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 报告正文 

 基本信息 

受检者信息 样本信息 送检信息 

姓名：徐梦蛟 样本编号：200045835 送检单位：- 

性别：男 样本类型：血液 送检医生：- 

出生年月：1940-08 样本采集日期：2020-12-24 送检项目：OncoD-P1021B 

身份证/护照：310102****** 样本接收日期：2020-12-26  

联系电话：17701756132 报告日期：2020-12-31  

临床诊断：肺癌，脑转移；家族史：不详 

治疗史：无 

 检测小结 

基于二代测序技术，检测与肿瘤发生发展相关的 1021 个基因的四种类型（包括点突变、小片段的插

入缺失、拷贝数变异和目前已知的融合基因）变异。 

检测范围 检测结果及意义 

1. 体细胞变异：312 个基因的全部外显子区，38 个基因的内含子、启

动子或融合断点区域，709 个基因的部分外显子区 

检出 10 个变异，其中 1 个与靶向药物

相关 

2. 胚系变异：与靶向药物密切相关的 11 个基因的全部外显子区 
检出 0 个变异，其中 0 个与靶向药物相

关 



徐梦蛟     200045835 

OncoD-P1021B 第 2 页，共 22 页 

 靶向药物提示 

基因组变异 

突变频率/

拷贝系数/

胚系变异 

提示敏感 提示耐药/慎重选择 研究结论不一致 

FDA/NMPA/其他机

构批准 
临床试验 

FDA/NMPA/其他机

构批准 

FDA/NMPA/其

他机构批准 

EGFR 

p.E746_A750d

el 

(EX19) 

8.1% 

阿法替尼*(A 级) 

达可替尼*(A 级) 

厄洛替尼*(A 级) 

吉非替尼*(A 级) 

埃克替尼*(A 级) 

奥希替尼*(A 级) 

Nazartinib(C 级) 

