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1.一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法，其特征在于，包括如下步骤：

S1、通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包括微生物感染相关的变异名、

病原微生物类型、病原微生物名、基因与病原微生物关联的风险类型、等位基因、与等位基

因关联的表型、等位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号，并构建微生物感染参考数据库；

步骤S1中，所述与等位基因关联的表型包括风险较低、风险较高；

当等位基因的遗传贡献OR值小于等于1时，将与等位基因关联的表型定义为风险较低；

当等位基因的遗传贡献OR值大于1时，将与等位基因关联的表型定义为风险较高，并将

对应的等位基因称作风险等位基因；

步骤S1中，所述基因与病原微生物关联的风险类型包括感染风险、感染严重程度、继发

疾病遗传风险；

当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体对病原微生物本身带来的易感性差别时，

将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染风险；

当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体在病原微生物感染发生后有严重程度差

别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染严重程度；

当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体在病原微生物感染发生后有关联疾病发

生倾向差别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为继发疾病遗传风险；

S2、获取中国人群的基因数据，并进行质量控制，建立中国人群微生物感染基线数据

集；然后根据中国人群微生物感染基线数据集，计算微生物感染相关的变异在中国人群中

的频率；

S3、获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用户进行病原微生物感染风

险预测，并生成微生物感染风险报告；

步骤S3中，所述对用户进行病原微生物感染风险预测，包括：

（一）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型只对应一个等位基因的情况：

当用户携带与等位基因关联的表型为风险较低的等位基因，即用户没有携带风险等位

基因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度较低；

当用户携带与等位基因关联的表型为风险较高的等位基因，即用户携带了风险等位基

因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度较高；

（二）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型对应两个及以上等位基因的情况：

首先，根据中国人群微生物感染基线数据集，计算人群平均携带风险等位基因数M，公

式如下：

式中，j表示与病原微生物的感染相关的j个变异；pi表示第i个变异的风险等位基因在

中国人群中的频率；

其次，将用户携带的风险等位基因数B与对应的中国人群平均携带风险等位基因数M进

行比较：

当B大于M时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度
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较高；

当B小于或等于M时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影

响程度较低。

2.根据权利要求1所述的一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法，其特征在于，

步骤S1中，所述通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包括如下步骤：

S1‑1、通过在公开数据库中检索微生物感染相关的主题词，得到微生物感染相关的检

索文献；

S1‑2、通过文献管理软件去除检索文献中的重复文献，得到去重文献；

S1‑3、根据微生物感染参考数据库的纳入条件，通过人工阅读去重文献的摘要和正文

内容，筛选出符合条件的纳入文献；

S1‑4、提取纳入文献中的信息，并进行标准化数据格式处理。

3.根据权利要求2所述的一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法，其特征在于，

步骤S1‑3中，所述微生物感染参考数据库的纳入条件，包括：

1）有明确标注样本的族裔信息；

2）研究样本规模大于1000人；

3）针对GWAS研究，基因位点的统计显著性p值小于5×10‑8；

针对候选基因研究，基因位点的统计显著性p值小于0.05；

4）基因位点的连锁不平衡LD分析r2小于0.8。

4.根据权利要求1所述的一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法，其特征在于，

步骤S2中，所述质量控制，包括：

a）去除性别错误的个体；

b）去除SNP缺失率大于0.05的个体；

c）去除等位基因频率MAF小于0.01的SNP位点；

d）去除哈迪温伯格平衡HWE检验的阈值小于1×10‑5的SNP位点。

5.根据权利要求1所述的一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法，其特征在于，

步骤S3中，所述微生物感染风险报告包括：报告ID、用户ID、检测方式、报告日期、感染风险

预测结果、感染严重程度预测结果、继发疾病遗传风险预测结果、预防建议、相关知识、检测

细节和局限、参考文献；

其中，所述感染风险预测结果、感染严重程度预测结果、继发疾病遗传风险预测结果均

包括影响程度和查看详情；所述影响程度为较低或较高；所述查看详情用于展示与某病原

微生物预测结果相关的基因变异的详细信息，包括检测基因、检测位点、检测结果、变异类

型、影响描述。

6.一种基于基因检测预测微生物感染风险的分析系统，其特征在于，包括数据库构建

模块、微生物感染风险预测模块、报告生成模块；

所述数据库构建模块，用于通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包括微

生物感染相关的变异名、病原微生物类型、病原微生物名、基因与病原微生物关联的风险类

型、等位基因、与等位基因关联的表型、等位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号，并构建微

生物感染参考数据库；

所述与等位基因关联的表型包括风险较低、风险较高；
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当等位基因的遗传贡献OR值小于等于1时，将与等位基因关联的表型定义为风险较低；

当等位基因的遗传贡献OR值大于1时，将与等位基因关联的表型定义为风险较高，并将

对应的等位基因称作风险等位基因；

所述基因与病原微生物关联的风险类型包括感染风险、感染严重程度、继发疾病遗传

风险；

当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体对病原微生物本身带来的易感性差别时，

将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染风险；

当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体在病原微生物感染发生后有严重程度差

别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染严重程度；

当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体在病原微生物感染发生后有关联疾病发

生倾向差别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为继发疾病遗传风险；

所述微生物感染风险预测模块，用于获取中国人群的基因数据，并进行质量控制，建立

中国人群微生物感染基线数据集；然后根据中国人群微生物感染基线数据集，计算微生物

感染相关的变异在中国人群中的频率；

所述报告生成模块，用于获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用户进

行病原微生物感染风险预测，并生成微生物感染风险报告；

所述对用户进行病原微生物感染风险预测，包括：

（一）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型只对应一个等位基因的情况：

当用户携带与等位基因关联的表型为风险较低的等位基因，即用户没有携带风险等位

基因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度较低；

当用户携带与等位基因关联的表型为风险较高的等位基因，即用户携带了风险等位基

因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度较高；

（二）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型对应两个及以上等位基因的情况：

首先，根据中国人群微生物感染基线数据集，计算人群平均携带风险等位基因数M，公

式如下：

式中，j表示与病原微生物的感染相关的j个变异；pi表示第i个变异的风险等位基因在

中国人群中的频率；

其次，将用户携带的风险等位基因数B与对应的中国人群平均携带风险等位基因数M进

行比较：

当B大于M时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度

较高；

当B小于或等于M时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影

响程度较低。

7.一种基于基因检测的微生物感染风险预测装置，其特征在于，包括客户端、服务器和

计算设备，其中：

所述客户端用于连接服务器获得并查看微生物感染风险报告；
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所述服务器分别连接客户端和计算设备，用于接收或发送信息；

