变化相关，母系与音系系统变化

- 这种相关性给我们提供了一种新的假设：父系可能决定了当地语言的词汇使用，而母系

决定了当地的语言发音

金力教授、张梦翰青年研究员



Science 2011 (TC)

语言人类学的新探索：语音分析

对全球近600种语言的语音分析发现，语言可

分析的起源是约4万年前的西亚人口扩张，原

点在里海南岸。这一发现对文明起源的研究

有重要的启示。

“这是一项简洁而又重要的贡献，提出了很多有价

值的观点（This is a succinct and important 
contribution, making many valid points）“

语言是人类的自然属性。

语言人类学试图揭示语言演化与人群分化

的关系。

李辉教授



农业起源与文明起源
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李辉教授
金力教授

郑鸿翔副研究员

考古人类学新发现：

人群扩张早于农业



考古人类学新发现：人群扩张早于农业

假说：农业扩张导致人口扩张。 目标：利用分子人类学方法研究人群扩张时间

线粒体DNA Y染色体 常染色体

第一次扩张：在末次盛冰期结束

后（1.3万年前左右），远早于农

业产生。此次人口扩张可能驱动

了农业的产生。

线粒体DNA、Y染色体、常染色体全基因组分析显示

东亚人群经历了两次扩张

第二次扩张：在农业产生后（6
千年前左右），并发现汉族的

主体（40%）源于三个参与本

次扩张的支系。

李辉教授
金力教授

郑鸿翔副研究员



历史人类学新内涵：基于家系样本和家谱分析重构历史

“信史”真实性备受挑战：目标：1）重构历史事件，2）提高“分子测年”精度

• 104个曹姓家系的家谱和现代

样本分析推断：曹操携带Y单
倍型O2-M268（99.991%）

• 曹操叔祖的古代样本证实

• 曹操既非夏侯也非曹参后代

解开曹操千年身世之谜 揭示爱新觉罗皇室来源

• 爱新觉罗氏的单倍型为

C3b2b1*-M401
• 福满（努尔哈赤曾祖） 

的年代为666年前

超大型家系估计突变率

µ = 3.0×10-8 /代
大幅提高测年精度 

J Hum Genet 2012
J Hum Genet 2013
J Hum Genet 2015

李辉教授



文理医工交叉促进学科发展
人类学与人类遗传学的发展为表型组学研究奠定基础

生物人类学 人类遗传学

历史人类学

语言人类学

考古人类学

社会人类学

群体遗传学

流行病学

医学人类学

计算生物学

人类学 遗传学

人类表型组学



表型组是人类生命密码的另一半

目标：建立人类表型测量国际标准、绘制人类表型组参比图谱



什么是表型组？



基因—微观表型—宏观表型

基因 表型

全面精密测量
系统精细解构
精准调控干预

全面精密测量：表型组全景解析

全面测量各尺度的表型特征



基因 表型

明确关联表型 更精准的分型、诊断和医疗
构建表型网络 解析生物学机制的重要线索

系统精细解构：发现强关联

全面精密测量
系统精细解构
精准调控干预

发现表型间的强关联



表型间的跨尺度强关联实例

BMC Genet, 2009

耳垂折痕 冠心病易感性

ABCC11

耳聍类型狐臭

MRPS22

Frank’s sign
N Engl J Med, 1973

1 1 2 2

12

Nat Genet, 2006J Invest Dermatol, 2009 Eur J Hum Genet, 2010

耳朵表型

对同一组人的全面测量
才能发现跨尺度关联



构建人类表型组精密测量技术平台



多组学研究揭示高原习服的遗传及分子机制

高原习服复杂表型基因组学变化图谱

高原习服各时期蛋白组学变化图谱

高原习服各时期转录组学变化图谱

高原习服各时期代谢组学变化图谱
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高原习服各时期生化表型变化图谱