AZD3759(D 级) 
- - 

注： 

1. 本报告所列举的药物或基因变异并未按照基因或者药物的重要性排序，具体决策需参照临床实际。 

2. 标红为匹配癌种中获批的药物。 

3. 变异与药物敏感性的证据等级根据 AMP/ASCO/CAP 发布的癌症变异解读指南（PMID: 27993330）共分

为四个等级：A 级（被 FDA 批准于特定癌症类型或收录入专业临床指南）；B 级（较大规模的临床研究结

果证实，且取得临床专家共识）；C 级（FDA 或其他专业机构批准于其他癌症类型；或已作为临床试验的

筛选入组标准；或者有多个小型研究支持）；D 级（临床前研究、或者是少数案例报道支持）。 

4. 抗血管类靶向药物通过抑制肿瘤血管形成而控制肿瘤生长，其临床应用不依赖于基因检测结果。 

5. "-"：本次检测未发现相关变异/药物。 

6. 药物获批信息： 

*阿法替尼，2013 年 7 月 12 日 FDA 批准用于具有 EGFR 基因 19 号外显子缺失或 21 号外显子（L858R）

突变的转移性非小细胞肺癌的一线治疗。2018 年 1 月 12 日 FDA 批准用于治疗携带非耐药性 EGFR 突变转

移性非小细胞肺癌的一线治疗。 

*达可替尼，2018 年 9 月 28 日 FDA 批准用于具有 EGFR 19 号外显子缺失或 21 号外显子 L858R 突变的转

移性非小细胞肺癌（NSCLC）患者的一线治疗。 

*厄洛替尼，2004 年 11 月 8 日 FDA 批准用于治疗局部晚期或转移性非小细胞肺癌；2005 年 11 月 2 日 FDA

批准联合吉西他滨用于治疗不可切除或转移性胰腺癌；2013 年 5 月 14 日 FDA 批准用于具有 EGFR 基因 19

号外显子缺失或 21 号外显子（L858R）突变的非小细胞肺癌一线治疗。 

*吉非替尼，2015 年 7 月 13 日 FDA 批准用于具有 EGFR 基因 19 号外显子缺失或 21 号外显子（L858R）

突变的转移非小细胞肺癌一线治疗；2003 年 5 月 5 日 FDA 批准用于治疗晚期或转移性非小细胞肺癌。 

*埃克替尼，2014 年 11 月 13 日 NMPA 批准用于一线治疗 EGFR 基因敏感突变晚期 NSCLC 患者。 

*奥希替尼，2018 年 4 月 19 日 FDA 批准用于具有 EGFR 基因 EX19 缺失或 EX21 L858R 突变的转移性非

小细胞肺癌患者的一线治疗；2015 年 11 月 13 日 FDA 批准用于具有 EGFR 基因 T790M 突变的非小细胞

肺癌。 
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 基因组变异检测结果 

1. 体细胞变异 

11..11  点突变，小片段的插入缺失检测结果 

基因 转录本 碱基改变 氨基酸改变 功能区域 突变频率 

PPM1D NM_003620.3 c.1527C>A p.D509E EX6 12.2% 

CDH1 NM_004360.3 c.953C>T p.T318I EX7 11.8% 

FAM5C NM_199051.1 c.1273T>C p.S425P EX8 11.6% 

PTEN NM_000314.4 c.209+1_209+4delGTAA . IVS3 10.8% 

EGFR NM_005228.3 
c.2235_2249delGGAATT

AAGAGAAGC 
p.E746_A750del EX19 8.1% 

INPP4B NM_001101669.1 c.1043G>C p.R348T EX14 1.6% 

INPP4B NM_001101669.1 c.1000G>C p.E334Q EX14 1.5% 

FAT2 NM_001447.2 c.384G>T p.L128F EX1 1.2% 

ERBB4 NM_005235.2 c.3769G>C p.D1257H EX28 0.9% 

FAT1 NM_005245.3 c.12937C>G p.P4313A EX25 0.5% 

11..22  拷贝数变异检测结果 

基因 转录本 变异类型 功能区域 拷贝系数 

- - - - - 

11..33  融合基因检测结果 

基因 转录本 变异类型 功能区域 突变频率 

- - - - - 

注： 

1. "-"表示本次检测未发现相关变异 

2. 上表仅列出重要基因编码区功能性变异 

3. 突变频率指等位基因检测过程中，发现该位点突变型占野生型和突变型总和的比例。例如，突变频率 10%

表示该位点 10%为突变型和 90%为野生型。 

4. 拷贝系数正常值为 1。 

5. 研究表明，外周血游离 DNA 突变频率/拷贝数变异与肿瘤病灶组织 DNA 的突变频率/拷贝数变异可能不呈

线性相关。 
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2. 胚系变异 

22..11  胚系变异检测结果 

基因 转录本 碱基改变 氨基酸改变 功能区域 纯合/杂合 变异意义 

- - - - - - - 

注： 

1. "-"表示本次检测未发现相关变异。 

2. 上表仅报告致病突变和疑似致病突变，不报告临床意义未明变异、疑似良性变异和良性变异。 

3. 变异的临床意义判断解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学会（American College of Medical 

Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。 

22..22  BCL2L11 多态性检测结果 

基因 检测内容 转录本 检测结果 

BCL2L11 2 号内含子 2903bp 缺失多态性 NM_138578.1 野生型 

注： 

2015 CSCO 关于 EGFR-TKI 耐药处理共识指出，治疗前应检测 EGFR 突变型肺癌的 BCL2L11（BIM）多态

性。研究显示，存在 BCL2L11 2 号内含子胚系多态性缺失的非小细胞肺癌患者接受 EGFR-TKI 治疗的 PFS

可能会缩短（PMID: 24737648；24736070）。 

 

 

检测人： 
 

复核人： 
 

日期： 2020-12-26 日期： 2020-12-31 
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 检测结果解析 

 重要靶向药物相关基因检测结果及解析 

1. 检测结果 

基因 检测内容 检测结果(频率/拷贝系数) 

EGFR 

外显子 18 - 

外显子 19 p.E746_A750del(8.1%) 

外显子 20（包括 T790M） - 

外显子 21 - 

ERBB2(HER2) 
扩增 - 

突变 - 

ALK 重排 - 

ROS1 重排 - 

MET 
扩增 - 

14 号外显子跳跃 - 

RET 重排 - 

BRAF 密码子 600 - 

KIT 

外显子 9 - 

外显子 11 - 

外显子 13 - 

外显子 17 - 

PDGFRA 
外显子 12 - 

外显子 18 - 

BRCA1 突变 - 

BRCA2 突变 - 

KRAS 
密码子 12/13/59/61/117/146 - 

其他位点突变 - 

NRAS 
密码子 12/13/59/61/117/146 - 

其他位点突变 - 

PIK3CA 突变 - 

FGFR2 
重排 - 

突变 - 

FGFR3 
重排 - 

突变 - 

NTRK1 重排 - 

NTRK2 重排 - 

NTRK3 重排 - 

IDH1 突变 - 

注： 

1. “-”表示本次检测未发现与靶向用药相关的变异。 

2. 以上基因检测范围涵盖但不限于上表中列出的检测内容。 

3. 变异详情，可查看基因变异检测结果。  
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2. 基因解析 

