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摘  要 

本文旨在概述代谢组学从概念萌芽至技术革新的发展历程，详尽探讨了其分析技术(如核磁共振、质谱及

其联用技术)与数据处理手段的不断进步，并深入阐述了代谢组学在生命科学领域的广泛应用，特别是在

基础研究与临床研究中的显著贡献。针对几类常见的疾病类型，包括癌症、心血管疾病及神经系统疾病，

本文分别综述了代谢组学在这些疾病诊断、治疗研究中的最新进展与实际应用状况。最后，还对代谢组

学的未来发展趋势进行了前瞻性的展望。 
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Abstract 
This article aims to outline the development history of metabolomics from conceptual germination 
to technological innovation, discuss in detail the continuous advancement of its analytical technol-
ogies (such as nuclear magnetic resonance, mass spectrometry and their combination technologies) 
and data processing methods, and elaborate in depth the extensive application of metabolomics in 
the field of life sciences, especially its significant contribution in basic research and clinical research. 
Focusing on several common disease types, including cancer, cardiovascular diseases and nervous 
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system diseases, this article reviews the latest progress and practical application of metabolomics 
in the diagnosis and treatment of these diseases. Finally, we make a forward-looking outlook on the 
future development trend of metabolomics. 
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1. 引言 

代谢组学，这一系统生物学的璀璨明珠，近年来在生命科学领域的舞台上熠熠生辉，以其独特的视

角和方法，为我们揭开了生命活动神秘面纱的一角[1]。作为一门新兴的学科，代谢组学通过高精度、高

通量的技术手段，对生物体内所有小分子代谢物进行全方位、系统性地分析，为我们提供了一个前所未

有的窗口，用以窥探生命活动的本质规律以及疾病发生发展的微妙机制。本文旨在深入探讨代谢组学这

一前沿学科的发展历程，以及其在复杂疾病领域中的广泛应用与深远影响，力图全面揭示代谢组学在疾

病诊断、精准治疗及早期预防中不可或缺的潜在价值。 

2. 代谢组学简介 

2.1. 概念的提出与发展 

代谢组学的概念，于 1999 年由英国帝国理工大学的 Nicholson 教授所提出。它专注于探讨相对分子

质量在 1000 以下的小分子化合物，通过对这些生物体内代谢物的定量分析，深入探索代谢物与生理变化

之间的微妙联系[2]。作为基因组学和蛋白组学之后的一门新兴学科，代谢组学以其独特的视角和研究方

法，逐渐崭露头角。 
鉴于代谢是生命活动的核心特征，在正常生理状态下，机体内的代谢及其产物维持着一种精细的动

态平衡。然而，当机体受到外界或内部因素的干扰时，这种平衡往往会被打破，其结果最终会在代谢物

中得以体现[3]。与基因组学、转录组学及蛋白质组学相比，代谢组学所描绘的物质层次更为直观，它位

于遗传、转录、蛋白质及环境变异等过程的下游，直接反映了代谢产物的变化。 
代谢组学不仅提供了复杂生物网络功能终点的即时快照，还能精确描述生物体的功能状态和生理状

况。这一特性使得代谢组学在评估表型和医疗条件时，能够提供最为完整和动态的衡量标准[4]。简而言

之，基因组学和蛋白质组学可能预示着某种潜在的变化趋势，而代谢组学则直接揭示了这些变化是否已

经发生[5]。随着科学技术的飞速发展，代谢组学的研究领域也在不断拓展。从最初的植物和微生物研究，

到如今已广泛涉足动物和人类疾病领域，代谢组学正逐步展现出其巨大的应用潜力和广阔的研究前景。 

2.2. 分析技术 

代谢组学的分析技术涵盖了多种高精度方法，其中主要包括液相色谱–质谱联用(LC-MS) [6]、气相

色谱–质谱联用(GC-MS) [7]、核磁共振(NMR) [8]、拉曼光谱(Raman spectroscopy) [9]以及傅里叶变换红

外光谱(FT-IR) [10]等。这些技术的应用极大地提升了代谢组学的分析能力和深度。 
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2.3. 相关数据处理方法 

