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精准医学决策支持知识组织研究* 

张秀梅 1、翟运开 2、丁楠 3、吴晨溪 3、张兵涛 3、徐建武 1* 

（1中国科学技术信息研究所 2郑州大学管理工程学院 3北京万方数据股份有限公司） 

摘要：知识组织是临床决策支持系统（CDSS）的重要组成部分，相当于 CDSS 中枢神经

系统。本研究通过综合分析国内外医学知识组织体系、深入研究 PM-CDSS 系统特点、知识

概念及语义关系建设，构建适用于 PM-CDSS 的精准医学知识组织体系，切实提高临床决策

系统诊断和治疗效果与效率。 

 关键词：知识组织，临床场景，精准知识库，临床决策支持系统，PM-CDSS  

Abstract:Knowledge organization is an important part of clinical decision support system 

(CDSS), which is equivalent to the central nervous system of CDSS. Through comprehensive analysis 

of medical knowledge organization system at home and abroad, in-depth study of pm-cdss system 

characteristics, knowledge concept and semantic relationship construction, this study constructs a 

precise medical knowledge organization system suitable for pm-cdss, and effectively improves the 

diagnosis and treatment effect and efficiency of clinical decision-making system. 

Keywords:Knowledge organization,clinical scenario,precise knowledge base, decision support 

system,PM-CDSS

1. 前言 

临床决策支持系统（Clinic Decision 

Support System，CDSS）是下一代医院

信息系统的重要组成部分，我国智慧

医院及电子病历等相关政策也明确提

出要求[1]。尤其随着互联网+、移动互

联、大数据挖掘、人工智能、机器学习、

区块链等新技术不断发展，医疗及医

院信息化领域也面临着全新的挑战和

机遇[2-3]。 

CDSS 的历史可以追溯到 1976 年斯

坦福大学研究开发的 MYCIN，近年来包

括 IBM 沃森(Watson)引入到医疗领域，

引起人工智能及医学界的关注和热议。

虽然 CDSS 的历史发展久远，但现实应

用中还存在诸如知识与规则流程融合

问题、临床从循证医学走向精准医学

问题、多学科联合决策支持问题、知识
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内容建设的严谨性和质量控质等问题

[4-8]。 

一个强大的 CDSS 离不开一个强大

的知识组织支撑，本文从精准医学临

床决策支持系统（PM-CDSS）出发，研

究如何构建一个支撑 PM-CDSS 的精准

医学知识组织体系，满足 CDSS 在多角

色工作场景支持过程当中的信息需求，

重点在于精准医学知识组织研究，关

于 PM-CDSS 的系统设计将在另一篇文

章中研究。 

2. 知识组织相关研究 

医学知识组织体系或知识组织系

统 全 称 （ Medical Knowledge 

Organization Systems, MedKOS），涵盖

医学领域内各种词表、概念体系、分类

体系等，具有组织和描述医学知识、概

念语义消歧和标准化、概念间层级结
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构和非层级结构语义关联展示等功能，