基因 NCCN 指南信息汇总 

EGFR 

EGFR 基因敏感突变（如：19 号外显子缺失和插入、21 号外显子 p.L858R 和 p.L861Q、18 号外显子 p.G719

X、20 号外显子 p.S768I）的非小细胞肺癌患者推荐吉非替尼、厄洛替尼、阿法替尼、奥希替尼、达可替尼—

—非小细胞肺癌 NCCN 指南.2020 

EGFR 基因 T790M 突变的非小细胞肺癌患者推荐奥希替尼，不推荐吉非替尼、厄洛替尼、阿法替尼——非小

细胞肺癌 NCCN 指南.2020 

EGFR 基因 20 号外显子插入突变（除 p.A763_Y764insFQEA）的非小细胞肺癌患者不推荐吉非替尼、厄洛替

尼、阿法替尼——非小细胞肺癌 NCCN 指南.2020 

ERBB2 

HER2 

ERBB2 基因突变的患者推荐 T-DM1——非小细胞肺癌 NCCN 指南.2020 

HER2 阳性的乳腺癌患者推荐曲妥珠单抗、帕妥珠单抗、拉帕替尼、T-DM1、来那替尼、Fam-trastuzumab 

deruxtecan-nxki 和 Tucatinib——乳腺癌 NCCN 指南.2020 

HER2 阳性的胃癌患者推荐曲妥珠单抗——胃癌 NCCN 指南.2020 

HER2 阳性的食管癌或胃食管交界处癌患者推荐曲妥珠单抗——食管癌和胃食管交界处癌 NCCN 指南.2020 

HER2 扩增且 RAS 和 BRAF 野生型的结直肠癌患者推荐曲妥珠单抗 +帕妥珠单抗/拉帕替尼——结肠癌 NCCN

指南.2020 和直肠癌 NCCN 指南.2020 

HER2 阳性的子宫浆液性癌患者推荐曲妥珠单抗——子宫肿瘤 NCCN 指南.2020 

HER2 阳性的唾液腺肿瘤患者推荐曲妥珠单抗——头颈部癌 NCCN 指南.2020 

ALK 

ALK 基因重排的非小细胞肺癌患者推荐克唑替尼、塞瑞替尼、阿来替尼、Brigatinib、Loratinib——非小细胞

肺癌 NCCN 指南.2020 

ALK 基因重排的炎症性肌纤维母细胞瘤（IMT）患者推荐克唑替尼和塞瑞替尼——软组织肉瘤 NCCN 指南.20

20 

ROS1 
ROS1 基因重排的非小细胞肺癌患者推荐克唑替尼、塞瑞替尼、Entrectinib 和 Lorlatinib——非小细胞肺癌 N

CCN 指南.2020 

BRAF 

BRAF 基因 V600E 突变的非小细胞肺癌患者推荐达拉非尼联合曲美替尼，维莫非尼或达拉非尼单药——非小细

胞肺癌 NCCN 指南.2020 

BRAF 基因 V600E 突变的结直肠癌患者推荐使用 Encorafenib+（西妥昔单抗/帕尼单抗）——结肠癌 NCCN

指南.2020 和直肠癌 NCCN 指南.2020 

BRAF 基因 V600 激活突变的黑色素瘤患者推荐达拉非尼联合曲美替尼、维莫非尼联合 Cobimetinib、Encora

fenib 联合 Binimetinib——黑色素瘤 NCCN 指南.2020 

BRAF V600E 突变的毛细胞型星形细胞瘤(PXA)和神经胶质瘤患者推荐达拉非尼联合曲美替尼和维莫非尼联

合 Cobimetinib——中枢神经系统肿瘤 NCCN 指南.2020 

BRAF 基因 V600E 突变的甲状腺癌患者推荐达拉非尼、曲美替尼——甲状腺癌 NCCN 指南.2020 

MET 
MET 基因高度扩增的非小细胞肺癌患者推荐克唑替尼，MET 基因 14 号外显子跳跃突变的非小细胞肺癌患者

推荐 Capmatinib 和克唑替尼作为一线治疗——非小细胞肺癌 NCCN 指南.2020 

RET 

RET 重排的非小细胞肺癌患者推荐 Selpercatinib、卡博替尼和凡德他尼作为一线治疗——非小细胞肺癌 NCC

N 指南.2020 

RET 融合阳性甲状腺癌患者推荐 Selpercatinib——甲状腺癌 NCCN 指南.2020  

KRAS 

NRAS 

KRAS 突变的非小细胞肺癌患者对 EGFR-TKI 治疗响应率低，预后较野生型差——非小细胞肺癌 NCCN 指南.2

020 

KRAS 和 NRAS 基因 2,3,4 号外显子的已知突变的结直肠癌患者不推荐西妥昔单抗和帕尼单抗；推荐西妥昔单

抗和帕尼单抗用于 RAS 野生型的转移性结直肠癌患者——结肠癌 NCCN 指南.2020 和直肠癌 NCCN 指南.202

0 
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NRAS 突变皮肤黑色素瘤接受免疫治疗后进展的患者推荐使用 Binimetinib——皮肤黑色素瘤 NCCN 指南.202

0 

KIT 

KIT 基因激活突变的黑色素瘤患者推荐伊马替尼——黑色素瘤 NCCN 指南.2020 

KIT 基因激活突变（如 11 号和 9 号外显子突变）的胃肠道间质瘤患者推荐伊马替尼——软组织肉瘤 NCCN 指

南.2020 

PDGFRA 

PDGFRA 激活突变（D842V 除外）的胃肠道间质瘤患者推荐伊马替尼 ，具有 PDGFRA D842V 突变的胃肠

道间质瘤患者推荐达沙替尼，具有 PDGFRA 外显子 18 突变（包括 PDGFRA D842V 突变）的胃肠道间质瘤患

者推荐 Avapritinib——软组织肉瘤 NCCN 指南.2020 

BRCA1/2 

BRCA1/2 基因胚系突变的乳腺癌患者推荐奥拉帕利和 Talazoparib——乳腺癌 NCCN 指南.2020 

BRCA1/2 基因胚系和/或体细胞突变的卵巢癌,输卵管癌,原发性腹膜癌患者推荐奥拉帕利和 Rucaparib，HRD

阳性（有害或疑似有害 BRCA 突变或者基因组不稳定）卵巢癌,输卵管癌,原发性腹膜癌患者推荐 Niraparib——

卵巢癌 NCCN 指南.2020 

携带已知的 BRCA1/2 或 PALB2 突变的患者可使用 FOLFIRINOX/mFOLFIRINOX 方案或吉西他滨联合顺铂±

序贯放化疗，携带 BRCA1/2 胚系致病突变患者可考虑使用奥拉帕利用于维持治疗——胰腺癌 NCCN 指南.202

0 

携带 BRCA1/2 致病突变（胚系或体系）患者推荐 Rucaparib——前列腺癌 NCCN 指南.2020 

NTRK 
NTRK 基因重排的非小细胞肺癌、结直肠癌、黑色素瘤、肉瘤、头颈部癌等患者推荐 Larotrectinib 和 Entrect

inib——NCCN 指南.2019 和 2020 

PIK3CA PIK3CA 突变的 HER2 阴性患者可使用氟维司群联合 Alpelisib——乳腺癌 NCCN 指南.2020 

FGFR2 

FGFR3 

FGFR2/3 基因组变异（含重排和激活突变）的膀胱癌患者推荐使用 Erdafitinib——膀胱癌 NCCN 指南.2020 

FGFR2 重排的胆管癌患者推荐 Pemigatinib——肝胆肿瘤 NCCN 指南.2020 

IDH1 携带 IDH1 突变的胆管癌患者推荐 Ivosidenib——肝胆肿瘤 NCCN 指南.2020 
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 基因组变异及靶向药物解析 