所述计算设备用于接收并存储客户端发送的信息，或者向客户端发送信息，包括：处理

器、通信器及存储器，其中：

所述处理器是计算设备的控制中心；

所述通信器是计算设备与服务器进行通信连接的通信中心；

所述存储器用于存储权利要求1‑5任一项所述的一种基于基因检测的微生物感染风险

预测方法的计算机软件程序，并由处理器进行加载和执行。
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一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法及系统

技术领域

[0001] 本发明涉及一种微生物感染风险预测方法及系统，尤其涉及一种基于基因检测的

微生物感染风险预测方法、系统及装置，属于基因检测技术与微生物感染病学相结合的医

学应用领域。

背景技术

[0002] 微生物感染是指身体受到病原微生物（比如细菌、病毒、真菌、寄生虫等）侵入并繁

殖引起的疾病，已成为全球范围内的重要健康问题，对人类健康和社会经济造成了严重影

响。具体来说，病原微生物可以通过各种途径进入人体，比如空气飞沫、接触感染、食物或水

源、昆虫叮咬等方式，一旦病原微生物侵入人体，就会与宿主体的细胞或组织发生相互作

用，从而导致病理过程的发生。个体对微生物感染的易感性和抵抗力存在明显的差异，差异

的来源包括遗传因素、环境因素和行为习惯。

[0003] 传统的微生物感染风险评估一般是评估特定微生物对人群的危害鉴定、特征描

述、暴露评估和风险特征等，无法从个体角度区分易感人群，更无法从感染风险、感染严重

程度、继发疾病遗传风险等不同维度评估微生物感染的个体风险，这些局限制约了传染病

的预防和个体化治疗。并且，预防和治疗微生物感染的方法主要基于广谱措施，缺乏个体化

和精准的预测手段，这导致了许多挑战，包括过度和不必要的使用抗生素、治疗失败、医疗

资源浪费以及感染的传播和暴发。因此，亟待需要寻找进行个体化和精准化预测的研究方

向。

[0004] 研究表明，个体对微生物感染易感性和抵抗力（即“感染风险”）存在明显的个体遗

传差异，比如：诺如病毒一种高致病、传染性极强的肠道病毒，可引起人急性胃肠炎。人群中

存在一部分人可以免疫诺如病毒，他们被称为“非分泌者”。非分泌者携带  FUT2基因G428A

（rs601338）、C571T（rs1800028）等纯合子变异，FUT2基因变异影响其产生  ABH  抗原，而ABH 

抗原是诺如病毒的受体，因此非分泌者表现出对诺如病毒的抵抗能力，不易被感染。

[0005] 此外，个体的遗传因素还可以影响炎症反应和抗菌物质产生等方面的生理过程，

从而影响微生物感染后的严重程度（比如:不携带  HLA‑B*27:05  单倍型感染艾滋病毒后有

病毒贮积的风险，更容易积累病毒，影响其感染后的严重程度），以及可能导致的继发疾病

风险（比如:携带rs2294008  CC基因型的人，感染幽门螺杆菌后发展为十二指肠溃疡（继发

疾病）的遗传风险较高）。

[0006] 随着高通量基因检测技术的发展，该技术已被广泛应用于各种遗传特征的分析，

使得个体层面的疾病风险预测成为可能。因此，利用基因检测技术快速获得个体的遗传特

征信息，以实现对微生物感染风险的评估，将成为进行个体化和精准化预测的研究方向。

发明内容

[0007] 针对上述现存的技术问题，本发明提供一种基于基因检测的微生物感染风险预测

方法、系统及装置，通过从多维度预测微生物感染的风险，以期克服传统方法的局限，达到
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更加及时、个体化的感染风险评估和预警的技术目的。

[0008] 为实现上述目的，首先，本发明提供一种基于基因检测的微生物感染风险预测方

法，包括如下步骤：

[0009] S1、通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包括微生物感染相关的变

异名、病原微生物类型、病原微生物名、基因与病原微生物关联的风险类型、等位基因、与等

位基因关联的表型、等位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号，并构建微生物感染参考数据

库；

[0010] S2、获取中国人群的基因数据，并进行质量控制，建立中国人群微生物感染基线数

据集；然后根据中国人群微生物感染基线数据集，计算微生物感染相关的变异在中国人群

中的频率；

[0011] S3、获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用户进行病原微生物感

染风险预测，并生成微生物感染风险报告。

[0012] 本发明方法进一步的，步骤S1中，所述通过公开文献获取微生物感染相关的标准

化信息，包括如下步骤：

[0013] S1‑1、通过在公开数据库中检索微生物感染相关的主题词，得到微生物感染相关

的检索文献；

[0014] S1‑2、通过文献管理软件去除检索文献中的重复文献，得到去重文献；

[0015] S1‑3、根据微生物感染参考数据库的纳入条件，通过人工阅读去重文献的摘要和

正文内容，筛选出符合条件的纳入文献；

[0016] S1‑4、提取纳入文献中的信息，并进行标准化数据格式处理。

[0017] 本发明方法更进一步的，步骤S1‑3中，所述微生物感染参考数据库的纳入条件，包

括：

[0018] 1）有明确标注样本的族裔信息；

[0019] 2）研究样本规模大于1000人；

[0020] 3）针对GWAS研究，基因位点的统计显著性p值小于5×10‑8；

[0021] 针对候选基因研究，基因位点的统计显著性p值小于0.05；

[0022] 4）基因位点的连锁不平衡LD分析r2小于0.8。

[0023] 本发明方法进一步的，步骤S1中，所述与等位基因关联的表型包括风险较低、风险

较高；

[0024] 当等位基因的遗传贡献OR值小于等于1时，将与等位基因关联的表型定义为风险

较低；

[0025] 当等位基因的遗传贡献OR值大于1时，将与等位基因关联的表型定义为风险较高，

并将对应的等位基因称作风险等位基因。

[0026] 本发明方法更进一步的，步骤S1中，所述基因与病原微生物关联的风险类型包括

感染风险、感染严重程度、继发疾病遗传风险；

[0027] 当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体对病原微生物本身带来的易感性差

别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染风险；

[0028] 当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体在病原微生物感染发生后有严重程

度差别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染严重程度；

说　明　书 2/18 页

7

CN 117649948 B

8



[0029] 当公开文献记载由于个体遗传特征导致个体在病原微生物感染发生后有关联疾

病发生倾向差别时，将基因与病原微生物关联的风险类型定义为继发疾病遗传风险。

[0030] 本发明方法进一步的，步骤S2中，所述质量控制，包括：

[0031] a）去除性别错误的个体；

[0032] b）去除SNP缺失率大于0.05的个体；

[0033] c）去除等位基因频率MAF小于0.01的SNP位点；

[0034] d）去除哈迪温伯格平衡HWE检验的阈值小于1×10‑5的SNP位点。

[0035] 本发明方法更进一步的，步骤S3中，所述对用户进行病原微生物感染风险预测，包

括：

[0036] （一）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型只对应一个等位基因的情况：

[0037] 当用户携带与等位基因关联的表型为风险较低的等位基因，即用户没有携带风险

等位基因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度较低；

[0038] 当用户携带与等位基因关联的表型为风险较高的等位基因，即用户携带了风险等

位基因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响程度较高；

[0039] （二）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型对应两个及以上等位基因的情

况：

[0040] 首先，根据中国人群微生物感染基线数据集，计算人群平均携带风险等位基因数

M，公式如下：

[0041]