属于图书情报学科领域中的一个分支，

包括对知识单元或概念内在结构所进

行的加工、整理、序化、表示等一系列

操作。国外关于医学知识组织研究较

为成熟，其中在临床及学术领域应用

较为广泛的有：医学主题词表（MeSH）、

一体化医学语言系统（UMLS）、系统化

人&兽医学术语表临床术语（SNOMED 

CT）、观测指标标识符逻辑命名与编码

系统（LONIC）、国际疾病分类（ICD）

等；精准医学相关知识组织有：人类孟

德尔遗传在线（ OMIM ）、罕见病

（ORPHA）、中文人类表型（CHPO）、药

物基因组学（PharmGKB_drugs）、基因

（HGNC）、变异（DisGeNET）、药物编

码查询系统（ATC）等；国内医学知识

组织体系有：中国图书馆图书分类法、

医学主题词表中文版、UMLS 中文版、

中医药主题词表等[9-17]。 

表 1 国内外主要医学知识组织体系 

名称 介绍 

医 学 主 题 词 表

（MeSH） 

MeSH 是医学领域标准化叙词表，由美国国立医学图书馆 NLM 编制，也

是动态可扩充的叙词表，汇集两万多个主题词。 

一体化医学语言

系统（UMLS） 

UMLS 由美国国立医学图书馆编制，包括超级叙词表（Matathesaurus）、专

家词典（Specialist Lexicon）和语义网（Semantic Web） 

系统化人&兽医

学术语表临床术

语（SNOMED CT） 

Systematized Nomenclature of Human and Veterinary Medicine Clinical Terms，

即系统化人&兽医学术语表临床术语，是全面的临床医学相关术语集合，

包含了词库、受控词表、分类系统、代码系统、语义网络，助于临床信息

系统的检索和病历信息的语义互操作。 

观测指标标识符

逻辑命名与编码

系统（LONIC） 

LONIC 术语涉及用于临床医疗护理、结局管理和临床研究等目的的各种临

床观测指标，如血红蛋白、血清钾、各种生命体征等。 

国际医学分类族

WHO-FIC 

①ICD(International Classification of Diseases )是世界卫生组织制定的国

际国际疾病/健康分类,是依据疾病的某些特征，按照规则将疾病分门别类，

并用编码的方法来表示的系统。 

②ICF(International Classification of Functioning, Disability and Health)是世界

卫生组织制定的国际功能-障碍-健康分类，核心概念用于健康领域的良好

状态，健康状况的限定语表现。 

③ICHI( International Classification of Health Interventions) , 世界卫生组织制

定的国际健康干预分类，提供一种用于统计目的并且对健康干预的分布和

演变情况加以分析和报告的通用工具。 

精准医学相关词

表 

①基因本体（Gene Ontology，GO）：是一个在生物信息学领域中广泛使用

的本体，它涵盖生物学的三个方面：细胞组分、分子功能、生物过程。 

②在线人类孟德尔遗传数据库（OMIM）：涵盖关于人类遗传病和基因座位

等相关信息和文献的中心级数据库。 

③罕见病（Orphanet）：关于罕见病诊断、治疗的专业网站，包含孤儿药和

疾病信息。 

④人类表型术语集（HPO/CHPO）：旨在提供人类疾病中用于描述表型异常

的标准词汇，其中文版为 CHPO。 

⑤遗传药理学与药物基因组学数据库（PharmGKB）：收集最完整的与药物

基因组相关的基因型和表型信息，把基因和药物的关系分为两个大的范
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畴。 

⑥人类基因组数据库（HGNC）：对于每个 human 的基因来说，在 HGNC 数

据库中会有一个数字标识的唯一 ID，也会有一个唯一的 symbol。 

⑦疾病相关的基因与突变位点数据库（DisGeNET）：一个专门收录人类疾病

相关的基因与突变位点信息的数据库 

⑧药物编码查询系统（ATC）：即解剖学治疗学及化学分类系统，是世界卫

生组织对药品的官方分类系统。 

中国图书馆分类

法 

《中图分类法》是《中国图书馆分类法》的简称，是我国通用的图书分类

工具。 

中文医学主题词

表（CMeSH） 

CMeSH 由中国医学科学院医学信息研究所翻译、出版和维护,包括所有主

题词、印刷款目词及副主题词的中译名 

中文一体化医学

语 言 系 统

（CUMLS） 

CUMLS 由中国医学科学院医学信息研究所开发研制，由词表构建与维护平

台、医学词表、语义网、词表服务平台组成。 

中医药学主题词

表 

中医药学主题词表由中国中医科学院中医药信息研究所研制，是我国第一

部中医药专业词表，在中医药学领域应用广泛。 

3. 精准医学知识组织体系设计 

3.1. PM-CDSS 系统概述及特点 

基于场景的精准医学临床决策支

持系统（Senario based clinical decision 

support system for precision 

medicine ,PM-CDSS）不仅满足精准诊断

和精准治疗上提供决策支持，还包括

场景的精准，对象的精准，时间的精准、

决策信息的精准等，在情报学中可以

概括为在恰当的时间、恰当的地点、将

恰当的信息、以恰当的方式提供给恰

当的需求者。因此构建一个覆盖全学

科、多角色（支持医生、护士、药剂师、

麻醉师、检查/验技师等）主要工作场

景，满足诊前、诊中及诊后全流程的精

准医学决策支持系统，为临床工作提

供及时、有效全程的精准参考建议，进

而降低医疗风险，提高总体诊疗水平

是本研究目的[18]。本文则基于上述对

于精准医学的理解和认知，重点分析

PM-CDSS 的场景需求及所对应的知识

组织设计，有关决策支持的系统架构

设计和场景应用将在另一篇论文中讨

论。 

PM-CDSS 特点体现在：对知识数据

颗粒度要求更细、内容时效和准确度

要求更高，需要抽提各类医学概念类；

在推理过程中以医学概念类之间的语

义关系为基础，建立语义规则库，为输

出最佳决策信息提供支撑；并且能够

适应不同终端载体，深入场景与各医

院信息系统深度整合，动态精准的提

供决策支持。 

表 2 传统 CDSS 与精准 CDSS 区别 

特点 传统 CDSS 精准 CDSS 

数据来源 循证证据 循证精准知识 

颗粒度 内容片段 碎片化知识 

数据关系 无或弱关联 强关联规则 

数据展示 静态阅读 动态提醒 

数据调用 主动查阅 场景嵌入 

3.2. 精准医学知识数据来源 

精准医学知识数据来源一方面遵

从循证医学要求，知识数据必须有权

威可靠出处，才能够为决策支持所用，

另一方面数据广度和深度要求更高，
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数据广度方面增加了精准医学相关术

