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助力实现
个性化精准治疗

在山东省肿瘤医院副院长兼检验科
主任宋现让看来，精准医疗是在循证医
学基础上发展起来的一个概念，还是属
于个体化医疗，“过去所有患者都按照同
一个治疗办法，显然不是每位患者都能
从中受益。”而精准医疗则期望根据每位
患者的病情、个人遗传特点、疾病本身的
生物学特征等量身定制个性化的诊断治
疗方案，而这些需要在基因检测的基础
上进行。

肿瘤一直是基因检测的热门领域，

山东省肿瘤医院作为山东省肿瘤基
因检测技术应用示范中心，是国家发改
委批准建设的第一批基因检测技术应用
示范中心。宋现让表示，肿瘤是遗传和环
境因素相互作用的复杂疾病，有些基因
变异与肿瘤发生有关，这被称为肿瘤易
感基因，有这种基因变异的人患肿瘤的
风险比普通人要高出很多，虽不意味着
一定会患病，但可以在生活方式、干预等
方面进行指导。

肿瘤基因检测在个体化用药指导方
面应用较多。“靶向治疗药物是近年来肿
瘤治疗最大的进展，但靶向治疗药物只
对具备特定靶分子的肿瘤才有好的效
果，这就要求必须进行基因检测，根据基
因检测结果选择靶向治疗药物”，宋现让
表示，不同患者对同一种药物的代谢水
平、毒副反应千差万别，治疗时有必要根
据基因检测结果调整药物剂量。

大幅提高
肿瘤药物研发速度

“有一些肿瘤具有特殊的基因，其变
异对肿瘤的发生、发展和转移都起着重要
作用，甚至是主导作用，因此又被称为是
驱动性基因。如果能把肿瘤的驱动性基因
找到，就能实现精准地治疗。”山东省肿瘤
医院副院长王哲海将肿瘤和驱动性基因
形象地比喻为“一辆大卡车和司机”。

确定了肿瘤驱动性基因可以大幅提
高肿瘤药物的研发速度。“例如ALK基因
作为一种强力致癌驱动基因，被发现确
认后，3-4年后相应的抗肿瘤靶向药物克
唑替尼就成功上市，具有该基因的患者
实现了靶向药物治疗，有效率达到50%-
80%。”

王哲海表示，而在这以前，各种抗肿
瘤药物的研发就像大海捞针，不仅耗费

大量人力、物力成本。然而发现驱动性基
因并不是一件容易的事。即便发现了某
种肿瘤的驱动基因，也并非每位患者身
上都具有这类驱动基因。“以我国数据库
比较完善的非小细胞肺癌(腺癌)来说，
已经确定了EGFR基因是驱动基因，并研
发出了相应的靶向药物易瑞沙等。但是
实际上只有约47%的非小细胞肺癌(腺
癌)患者身上发现了这种驱动基因变异，
还有53%的患者并不具有这种基因变
异，这些患者目前暂时还没有特效的靶
向药物可用。”王哲海说道。

同时，伴随着病情不断发展，患者会
对第一代靶向药物出现耐药性。这时需
要再次检测基因的变化。“以肺腺癌为
例，第一代的靶向药物耐药后，大约只有
一半的患者能发现病情恶化的驱动基
因，这个过程数次循环下来，虽然患者的
生存期在不断延长，但是有机会持续进
行靶向药物治疗的患者群体却越来越
少。”王哲海遗憾地说道。

成倍延长病人生存期

化疗是肿瘤的常用治疗措施，但是
由于其严重的副作用，往往造成“杀敌一
千，自损八百”的结局。王哲海介绍，以非
小细胞肺癌的化疗为例，化疗效果可用

“三三三”说明，即30%的患者肿瘤显著
缩小，30%的患者能够控制肿瘤继续发
展，但肿瘤并没有缩小，另外还有30%的
患者肿瘤仍然在持续发展。肿瘤控制的
有效期只有6-7个月，四期肺癌的患者中
位生存期很难超过1年。

而相应的靶向药物可以将治疗有效
率翻一倍，病情控制时间延长到10-12个
月，仅服用靶向药物，50%的患者中位生
存期可以达到20个月。如果再将靶向药
物与化疗等相结合，大部分患者存活期
可以达到30个月。

正因基于以上种种优势，王哲海一
直致力于推广基因检测，其所负责的病
区大约80%的病人接受了基因检测，并
按照检测结果确定了治疗方案。

尽管有积极意义，但截至目前，基因
检测在肿瘤治疗的应用范围还非常有限。

“随着肿瘤病情进展，基因的突变在不断
增加，让肿瘤细胞更具有侵袭性和耐药
性，基因突变和肿瘤之间的关系还没有完
全明确。”宋现让指出，这样的研究需要基
因检测大数据和临床大数据做支撑，目前
这两者都有所欠缺，需要长期积累。

混乱的市场有待政策规范

基因检测作为一种新事物，其市场
存在一些混乱局面。王哲海表示，现在全
国从事基因检测的机构大约有3000多
家，检测水平参差不齐。“我们做过市场
调研，把一位患者的样本送到一家检测
公司检测，结果和我们医院自己的检测
结果截然不同。”王哲海说道，后来中科
院的进一步检测结果和医院一致。

此外，基因检测的市场价格差异较
大。宋现让表示，为了推动基因检测市场
价格的规范，山东省肿瘤医院已经在山
东省物价局提交了定价方案建议，目前
已经通过了第一轮审批，不久后可能会
落实实施。

“现阶段，既不能过分夸大基因检测的作用，也不能片面否认基因检测的积极意义。”
山东省肿瘤医院副院长兼检验科主任宋现让认为，基因检测对肿瘤的早期诊断、精准分
型、个体化治疗、预后判断等都发挥着至关重要的作用。

是通过组织、
血液、其他体液或
脱落细胞对患者或
病变组织的遗传信
息进行检测的技
术，提取标本DNA
后，通过特定设备
检测其中的DNA
分子信息作检测，
分析它所含有的各
种基因情况，从而
使人们能了解自己
的基因信息。

省肿瘤医院副院长 王哲海

省肿瘤医院副院长 宋现让
对于基因检

测的未来发展前
景，宋现让非常看
好，他认为随着检
测成本的不断降
低和检测技术的
成熟规范，基因检
测的应用肯定会
越 来 越 广 泛 。但
是，他同时指出现
在还不是将基因
检测匆忙全面推
向临床应用和市
场的时候，而是应
该伏下身来认真
做研究。“无论是
美国的‘癌症登月
计划’，还是我国
的‘ 精 准 医 疗 计
划’，都是做研究。
只有研究明白了，
才能最大程度让
患者从临床应用
中受益。”

“未来在肿瘤
治疗方面，我们将
努力促进将基因
检测纳入医保。”
宋现让表示。

政策前景

未来或将

纳入医保

基因检测
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