[0042] 式中，j表示与病原微生物的感染相关的j个变异；pi表示第i个变异的风险等位基

因在中国人群中的频率；

[0043] 其次，将用户携带的风险等位基因数B与对应的中国人群平均携带风险等位基因

数M进行比较：

[0044] 当B大于M时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果为影响

程度较高；

[0045] 当B小于或等于M时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型下，预测结果

为影响程度较低。

[0046] 本发明方法更进一步的，步骤S3中，所述微生物感染风险报告，包括：报告ID、用户

ID、检测方式、报告日期、感染风险预测结果、感染严重程度预测结果、继发疾病遗传风险预

测结果、预防建议、相关知识、检测细节和局限、参考文献；

[0047] 其中，所述感染风险预测结果、感染严重程度预测结果、继发疾病遗传风险预测结

果均包括影响程度和查看详情；所述影响程度为较低或较高；所述查看详情用于展示与某

病原微生物预测结果相关的基因变异的详细信息，包括检测基因、检测位点、检测结果、变

异类型、影响描述。

[0048] 其次，为实现上述目的，本发明提供一种基于基因检测预测微生物感染风险的分

析系统，包括数据库构建模块、微生物感染风险预测模块、报告生成模块；

[0049] 所述数据库构建模块，用于通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包
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括微生物感染相关的变异名、病原微生物类型、病原微生物名、基因与病原微生物关联的风

险类型、等位基因、与等位基因关联的表型、等位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号，并构

建微生物感染参考数据库；

[0050] 所述微生物感染风险预测模块，用于获取中国人群的基因数据，并进行质量控制，

建立中国人群微生物感染基线数据集；然后根据中国人群微生物感染基线数据集，计算微

生物感染相关的变异在中国人群中的频率；

[0051] 所述报告生成模块，用于获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用

户进行病原微生物感染风险预测，并生成微生物感染风险报告。

[0052] 再者，为实现上述目的，本发明提供一种基于基因检测的微生物感染风险预测装

置，包括客户端、服务器和计算设备，其中：

[0053] 所述客户端用于连接服务器获得并查看微生物感染风险报告；

[0054] 所述服务器分别连接客户端和计算设备，用于接收或发送信息；

[0055] 所述计算设备用于接收并存储客户端发送的信息，或者向客户端发送信息，包括：

处理器、通信器及存储器，其中：

[0056] 所述处理器是计算设备的控制中心；

[0057] 所述通信器是计算设备与服务器进行通信连接的通信中心；

[0058] 所述存储器用于存储所述的一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法的计

算机软件程序，并由处理器进行加载和执行。

[0059] 综上，本发明通过从多维度（包括感染风险、感染严重程度、继发疾病遗传风险）预

测微生物感染的风险，实现了更及时、个体化的感染风险评估和预警，并具有如下有益效果

和技术优势：

[0060] 1、本发明从遗传风险角度，对普通人群的多种微生物感染风险进行综合预测和分

析，对易感人群起到预防警示作用，对个体是否采取进阶微生物感染筛查起到指导作用，以

及可作为个体健康遗传咨询解读的重要组成部分。

[0061] 2、本发明利用现在的人口遗传资源及其遗传多样性，去寻找各种感染发病的分子

机制，革新人类对微生物感染的认识，从而为个体抗感染预防、治疗或者是预防感染流行病

学事件提供更多参考信息。

[0062] 3、本发明方法构建得到的分析系统简单易用，能够为临床防治感染提供参考和借

鉴，具有较高的参考价值，填补了现有技术的空缺。

附图说明

[0063] 附图用来提供对本发明的进一步理解，并且构成说明书的一部分，与本发明的实

施例一起用于解释本发明，并不构成对本发明的限制。

[0064] 图1为本发明基于基因检测的微生物感染风险预测方法的流程图；

[0065] 图2为本发明实施时“肝炎病毒”的微生物感染风险报告模版示意图；

[0066] 图3为本发明基于基因检测的微生物感染风险预测系统的原理框图；

[0067] 图4为本发明基于基因检测的微生物感染风险预测装置的原理框图。
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具体实施方式