随着高通量测序技术和质谱分析技术的不断进步，代谢组学数据的累积速度呈现爆炸式增长，然而，

如何高效地处理这些海量数据，从中提取出有价值的信息，成为了代谢组学研究领域亟待解决的关键问

题。在众多数据分析手段中，主成分分析(PCA)、偏最小二乘法判别分析(PLS-DA)以及正交偏最小二乘法

判别分析(OPLS-DA)等常用方法，凭借其强大的信息提取能力和优越的性能表现，成为了代谢组学领域

不可或缺的数据分析工具[11]。 
主成分分析(PCA)通过线性变换将原始数据转换为一组新的变量，即主成分，这些主成分之间互不相

关且按照方差大小依次排列。通过选取前几个方差最大的主成分进行分析，PCA 能够有效地去除数据中

的噪声和冗余信息，同时保留数据的主要特征。在代谢组学研究中，PCA 常被用于识别不同样本之间的

代谢差异，为后续的深入研究提供线索和方向。 
偏最小二乘法判别分析(PLS-DA)则是一种结合了回归分析、典型相关分析和判别分析优点的多变量

数据分析方法[12]。PLS-DA 通过同时考虑自变量(如代谢物浓度)和因变量(如疾病状态)之间的相关性，建

立了一个预测模型，用于对未知样本进行分类和预测。在代谢组学研究中，PLS-DA 不仅能够识别出与疾

病状态密切相关的代谢标志物，还能够评估这些标志物在疾病诊断中的敏感性和特异性，为疾病的精准

诊断提供有力支持[13]。 
正交偏最小二乘法判别分析(OPLS-DA)作为 PLS-DA 的一种改进方法，在代谢组学数据处理中同样

具有广泛的应用前景[14]。OPLS-DA 在保留 PLS-DA 优点的基础上，通过引入正交信号校正步骤，进一

步去除了与分类无关的变异来源，提高了模型的预测精度和稳定性。这使得 OPLS-DA 在识别微弱代谢差

异和复杂疾病模式方面表现出色，为疾病的个性化治疗提供了更加精准的科学依据[15]。 
除了上述常用方法外，代谢组学数据处理还涉及许多其他先进的技术和工具，如支持向量机(SVM)、

