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生物芯片在医学基础研究中的应用 

生物芯片由于其高通量的特性，逐渐成为医学研究中必不可少的实验手段。利用

生物芯片可以从基因组和蛋白质组两大方面对疾病发生的分子机制进行研究，从

基因水平探索疾病发生与基因的关系，如 DNA水平、RNA水平和表观遗传学水

平。蛋白质是基因表达的产物，是生物功能的主要体现者，蛋白质的结构和功能

直接影响着生命活动的变化，对基因表达的蛋白质水平进行定性、定量的研究，

能够真实地解释各种疾病现象。 

很多疾病的产生与基因有直接或间接的关系，这种关系体现在 3个层次：①DNA

水平，包括遗传因素后天的遗传物质变异，遗传因素如致病基因和疾病易感基因，

后天的遗传物质变异包括 DNA水平上的基因突变、染色体变异等。这种改变在

肿瘤发生中特别重要，癌基因的扩增、抑癌基因的缺失均与肿瘤发病的多个步骤

密切相关。②有些疾病虽然没有基因的变异，但与基因的调控与转录有关，基因

的异常表达导致蛋白质功能失调，最终导致疾病的产生。转录水平的基因表达谱

从 mRNA 水平反映了细胞或组织特异性表型和表达模式，临床上出现的症状和

体征有着必然的内在联系。运用大规模、高通量的基因芯片技术，对大量的同一

类型疾病状态下的各类组织和细胞的 mRNA 表达谱进行生物信息学和统计学的

比较分析，可以建立疾病类型特定的基因表达谱数据库并找出各类疾病及亚型的

相关基因，阐述各种疾病发生过程中各基因的作用机制。③表观遗传的改变也是

各类疾病发生的重要因素，已经发现肿瘤等疾病跟相关基因的空间结构及大量存

在的甲基化、乙酰化等修饰有关，生物芯片是研究甲基化、乙酰化等修饰很有力

的工具。疾病在基因水平、转录水平和表观遗传学水平的异常最终都是通过蛋白

质的表达与活性改变而起作用的。生物芯片技术可以从疾病发生的上述几个层面

进行机制研究。 

由于基因芯片的大规模、集成化等优点，使得它对比传统方法有无可替代的优势。

虽然目前它还没有大规模用于临床诊断，但经过近 10 多年的不懈努力，生物芯

片技术已开始从不成熟逐步走向成熟，并已开始给生命科学研究的许多领域开始

带来冲击，甚至是革命。虽然它在很多技术细节上还有待完善，例如随着芯片集

成度的提高，对高精度检测器的要求迫在眉睫，并需要结合新的实验手段。但在

前期的科研工作中已显示了巨大的作用及应用潜力，在不久的将来，基因芯片技
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术会广泛地应用于更多的领域。 

 

 