[0068] 以下结合附图对本发明的优选实施例进行说明，应当理解，此处所描述的优选实

施例仅用于说明和解释本发明，并不用于限定本发明。

[0069] 除非在说明书中另有说明，否则说明书中使用的所有科学和技术术语具有与本发

明所属技术领域的技术人员通常理解的含义相同的含义。

[0070] 本文所述术语“脱氧核糖核酸（DNA）”是传递遗传信息的重要载体，是一种由脱氧

核苷酸组成的大分子聚合物。脱氧核苷酸由碱基、脱氧核糖和磷酸构成。其中碱基有四种形

式，分别为腺嘌呤（A）、鸟嘌呤（G）、胸腺嘧啶（T）和胞嘧啶（C），这四种形式组合形成了遗传

信息的多样性。

[0071] 本文所述术语“基因型（Genotype）”是指个体在其基因（具有功能性的DNA序列）上

的具体遗传组合方式。人类是二倍体生物，即个体从父母各继承一套染色体（一套染色体为

23条）。因此，在同一基因位点上，两条DNA分子可能存在不同的碱基排列，这些不同的基因

形式被称为等位基因。比如，对于某个SNP上，某个体遗传自母亲的序列为“C” （一种等位基

因），而遗传自父亲的序列为“T”（另一种等位基因），则该个体的基因型结果是CT（一种基因

型）。

[0072] 本文所述术语“单核苷酸多态性（SNP）”是指DNA序列中单个核苷酸发生的变异所

引起的  DNA  序列多态性，即单碱基的变异。SNP是一种常见的遗传变异形式，约90%的人类

基因变异是SNP类型。

[0073] 本文所述术语“单倍型（Haplotype）”是指位于同一条染色体上的多个SNP特定组

合形成的  DNA  序列多样性，即多碱基的变异，这个组合通常作为一个整体传递给后代，用*

单倍型形式（如  HLA‑A*02:01）作为整体来描述。Haplotype由  SNP  信息结合特定规则计算

得到，也是常规的基因变异形式之一。Haplotype的基因型一般描述为“携带”、“未携带”两

种类型。

[0074] 本文所述术语“感染风险”指个体暴露在特定病原体环境中发生感染的风险。本结

论仅从遗传层面解析感染风险的个体差异。比如，研究表明，CCR5基因的rs333基因位点，如

果个体携带了DD基因型（纯合子缺失型变异），会阻止细胞表达CCR5受体蛋白，进而阻断人

类免疫缺陷病毒1型（HIV‑1）进入CD4+T细胞的感染途径，这些个体对HIV‑1的感染表现出显

著的抵御能力，即携带rs333  DD基因型的个体感染风险相对低。

[0075] 本文所述术语“感染严重程度”指感染发生后，病原体导致病症发展的严重程度。

人与人之间遗传信息的个体差异，可能造成不同的人感染同一种病原体后，有不同的病症

进展，表现出不同的严重程度。比如，在急性感染乙肝病毒后自愈的人群中发现，他们身体

内针对乙肝病毒的适应性T细胞免疫应答特别强，而慢性感染者体内针对乙肝病毒的适应

性T细胞免疫应答很弱。这就说明，携带了编码免疫强化的适应性T细胞基因的人群，可能能

够更好的抵御乙肝病毒感染。

[0076] 本文所述术语“继发疾病遗传风险”指感染发生后，病原体导致其他关联疾病发生

的可能性。人与人之间遗传信息的个体差异，可能使个体对特定疾病更易感。比如，机体发

生炎症时，促进炎症的肿瘤坏死因子α（TNF‑α）会激活NOXO1蛋白，NOXO1蛋白可参与产生活

性氧（ROS），而ROS是一种组织损伤性分子，所引发的氧化性应激反应会使胃部细胞的DNA发

生损伤、变异，导致肿瘤形成。幽门螺杆菌感染所引发的炎症也会产生ROS，从而增加胃部的
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氧化性应激反应，提升癌变风险。

[0077] 本文所述术语“比值比（OR）”指通过比较病例组和对照组的暴露因素（本发明中为

基因变异数据）来建立起暴露因素与疾病之间的联系，以及量化暴露因素对疾病的贡献。若

OR值等于1，则说明暴露因素与疾病无显著关联，对疾病的发生不起作用；若OR值大于1，则

说明暴露因素与疾病正相关，是疾病的危险因素，且OR值越大，关联程度越大；若OR值小于

1，则说明暴露因素与疾病负相关，是疾病的保护因素。

[0078] 本文所述术语“参考数据库”指的是通过文献检索、整理、筛选、标准化之后，得到

的关于微生物感染相关的基因变异及其对应表型解析相关的数据库。

[0079] 实施例1：本发明基于基因检测的微生物感染风险预测方法。

[0080] 如图1所示，本实施例提供一种基于基因检测的微生物感染风险预测方法，包括以

下步骤：

[0081] S1、通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包括微生物感染相关的变

异名、病原微生物类型、病原微生物名、基因与病原微生物关联的风险类型、等位基因、与等

位基因关联的表型、等位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号，并构建微生物感染参考数据

库。

[0082] 具体实施时，本步骤S1中通过对公开文献进行检索、筛选、提取得到标准化信息，

包括如下步骤：

[0083] S1‑1、通过在公开数据库中检索微生物感染相关的主题词，得到微生物感染相关

的检索文献。

[0084] 最终纳入微生物感染参考数据库的相关文献，主要是通过在公开数据库中对微生

物感染相关的主题词进行中英文检索，再根据特定条件筛选整理后得到的。

[0085] 举例来说，所述公开数据库包括PubMed、Google  scholar、中国知网数据库、万方

数据库、维普数据库等。

[0086] 检索方式包括：对PubMed数据库、中国知网数据库、万方数据库、维普数据库分别

使用MeSH医学主题词检索、布尔逻辑运算符连接词、自由词结合的方式进行检索。

[0087] 检索主题词包括：“感染+风险”、“传染性疾病+风险”、“感染+遗传+易感性”、“遗传

+感染+风险”、“遗传+感染+程度”、“遗传+感染+引发+疾病”、“遗传+感染+并发症”、

“polymorphism*+infectious  disease*”、“genetic  variation*+infectious  disease*”、

“GWAS+infectious  disease*”、“predispositionto  infection*”、“risk+infection*”、

“severity+infection*”、“risk+infection*+secondary  disease*”、“infection+

comorbidity”、“传染性疾病”、”infectious  disease”、”传染性疾病的治疗”、”responseto 

treatment”、”传染性疾病的预防”、”response  to  vaccine”。

[0088] S1‑2、通过文献管理软件去除检索文献中的重复文献，得到去重文献。

[0089] 具体实施时，将步骤S1‑1得到的检索文献导入文献管理软件EndNote  X9中，根据

研究者姓名、机构、杂志期刊名、发表时间等信息去除重复文献，并对剩余文献进行编号汇

总，得到去重文件。

[0090] S1‑3、根据微生物感染参考数据库的纳入条件，通过人工阅读去重文献的摘要和

正文内容，筛选出符合条件的纳入文献。

[0091] 所述微生物感染参考数据库的纳入条件包括：1）有明确标注样本的族裔信息；2）
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研究样本规模大于1000人；3）针对GWAS研究，基因位点的统计显著性p值小于5×10‑8；针对

候选基因研究，p值小于0.05；4）基因位点的连锁不平衡LD分析r2小于0.8。

[0092] 具体实施时，由2名经过专业培训的研究者各自独立对汇总文献的题目和摘要进

行阅读，从而初步筛选出符合参考数据库纳入条件的文献；再各自独立对初步筛选的文献

全文进行阅读，从而二次筛选出符合参考数据库纳入条件的文献，得到符合条件的纳入文

献。并且，所述符合参考数据库纳入条件的文献需要被2名经过专业培训的研究者同时认同

才会被采用，对于有分歧的文献需要通过2名经过专业培训的研究者讨论决定是否纳入，或

由第3名经过专业培训的研究者决定是否纳入。

[0093] S1‑4、提取纳文献中的信息，并进行标准化数据格式处理，从而获取微生物感染相

关的标准化信息。

[0094] 具体实施时，所述标准化信息，包括：微生物感染相关的变异名、病原微生物类型、

病原微生物名、基因与病原微生物关联的风险类型、等位基因、与等位基因关联的表型、等

位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号等。

[0095] S1‑5、经过上述步骤S1‑1至步骤S1‑4后，利用获取微生物感染相关的标准化信息，

即可构建微生物感染参考数据库，示例见表3。

[0096] 所述微生物感染参考数据库，包括：（1）微生物感染相关的基因变异信息；（2）基因

变异的遗传贡献；（3）基因变异影响的微生物感染风险表型信息；（4）对应文献的来源。具体

介绍如下。

[0097] （1）微生物感染相关的基因变异信息，一般包括基因名、变异名、染色体信息、参考

基因组物理位置、参考基因组序列、变异序列、参考基因组版本，但是由于“染色体信息、参

考基因组物理位置、参考基因组序列、变异序列”会随不同文献使用的不同参考基因组版本

变化，因此本实施例中，对微生物感染相关的基因变异信息使用 “变异名”作为统一识别

符，方便跨基因组版本使用。

[0098] 需要说明的是，基因变异包括两类：SNP变异和Haplotype变异，SNP变异一般使用

dbsnp数据库中的rsid来表示，Haplotype变异一般使用*单倍型的形式来表示。本实施例

中，微生物感染参考数据库包括119个微生物感染相关的变异，分别为86个SNP变异，如表1

所示，以及33个Haplotype变异，如表2所示。

[0099] 表1
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[0100]