1. 提示敏感的靶向药物 

基因组变异 药物 详细解析 

EGFR 

c.2235_2249del

GGAATTAAGA

GAAGC 

p.E746_A750de

l 

阿法替尼 

厄洛替尼 

吉非替尼 

埃克替尼 

达可替尼 

奥希替尼 

Nazartinib 

AZD3759 

基因解析：EGFR 基因编码人类表皮生长因子受体，通过与配体的结合激活自身酪氨酸

磷酸化，自磷酸化促进下游信号传导途径，包括 MAPK，PI3K 和 JNK 通路等，诱导

细胞增殖，分化等。 

变异解析：EGFR c.2235_2249delGGAATTAAGAGAAGC(p.E746_A750del)为缺失

突变，该变异导致 EGFR 基因编码蛋白的部分氨基酸缺失。该突变在 COSMIC 数据库

中有 1120 次记载，在肺癌、唾液腺肿瘤、上消化道肿瘤中检出；在 MSK 万人癌症基

因组中有 72 次记载，在非小细胞肺癌、小细胞肺癌中检出。19 号外显子缺失(LREA

序列的保守缺失，见于 45%的 EGFR 突变患者)和 L858R(见于 40%的 EGFR 突变患者)

是 EGFR 基因最常见的突变，其余突变（如 G719、S768I 等）较为罕见(约见 10%的

EGFR 突变患者)。 

靶向药物解析： 

阿法替尼、厄洛替尼、吉非替尼、埃克替尼 

阿法替尼是 EGFR 和 ERBB2 酪氨酸激酶不可逆的双重抑制剂。FDA 批准用于 EGFR

突变阳性非小细胞肺癌。厄洛替尼是靶向 EGFR 酪氨酸激酶活性抑制剂，FDA 批准其

用于非小细胞肺癌及胰腺癌。吉非替尼是 EGFR 酪氨酸激酶抑制剂，FDA 批准用于携

带 EGFR 突变的非小细胞肺癌。埃克替尼是一种 EGFR 酪氨酸激酶抑制剂，NMPA 批

准用于携带 EGFR 突变的非小细胞肺癌。 

非小细胞肺癌 NCCN 指南指出，吉非替尼、厄洛替尼和阿法替尼对 EGFR 敏感型突变

有效，包括 19 号外显子缺失/插入突变、21 号外显子突变(L858R、L861)、18 号外

显子突变(G719)以及 20 号外显子突变(S768I)。 在一项临床 III 期研究中，使用吉非

替尼治疗不吸烟和轻度吸烟的东亚肺腺癌患者，卡铂/紫杉醇作为对照研究。在 261

例 EGFR 阳性突变患者中，140 例为 19 号外显子缺失突变，111 例为 L858R 突变。

与对照组相比，EGFR 阳性突变患者的 PFS 有明显的提高(HR 为 0.48, 95% CI, 

0.36-0.64, P<0.001; PFS 为 9.5 VS 6.3 个月)，其中 19 号外显子缺失的肺癌患者的风

险系数(HR)为 0.38(95% CI, 0.26-0.56)，ORR 为 84.8%(PMID: 21670455)。 在一

项临床 III 期研究中，使用厄洛替尼对 57 例含有 EGFR 基因 19 号外显子缺失突变的

NSCLC 患者进行治疗，同时以 58 例 EGFR 基因 19 号外显子缺失突变患者使用标准

化疗做对照。研究结果表明，使用厄洛替尼治疗组的风险系数(HR)为 0.30 (95% CI 

0.18−0.50; p<0.0001)，中位 PFS 为 11 个月，而对照组的中位 PFS 只有 4.6 个月

(PMID:22285168)。 一项临床 III 期试验研究结果表明，存在 L858R、19 号外显子缺

失突变的非小细胞肺癌患者，接受阿法替尼治疗的 ORR 为 61%，PFS 为 13.6 个月

(PMID: 23816960)。 另一项埃克替尼 vs 吉非替尼治疗晚期非小细胞肺癌的临床 III

期试验研究结果表明，EGFR 突变组的 ORR，埃克替尼 vs 吉非替尼分别为 62.1%和

53.8%(PMID: 23948351)。 有临床研究显示，对于脑转移患者，厄洛替尼在患者脑

脊液中的浓度和扩散速度都要高于吉非替尼(PMID: 22806307)。 RELAYⅢ期临床研

究中，共招募 449 例携带 EGFR19del 或 L858R 突变的未治疗的转移性 NSCLC 患者，
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224 例接受雷莫芦单抗 +厄洛替尼治疗，225 例接受安慰剂+厄洛替尼治疗作为对照；

