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Human Genome Project



Global biobanks

Shilo, et al. (2020) Nature Medicine, 26: 29-38



族群遺傳結構
自述父母親籍貫 人數 百分比

中國各省-中國各省 12,032 6.36

客家-中國各省 2,895 1.53

客家-客家 18,152 9.60

閩南-中國各省 12,795 6.77

閩南-客家 11,410 6.03

閩南-閩南 126,369 66.82

其他/不知道 5,478 2.90

加總 189,131 100.01



DNA



Precision medicine in 

2030—seven ways to 

transform healthcare



Data v.s. Big data in a 

geek way 



Big data



Deep Learning Meets Big data

https://gfycat.com/affectionatememorablegreyhounddog-artificial-intelligence-neural-networks


Data = World

https://www.youtube.com/watch?v=C3yQ2lKI-Jk


Why Taiwan ?

▪ Holo Taiwanese

▪ Hakka Taiwanese

▪ Mainianders

▪ Taiwanese indigenous 

proples

▪ Taiwanese new immigrants

https://ogme.edu.tw/lc/culturalGroups

https://tendashsix.com/taiwan-medical-service-ranked-first/

https://ogme.edu.tw/lc/culturalGroups


TWB



NOT ONLY YOU CARE!!



我們是誰？在做什麼？

我們是中央研究院臺灣人體生物資料庫（Taiwan Biobank），

欲透過結合生活習慣、環境因子、臨床醫學與基因生物標幟等資訊，為生物醫

學研究蒐集龐大的生物檢體與健康資訊，提供國內學者申請使用，目前已有諸

多成果。

為籌建多元化的國家型健康大數據，因應多樣性研究，我們自2012年取得設立

通過後即開始邀請20萬名一般民眾與部分疾病別之患者加入，收集其身體檢測、

檢體、醫藥史、家族史、生活環境與習慣等健康相關資料、資訊，除了提供基

礎研究資源外，更希望最終回饋於民，讓民眾共享健康碩果。



民眾自願參與

檢體加值
資料分析

基礎資料變
鑽石的過程



資料釋出
研究成果

國際期刊發表

回饋於民、自主健康

數位加值資訊
生物檢體釋出



https://www.biobank.org.tw/index.php

https://reurl.cc/jqjqNZ

https://www.biobank.org.tw/index.php
https://www.biobank.org.tw/index.php


目前成果

✓ 已累計超過 25萬多人次參與



✓ 透過Taiwan Biobank資料研究發表至國際期刊之文章已高達522篇以上

累計至 2023年7月

https://www.biobank.org.tw/dt_release.php

https://www.twbiobank.org.tw/dtrls.php
https://www.biobank.org.tw/dt_release.php


Taiwan Biobank 研究量能之基石
目前透過Taiwan Biobank資料研究發表至國
際之期刊排名：

Q1高達47.16%、Q2達38.13%；

更有50.33%篇數Impact Factor(IF)>5。

我們擁有完整時序性且精確可靠的健康大數據，
可以增強學研能量之產值、減少研究者之人力
時間成本，極具國際影響力。

Q2
38.1
3%Q1

47.1
6%

Q3
11.7
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Q…

藉由 IF 的值，可以看出期刊在特定領域的排名、四分位區間、與百分位。
Q=journal rank in categories，Q1表示屬於排名前25%的期刊，以此類推。

Q2

3.01%

11.71%

Q1

47.16%

38.13%

Q
3

Q4

資料統計截至2023年2月



缺失值 某些資料須具獨特性，如身份證

資料需有一致性描述，如胖 or 肥胖BMI > 100 ?