随机森林(RF)、神经网络(NN)等机器学习算法以及代谢途径分析、网络分析等高级分析方法。这些技术

和工具的不断发展和完善，为代谢组学数据的深度挖掘和广泛应用提供了强大的技术支持和保障。 

3. 代谢组学在生命科学领域的应用 

3.1. 基础研究 

在探讨代谢组学的具体应用时，不得不提的是其在模式生物研究中的卓越贡献。模式生物，如小鼠、

果蝇等，因其易于饲养、繁殖迅速且遗传背景清晰，是生物学研究的宝贵资源[16]。研究人员通过对这些

模式生物在不同生理条件、环境变化下的代谢组学分析，发现了一系列至关重要的代谢途径和调控机制。

例如，在癌症研究中，科学家们利用代谢组学技术，揭示了肿瘤细胞与正常细胞在代谢谱上的差异，为

癌症的早期诊断、治疗靶点的发现提供了重要线索[17]。 
代谢组学的研究成果还广泛应用于药物研发、营养学、农业等多个领域。在药物研发过程中，代谢

组学技术能够帮助科学家们更好地理解药物在体内的代谢过程、作用机制及可能产生的副作用，从而加

速新药的研发进程[18]。在营养学领域，代谢组学技术则有助于揭示不同食物成分对人体代谢的影响，为

个性化营养方案的制定提供科学依据[19]。而在农业领域，代谢组学技术则可用于筛选高产、抗逆性强的

作物品种，提高农业生产效率[20]。 
随着技术的不断进步和研究的深入，代谢组学正在向更加精细化、智能化的方向发展。例如，高通

量代谢组学平台的出现，使得科学家们能够同时检测数千种代谢物，大大提高了研究的效率和准确性。

同时，结合大数据、人工智能等先进技术，代谢组学的研究将更加注重数据的整合与分析，挖掘出更深

层次的生命科学信息[21]。 
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3.2. 临床研究 

代谢组学为疾病的早期诊断、预后评估以及治疗监测开辟了新的途径，极大地推动了精准医疗的发

展[22]。在疾病诊断方面，代谢组学展现出了巨大的潜力。以癌症为例，癌症的发生发展往往伴随着代谢

途径的显著变化，这些变化体现在特定代谢物的异常积累或缺失上。通过对癌症患者血清、尿液等生物

样本进行代谢组学分析，研究人员能够发现一系列与癌症发生发展密切相关的代谢标志物[23]。这些标志

物不仅具有高度的特异性和敏感性，而且能够在癌症早期阶段即被检测到，为癌症的早期诊断提供了可

能。例如，一项针对肺癌患者的研究发现，血清中某些氨基酸和脂肪酸的代谢模式与肺癌的发生密切相

关，这些发现为肺癌的早期筛查提供了新的思路[24]。 
此外，代谢组学在预后评估和治疗监测方面也发挥着重要作用。通过对患者治疗前后代谢谱的变化

进行分析，医生可以评估治疗方案的疗效，及时调整治疗策略，以实现个性化治疗。同时，代谢组学还

可以帮助预测患者的预后情况，为制定更加合理的治疗计划提供科学依据[25]。例如，在乳腺癌治疗中，

研究人员发现，特定代谢物的变化与患者的预后密切相关，这些发现为制定乳腺癌的个体化治疗方案提

供了有力支持[26]。 
值得注意的是，随着技术的不断进步和研究的深入，代谢组学在临床研究中的应用范围还在不断拓

展。除了癌症外，代谢组学在心血管疾病、糖尿病、神经退行性疾病等多种疾病的研究中也取得了显著

进展。未来，随着大数据、人工智能等技术的融入，代谢组学将更加精准地揭示疾病发生发展的分子机

制，为精准医疗的发展贡献更大的力量。 

4. 代谢组学与常见疾病的关系 

4.1. 代谢组学与癌症 

代谢组学可以通过对癌症患者的生物样本进行分析，发现一些与癌症相关的代谢物标志物。这些标

志物可以用于癌症的早期诊断、分型和预后评估[27]。例如，研究人员发现，血清中的一些代谢物如乳酸、

丙酮酸、谷氨酰胺等在癌症患者中明显升高，可作为癌症的潜在生物标志物[28]。由于癌症的早期症状往

往不明显，传统的诊断方法往往难以发现微小的病变。而代谢组学则能够通过检测生物样本中代谢产物

的微小变化，提前发现癌症的蛛丝马迹。这种早期诊断的优势在于能够更早地采取治疗措施，从而提高

癌症的治愈率和患者的生存率[29]。 
为了验证代谢组学在癌症治疗中的有效性，科学家们进行了大量的实证研究。近年来，科学家们通

过代谢组学研究发现了一系列脂肪酸合成途径的抑制剂，如脂肪酸合成酶(FASN)抑制剂、乙酰辅酶 A 羧

化酶(ACC)抑制剂等。这些抑制剂在多种癌症模型中均表现出了显著的抗肿瘤活性，为癌症的靶向治疗提

供了新的选择[30]。一项针对非小细胞肺癌的临床前研究显示，通过代谢组学筛选出的糖酵解途径抑制剂

能够显著抑制肿瘤细胞的生长和增殖，同时降低肿瘤细胞的能量代谢水平[31]。此外，该抑制剂还能够增

强化疗药物的敏感性，提高治疗效果。另一项针对乳腺癌的研究则发现，脂肪酸合成途径抑制剂能够显

著降低乳腺癌细胞的脂肪酸合成能力，抑制其增殖和侵袭能力。同时，该抑制剂还能够诱导乳腺癌细胞

发生凋亡，进一步验证了其在癌症治疗中的潜力[32]。 
通过对癌细胞代谢途径的深入解析和干预，我们可以有效地抑制癌细胞的生长和增殖，提高癌症的

治疗效果。未来，随着代谢组学技术的不断发展和完善，相信我们将能够发现更多、更有效的癌症治疗

靶点和方法，为癌症患者带来更大的希望和福音。 

4.2. 代谢组学与心血管疾病 

代谢组学作为现代生物医学研究的重要分支，正逐渐在心血管疾病领域展现出其独特的魅力和潜力。
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通过对心血管疾病患者的生物样本进行细致入微地分析，代谢组学不仅能够揭示疾病背后的复杂代谢网