在中位随访时间为 20.7 个月时，联合组 vs 对照组的 整体 PFS 为 19.4 vs12.4 个月，

其中 EX19 del 亚组的 PFS 为 19.6 vs 12.5 个月， L858R 亚组的 PFS 为 19.4 vs 11.2

个月，ORR 为 76% vs 75%；雷莫芦单抗 与 厄洛替尼联合治疗显示了更好的无进展

生存（PMID: 31591063;NCT02411448）。NEJ026Ⅲ期临床研究显示，112 例 NSCLC

患者接受贝伐珠单抗 +厄洛替尼 治疗，112 例接受安慰剂+厄洛替尼治疗作为对照；

联合组 vs 对照组的 PFS 为 16.9 vs 13.3 个月，其中 EX19 del 亚组的 PFS 为 16.6 vs 

12.4 个月， L858R 亚组的 PFS 为 17.4 vs 13.1 个月，ORR 为 72.3% vs 62.1%；贝

伐珠单抗 联合厄洛替尼治疗可提高 PFS（PMID: 30975627）。 

达可替尼 

达可替尼是一种不可逆的泛 Erbb 受体酪氨酸激酶抑制剂，FDA 批准用于具有 EGFR 19 

号外显子缺失或 21 号外显子 L858R 突变的转移性非小细胞肺癌（NSCLC）患者的一

线治疗。 

非小细胞肺癌 NCCN 指南推荐达可替尼用于携带 EGFR 敏感突变的转移性非小细胞肺

癌患者的一线治疗。 在一项涉及 89 人的针对非小细胞肺癌的临床 II 期试验中，45 例

携带 EGFR 基因 19 或 21 号外显子突变，总体 4 个月无疾病进展生存期患者达 76.8%，

EGFR 突变组为 95.5%(PMID:25456362)。在一项涉及 346 人的针对 EGFR 突变(19 

del/ L858R)非小细胞肺癌的临床 III 期试验中(ARCHER 1050)，170 例接受达可替尼

治疗，176 例接受 吉非替尼治疗；达可替尼 vs 吉非替尼的临床研究显示，达可替尼

组中位 PFS 16.3 个月、中位 OS 34.2 个月、ORR 77.1%、中位 DoR 为 16.6 个月；

吉非替尼组中位 PFS 9.3 个月、中位 OS 29.1 个月、ORR 72.7%、中位 DoR 为 8.3

个月；因此对 EGFR 突变阳性的非小细胞肺癌患者进行一线治疗时，达可替尼治疗优

于吉非替尼治疗（2019 ESMO Abstract 480P；NCT01774721）。 

奥希替尼 

奥希替尼（AZD9291）是一种口服的、不可逆的、第三代 EGFR-TKI。FDA 批准用于

治疗 EGFR 基因 T790M 突变的非小细胞肺癌患者，以及 EGFR 基因 EX19 缺失或 EX21 

L858R 突变的转移性非小细胞肺癌患者的一线治疗。 

非小细胞肺癌 NCCN 指南推荐奥希替尼用于携带 EGFR 敏感突变的转移性非小细胞肺

癌患者的一线治疗。 一项最新的奥希替尼用于 EGFR 阳性非小细胞肺癌患者一线治疗

的临床研究中，在数据截止时(2016 年 11 月 1 日)，中位随访时间为 19.1 个月，80mg

奥希替尼治疗组的总的 ORR 为 67%(95%CI，47%-83%)，160mg 组为 87%(95%CI，

69%-96%)，所有剂量组总的 ORR 为 77%(95%CI，64%-87%)。80mg 组中位 PFS

为 22.1 个月(95%CI，13.7-30.2 个月)，160mg 组为 19.3 个月(95%CI，13.7-26.0

个月)，剂量汇总后的中位 PFS 为 20.5 个月(95%CI，15.0~26.1 个月)。疾病进展后采

集血浆标本的 38 名患者中，50%的患者没有检测到循环肿瘤 DNA，19 名患者中有 9

名存在可能的耐药机制，包括 MET 扩增(n=1)，EGFR 和 KRAS 扩增(n=1)，MEK1、

KRAS 或 PIK3CA 突变(每种突变 n=1)、EGFR C797S 突变(n=2)、JAK2 突变(n=1)、

HER2 外显子 20 插入(n=1)。未检测到获得性 EGFR T790M 突变(PMID: 28841389)。 

在动物试验中，奥希替尼透过血脑屏障的能力明显强于吉非替尼和阿法替尼

(PMID:27435396)。一项临床Ⅱ期试验中招募了 6 例携带 EGFR 19del/L858R 突变的
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具有软脑膜癌病的肺腺癌患者，接受奥希替尼治疗，PFS 为 3.7 个月，OS 为 6 个月，

4 例患者取得神经学缓解，3 例取得放射学缓解，奥希替尼的脑脊髓液（CSF）渗透率

达到 1.2±0.5％（2019 WCLC Abstract EP1.01-13）。 在 III 期的 FLAURA 研究中，

共招募了 556 例带有 EGFR 19del 和 L858R 的未经治疗的晚期 NSCLC 患者，279 例

患者接受 80mg 奥希替尼治疗、276 例患者接受 250mg 吉非替尼或 150mg 厄洛替

尼治疗作为对照，奥希替尼组与对照组的中位 OS 为(38.6 vs 31.8)个月。对于 3 级以

上副作用率，奥希替尼组和对照组分别为 42%和 47%，接受奥希替尼治疗的患者比接

受 EGFR- TKI 治疗的患者总体生存时间更长（2019 ESMO Abstract LBA16 ;PMID: 