语和知识，深度方面需要对数据进行

二次碎片化加工，为临床决策做支撑。 

表 3 精准医学主要概念及数据来源 

知识库类型 内容 来源 

疾病知识库/诊断

知识库 

临床问题 

诊断推理规则 

症状、体征、ICD10/11 诊断术语 

临床路径、相关指南中抽提 

治疗知识库 检查方案 

治疗方案 

临床路径、临床指南、用药说明中提取 

药物知识库 药品说明书 

合理用药 

抗菌药物 

药品生产厂家、药典及其他途径 

药物相互作用相关书籍及文献 

国家和地方抗菌药物指南 

检查检验及其他 检查检验知识库 

正常值及异常值 

临床检查检验操作指南等相关工具书 

临床指南文献库 公开权威指南 卫健委网站及期刊杂志公开发表的正式指南 

临床路径库 公开临床路径 卫健委网站 

术语知识库 临床术语词典 SnomedCT、ICD10/11,ICF、ICHI、LOINC、UMLS、MeSH、

CMeSH、OMIM、ORPHA、CHPO、PharmGKB、HGNC、

DisGeNET 及非标准术语和值集等 

外部数据 临床病例 

临床经验 

基于临床病例数据挖掘的经验以及临床医生形成共识

的经验 

精准医学知识数据来源可以通过

以下方式获取：①国内外主要医学知

识组织术语集合包括精准医学相关术

语体系，如 ICD10/11、SNOMED CT、

OMIM、ORPHA、CHPO 等；②国家颁布

的各类标准，医保目录，医疗服务操作

项目等；③临床路径或指南等正式公

开出版发表的文献，权威工具书教材

等；④官方正式渠道获取，如药品说明

书等；⑤基于医院临床实际情况经过

验证论证后的方法结论[19-20]。 

此外，在以上数据采集的基础上，

还需要对获取数据进行二次深度加工，

包括数据碎片化加工，术语统一等处

理，以及最终数据的审核入库。 

3.3. 精准医学相关概念抽提 

传统知识库以文献为单元进行知

识组织，而精准医学知识库的数据颗

粒度更小，需要将医学领域中涉及到

的医学概念进行抽提标注。通过提取

概念不仅可以为后续构建语义关系提

供基础，不同的概念类别也能够为不

同决策场景提供数据支持。 

本文以临床医学指南、临床路径、

检查检验操作指南、药物说明书等数

据为基础，根据临床应用场景需求，将

医学概念进行聚类归纳梳理后，总结

出以下 10 个主要知识类型：①疾病类；

②症状体征类；③病因病机类；④药物

类；⑤检查类；⑥检验类；⑦护理类；

⑧诊断类；⑨治疗类；⑩个体特征类。

除定义每个概念类别自有属性值（如

名称，别名，ID 等）外，还需定义概念

相关属性，例如：数值属性，如年龄、

性别都是单值属性，参考值范围是数

值属性；对象属性指两个类别之间的
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关系，如症状所发生的部位、适应症对

应的疾病等[21-24]。 

此外还需要对每个概念类赋予唯

一 ID，建立统一的分类体系，并将其与

院内各类医学术语词典进行匹配关联，

便于后期语义关系的梳理，导航浏览

及系统对接应用。 

 