络，还能发现一系列与心血管疾病密切相关的代谢物标志物[33]。这些标志物犹如疾病诊断的“指纹”，

为心血管疾病的早期诊断、风险评估以及预后判断提供了有力的支持。 
首先，让我们聚焦于溶血磷脂酰胆碱(LPC)这一系列的代谢物标志物。研究表明，多种 LPC 亚型，如

LPC (18:1)、LPC (16:0)、LPC [18:2 (9Z, 12Z)]、LPC (18:0)、LPC (P-16:0)、LPC [P-18:1 (9Z)]、LPC [20:1 (11Z)]
和 LPC [20:2 (11Z, 14Z)]，在急性心肌梗死患者的预后评估中扮演了重要角色[34]。这些 LPC 亚型在患者

体内的含量变化，能够反映出心肌细胞损伤的程度以及疾病进展的趋势，从而为临床医生提供更为精准

的预后信息。例如，一项针对急性心肌梗死患者的大规模随访研究发现，体内 LPC (18:1)水平显著升高的

患者，其短期内的再梗死率和死亡率均明显高于 LPC (18:1)水平正常的患者[35]。这一发现不仅加深了我

们对急性心肌梗死病理生理过程的理解，还为该疾病的预后管理提供了新的思路。 
除了 LPC 之外，长链酰基肉碱也是代谢组学研究中备受关注的一类代谢物标志物。Ahmad 等人通过

一项精心设计的临床研究，发现长链酰基肉碱在慢性心力衰竭患者的功能状态评估、再住院风险预测以

及死亡风险评估中均表现出了较高的应用价值[36]。这一发现揭示了长链酰基肉碱与慢性心力衰竭患者

临床预后之间的密切联系，为临床医生制定个性化的治疗方案提供了重要的参考依据。 
此外，Israr 等人的研究则进一步扩展了代谢组学在心力衰竭领域的应用范围。他们发现，左旋肉碱

和乙酰左旋肉碱这两种代谢物与急性心力衰竭患者的短期不良结局密切相关[37]。具体来说，体内左旋肉

碱和乙酰左旋肉碱水平异常的患者，其短期内的病情恶化、再住院率以及死亡率均显著高于正常水平的

患者。这一发现不仅为急性心力衰竭患者的风险评估提供了新的视角，也为该疾病的早期干预和治疗提

供了新的靶点。 
代谢组学还可以为心血管疾病的治疗提供新的靶点和策略。通过对心血管疾病患者的代谢途径进行

干预，来改善心血管功能，从而降低心血管疾病的风险[38]，提升治疗效果、降低不良反应发生。研究表

明，多种药物可以通过调节血脂、血糖、血压等代谢指标来治疗心血管疾病[39]。通过深入解析心血管疾

病患者的代谢图谱，能够更加精准地定位那些与疾病进程密切相关的代谢异常，从而设计出更为个性化

的治疗方案。具体而言，代谢组学技术使我们能够全面监测心血管疾病患者体内代谢物的变化，这些代

谢物包括但不限于脂质、糖类、氨基酸等[40]。这些物质在体内的含量和比例变化，往往能够反映出患者

的心血管功能状态以及潜在的病理风险。例如，高血脂、高血糖和高血压等代谢异常，都是心血管疾病

的重要危险因素。而通过代谢组学的手段，我们可以精确地评估这些代谢指标的变化情况，为临床治疗

提供有力的依据[41]。在此基础上，代谢组学还为心血管疾病的治疗提供了多种新的干预策略。通过调节

患者体内的代谢途径，我们可以改善心血管功能，降低疾病的风险。例如，一些新型药物正是通过调节

血脂、血糖、血压等代谢指标来发挥治疗作用的。这些药物能够针对性地抑制或促进某些代谢途径的活

性，从而恢复患者体内代谢的平衡状态。这种精准治疗的方式不仅提高了治疗效果，还大大降低了不良

反应的发生风险[42]。 
此外，代谢组学还为心血管疾病的早期诊断提供了可能。由于代谢物的变化往往早于临床症状的出

现，因此我们可以通过检测患者体内的代谢物水平来预测其心血管疾病的风险[43]。这种早期诊断的方法

有助于我们及时发现并干预潜在的病理过程，从而阻止疾病的进一步发展。 

4.3. 代谢组学与神经系统疾病 

代谢组学通过对患者体内的生物样本进行深入分析，研究人员能够发现与神经系统疾病相关的代谢

物标志物。这些标志物在疾病的早期诊断、分型以及预后评估方面具有重要的应用价值。例如，Greenberg
等人在他们的研究中，利用超高效液相色谱–质谱联用(UPLC-MS)技术对血浆样本中的代谢谱进行了详
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细的分析。通过这种方法，他们成功地将健康人群、轻度认知损害(MCI)患者以及阿尔茨海默病(AD)患者