世界是一切發生的事情
世界是事實的總和，而非事物的總和
發生的事情，即事實，就是諸事態的存在



advance follow-up program



Variants

Methylation

HLA type

https://taiwanview.twbiobank.org.tw/index

Taiwan View



PheWeb

Query by a phenotype

Query by a variant

Query by a gene

Taiwan View



健康數據酷 https://healthy.twbiobank.org.tw/



data and tubes

https://www.youtube.com/watch?v=LmHJ1KFlW1s&t=2s

~1.5 

PB

~3 million 

tubes



ISO certificate



TWB-NHIRD

1. 臺灣人體生物資料庫為生物醫
學研究的目的而建立，且經參
與者「事前同意」及完善的
「事後退出」流程，保障參與
者權利

2. IRB EGC 雙重保障



Genomics data = new experience = new world

一切知識和觀念都起源於經驗。人們能夠經驗外界事物，並對所觀察的
事物加以反省，我們便得到知識。

健保資料庫是不同來源資料的合集
1. 非屬病歷、醫療及健康檢查的個人資料
2. 由醫院儀器所產生的健康檢查資料
3. 由醫師依其個人經驗判斷的病歷及醫療"資訊"

• 不同醫師依其不同的經驗對該個人的疾病狀態
判斷可能不同

• 醫師的判斷又與該個人的自我認知不同
• 健保資料紀錄的是與醫療費用有關的資料

Why medical image Ai growing so 

rapidly?? Tranditional experience

Evidence-based medicine



Genetics 101





cystic fibrosis (囊狀纖維化) → transmembrane conductance regulator 

(CFTR) gene on chromosome 7.



complex diseases (polygenic disease)



single gene



Jolie Effect



GENETIC VARIANT “RS11591147” IN PCSK9

● Carriers of T variant have 

lower levels of LDL

cholesterol than carriers of 

G variant

● LDL is a strong risk factor 

for heart disease



A HUMAN KNOCK-OUT OF PCSK9 (2006)

Individual II.2 has zero working copies of PCSK9
gene

● no circulating PCSK9 and an LDL-C of only 14 
mg/dL

● apparently healthy, fertile, normotensive, 
college-educated woman with normal liver 
and renal function tests who works as an 
aerobics instructor

● Why is this very interesting observation? 
Inhibiting PCSK9 might be a safe way to 
reduce LDL 

Zhao et al. AJHG 2006



Lancet Oct 2014



In the Repatha cardiovascular outcomes study (FOURIER), Repatha reduced the risk of heart attack by 27%, 

the risk of stroke by 21% and the risk of coronary revascularization by 22%..



precision medicine in Taiwan



NHIRD-TWB → reduce health expenditures

BMJ. 2015 Sep 23;351:h4848.

Records from the National Health Insurance research database

Incidence of SCARs ~0.3%



frequency distribution of pharmacogenetic phenotypes predicted by genotypes of TWB 

cohort

NPJ Genom Med. 2021 Feb 11;6(1):10.



NOTCH3 cysteine-altering variant is an important risk factor for stroke 

in the Taiwanese population

We queried the Taiwan Biobank database for cysteine-altering mutations in exons 

2–24 of NOTCH3 within these genomes. The reference coding sequence of NOTCH3, 

NM_000435.3, was used for annotating the variants. (p.R544C (c.1630G>A), p.C853Y

(c.2558G>A), and p.C884Y (c.2651G>A))

The cysteine-altering NOTCH3 variants identified from the Taiwan Biobank database 

were genotyped in the control participants and patients with stroke using the 

TaqMan genotyping assay



Only the NOTCH3 p.R544C variant was found in 4 individuals (TP-

VGH (n =550))



Physical examination revealed that they were free of neurologic deficits. Three 

of them received brain MRI scans, and all had a variable degree of 

leukoencephalopathy



multi-gene



GWAS study



association study linearMod <- lm(glucose ~ bmi, data=twb



the power of sample size - schizophrenia | psychiatric genomics 

consortium



polygenic risk score



disease risk prediction



Direct to consumer genetic testing (DTG)

BMJ 2019;367:l5688



Rethinking data quality!! Big data create the world!! 

Therapy Robot Teaches Social Skills to 

Children With Autism.

QTrobot





Biobank - provide clinical research support that translates into

bedside diagnostics and treatments, and advances research technologies into clinical 

applications



Lion man 35,000~40,000 years old

精準醫療並非只是醫學領域的轉變

而是人看待自已與形塑自己方式的轉變

是一個重新認識自己的過程