[0101] 表2
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[0102]

[0103] （2）基因变异的遗传贡献，包括具体的效应基因型或效应等位基因，及其对应的比

值比OR。实施时，可以用等位基因、等位基因的遗传贡献OR值、与等位基因关联的表型来表

示。

[0104] 需要说明的是，与等位基因关联的表型是一种影响程度的描述，取决于等位基因

的遗传贡献OR值。当等位基因的遗传贡献OR值为小于等于1时，定义与等位基因关联的表型

为风险较低；当等位基因的遗传贡献OR值大于1时，定义与等位基因关联的表型为风险较

高，并将对应的等位基因称作风险等位基因。

[0105] 比如表3中rs1883832这个SNP位点上，等位基因C的遗传贡献OR值为1。当SNP位点

携带了等位基因C时，表明该SNP位点影响的表型（乙型肝炎病毒感染风险）相关风险（影响）

较低。

[0106] 尤其是，把可以提升某个风险类型的等位基因称作风险等位基因。比如表3中

rs1883832这个SNP位点上，T就是一种风险等位基因。该风险等位基因T的遗传贡献OR值为

1.19，当SNP位点携带了风险等位基因T时，表明该SNP位点影响的表型（乙型肝炎病毒感染

风险）相关风险较高。

[0107] 表3
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[0108]

[0109] （3）基因变异影响的微生物感染风险信息，包括病原微生物类型、病原微生物名、

基因与病原微生物关联的风险类型。

[0110] 本实施例中，微生物感染参考数据库包括14种病原微生物，分别为丙型肝炎病毒、

乙型肝炎病毒、结核分枝杆菌、麻风分枝杆菌、溶组织痢疾阿米巴虫、念珠菌、恶性疟原虫、

诺如病毒、人类免疫缺陷病毒1型、人类乳头瘤病毒、男性人类乳头瘤病毒、朊病毒、隐球菌、

幽门螺杆菌，以及这14种病原微生物所属的病原微生物类型，包括病毒、细菌、真菌、寄生

虫、其他。

[0111] 需要说明的是，基因与病原微生物关联的风险类型的划分不是必须的，或者本领

域技术人员可以自行根据文献研究内容归纳定义风险类型。

[0112] 在本实施例中，将基因与病原微生物关联的风险类型分为感染风险、感染严重程

度、继发疾病遗传风险这三个维度，这三个维度是由文献的研究内容总结，并结合实际进行

风险预测后的干预方向归纳而来。

[0113] 具体来说，若某些文献研究的是由于个体遗传特征导致个体对病原微生物A本身

带来的易感风险，则将基因与病原微生物关联的风险类型定义为感染风险。

[0114] 若某些文献研究中由于个体遗传特征导致个体在病原微生物A感染发生后会造成
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严重后果（如发展成为慢性感染、病原微生物更容易积累等），则将基因与病原微生物关联

的风险类型定义为感染严重程度。

[0115] 若某些文献研究侧重于感染病原微生物A后会引发B疾病（如感染幽门螺杆菌后发

展为十二指肠溃疡），则将基因与病原微生物关联的风险类型定义为继发疾病遗传风险。

[0116] 如此一来，即可根据文献的研究内容归纳分类出感染风险、感染严重程度、继发疾

病遗传风险这三个维度。但是，受限于目前公开文献的研究进展，并非所有病原微生物都有

“感染风险”、“感染严重程度”、“继发疾病遗传风险”三个维度的研究证据，因此预测结果可

能出现：一个维度的预测、二个维度的预测、三个维度的预测。也就是说，三个维度是基因与

病原微生物关联的风险类型的细分内容，实际某种病原微生物可能只有一条证据，对应其

中的某一维度的解读结果；或者有多条证据，对应其中一个或者多个维度的解读。

[0117] （4）对应文献的来源，实施时可以用参考文献编号来表示。

[0118] S2、获取中国人群的基因数据，并进行质量控制，建立中国人群微生物感染基线数

据集。

[0119] 需要说明的是，由于微生物感染参考数据库是通过步骤S1检索筛选公开文献得

到，造成涉及的人群样本多样（包括非洲人群、欧洲人群、亚洲人群等），而不同人群具有不

同的遗传特征，因此在中国人群中应用参考数据库时，还需要基于中国人群的数据进行数

据建模，从而建立一套适合中国人群特征的微生物感染风险预测和解读模型，具体步骤如

下。

[0120] S2‑1、获取中国人群的基因数据作为人群基线数据。

[0121] 本领域技术人员可以根据实际情况自行招募中国人群样本。本实施例中，中国人

群样本招募自深圳市早知道科技有限公司的用户数据库，并从中抽取10万例用户的基因数

据作为人群基线数据。需要说明的是，深圳市早知道科技有限公司通过基因检测为用户提

供个人基因组解读服务。在日常服务过程中，用户均已经通过Illumina基因芯片完成自身

基因数据的检测，因此用户数据库中的基因分型和单倍型数据可以用于人群基线数据的构

建。

[0122] S2‑2、对人群基线数据进行质量控制，得到中国人群微生物感染基线数据集。

[0123] 具体实施时，所述质量控制，包括如下内容：

[0124] a）去除性别错误的个体：根据X染色体杂合率进行遗传性别计算，与用户自我汇报

的性别进行比较，去除遗传性别与自我汇报性别不一致的样本。由于性别错误可能意味着

存在数据污染或者特殊的性别情况，因此本步骤可以防止性别错误对分析结果产生影响。

[0125] b）去除SNP缺失率过高的个体：设置SNP缺失率的阈值为0.05，表示对于缺失率超

过0.05的个体进行删除。由于较高的SNP缺失率可能提示DNA质量和基因分型质量不佳，因

此本步骤可以防止SNP缺失率过高对分析结果产生影响。

[0126] c）去除等位基因频率（MAF）较小的SNP位点：设置MAF的阈值为0.01，即删除MAF低

于0.01的SNP位点。由于较小的MAF可能限制了位点的统计分析能力，因此本步骤可以防止

MAF较小对分析结果产生影响。

[0127] d）去除偏离哈迪温伯格平衡（HWE）的SNP位点：设置HWE检验的阈值为1×10‑5，即删

除HWE检验中小于1×10‑5的SNP位点。HWE是群体遗传学概念，描述了在一个稳态遗传系统

中，基因型分布是否符合预期的遗传平衡状态。由于偏离HWE的SNP位点可能反映出基因测
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量偏差或者与特定表型相关，因此本步骤可以防止偏离HWE对分析结果产生影响。