高原习服各时期表观组学变化图谱

AMS-R: AMS-Resistant
AMS-S: AMS-Sensitive

LA: 平原期;   HA1: 高原习服急性期;   HA90: 高原习服慢性期

• 多组学研究：基因组、转录组、表观组、代谢组、蛋白组、生理组、宏基因组

• 高原习服急性期和慢性期均发生跨尺度表型显著改变

金力教授
王久存教授



在泰州市人民政府领导下，由复旦大学与泰州市医药高新

技术产业园共同建立的事业型科研机构，总投资超过3亿

事业型科研机构

公共科研平台

是以中华民族的样板人群──泰州人群为主要研究对象

进行健康研究，以促进中国人群健康为目的，为转化医

学服务的公共科研平台

n 2007年6月成立，校地合作研究院

复旦大学泰州健康科学研究院

支撑大规模的人群前瞻性流行病学研究

面向中国流行病学家、遗传学家、生物医学家

金力院士俞顺章教授

管理团队

u院    长：  金力

u执行院长：  陈兴栋

u院长办公会：金力 王久存 陈兴栋 

首
席
科
学
家



全
程
质
控

健康医疗大数据共享平台基于表型组研究的大型人群队列

人类遗传资源平台 精准医学研发平台

功能平台

• 三代测序

• 宏组学测序

• 单细胞测序

• 代谢组分析

• 组学融合分析

• 智能影像学分析



基于系统遗传学整体设计的大型健康队列

n 20万例30-80岁健康个体：每人1000多个表型，持续跟踪10余年

n 20万例个体的标本库：血液、唾液、龈沟液、尿液、粪便等

n 标准/技术：队列研究的适宜技术、关键技术、整合共享技术

n 人群健康大数据：人群健康队列大型数据库和信息平台

n 上百种暴露：社会经济、生活方式、环境和职业暴露、病史、家族史等

n 依托队列的研究：心脑血管、恶性肿瘤、代谢性疾病、风湿免疫病、 
      老年退行性病、慢性肾病、慢阻肺、消化道菌群等

n 项目支持：国家重点研发计划、973、科技支撑计划、卫生行业专项等



金  力
中国科学院院士

复旦-浩青特聘教授

先后承担国家重大研究计划，国家重点研发计划，国

家科技支撑重点项目，国家自然基金委创新群体，国

家杰出青年科学基金（A类和B类），上海市级科技重

大专项，上海市科委基础研究重点项目等。

课题组长

获奖情况

国家自然科学二等奖（2015，2007，2005）

国际人类基因组组织（HUGO）卓越科学成就奖

（2019）

何梁何利科技进步奖（2010）

教育部自然科学一等奖（2011，2003）

上海市科技进步一等奖（2005）

谈家桢生命科学成就奖（2018）

1、人类遗传结构、人类进化和起源 

2、人类复杂疾病的遗传学和流行病学

3、人类体质特征、疾病及其遗传学基础

4、群体遗传学、计算生物学、生物信息学

5、人类个体鉴定和法医遗传学

Email: lijin@fudan.edu.cn

全国百篇优秀博士论文3次，提名2次

2011年“我心目中的好导师”（研究生评选）

Science 2001, 2009;    Nature 2004, 2019,
Cell 2013
Nature Rev Genet 2000
JAMA 1998;     JCI 2006
PNAS 1998, 1999, 2000, 2003, 2006, 2012

代表性论文

研究方向 

学生培养

课题组成员

李士林

副教授

法医人类学

谭婧泽

副教授

体质人类学

罗若愚

副教授

定量系统生物学

安宇

副研究员

医学遗传学

公晓红

副教授

医学遗传学

郑鸿翔

青年副研究员

群体遗传学

张梦翰

青年研究员

语言人类学

王一

青年副研究员

生物信息学



Science 2009

东亚人群遗传结构的形成过程
各种遗传组分经由不同的迁徙混合入各种人群。 

东亚人群的遗传结构
遗传结构与语言系属完美相关，

各语系之间的遗传交流广泛而富

有规律。

        

影响遗传多样性的六大因素

围绕人群迁徙、现代人群间的交流混合、古人和现代
人间的交流混合、突变机制、群体扩张等进行研究

Email: lijin@fudan.edu.cn



汉藏语系谱系树支持“北方起源”假说

~ 5900年前

汉藏语系

汉语（族） 藏缅语族

汉语和藏缅语族构成二分类

• 汉语和藏缅语族在汉藏语系中构成一个二分类

• 汉藏语系的初始分化年代在距今约5900年前

• 藏缅语族分化在距今约4700年前

• 汉藏语分化与新石器时代的仰韶文化及马家窑文化

的发展有关

• 汉藏语分化与西北及西南地区人口增长和扩张有关

• 汉藏语分化符合语言伴随农业扩散的假说

~ 4700年前

• 中国语言学研究成果首次刊登于Nature杂志，

由中国学者独立完成

• 是目前已知、全世界唯一一棵如此大规模汉藏语

系谱系树（语言数目达109种，覆盖19个语支）

• 为今后开展汉藏语系群体和语言的协同演化提供

了研究基础，为“中华文明探源工程” 提供了重

要的语言学证据

Nature 2019

Email: lijin@fudan.edu.cn



李士林  法医人类学

l 复旦大学生命科学学院副教授，硕士生导师

l 法医学博士，法医物证鉴定人，司法剖断人

l 中国法医遗传学专业委员会秘书长、上海市人类学会副秘书长

l 主要从事群体遗传学、法医遗传学研究

l 主持(10项)和参与(3项) 国家及地区重大科研项目

l 2006年至今发表文章九十余篇

研究方向 筛查人类基因组遗传标记，进行群体效应评

估，构建相关数据库及分析软件系统，协助

公安司法系统解决疑难重案。

1. Forensic Sci Int Genet. 10篇
   International Journal of Legal Medicine 3篇
   Eur.J Hum.Genet. 1篇
2. 授权专利1项，协助破获若干重大案件。

(近五年)

