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精神分裂症是一种复杂且具有较高异质性的疾病，其遗传率高达0.8，终身患病率约为1%。精神
分裂症的确切致病基因如何鉴定是目前遗传学研究的一个重要挑战。近些年来，随着基因分型技
术的发展，多个与精神分裂症相关的遗传风险位点已经被鉴定。例如，基于全基因组关联研究（
GWAS）的方法，研究者发现人类基因组上超过200个精神分裂症风险基因座；基于拷贝数变异
（CNV）研究也鉴定到了基因组上多个区域的CNVs与精神分裂症相关；利用高通量测序技术对
大规模的精神分裂症患者和正常对照的大脑组织进行基因表达和甲基化分析研究，也鉴定到了一
些精神分裂症的风险基因。但是，如何系统地利用这些已发表的数据来进一步地探究精神分裂症
的遗传机制，是该领域研究的热点和难点。

前期，中国科学院昆明动物研究所科研人员对精神分裂症的GWAS数据、CNV数据以及基因表达
数据进行了深入分析与挖掘，建立了精神分裂症风险基因打分表等，并构建了精神分裂症的遗传
研究数据库SZDB（www.szdb.org/SZDB）（Schizophrenia Bulletin 2017）。但是，该数据库存在一
些不足：（1）基因打分系统过于武断，将每条与精神分裂症相关的证据同等对待；（2）所有收
集的基因表达数据都基于芯片数据，样本量较小，而最近的多项基于高通量测序的大规模基因表
达研究没有被纳入考虑；（3）该数据库发表后，后期更大规模的精神分裂症GWAS研究鉴定到
了更多与该疾病相关的位点。基于以上原因，SZDB第一版亟待更新。

近期，科研人员收集了精神分裂症相关的研究数据，并对SZDB进行了大规模更新，形成了升级
版SZDB2.0（www.szdb.org
）。更新的主要内容有：（1）增加了精神分裂症大规模的GWAS研究数据；（2）加入了精神分
裂症的功能基因组注释信息；（3）使用大规模的高通量测序研究结果替换芯片基因表达研究结
果；（4）增加了外显子测序数据；（5）重做基因打分系统；（6）收录更多的CNV结果；（7）
融合了多基因风险评分工具；（8）其他的一些数据更新及界面更新。更新后，数据库中已加入
更多的大规模测序数据，并囊括了近些年发表的关于精神分裂症遗传研究的主要数据。同时，得
益于响应式页面的设计模式，该数据库可在移动端有友好的展示。

关于该数据库更新的详细内容，近期以SZDB2.0: an updated comprehensive resource for schizophrenia
research为题，发表在人类遗传学领域期刊Human
Genetics
上。昆明动物所博士武勇为该论文的第一作者，研究员罗雄剑和姚永刚为该论文的共同通讯作者
。

该工作得到中科院脑功能联结图谱先导专项、中科院前沿重点研究项目和国家自然科学基金委的
资助。
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文章链接

精神分裂症遗传数据库SZDB 2.0.（A）数据库主要内容；（B）数据库界面。
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更多 科学进展 请访问 https://www.iikx.com/news/progress/

本文版权归原作者所有，请勿用于商业用途，爱科学iikx.com转发

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                                                   3 / 3

http://www.tcpdf.org