31751012；NCT02296125） 

Nazartinib 

Nazartinib（EGF816）为第三代 EGFR-TKI，针对 EGFR 突变（包括 T790M 突变），

目前 Nazartinib 正在开展临床试验。 

临床 II 期试验将 Nazartinib 用于未经治疗的携带 EGFR 19del 或者 L858R 突变的晚

期非小细胞肺癌患者，共 45 例患者入组（18 例患者具有基线脑转移，56%携带 19del

突变，40%携带 L858R 突变，4%携带 EGFR 其他突变），ORR 为 64%（29/45），

包括 1 例 CR，6 个月 DoR 为 91%（27/29），DCR 为 93%，6 个月 PFS 率和 OS

率分别为 83%和 95%；可评估的 17 例基线脑转移患者中，9 例脑部病灶消退，另外

27 例非基线脑转移患者中，1 例发展成脑转移，结果表明，Nazartinib 治疗 EGFR 突

变的 NSCLC 患者具有可观的疗效（2018 ESMO Abstract LBA61）。 Nazartinib 联

合曲美替尼用于治疗携带 EGFR 激活突变 NSCLC 患者的临床试验正在开展

（NCT03516214）。 

AZD3759 

AZD3759 是一种有效的，具有口服活性的，中枢神经系统-渗透性 EGFR 抑制剂，目

前 AZD3759 正在临床试验中。 

体外研究显示，在 H3255(L858R)细胞中，AZD3759 可抑制 EGFR 磷酸化，AZD3759

对 pEGFR 通路和 EGFR 突变的细胞 PC-9(Exon 19Del)和 H3255 的增殖表现出抑制

作用，对 H838(EGFR 野生型)细胞增殖没有抑制活性；体内研究显示，AZD3759 在

脑转移性 PC-9 (Exon19Del)模型中显示出显著的剂量依赖性抗肿瘤作用

(PMID:26313252)。  在一项 AZD3759 用于治疗脑转移非小细胞肺癌患者的临床 I

期研究中，18 例携带 EGFR 突变的 EGFR-TKI 既往治疗患者中，10 例和 8 例分别接

受 300 和 200 mg BID AZD3759，200mg 组 AZD3759 耐受性更好，常见不良反应

包括皮炎和腹泻；17 例可评估患者中，9 例 LM 核磁共振成像稳定/缓解，3 例 BM 损

伤的患者中 2 例获得确认/未确认的 CNS 部分缓解，18 例可评估颅外损伤患者中，6

例(33%)已确认颅外损伤稳定，3 例脑脊液中肿瘤细胞被清除。该临床试验仍在开展中

(2017 ASCO Abstract 2069；NCT02228369)。BLOOM 研究结果表明，AZD3759

也具有良好的颅内抗肿瘤活性，一组采用 AZD3759,另一组采用每日双剂量 160mg 奥

希替尼来治疗 T790M 阳性的 LM 非小细胞肺癌患者；在 AZD3759 队列研究中，脑转

移患者的 ORR52%(11/21)，而奥希替尼队列研究中，LM 患者的 ORR 为 33%(7/21)

（PMID: 31285867）。 
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 基因组变异解析 

PPM1D   c.1527C>A(p.D509E) 

PPM1D 基因编码蛋白为 PP2C 丝氨酸/苏氨酸蛋白磷酸酶家族的成员，该家族为细胞压力响应的负调控蛋白，在环境压力下

该基因以 p53 依赖性方式被激活，虽然能被抑癌蛋白 TP53/p53 激活，但是 PPM1D 蛋白负调控 p38MAP 激酶活性，PPM1D

蛋白通过 MAPK/p38 减弱 p53 磷酸化，从而抑制 p53 调控的转录和凋亡。乳腺肿瘤和乳腺癌细胞系中均检出过 PPM1D 基

因扩增。 

PPM1D 基因的 c.1527C>A(p.D509E)为错义突变，该变异可能导致 PPM1D 基因编码蛋白的第 509 位氨基酸由天冬氨酸突

变为谷氨酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示有害，PolyPhen-2 显示有害，预测结果仅供参考。 

CDH1   c.953C>T(p.T318I) 

CDH1 基因编码的钙粘素 1 是钙依赖的细胞粘附蛋白，CDH1 基因调节上皮细胞之间的黏附作用，以及其增殖和迁移，是一

个强有力的细胞侵袭抑制因子。该基因功能缺失，通过增加细胞的扩增，侵袭以及转移能力，来促进癌症的进展。该基因突

变被认为与胃癌、乳腺癌、结直肠癌、甲状腺癌以及卵巢癌等的发生有关。 

CDH1 基因的 c.953C>T(p.T318I)为错义突变，该变异可能导致 CDH1 基因编码蛋白的第 318 位氨基酸由苏氨酸突变为异亮

氨酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示有害，PolyPhen-2 显示有害，预测结果仅供参考。 

FAM5C   c.1273T>C(p.S425P) 

FAM5C 基因在垂体瘤中过表达，但是在舌鳞癌等中低表达。该基因的超甲基化可能是胃癌的一个生物标志。 

FAM5C 基因的 c.1273T>C(p.S425P)为错义突变，该变异可能导致 FAM5C 基因编码蛋白的第 425 位氨基酸由丝氨酸突变为

脯氨酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示有害，PolyPhen-2 显示无害，预测结果仅供参考。 

PTEN   c.209+1_209+4delGTAA(-) 

PTEN 为抑癌基因，编码的 PTEN 蛋白有五个功能域：PIP2 结合结构域、磷酸酶结构域（主要功能区之一）、一个 C2 结构域

（PTEN 通过 C2 结构域结合到膜上）、一个 C-tail 结构域（包含 PEST 序列，预测为维持 PTEN 蛋白的稳定性）以及一个 PDZ-BD

结构域。其中 C 端特殊区域在调节 PTEN 稳定性和酶活性方面非常重要，其突变可逆转抑癌基因的表型，影响突变体的稳定

性和磷酸酶活性，是肿瘤易突变区，也是肿瘤检测突变的靶区。PTEN 蛋白具有脂质磷酸酶的活性，可对抗 PI3K，使 PIP3

去磷酸化，阻止 PI3K 调控的生长因子信号转导通路，降低 PIP3 水平而使细胞停止于 G1 期，从而诱导肿瘤细胞凋亡；PTEN

还能抑制 MAPK 途径上游中的细胞外信号调节激酶（ERK）、RAS 的活化以及 Shc 的磷酸化，并且 PTEN 基因还能抑制 MAPK

激酶的磷酸化，阻滞细胞生长周期于 G1 期，抑制肿瘤细胞生长；局灶黏附激酶（FAK）为整合素介导的信号传导途径中重要

一分子，FAK 活化后激活与之相关的几种激酶和信号分子，促进细胞的侵袭和转移，而 PTEN 可通过使 FAK 去磷酸化抑制 FAK

活性，从而抑制细胞侵袭及转移。在多种肿瘤中，PTEN 频繁发生缺失或突变。 

PTEN c.209+1_209+4delGTAA 为 3 号内含子突变，未破坏 GT-AG 结构，对蛋白功能影响未知。 

该突变在 COSMIC 数据库中有 6 次记载，在子宫内膜癌、乳腺癌、胃癌中检出；在 MSK 万人癌症基因组中暂无记载。 
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INPP4B   c.1043G>C(p.R348T) 

INPP4B 基因编码Ⅱ型多磷酸肌醇 4-磷酸酶，参与磷脂酰肌醇信号通路。研究显示 INPP4B 在 PI3K/AKT 信号通路中具有肿

瘤抑制作用，负调控 PI3K/AKT 信号通路，该基因失活可激活 PI3K/AKT 信号通路，缺失表达在乳腺癌、卵巢癌和黑色素瘤

中检测发现。 

INPP4B 基因的 c.1043G>C(p.R348T)为错义突变，该变异可能导致 INPP4B 基因编码蛋白的第 348 位氨基酸由精氨酸突变

为苏氨酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示有害，PolyPhen-2 显示有害，预测结果仅供参考。 