牙齿、唾液

血液 

脱落细胞
混合斑

骨骼

头发

提取现场微量检材

科研成果

Email: lishilin@fudan.edu.cn



王一，青年副研究员：

u以第一作者发表SCI论文16篇,授权发明专利1项

u共计发表SCI论文67篇，被引近9000次

u独立完成《千人基因组计划一期》基因型推定工作

研究方向：

u数学和计算机

u横断面因果推断

u哈希函数

u生物信息学

u二代测序算法

u基因组推定

u医学人工智能

u小一机器人

u医学对撞机

u医学遗传学

u罕见病诊断

u肿瘤诊治

海量问题答案，先进人工智能能算法，语音问答。
准确度：AUC=98.65%。单核文字响应时间0.4秒。
医生评价：作为全科医生90分以上，专科水平75
分

小一机器人健康点评

http://58.87.113.187   测试授权码:fudan

医学知识对撞机

深度学习和自然语言结合，能判定大部分生物医学命题

真假。

Email：godspeed_china@yeah.net



郑鸿翔   青年副研究员 (2018年入职生命科学学院）

人类学与人类遗传学系

代表性论文
Zhang# & Zheng# et al. (2019) National Science Review 6(2):293-300
He# & Zheng# et al. (2018) Genome Medicine 10(1):5
Zheng#, Li# & Jiang# et al. (2017) Human Genetics 136(10):1353-1362
Kang#* & Zheng# et al. (2013) Molecular Biology and Evolution  30(12):2579-87
Zheng# & Yan# et al. (2011) PloS One 6(10):e25835

研究领域与研究方向：人类进化遗传学 分子进化 时间估算 选择压力

  重点研究：

（1）基于线粒体DNA研究人群的迁徙、扩张和适应等进化历史，

（2）线粒体DNA突变与长寿、肥胖、高原适应等复杂性状之间的关联，

（3）人的伴生生物(如细菌、寄生虫和家养动物)和人的协同进化。

zhenghongxiang@fudan.edu.cn    生命科学学院B603



• 研究方向：人类精神疾病的遗传基础、分子机制、神

            经改变

• 研究方法：分子遗传学、脑影像、神经生物学

• 欢迎：对人类精神活动感兴趣、认真严谨、善于钻研
        的同学加入！

• 公晓红 副教授
• 办公室：江湾校区生科楼A605

• 邮箱：gongxh@fudan.edu.cn



谭婧泽  副教授 体质人类学

• 人类生物学博士，硕士生导师。

• 复旦大学生命科学学院现代人类学教育部重点实验室副教授，上海人类

学学会副秘书长。

• 科研方向：中国古代及现代人群生物测量学研究、体质表型特征的遗传

学研究、古代人类DNA多态性研究。

• 合作出版了《中国西北地区古代居民种族研究》、《中国远古开颅术》、

《宁夏古人类学研究报告集》等学术著作，发表中英文论文二十余篇。

• 承担上海市精品课程、本科生通识教育核心课程《人类进化》，

• 承担研究生学位基础课程《体质人类学》。

Email: jztan@fudan.edu.cn



罗若愚  副教授  定量系统生物学

研究方向：代谢网络, 基因调控网络的动态过程定量化与系统分析,
                    生物医学仪器开发。

研究方法：定量实验生物学（单分子测控技术）、最优化理论以及

                     随机动力学理论。

已发表论文：Molecular Systems Biology, PNAS，等

ruoyuluocs@fudan.edu.cn



主要研究方向

• 语言人类学：揭示“遗传、语言、文化”共演化关系

• 演化语言学：探索语言多样性背后的演化机制

• 复杂系统研究：研究多智能体模型中的语言变异

• 语言表型组学：发现语言行为在疾病病程中的变化规律

基本信息
职称：青年研究员

邮箱：mhzhang@fudan.edu.cn
联系地址：生命科学学院B603

研究特色：语言学和遗传学交叉

张梦翰

代表性成果
1. Menghan Zhang#, Shi Yan#, Wuyun Pan, Li Jin*. Phylogenetic evidence for 

Sino-Tibetan origin in northern China in the Late Neolithic. Nature, 2019, 
569(7754): 112-115. 

2. Menghan Zhang#, Hong-Xiang Zheng#, Shi Yan*, Li Jin*. Reconciling the 
father tongue and mother tongue hypotheses in Indo-European populations. 
National Science Review. 2019, 6(2): 293 - 300. 

3. Menghan Zhang#, Tao Gong#*. Principles of parametric estimation in 
modeling language competition. PNAS. 2013, 110(24): 9698-9703. 

汉
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Nature, 2019NSR, 2019



Andrés RUIZ-LINARES   教授，博士生导师

复旦大学全职特聘教授（2017），英国UCL荣誉教授
国家外专千人（2018）
国际著名人类遗传学专家
人类遗传学杂志《人类遗传学纪事》主编

Andrés RUIZ-LINARES 课题组

代表性论文
1. Ruiz-Linares A* et al. (2019) Nat Commun. 10(1):358.                        2. Ruiz-Linares A*  et al. (2018)Nat Commun.   9(1):5388.  
3. Ruiz-Linares A* et al. (2017) Annual Review of Genomics & Human Genetics. 18:277–96.
4.  Ruiz-Linares A* et al. (2016) Current opinion in genetics & development 41:106-114.
5.  Ruiz-Linares A* et al.(2016) Nat Commun 7:11616.                            6.  Ruiz-Linares A* et al.(2016) Nat Commun 7:10815.