区分开来[44]。研究结果表明，胆酸和脂类代谢物在阿尔茨海默病的进展过程中可能扮演了关键角色。特

别是，他们发现通过提取三种胆酸数据构建的模型能够清晰地区分 MCI 和 AD 患者，从而揭示了 MCI 可
能并不是一种独立于 AD 的疾病。这一发现提示我们，进一步深入研究代谢组中的脂类成分，有可能帮

助我们找到更为可靠和精确的神经系统疾病的生物标记物。 
这一研究不仅为代谢组学在神经系统疾病诊断中的应用提供了有力的证据，也为未来的研究指明了

方向。通过不断优化分析技术，结合临床数据，代谢组学有望在早期发现、治疗和预防神经系统疾病方

面发挥更大的作用。 
代谢组学技术在为神经系统疾病的治疗提供新的靶点和策略方面具有巨大的潜力。通过对患有神经

系统疾病的患者进行深入研究，科学家们可以识别出关键的代谢途径，并通过干预这些途径来改善患者

的神经系统功能。这种方法不仅可以延缓疾病的进展，还可能为开发新的治疗方法提供重要的线索。例

如，一些药物已经被发现可以通过调节神经递质的水平来治疗神经系统疾病。这些药物通过影响特定的

代谢途径，帮助恢复神经递质的平衡，从而改善患者的症状[45]。此外，还有一些药物通过改善能量代谢

来发挥作用，确保神经细胞能够获得足够的能量，从而维持其正常功能[46]。通过进一步研究代谢组学在

神经系统疾病中的应用，科学家们有望开发出更多具有针对性的治疗方法，为患者带来更多的希望和改

善生活质量的机会。 

5. 代谢组学的未来发展趋势 

5.1. 技术创新 

随着技术的持续进步，代谢组学的分析技术和数据处理方法也在不断创新。例如，新兴的分析技术，

如高分辨质谱和离子迁移谱，将不断涌现，从而提升代谢组学的分析能力和灵敏度；同时，新的数据处

理方法，例如深度学习和人工智能，将被应用于代谢组学数据分析，以提高数据处理的效率和准确性。 

5.2. 多组学整合研究 

代谢组学与其他组学技术，包括基因组学、转录组学、蛋白质组学等，整合形成了一个多组学研究

体系。通过这种整合，我们能够更全面地掌握生命活动的本质以及疾病的发生和发展机制，从而为疾病

的诊断、治疗和预防提供更为精确的依据[47]。 

5.3. 临床应用拓展 

代谢组学在临床应用中的领域正持续扩展[48]。除了疾病的诊断、预后评估和治疗监测之外，代谢组

学还在药物开发、个性化医疗和营养评估等领域扮演着关键角色。举例来说，通过对患者进行代谢组学

分析，能够为其量身定制治疗方案和营养计划，从而增强治疗效果并改善生活质量。 

6. 小结 

综上所述，代谢组学作为一种前沿技术手段，在生命科学领域取得了显著的进展。它通过对生物体

内所有小分子代谢物进行全面、系统地分析，为深入理解生命活动的本质以及疾病的发生发展机制提供

了新的视角和方法。代谢组学不仅揭示了生物体内复杂的代谢网络，还为疾病的早期发现、治疗方案的

优化以及个性化医疗的实现提供了有力支持。它与多种疾病如癌症、心血管疾病、糖尿病、神经系统疾

病等密切相关，在疾病的诊断、治疗和预防中具有潜在的应用价值。随着技术的不断进步和应用的不断

拓展，代谢组学将在未来的生命科学研究和临床实践中发挥更加重要的作用。随着高通量分析技术、大
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数据处理和人工智能算法的不断发展，代谢组学的研究方法将更加高效、精准，其在生命科学研究和临

床实践中的应用前景将更加广阔。 
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