INPP4B   c.1000G>C(p.E334Q) 

INPP4B 基因编码Ⅱ型多磷酸肌醇 4-磷酸酶，参与磷脂酰肌醇信号通路。研究显示 INPP4B 在 PI3K/AKT 信号通路中具有肿

瘤抑制作用，负调控 PI3K/AKT 信号通路，该基因失活可激活 PI3K/AKT 信号通路，缺失表达在乳腺癌、卵巢癌和黑色素瘤

中检测发现。 

INPP4B 基因的 c.1000G>C(p.E334Q)为错义突变，该变异可能导致 INPP4B 基因编码蛋白的第 334 位氨基酸由谷氨酸突变

为谷氨酰胺。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示无害，PolyPhen-2 显示无害，预测结果仅供参考。 

FAT2   c.384G>T(p.L128F) 

FAT2 基因编码产物为钙黏蛋白超家族成员，除了包含 34 个钙黏蛋白样重复区域，还包括 2 个 EGF 样重复区域和 1 个层连黏

蛋白 G 区域。该蛋白作为细胞粘附分子，调控细胞增殖，在小脑发育中起重要作用。 

FAT2 基因的 c.384G>T(p.L128F)为错义突变，该变异可能导致 FAT2 基因编码蛋白的第 128 位氨基酸由亮氨酸突变为苯丙氨

酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示无害，PolyPhen-2 显示无害，预测结果仅供参考。 

ERBB4   c.3769G>C(p.D1257H) 

ERBB4 基因编码蛋白是表皮生长因子（EGF）受体家族的受体酪氨酸激酶的成员。ERBB4 属于原癌基因，蛋白被神经调节蛋

白结合并激活，并且诱发一系列的包括有丝分裂及分化等的胞内反应。ERBB4 基因突变，在胃癌、结直肠癌、肺癌、乳腺癌

等多种癌症中被检出，突变主要集中在 18、20、21、23 号外显子（PMID: 16187281）。 

ERBB4 c.3769G>C(p.D1257H)为错义突变，该变异导致 ERBB4 基因编码蛋白的第 1257 位氨基酸由天冬氨酸突变为组氨酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 

功能性预测软件 SIFT 显示有害，PolyPhen-2 显示有害，预测结果仅供参考。 

FAT1   c.12937C>G(p.P4313A) 

FAT1 基因编码 FAT 非典型钙粘蛋白 1，参与促进肌动蛋白介导的细胞迁移和抑制 YAP-1 介导的细胞增殖。FAT1 能够抑制肿

瘤细胞生长，是由于它能够结合β-catenin，破坏β-catenin 核转位及其靶基因的转录，因此 FAT1 的功能失活可导致 WNT

通路异常激活。 

FAT1 基因的 c.12937C>G(p.P4313A)为错义突变，该变异可能导致 FAT1 基因编码蛋白的第 4313 位氨基酸由脯氨酸突变为

丙氨酸。 

该变异在 COMSIC，MSK 数据库中均无记载。 
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功能性预测软件 SIFT 显示无害，PolyPhen-2 显示无害，预测结果仅供参考。 
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 化疗药物检测结果及解析 