研究领域与研究方向：
疾病和非疾病表型的基因分析和群体遗传学研究。自2012年以来，一直从

事人类表型特征的基因分析研究。通过拉丁美洲的混合人群样本研究美洲

原住民、非洲人和欧洲人的表型特征的区别，并利用遗传数据来推断欧亚

大陆、美洲和非洲次大陆的起源问题。

Email: andresruiz@fudan.edu.cn



樊少华 青年研究员，博士生导师 (2018年入职生命科学学院,
人类表型组研究院）

国家千人计划青年项目(2017)

主持项目：
国家自然科学基金面上项目

国家千人计划青年项目

上海市市级科技重大专项子课题

上海市2019年度“科技创新行动计划”“一带一路”国际合作项目

研究领域：人类进化历程及表型多样性

重点研究方向：

1. 人类迁徙、分歧时间以及适应性进化

2. 表型的产生以及进化历程

3. 基因组结构变异对于表型和疾病的影响

办公室：生命科学学院C603

Email: shaohua_fan@fudan.edu.cn



目前发表文章20篇, 引用率>2400次, H-index=16

研究方向:

1. 人类迁徙, 分歧时间以及遗
传结构

Genome Biology, 2019

2. 适应性进化对不同民族表型
多样性以及疾病易感性的影响

Science, 2016 封面文章

3. 基因组结构变化的对于表型多
样性的影响

Nature, 2016 封面文章

Email: shaohua_fan@fudan.edu.cn樊少华课题组



课题组长：石乐明   博士

基于大数据的精准医药创新
lemingshi@fudan.edu.cn

18616827008, 021-51630598
Y = f (X)

MicroArray and Sequencing Quality Control
国际MAQC组学大数据质量控制联盟

• 复旦大学生命科学学院、人类表型组研究院教授、国家千
人计划特聘专家

• 专长药物基因组学、精准医学、生物医学大数据研究
• 任美国FDA资深研究员12年，制订了药物基因组学指南
• 领导全球300多名科学家开展基因芯片、新一代测序及大

数据分析的质量控制和标准化国际研究计划MAQC
• 自然出版集团NPG为其出版了3个专辑
• 发表论文200余篇 (13篇Nature Biotech), SCI他引1万余次 

联系方式：
• 石乐明：lemingshi@fudan.edu.cn
• 苏振强：zhenqiangsu@fudan.edu.cn
• 郑媛婷：zhengyuanting@fudan.edu.cn
• 郁   颖：ying_yu@fudan.edu.cn

苏振强 教授
博士生、硕士生导师

上海千人计划特聘专家

郑媛婷 副教授

硕士生导师

郁颖 青年副研究员

研究团队：



代表性项目和科研成果

In collaboration with Prof. Zhimin Shao (邵
志敏) and Prof. Wei Huang (黄薇). 
Jiang Y, Ma D, Suo C et al., Cancer Cell 
(2019) http://www.fudan-pgx.org/premedkb/ 

Yu Y, Wang Y et al., Nucleic Acids Research 2019

PreMedKB: an 
integrated precision 
medicine knowledgebase 
for interpreting 
relationships between 
diseases, genes, variants 
and drugs

• 实现了三阴乳腺癌的精准
分子分型和精准治疗；

• 前瞻性临床试验初步结果
令人鼓舞

lemingshi@fudan.edu.cn



药物基因组学与组学质量控制与标准化

       课题组以研发药物基因组与表型组学标志物为目标，探索肿瘤、糖尿病等复杂疾病与药物反应
的遗传与分子机理，发现并验证与药物疗效和安全性相关的生物标志物。课题组包括细胞分子生物
学和生物信息学两大部分，通过开发多组学标准品，构建高通量测序实验技术、数据分析与解读的
标准化流程，促进高通量组学技术在精准医学研究转化及新药研发中的可靠应用。