[0128] S2‑3、根据中国人群微生物感染基线数据集，计算微生物感染参考数据库中，微生

物感染相关的变异在中国人群中的频率，即SNP变异的频率，以及Haplotype变异的频率。

[0129] 由于步骤  S1  得到的微生物感染参考数据库只包含位点信息，不包含人群频率信

息，这里使用步骤S2‑1、S2‑2步骤得到的中国人群微生物感染基线数据集，计算微生物感染

参考数据库包含的位点的相关频率。

[0130] 本实施例中，经过计算得到86个SNP变异的频率，见表4所示，以及33个Haplotype

变异的频率，见表5所示。其中，“A、T、C、G、D、I”列分别对应不同等位基因的频率，“‑”表示频

率为0。

[0131] 表4

[0132] 变异名 A T C G D I

rs10004195 0.53 0.47 ‑ ‑ ‑ ‑

rs10100465 0.263 ‑ ‑ 0.737 ‑ ‑

rs1012068 ‑ 0.75 ‑ 0.25 ‑ ‑

rs1047781 0.553 0.447 ‑ ‑ ‑ ‑

rs10817758 ‑ 0.399 0.601 ‑ ‑ ‑

rs10900585 ‑ 0.982 ‑ 0.018 ‑ ‑

rs10900589 0.002 0.998 ‑ ‑ ‑ ‑

rs115625939 0.854 ‑ ‑ 0.146 ‑ ‑

rs11884476 ‑ ‑ 0.992 0.008 ‑ ‑

rs11896375 0 ‑ ‑ 1 ‑ ‑

rs12437118 0.303 ‑ ‑ 0.697 ‑ ‑

rs12614 ‑ 0.068 0.932 ‑ ‑ ‑

rs12979860 ‑ 0.059 0.941 ‑ ‑ ‑

rs13117307 ‑ 0.12 0.88 ‑ ‑ ‑

rs142179458 0.004 ‑ ‑ 0.996 ‑ ‑

rs1883832 ‑ 0.378 0.622 ‑ ‑ ‑

rs2057178 0.049 ‑ ‑ 0.951 ‑ ‑

rs2058660 0.509 ‑ ‑ 0.491 ‑ ‑

rs2221593 ‑ 0.199 0.801 ‑ ‑ ‑

rs2269497 0.937 ‑ ‑ 0.063 ‑ ‑

rs2275606 0.225 ‑ ‑ 0.775 ‑ ‑

rs2294008 ‑ 0.267 0.733 ‑ ‑ ‑

rs2365858 ‑ ‑ 0.001 0.999 ‑ ‑

rs2365860 ‑ 0.999 ‑ 0.001 ‑ ‑

rs2394945 ‑ ‑ 0.771 0.229 ‑ ‑

rs2516448 ‑ 0.243 0.757 ‑ ‑ ‑

rs2671655 ‑ 0.657 0.343 ‑ ‑ ‑

rs2735591 0.287 ‑ ‑ 0.713 ‑ ‑
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rs2844633 ‑ 0.314 0.686 ‑ ‑ ‑

rs2856718 ‑ 0.542 0.458 ‑ ‑ ‑

rs2858318 ‑ 0.214 ‑ 0.786 ‑ ‑

rs3077 0.35 ‑ ‑ 0.65 ‑ ‑

rs3095309 ‑ 0.277 0.723 ‑ ‑ ‑

rs3117027 0.209 ‑ 0.791 ‑ ‑ ‑

rs3129293 0.523 ‑ ‑ 0.477 ‑ ‑

rs3130196 ‑ 0.941 0.059 ‑ ‑ ‑

rs3219487 ‑ 0.152 0.848 ‑ ‑ ‑

rs333 ‑ ‑ ‑ ‑ 0.001 0.999

rs35829419 0.001 ‑ 0.999 ‑ ‑ ‑

rs368433 ‑ 0.999 0.001 ‑ ‑ ‑

rs372091 0 ‑ ‑ 1 ‑ ‑

rs3762318 0.901 ‑ ‑ 0.099 ‑ ‑

rs3764147 0.687 ‑ ‑ 0.313 ‑ ‑

rs378352 0.382 ‑ ‑ 0.618 ‑ ‑

rs41553512 ‑ 0.013 0.987 ‑ ‑ ‑

rs422951 ‑ 0.785 0.215 ‑ ‑ ‑

rs4240897 0.497 ‑ ‑ 0.503 ‑ ‑

rs4282438 ‑ 0.617 ‑ 0.383 ‑ ‑

rs4331426 0.97 ‑ ‑ 0.03 ‑ ‑

rs4720118 ‑ 0.316 0.684 ‑ ‑ ‑

rs4733781 0.383 ‑ 0.617 ‑ ‑ ‑

rs4845320 0.843 ‑ 0.157 ‑ ‑ ‑

rs4921437 ‑ 0.003 0.997 ‑ ‑ ‑

rs4921542 ‑ 0.285 ‑ 0.715 ‑ ‑

rs4951074 0.001 ‑ ‑ 0.999 ‑ ‑

rs557011 ‑ 0.493 0.507 ‑ ‑ ‑

rs55894533 0.573 ‑ 0.427 ‑ ‑ ‑

rs5743604 0.437 ‑ ‑ 0.563 ‑ ‑

rs58600253 ‑ 0.149 0.851 ‑ ‑ ‑

rs58994923 ‑ ‑ ‑ ‑ 0.081 0.919

rs59661306 0.866 ‑ ‑ 0.134 ‑ ‑

rs5968255 ‑ 0.494 0.506 ‑ ‑ ‑

rs601338 0.008 ‑ ‑ 0.992 ‑ ‑

rs6107516 0.019 ‑ ‑ 0.981 ‑ ‑

rs6114027 ‑ 0.812 0.188 ‑ ‑ ‑

rs663743 0.159 ‑ ‑ 0.841 ‑ ‑

rs6807915 ‑ 0.512 0.488 ‑ ‑ ‑
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rs6871626 0.315 ‑ 0.685 ‑ ‑ ‑