图 1 精准医学知识组织体系 

表 4 精准医学知识语义关系 

关系类型 示例 关系类型 示例 

ID ICD-10：C50.900 分期 ⅡA 期 分期 乳腺癌 

类 乳腺癌 是 肿瘤科 

乳腺癌 是 乳腺疾病 

并发 放射性肺损伤 并发于 乳腺癌 

名称 乳腺癌 参考值 癌抗原 15-3 测定 参考值 25～

28U/ml 

别名 乳腺癌 别名 breast cancer 危急值 血清肌酐 危急值 > 880μmol/L 

致病 Her2 阳性 致病 乳腺癌 标本 癌抗原 15-3 测定 标本 血清 

多发人群 乳腺癌 多发人群 女性 部位 乳腺 MRI 检查 部位 胸部 

发生于 乳腺癌 发生于 胸部 服用方式 枸橼酸他莫昔芬 服用方式 口服 

是症状 乳腺肿块 是症状 乳腺癌 服用间隔 枸橼酸他莫昔芬 服用间隔 1 日

1 次 

诊断 乳腺细胞学检查  诊断  乳

腺癌 

乳腺 X 检查 诊断 乳腺癌 

不良反应 枸橼酸他莫昔芬 不良反应月经

周期紊乱 

鉴别 乳腺良性增生病  鉴别  乳

腺癌 

禁忌症 枸橼酸他莫昔芬 禁忌症 妊娠期

妇女 

适应症 枸橼酸他莫昔芬  治疗  乳

腺癌 

配伍禁忌 阿莫西林 配伍禁忌 糖皮质激素 

症状体征 

检查 

检验 

治疗 

疾病 护理 

诊断 

病因病机 

个体特征 
年龄 

性别 

别名 

ICD 
科室 

症状 

体征 
部位 

病因 

病理 
基因 

适应症 

参考值 

标本要求 

适应症 

解剖部位 

禁忌症 

药物 

部位 

扫描方法 

危急值 
生理指标 

注意事项 

适应症 禁忌症 

适应症 

配伍禁忌 

不良反应 

给药途径 

并发症 

鉴别诊断 

手术 

康复 

麻醉 
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3.4. 精准医学知识语义关系 

语义关系的构建是精准医学决策

支持的关键，智能化的动态提醒离不

开强大的数据规则库作为支撑，不同

场景下通过调用不同的规则语义关系，

可以实现不同的支持目的，如医嘱推

荐、医嘱合理性判断、诊断及鉴别诊断

等。 

根据已有知识组织体系的相关研

究[25-26]，归纳总结了如下常见的语义

关联关系：1）等级关系：是一种、是

成员、是实例。2）非等级关系：①等

同关系：同义关系、近义关系；②相关

关系：物理相关于、空间相关于、时间

相关于、概念相关于、功能项关于（影

响、并发、导致、治疗......）③其他。 

本研究在前面已梳理的医学概念

类的基础上，通过总结参考临床医学

指南、临床路径、检查检验操作指南、

药物说明书等知识中关于概念与概念

之间的描述，梳理标注了 22 种精准医

学知识语义关系，此 22 种语义关系为

现阶段归纳总结的语义关系，由于医

学知识组织体系是一个不断成长的体

系，医学概念及语义关系也会不断更

新调整。 

4. 精准医学知识组织应用 

关于知识组织体系的应用，其范畴

较广，在信息检索优化、知识库构建、

临床决策支持、命名实体识别、数据挖

掘等方面都可以发挥巨大的作用。本

文仅在场景化的精准医学决策支持方

面进行讨论： 

临床诊疗活动是一个连续的过程，

单场景应用包括临床辅助诊断、临床

诊疗建议、合理性检查、数值提醒、数

据挖掘等方面，但是单场景应用方式

无法完全发挥医学知识组织在临床实

践中的应用效果，如仅有诊断结论而

没有后续的治疗建议，或者仅有标准

化的治疗方案但缺少相应的个性化用

药指导等。在此基础上，提出基于临床

业务流程的决策场景，在临床业务流

程模型中，每个业务节点都与知识库

进行关联，在不同节点进行相应的提

醒，以门诊和住院两个场景分析为例： 

4.1. 门诊场景 

①询问病情时能够提供问诊及分诊信

息； 

②初步诊断时能够提供辅助诊断建议；

③下达检查检验医嘱时，能够推荐合

理的检查检验并对其合理性进行判断； 

④阅读结果报告时能有相关解读及危

急值提醒标注； 

⑤下达用药处方能够提供药物说明并

合理性判断； 

⑥患者离开医院后能够进行健康管理。 

4.2. 住院场景 

①撰写电子病历时有相关提醒及校正； 

②初步诊断时能够进行鉴别诊断提醒； 

③下达医嘱时有推荐医嘱提醒，并且

对医嘱内容进行合理性判断及风险提

醒；④阅读结果报告时能有相关解读

及危急值提醒标注； 

⑤制定并执行治疗处理方案时有风险

评估、护理方案及相关风险预测提醒；

⑥患者出院后能够进行健康管理。



bm
r.

20
20

03
.0

00
51

V
1

https://doi.org/bmr.202003.00051
此预印本（未经同行评审）的作者拥有该文稿的版权，biomedRxiv拥有永久保存权。任何人未经允许不得重复使用。

 

图 2 门诊场景精准医学决策支持 

 

图 3 住院场景精准医学决策支持 

5. 结语 

基于场景的精准医学知识体系的

研发，期望以临床业务流程为中心，满

足在临床决策支持当中各种场景的需

求。本文通过调研国内外医学知识组

织体系及临床主要业务场景，对 PM-

CDSS 的系统特点、医学知识组织体系、

知识数据来源、概念抽提、语义关系梳

理及场景应用进行了系统性研究，由

于精准医学知识组织体系是一个复杂

且庞大的工程，现有的知识组织体系

距离在成熟 PM-CDSS 中应用还存在很

大差距，下一步我们将在 PM-CDSS 的

系统实现、知识组织的工程化以及知

识组织体系的进一步完善方面继续开

展研究。
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