行
业
现
状
令
人
担
忧

我
们
试
图
改
变
现
状

lemingshi@fudan.edu.cn



• PI 卢大儒，教授，博导

• 复旦大学特聘教授、生科院副院长，学术委员会副主任，复旦大学校友会副会长；

• 基因技术教育部工程研究中心主任；国家卫健委出生缺陷与生殖健康重点实验室主任；

• 中国遗传学会遗传诊断分会主任； 上海市遗传学会理事长，上海市生物工程学会副理事长等。

• 获国家自然科学二等奖、国家技术发明二等奖各1项，国家级教学成果奖2项， 上海市或教育部科技类

一等奖6项。获得全国优秀博士论文、中国青年科技奖、全国优秀教师、国家百千万国家级人才、国务

院特殊津贴等荣誉。

• 成员：陈红岩副教授、 陈浩明副教授、 张经纬青年研究员

医学分子遗传学实验室

陈红岩 副教授 陈浩明 副教授

张
经
纬 

青
年
研
究
员

 研究方向

1. 遗传病基因编辑与细胞治疗： 探索基因编辑、基因转移和细胞治疗的新技术、新

方法，在地中海贫血等遗传病中开展应用研究

2.遗传病基因检测与应用：探索基因检测新技术，包括三代测序和单细胞测序等，

筛选鉴定遗传病新基因、新突变，并用于遗传病无创产前和胚胎植入前遗传诊

断。 



寻找遗传病致病基因

• 临床表型与检测至关重要

• 各种基因检测技术， PCR，片段分析，MLPA，芯片和NGS

• NGS的选择；不同Panel，WES， WGS，不同深度；

• 样本选择：外周血，组织样本，DNA，RNA，甲基化 

• 生信分析，ACMG解读： 新基因，新位点

• 功能与机制：生信，细胞，动物，人群

• 干预与治疗：动物模型
临床遗传与遗传咨询

 遗传病种类多，基因异质性强，如何筛选和鉴定遗传致病基因
？



遗传病的NIPT和PGD/PGS 

• 遗传病的种类与危害，基因检测的作用

• 胚胎植入前遗传学检测（PGD/PGS）和无创产前检测（NIPT）；

• PGD/PGS 目前已经广泛开展，但是面临诸多疑难杂症；

• 染色体变异的NIPT已经广泛开展，单基因遗传病尚未应用；

• 单倍型分析新技术为NIPT和PGD/PGS 提供新的思路和策略

• 平衡易位胚胎PGH已经取得阶段性成果。

• 无家系PGD也已经建立系统化解决方案。



遗传病基因检测与应用

1.发展和完善了基于分子信标和FRET探针的多重SNP检测

技术，人造熔点法用于病原微生物的多重检测；

2. 发明了弹回探针和新型阻滞法检测基因低频突变技术

并用于EGFR基因突变检测；

3.发明了新型基因检测遗传参考物质的原创技术，具有

快速、便捷、稳定和精确优点；

4.发展了基于液滴微流控的技术开发与医学诊断应用；

5.高通量检测技术，包括高通量单细胞测序、单细胞分

析，高通量生物化学反应；

6.基因检测技术在单基因遗传病和平衡易位试管婴儿PGH

和单基因遗传病无创产前诊断应用。



最新三代测序平台：Oxford Nanopore

• 便携式, 实时测序

• 可测DNA、RNA和蛋白质

• 最长可测20-30万碱基 

• 测序通量6G - 48G / 1天

课题组正在研发更加稳定的
新型的固态纳米孔测序仪

生物膜
纳米孔



遗传病基因编辑与细胞治疗

1. 建立了TALEN基因编辑系统，获得MSTN 敲除小鼠, 肌肉增
强，能够抵抗肥胖、脂肪肝。

2. 利用低温冷冻电镜开展CRISPR/Cas9 结构研究，揭示了其
精准识别与切割机制。

3. 利用CRISPR/Cas9系统及其衍生的Base editor，着眼于在
原位进行β地中海贫血的654位点突变的修复治疗；

4. 针对我国南方发病率最高的β地贫基因型CD41-42，利用
CRISPR/Cas9构建人源化CD41-42 β小鼠模型；

5. 通过造血干细胞激活γ珠蛋白表达的研究，探索γ珠蛋白
激活治疗β地中海贫血途径；

6. 基因编辑修复血友病基因突变，通过CRIDPR/Cas9介导的同
源重组，纠正基因缺陷。

7. 建立高效单碱基编辑技术，开展地中海贫血基因编辑治疗
。 

CRISPR/Cas9-mediated somatic and 
germline gene correction to restore 
hemostasis in hemophilia B mice

Structural insights into DNA 
cleavage activation of CRISPR-
Cas9 system.

野生型小鼠；       MSTN-/-小鼠



张经纬 
青年研究员(2018年入职)

浦江人才计划（2019）
重大研究计划 组织器官区域免疫特性与疾病 

（单细胞分析 子课题）
新型冠状病毒肺炎防治研究专项

生科院 A113，jingwei_zhang@fudan.edu.cn

代表性论文
Navigating the Pandemic Response Life Cycle: Molecular Diagnostics 
and Immunoassays in the Context of COVID-19 Management (2020) 
IEEE Reviews in Biomedical Engineering PP(99):1-1
Hydrogel Microparticles Functionalized with Engineered Escherichia 
coli as Living Lactam Biosensors (2019) Sensors 19(24):5556
Zhang* & Barajas* (2017) ACS Synthetic Biology:6(5)
Zhang* & Barajas* (2017) ACS Synthetic Biology:6(3)

Zhang* (2016) Metabolic Eng. Communications 3:1-7
发明专利
Zhang (2019), US15/099,488
Zhang (2016), US62/346,294
Zhang (2010), US15/144,727



副教授：卢 磊/杨雪艳

博士后6人/研究助理2人/博士生14人/硕士生7人

数名联合培养研究生/交流访问学者

研
究
队
伍

王红艳课题组简介
出生缺陷研究实验室

王红艳，教授，博导，2007年引进

• 国家杰出青年基金获得者（2010）

• 教育部“长江学者”特聘教授（2012）

• 科技部重大科学研究计划项目首席科学家（2012）

• 教育部自然科学一等奖（2014）

• 科技部创新人才推进计划“重点领域创新团队”(2019)