rs6951643 0.926 ‑ ‑ 0.074 ‑ ‑

rs73058713 0.143 ‑ 0.857 ‑ ‑ ‑

rs743862 ‑ 0.9 0.1 ‑ ‑ ‑

rs7453920 0.128 ‑ ‑ 0.872 ‑ ‑

rs7457728 ‑ ‑ 0.36 0.64 ‑ ‑

rs74597329 ‑ 0.942 ‑ 0.058 ‑ ‑

rs7565981 0.515 ‑ ‑ 0.485 ‑ ‑

rs77061563 ‑ 0.366 0.634 ‑ ‑ ‑

rs7770370 0.487 ‑ ‑ 0.513 ‑ ‑

rs8067378 0.726 ‑ ‑ 0.274 ‑ ‑

rs8176719 ‑ ‑ ‑ ‑ 0.566 0.434

rs877356 ‑ 0.427 0.573 ‑ ‑ ‑

rs9271898 0.368 ‑ ‑ 0.632 ‑ ‑

rs9272785 0.283 ‑ ‑ 0.717 ‑ ‑

rs9274748 0.684 ‑ ‑ 0.316 ‑ ‑

rs9277952 0.42 ‑ ‑ 0.58 ‑ ‑

rs9302752 ‑ 0.711 0.289 ‑ ‑ ‑

rs9357152 0.638 ‑ ‑ 0.362 ‑ ‑

[0133] 表5

[0134] 变异名 频率

HLA‑A*02:01 0.1201

HLA‑A*11:01 0.2093

HLA‑A*03:01 0.0296

HLA‑A*30:01 0.0591

HLA‑A*33:01 0.0019

HLA‑B*57:01 0.0117

HLA‑B*57:03 0.0001

HLA‑B*58:01 0.0613

HLA‑B*58:02 0

HLA‑B*35:01 0.0244

HLA‑B*27:05 0.0072

HLA‑B*27:02 0.0002

HLA‑C*06:02 0.0885

HLA‑C*07:02 0.1519

HLA‑C*01:02 0.1589

HLA‑DQB1*02:01 0.0493

HLA‑DQB1*03:01 0.2109

HLA‑DQB1*03:03 0.1588

说　明　书 14/18 页

19

CN 117649948 B

20



HLA‑DQB1*04:01 0.045

HLA‑DQB1*06:02 0.0762

HLA‑DRB1*03:01 0.0511

HLA‑DRB1*11:02 0

HLA‑DRB1*13:01 0.0146

HLA‑DRB1*01:01 0.0206

HLA‑DRB1*04:01 0.01

HLA‑DRB1*11:01 0.0564

HLA‑DRB1*12:01 0.0243

HLA‑DRB1*09:01 0.1474

HLA‑DRB1*15:01 0.116

HLA‑DRB1*04:03 0.0156

[0135] S3、获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用户进行病原微生物感

染风险预测，并生成微生物感染风险报告。

[0136] S3‑1、获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用户进行某个病原微

生物感染风险预测，得到预测结果。

[0137] 具体实施时，所述对用户进行病原微生物感染风险预测分为两种情况，包括：

[0138] （一）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型只对应一个等位基因的情况。

[0139] 需要说明的是，具体的情况是变化的，并非每一种病原微生物都有“感染风险”、

“感染严重程度”、“继发疾病遗传风险”三个风险类型维度的解读。

[0140] 对于某种病原微生物的某一个风险类型维度下，与之相关联的变异的数量为一个

时，该变异的等位基因携带情况决定预测结果。换而言之，对于某种病原微生物的某表型只

有一个变异与之相关的时候，预测结果取决于用户是否携带该变异的风险等位基因。

[0141] 具体实施时，当用户携带与等位基因关联的表型为风险较低的等位基因，即用户

没有携带风险等位基因时，则在某一种基因与病原微生物关联的风险类型（“感染风险”、

“感染严重程度”、“继发疾病遗传风险”）下，预测结果为影响程度较低。

[0142] 当用户携带与等位基因关联的表型为风险较高的等位基因，即用户携带了风险等

位基因时，则在某种病原微生物的某一个风险类型维度（“感染风险”、“感染严重程度”、“继

发疾病遗传风险”）下，预测结果为影响程度较高。

[0143] 以“念珠菌”的“感染风险”为例，在微生物感染参考数据库中，“念珠菌”只有1个微

生物感染相关的变异，即SNP变异rs4845320，见表6所示。

[0144] 表6

[0145]

[0146] 由表6可知，和等位基因A相比，等位基因C提升了风险类型，可以视作一种风险等
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位基因。当用户检测结果为AA时，表示其没有携带“较高”风险的风险等位基因，对表型的影

响为风险较低，因此，预测念珠菌的感染风险较低；当用户检测结果为AC或CC时，表示其携

带了“较高”风险的风险等位基因，对表型的影响为风险较高，因此，该用户念珠菌的感染风

险较高。

[0147] （二）对于一种基因与病原微生物关联的风险类型对应两个及以上等位基因的情

况：

[0148] 在本实施例中，对于某种病原微生物的某一个风险类型维度（“感染风险”、“感染

严重程度”、“继发疾病遗传风险”）下，与之关联的变异数量为多个（两个及以上）的情况，需

要综合多个位点的遗传贡献决定预测结果。

[0149] 首先，根据步骤S2建立的中国人群微生物感染基线数据集，计算人群平均携带风

险等位基因数M，公式如下所示：

[0150]

[0151] 式中，j表示与某个病原微生物的感染风险有关的j个变异；pi表示第i个变异的风

险等位基因在中国人群中的频率；2表示一对等位基因。

[0152] 其次，将用户携带的风险等位基因数B与对应的中国人群平均携带风险等位基因

数M进行比较：

[0153] 当B大于M时，表明用户携带的风险等位基因数大于中国人群的平均水平，则预测

结果为：某一个风险类型维度（“感染风险”、“感染严重程度”、“继发疾病遗传风险”）下，影

响程度“较高”。

[0154] 当B小于或等于M时，表明用户携带的风险等位基因数小于或等于中国人群的平均

水平，则预测结果为：某一个风险类型维度（“感染风险”、“感染严重程度”、“继发疾病遗传

风险”）下，影响程度“较低”。

[0155] 换而言之，对于某个与等位基因关联的表型有2个及以上的变异时，需要通过比较

用户携带的风险等位基因数量与中国人群平均携带的风险等位基因数量，才能生成预测结

果。

[0156] 以“人类乳头瘤病毒”的“感染风险”为例，在步骤S1所得的微生物感染参考数据库

中，“人类乳头瘤病毒”有5个变异，分别为3个SNP变异（rs9357152、rs59661306、

rs7457728），以及2个Haplotype变异（HLA‑DRB1*04:03、HLA‑DQB1*06:02），如表7所示。

[0157] 表7

[0158] 变异名 病原微生物类型 病原微生物名 风险类型 等位基因 表型 OR 参考文献编号

rs9357152 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 A 风险较低 1 14

rs9357152 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 G 风险较高 1.37 14

rs59661306 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 G 风险较高 1.2 13

rs59661306 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 A 风险较低 1 13

rs7457728 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 G 风险较低 1 12

rs7457728 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 C 风险较高 1.21 12

HLA‑DRB1*04:03 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 携带 风险较高 1.89 11