• 全国“五一”劳动奖章、谈家桢生命科学奖、中国青年

女科学家奖、药明康德生命化学杰出成就奖

• 发表SCI论文64篇，通讯/第一作者39篇，总IF 304.6；遗

传病研究通讯/第一作者论文 11 篇，篇均IF 11.3，包括 

N Engl J Med, Circulation, Euro Heart J 等

• 承担课题：基金委重点项目；科技部重大科学研究计划

博士
后

石 彦/周
翔宇/卢磊
/高云倩

 一作论文：
PNAS，Hum Mut，

Cell Death & Dis

四项基金委
青年基金

11届
博士

赵健元
一作论文：

Circulation ；Eur 
Heart J；Cell Res 上海市优博提名

10届
博士

雷云平 一作论文：NEJM  上海市优博
全国优博提名



 研究方向

方向二  叶酸等代谢物失衡的分子机理方向一  出生缺陷的分子遗传机制 

        (神经管畸形/先天性心脏病)

上海市淞沪路2005号复旦大学江湾校区生命科学学院大楼A609室,邮编 200433

电话/传真：021-31246612（Lab）;Email: wanghy@fudan.edu.cn



复旦大学：教授 (2011)
遗传工程国家重点实验室：副主任 (2017)
教育部长江学者特聘教授 (2018年度)
国家杰出青年科学基金获得者 (2016)
生科院E601-6室，zhangfeng@fudan.edu.cn

课题组PI：  张  锋

• 出生缺陷的遗传致病机理：先天性脊柱侧凸、肾脏尿路畸形

• 不孕不育的遗传致病机理：精子畸形、早发性卵巢功能不全

• 分子机制及疾病防控技术：人类基因组结构变异鉴定及机制

发表SCI论著119篇。其中以通讯或第一（含共同）作者发表44篇；包括

New England Journal of Medicine、Nature Genetics、Cell Research、 
Am J Hum Genet (5篇)、 Hum Mol Genet (8篇)、 J Med Genet (8篇)。

研究
重点



郑煜芳，教授

研究方向：胚胎发育异常导致的神经相关疾病的遗传分子和病理机制

联系方式：办公室：逸夫科技楼605-1，邮箱：zhengyf@fudan.edu.cn，Tel: 13818081031

u 1997年获清华大学生物科学与技术学士学位，1999年获清华大学生物物理

硕士学位。2004年获美国康奈尔大学医学院生理和生物物理博士学位。

2004-2007年 美国耶鲁大学 博士后。

u 2007年11月起任复旦大学生命科学学院副教授，教授。2013年8月起任复旦

大学发育生物学研究所副教授，教授，PI。

u 2016年3月起任复旦大学附属妇产科医院生殖发育研究院副教授、教授，PI

u在复旦任职以来发表SCI论文近50篇，其中第一和通讯作者论文20篇。

u主持国家自然科学基金、上海科委重点项目、浦江人才计划、教育部高校博

士点新教师基金等项目；参与国家重点研发计划、973、863和国家自然基金重

点项目等。

近期代表论文：
Clin Sci (Lond). 2019 

Cell Death & Differ. 2019 

Cell Res. 2018 

PNAS. 2018

Cell Death & Dis. 2018 

Birth Defects Res.  2018, 2017  

Genes Brain Behav.  2017

Clin Sci (Lond). 2016 



人类转录组调控课题组（PI：倪挺）

关键科学问题：
基因表达中RNA加工成熟环节(特别是内含子保留IR和选择性多聚腺苷酸化APA)
是否及如何在细胞衰老及癌变中发挥作用，其分子机制是什么？

研究体系：
细胞衰老及癌变过程

研究手段：干湿结合
即分子生物学、细胞生物学及
生物信息学结合

代表性论文：
Nature Methods, 2010
Nucleic Acids Research, 2016
Genome Research, 2018
BMC Biology, 2018
Aging, 2019 Mar. and Jun.

联系方式：复旦江湾校区生科大楼E601-9; 邮箱：tingni@fudan.edu.cn

探索细胞衰老及癌变中
未知的基因调控方式



汪海健课题组（生科楼B601；手机/微信: 13761860169 ）

指导教师介绍

u 人类遗传学教授、博导

u 博士（军事医学科学院，细胞生物学，2003）

u 王宽诚教育基金会学术讲座学者（2013）

u 普林斯顿高等研究院求是研究学者（2009）

u 教育部新世纪优秀人才（2007）

研究兴趣

1. 外源化合物代谢酶基因的功能与自然选择

2. 肝纤维化和肝癌的遗传与表观遗传机制

3. 肿瘤基因组微进化

4. 人类疾病和表型的基因组流行病学分析

研究发现（1）：药物代谢酶多态性研究

1. 在器官发育起关键作用的转录因子FOXA1和
FOXA2，分别调控Ⅰ相氧化酶、Ⅱ相结合酶和Ⅲ相转
运体多个代谢酶基因在肝和肺的表达，

2. 它们顺式和反式作用中的变异，与肿瘤遗传易感性
和化疗药物反应性关联并可呈现基因交互作用，

3. 其中对肿瘤发生有保护作用的多个等位基因可能经
历了达尔文正向自然选择

研究发现（2）：肝纤维化表观遗传机制研究

1. 建立了靶向肝星状细胞（HSC）的基因表达干预方法，提出了基于
人工microRNA的双靶基因沉默的基因治疗潜在技术。

2. 初步阐明了组蛋白甲基化修饰酶JMJD1A, JMJD3和EZH2对HSC活化
与肝纤维化的作用，和表观遗传调控机制。

1. Theranostics, in revision
2. Carcinogenesis 2020
3. Human Gene Therapy 2019
4. FASEB J 2015 a
5. FASEB J 2015 b

近期发表或投稿主要论文

Email: haijianwang@fudan.edu.cn



王永明课题组 （微信ym26894208）

本课题组围绕“基因编辑工具开发–编辑方法优化–心肌病治疗”展开。

王永明，研究员，
博士生导师。
2010年获得柏林
自由大学博士学
位，2010-2013
年在斯坦福大学
从事博士后研究，
2013年至今历任
复旦大学生科院
青年研究员、研
究员。2015年获
得青年千人资助。

CRISPR/Cas9工具开发

心肌病基因治疗

利用CRISPR/Cas9技术对心
肌病小鼠模型进行基因治疗
研究。先后建立了肥厚型心
肌病和长QT综合征小鼠模
型。

ymw@fudan.edu.cn，生科楼C623室

PloS Biol 2020， Mol Ther-Nucleic Acids 2020，Nat Commun 2019，Analytical Chemistry 
2019，J Bio Eng 2019, Cell Death Dis 2019, Clin Sci 2019，Clin Sci 2019, Sci Rep 2017， 
Nucleic Acids Res 2017

提出了利用剪接激活GFP信号
高效鉴定CRISPR/Cas9的新思
路，批量开发出多个编辑工
具，极大的扩展了基因编辑
能力。

  分子定向进化

穷尽人类基因组两万余个基因，
建立了全基因组gRNA活性数据
库，结合深度学习构建了gRNA
活性的预测模型。

  gRNA预测模型

利用分子定向进化手段改造
CRISPR/Cas9系统，实现效率
高、特异性高、编辑范围广
的工具。

近3年发表文章



2005年      华东理工大学 获博士学位

2010-2013年 美国耶鲁大学 博士后、助理科学家

2013-2019年 复旦大学生命科学学院 副研究员

2019年至今  复旦大学人类表型组研究院 副研究

员

Ø主要从事免疫衰老及人体免疫表型的研究

Ø发表SCI论文40余篇，论文累计引用2000余

次

Ø获得国家基金委、教育部等项目资助

生科院C621，fengqian@fudan.edu.cn



2005年      华东理工大学 获博士学位

2010-2013年 美国耶鲁大学 博士后、助理科学家

2013-2019年 复旦大学生命科学学院 副研究员

2019年至今  复旦大学人类表型组研究院 副研究

员

生科院C621，fengqian@fudan.edu.cn

什么是免疫表型？
• 免疫表型是人体免疫系统（免疫器官、免疫细胞和免疫分子）特征的集合

为什么要开展免疫表型的研究？
• 免疫表型是人体生理病理特征的重要组成，免疫力与人体健康密切相关

如何开展免疫表型的研究？
• 免疫细胞亚群精细分型及免疫细胞功能评估

免疫表型研究回答的科学问题
• 免疫衰老 ┃ 感染性疾病 ┃ 免疫性疾病 ┃ 免疫缺陷病

• 肿瘤免疫 ┃ 移植免疫     ┃极端环境     ┃干预（运动、饮食营养、药物）

方向三  免疫表型



老年病流行病学课题组

王笑峰   教授、博导

u从事老年病和心血管病流行病学研究，作为骨干参与泰州队列建设，撰写专著《人群健康大型队列建设的思考与实践》(副主编) 

u现任如皋长寿和衰老队列研究 (RuLAS)负责人，以通讯作者发表SCI论文60余篇

主要研究方向

• 研究方向二： 基于纵向队列的衰老和长寿分子流行病学研究

• 基于RuLAS描述老年人年龄相关表型的特征及随时间变化轨迹，

并鉴定其影响因素。开发衰老相关疾病、健康长寿的预测模型 

主要承担项目

• 江苏如皋长寿人群队列的健康老龄促进因素提取、技术开发及应用（国家主动健

康重点专项，课题负责人）

• 基于纵向队列的老年虚弱症生物标志物研究（国家自然科学基金项目）

  发表论文

• 研究方向一： 老年人群前瞻性队列建设

• 随时间重复测量暴露及表型，进行纵向调查及发病死因随访，

为支撑项目、科技部重点专项等提供标本和数据

• 研究方向三： 基于纵向队列的心血管病分子流行病学研究

• 基于多次重复测量的纵向队列进行中间表型（血脂、动脉硬度等）和结局表型

（心肌梗死、中风等）病因研究。开发发病风险评估及预后评估工具

• Xiao-Yan Jiang*, Xiao-Feng Wang*. Genetic variants of homocysteine metabolism, homocysteine, and frailty-Rugao 
longevity and Ageing Study. J Nutr Health Aging,2020;24(2):198-204.

• Yin-Sheng Zhu*, Xiao-Feng Wang*. Depressive symptoms are associated with incident frailty in a Chinese population- the 
Rugao Longevity and Ageing Study. Aging Clin Exp Res,2019. Online ahead of print.