HLA‑DRB1*04:03 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 不携带 风险较低 1 11

HLA‑DQB1*06:02 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 携带 风险较高 2.09 11
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HLA‑DQB1*06:02 病毒 人类乳头瘤病毒 感染风险 不携带 风险较低 1 11

[0159] 由表7可知，首先，计算人群平均携带风险等位基因数M=2×0.362+2×0.134+2×

0.360+2×0.0156+2×0.0762=1.8956，即人群中平均携带1.8956个风险等位基因。其次，若

某用户检测结果为rs9357152  AG、rs59661306  AG、rs7457728  CG、HLA‑DRB1*04:03  不携

带、HLA‑DQB1*06:02不携带，得到风险等位基因携带数为3，则风险等位基因携带数（3）大于

人群平均携带风险等位基因数（1.8956）。可知，该用户的人类乳头瘤病毒的“感染风险”的

预测结果为风险较高。

[0160] S3‑2、根据某个病原微生物的预测结果，生成用户的微生物感染风险报告。

[0161] 具体实施时，汇总特定病原微生物在步骤S3‑1中的预测结果，并根据每个病原微

生物相应的报告模版，生成该病原微生物感染风险预测的电子版报告。并且，预测结果可能

包含一个或多个风险类型维度，即“感染风险”、“感染严重程度”和/或“继发疾病遗传风

险”，以及每个风险类型维度对影响程度的定义，即较低或较高。

[0162] 如图2所示，以“肝炎病毒”的微生物感染风险报告模版为例，报告模版包括以下板

块：报告ID、用户ID、检测方式、报告日期、感染风险预测结果、感染严重程度预测结果、继发

疾病遗传风险预测结果、预防建议、相关知识、检测细节和局限、参考文献。

[0163] 其中，所述感染风险预测结果、感染严重程度预测结果、继发疾病遗传风险预测结

果均含有影响程度和查看详情；所述影响程度为较低或较高；所述查看详情用于展示与肝

炎病毒特定预测结果相关的详细信息，包括：影响程度、报告详情描述、检测基因、检测位

点、检测结果、变异类型、影响描述。所述报告详情描述用于展示基因变异的表型（即影响程

度的描述），表型的展示优先级从高到低为：1）“风险较高”的基因变异表型；2）“风险较低”

的基因变异表型。

[0164] 由此，既可以通过微生物感染风险报告了解检测的整体概况，还可以根据需要，通

过查看详情获取具体的检测结果和详细依据。

[0165] 实施例2：本发明基于基因检测预测微生物感染风险的分析系统。

[0166] 如图3所示，本实施例提供一种基于基因检测预测微生物感染风险的分析系统，包

括数据库构建模块、微生物感染风险预测模块、报告生成模块，具体介绍如下。

[0167] 所述数据库构建模块，用于通过公开文献获取微生物感染相关的标准化信息，包

括微生物感染相关的变异名、病原微生物类型、病原微生物名、基因与病原微生物关联的风

险类型、等位基因、与等位基因关联的表型、等位基因的遗传贡献OR值、参考文献编号，并构

建微生物感染参考数据库。

[0168] 所述微生物感染风险预测模块，用于获取中国人群的基因数据，并进行质量控制，

建立中国人群微生物感染基线数据集；然后根据中国人群微生物感染基线数据集，计算微

生物感染相关的变异在中国人群中的频率。

[0169] 所述报告生成模块，用于获取用户的基因数据，根据微生物感染参考数据库，对用

户进行病原微生物感染风险预测，并生成微生物感染风险报告。

[0170] 实施例3：本发明基于基因检测预测微生物感染风险的分析装置。

[0171] 如图4所示，本实施例提供一种基于基因检测预测微生物感染风险的分析装置，包

括客户端、服务器和计算设备，其中：

[0172] 所述客户端是一种软件应用，用于连接服务器获得并查看微生物感染风险报告。
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具体实施时，客户端可以是智能手机、平板电脑、笔记本电脑、台式计算机、智能手表，但并

不局限于此。客户端的操作系统可以为iOS系统、Android系统、Windows系统，但并不局限于

此。

[0173] 所述服务器是客户端和计算设备连接的中转站，用于接收或发送请求信息。

[0174] 所述计算设备用于（经服务器接力）接受客户端的信息或向客户端发出信息（包括

预测结果（报告）），并存储客服端发送及获取到的信息。具体实施时，计算设备为具有较强

计算能力的服务器，可以是独立的物理服务器，也可以是多个物理服务器构成的服务器集

群或者分布式系统，还可以是提供基础云计算服务的云服务器。

[0175] 具体实施时，所述计算设备包括：处理器、通信器及存储器，其中：

[0176] 所述存储器是计算设备的存储中心，用于存储所述基于基因检测的微生物感染风

险预测方法的计算机软件程序，该计算机软件程序存储于计算机可读存储介质中，并由处

理器进行加载和执行。

[0177] 所述处理器是计算设备的控制中心，用于利用各种接口和线路连接整个计算设备

的各个部分，通过运行存储在存储器内的基于基因检测的微生物感染风险预测方法的计算

机软件程序，或执行来自通信器的命令或请求，执行计算设备的各种功能和数据处理，从而

对计算设备进行整体监控。可选的，处理器可包括一个或多个处理核心。

[0178] 所述通信器是计算设备与外部设备进行通信连接的通信中心，用于获取设备功能

的功能名称；根据配置请求以及功能名称，生成对应的命令类型信息；根据配置传输命令信

息。

[0179] 虽然本发明已经提供了具体的实施例进行描述，但这些实施例仅用于解释本发

明，并不对发明进行限制。在任何一个或多个实施例或示例中，可以以合适的方式结合描述

的具体特征、结构、材料或特点。本领域的技术人员在阅读完本说明书后，可以在不违背本

发明原理和宗旨的前提下，根据需要对实施例进行修改、替换和变型等，这些改变虽然没有

创造性贡献，但只要在本发明的权利要求范围内，仍然受到专利法的保护。
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图2
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图3

图4
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