• Wang Z*, Wang X*. Association Of BNP with frailty in elderly population: Rugao Longevity and Ageing Study. J Nutr 
Health Aging. 2019;23(1):73-78.

• Wang X*. Cohort profile: the Rugao Longevity and Ageing Study (RuLAS). Int J Epidemiol. 2016;45(4):1064-1073.

Email: xiaofengwang@fudan.edu.cn



郑 琰  研究员（青年），博士生导师 (2017年入职）

上海高校特聘教授（东方学者）（2018）
上海市浦江人才（2018）

主持项目
国家自然科学基金面上项目

上海市浦江人才项目

国家自然科学基金应急项目

上海高校特聘教授（东方学者）

现代人类学教育部重点实验室

代表性论文
Zheng# et al. (2020) Eur. J. Epidemiol.
Zheng et al. (2019) BMJ . 
Chartier* & Zheng* (2019) Diabetes Care. 
Zheng et al. (2018) Nat Rev Endocrinol. 
Zheng et al. (2017) JAMA. 
Zheng et al. (2016) Int. J. Epidemiol. 

研究领域与研究方向：分子流行病学
  重点研究：

（1）心血管代谢性疾病的分子流行病学（多组学研究）;

（2）探索饮食影响健康的代谢中介机制（精准营养学）。
生科院C601 

yan_zheng@fudan.edu.cn

复旦大学上海医学院 临床硕士，美国德州大学 博士，哈佛大学 博士后



      陈兴栋课题组   
n 复旦大学人类表型组研究院    青年研究员

n 复旦大学泰州健康科学研究院  执行院长

n 负责国家大型队列（泰州队列）建设，依托队列资源进行慢病分子流行病学研究

n 承担和参与多项国家重点研发计划、自然科学基金委、863计划、江苏省和上海市项目

n 发表SCI论文40余篇，申请发明专利3项，软件著作权4项，出版专著2本

xingdongchen@fudan.edu.cn

研究团队：致力于大型人群队列建设和分子流行病研究





现代人类学：李 辉

复旦大学生命科学学院教授、博导

现代人类学教育部重点实验室 主任

复旦-大同中华民族寻根工程研究院 院长

丝路人类学一带一路国际联合实验室 副主任

国际基因地理计划 东亚-东南亚区 研究骨干

在Science、Am.J.Hum.Genet.等期刊发表论文250多篇

出版专著14部，涉及人类基因与表型多个分支领域

基因 形态 语音 中医 生化 文学 历史 哲学

论文 172 45 16 8 4

专著 5 3 2 4 4 2 3

李辉论著统计

Science(2016)对李辉古人
骨表型研究的专访报道

现代人类学：学科融合创新路  上帝视角看人类

探索  中国人类起源与文明肇始  
      中华文化中的人类生物学原理

 办公室：江湾校区生科大楼E601-1；     邮箱：lhca@fudan.edu.cn



生物考古融合创新研究平台
A

生物考古

古基因组学（基因）

体质人类学（表型）

骨化学（环境）

B

生物考古

研
究
方
法

研
究
材
料

学
科
融
合

文科

理科

医科

跨
学
科

融
合
创
新

生物考古+历史学=一带一路民族融合史

生物考古+人类学=考古人类学

生物考古+表型组学=考古表型组学

例如：

生物考古+病理学=古病理学

生物考古+流行病学=古流行病学

生物考古+口腔学=古口腔学



王久存，教授，博导

u复旦大学生命科学学院 人类遗传学与人类学系 主任

u复旦大学人类表型组研究院  PI

u复旦大学泰州健康科学研究院  院委会秘书长

u复旦大学风湿、免疫、过敏性疾病研究中心 副主任

u硬皮病临床与研究国际协作网 (InSCAR) 副理事长

u上海市遗传学会 秘书长、上海人类学学会 副会长

u近五年在风湿病学、血液学、皮肤病学等领域顶级期刊在

内的杂志上发表通讯/并通讯文章 40 余篇

王久存教授

刘庆梅
助理研究员  

石祥广
助理研究员  

风湿免疫性疾病研究课题组

Email: jcwang@fudan.edu.cn



风湿免疫性疾病的遗传学及分子机制研究 皮肤老化、皮肤晒黑、皮肤菌群研究

方向一 方向二 

硬皮病

• 有自身抗体

• 系统累及

• 致死率高

• 患病率低：0.001-0.002%
• 遗传度较低

• 与HLA-II基因显著相关

• 纤维化 + 微血管损伤

强直性脊柱炎

• 无自身抗体

• 以累及中轴关节为特征

• 致残率高

• 患病率高：0.3-0.8%
• 遗传度高：>90%
• 与HLA-I基因显著相关

• 炎症 + 骨赘生成

Email: jcwang@fudan.edu.cn



欢迎加入复旦大学人类学科！

       中国在人类学领域具有独特的资源优势和不可推卸的责任。复旦大学

人类学科将恪守人才培养、科研创新、服务社会、传承文化的使命，努

力建成人类学原创理论发源地、杰出创新人才培养基地和国际知名学术

高地，为推进健康中国战略提供支撑！