药物类别 检测项目 药物 基因 检测位点 等级 
检测

结果 
结果解析 

铂类 毒副作用 顺铂 XPC rs2228001 1B GT 毒副作用风险可能较高 

铂类化合物 GSTP1 rs1695 2A AA 毒副作用风险可能较高 

顺铂、铂、铂化合物 ERCC1 rs3212986 2B CC 毒副作用风险可能较高 

卡铂、顺铂、奥沙利

铂、铂、铂化合物 

ERCC1 rs11615 2B AG 毒副作用风险可能较高 

XRCC1 rs25487 2B CC 毒副作用风险可能较高 

药物敏感 卡铂 MTHFR rs1801133 2A AG 药物敏感性可能较低 

铂类化合物 XRCC1 rs1799782 NA GA 药物敏感性可能较高 

卡铂、顺铂、奥沙利

铂、铂、铂化合物 

ERCC1 rs11615 2B AG 药物敏感性可能较低 

XRCC1 rs25487 2B CC 药物敏感性可能较高 

甲氨蝶呤 毒副作用 甲氨蝶呤 MTHFR rs1801133 3 AG 毒副作用风险可能较低 

MTRR rs1801394 2B AG 毒副作用风险可能较高 

ABCB1 rs1045642 2A AG 毒副作用风险可能较高 

药物敏感 甲氨蝶呤 ATIC rs4673993 2B TT 药物敏感性可能较低 

紫杉类 毒副作用 紫杉醇 ABCB1 rs1045642 3 AG 毒副作用风险可能较高 

SOD2 rs4880 3 AA 毒副作用风险可能较高 

多西他赛 ERCC1 rs3212986 3 CC 毒副作用风险可能较高 

ERCC1 rs11615 3 AG 毒副作用风险可能较低 

紫杉烷类 ABCB1 rs2032582 3 CA 毒副作用风险中等 

药物敏感 紫杉醇＋顺铂 TP53 rs1042522 2B CG 药物敏感性可能较低 

紫杉醇 ABCB1 rs2032582 3 CA 药物敏感性中等 

环磷酰胺 毒副作用 环磷酰胺 XRCC1 rs25487 3 CC 毒副作用风险可能较高 

MTHFR rs1801133 2A AG 毒副作用风险可能较低 

环磷酰胺+表柔比星 GSTP1 rs1695 2A AA 毒副作用风险可能较低 

药物敏感 环磷酰胺 XRCC1 rs25487 3 CC 药物敏感性可能较高 

SOD2 rs4880 2B AA 药物敏感性可能较高 

环磷酰胺+表柔比星 GSTP1 rs1695 2A AA 药物敏感性可能较高 

伊立替康 毒副作用 伊立替康 UGT1A1 rs8175347 

UGT1A1*28 

2A 6TA/6T

A 

毒副作用风险可能较低 

UGT1A1 rs4148323 

UGT1A1*6 

2A AG 毒副作用风险中等 

C8orf34 rs1517114 2B CG 毒副作用风险可能较高 

依托泊苷 毒副作用 依托泊苷 SLIT1 rs2784917 4 AA 毒副作用风险可能较高 

ABCB1 rs1045642 3 AG 毒副作用风险可能较低 

蒽环类 毒副作用 蒽环类 CBR3 rs1056892 2B AA 毒副作用风险可能较低 
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盐酸表柔比星 GSTP1 rs1695 2A AA 毒副作用风险可能较低 

药物敏感 蒽环类 NQO1 rs1800566 2A AA 药物敏感性可能较低 

盐酸表柔比星 GSTP1 rs1695 2A AA 药物敏感性可能较高 

卡培他滨 毒副作用 卡培他滨为基础化疗 MTHFR rs1801131 2A GT 毒副作用风险可能较高 

DPYD rs2297595 2A TT 毒副作用风险可能较低 

5-fu 或卡培他滨 MTHFR rs1801133 2A AG 毒副作用风险中等 

卡培他滨 DPYD rs67376798 1A TT 毒副作用风险可能较低 

DPYD rs55886062 1A AA 毒副作用风险可能较低 

DPYD rs3918290 1A CC 毒副作用风险可能较低 

5-Fu、氟嘧啶类 药物敏感 5-fu+奥沙利铂 GSTP1 rs1695 2A AA 药物敏感性可能较低 

毒副作用 5-fu 单药或联合卡

培他滨 

DPYD rs2297595 2A TT 毒副作用风险可能较低 

5-fu 或卡培他滨 MTHFR rs1801133 2A AG 毒副作用风险中等 

5-fu+亚叶酸或替加

氟+亚叶酸 

UMPS rs1801019 2B GG 毒副作用风险可能较低 

氟嘧啶为基础治疗 DPYD rs67376798 1A TT 毒副作用风险可能较低 

DPYD rs55886062 1A AA 毒副作用风险可能较低 

DPYD rs3918290 1A CC 毒副作用风险可能较低 

吉西他滨 毒副作用 吉西他滨 RRM1 rs9937 4 AA 毒副作用风险可能较高 

CDA rs60369023 3 GG 毒副作用风险可能较低 

CDA rs2072671 2B AA 胃肠道毒性风险、中性粒

细胞减少风险可能较低，

血液学毒性风险可能较高 

长春碱类 药物敏感 长春新碱 ABCB1 rs1045642 3 AG 药物敏感性可能较低 

注： 

1. 基因名称均采用 NCBI-Gene 里的官方命名（Official Symbol） 

2. 检测位点（rs 号）：NCBI 里对所有提交的 snp 进行分类考证之后，都会给出一个 rs 号，也可称作参考 snp，

并给出 snp 的具体信息，包括前后序列，位置信息，分布频率 

3. 等级的划分：依据 PharmGKB 网站 http://www.pharmgkb.org/page/clinAnnLevels 

1A：注释基于被医学会认可的指南或经某些重大卫生系统认可的结论 

1B：注释基于多项有统计学显著性差异的研究 

2A：注释基于多项得到重复的研究，故药效关系很有可能是有意义的 

2B：注释基于多项得到重复的研究，但某些研究可能无显著性统计学差异或样本数量少 

3：注释仅基于 1 项有显著差异的研究（未得到重复）或缺乏明显药效关联性的多项研究 

4：注释仅基于少量病例、非权威研究或体外的分子功能研究 

NA：无等级划分 

4. 不同基因检测位点与药物相关性来自不同的研究，其结果相互独立，因此，同一患者的同一类药物的多个位

点检测结果解析可能不一致，最终用药方案需结合临床具体情况。 
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 附录 

 基因检测列表 

1. 体细胞变异基因检测列表 

11..11  包含 312 个基因的全部 4847 个外显子区域 

ABL1 ACVR1B AKT1 AKT2 AKT3 ALK APC AR ARAF ARID1A 

ARID1B ARID2 ASXL1 ATM ATR ATRX AURKA AURKB AXIN1 AXIN2 

AXL B2M BAP1 BARD1 BCL2 BCL2L1 BCOR BLM BMPR1A BRAF 

BRCA1 BRCA2 BRD4 BRIP1 BTK CARD11 CASP8 CBFB CBL CCND1 

CCND2 CCND3 CCNE1 CD274 CDC73 CDH1 CDK12 CDK4 CDK6 CDK8 

CDKN1A CDKN1B CDKN2A CDKN2B CDKN2C CEBPA CHEK1 CHEK2 CIC CREBBP 

CRKL CSF1R CTCF CTNNA1 CTNNB1 CUL3 CYLD DAXX DDR1 DDR2 

DICER1 DNMT3A DOT1L EGFR EIF1AX C11orf30 EP300 EPAS1 EPCAM EPHA2 

EPHA3 EPHA5 EPHB1 EPHB6 ERBB2 ERBB3 ERBB4 ERCC1 ERCC3 ERCC4 

ERCC5 ERG ERRFI1 ESR1 EXT1 EXT2 EZH2 FAM123B FAM175A FANCA 

FANCC FANCD2 FANCE FANCF FANCG FANCL FANCM FAS FAT1 FAT2 

FBXW7 FGF19 FGF3 FGF4 FGFR1 FGFR2 FGFR3 FGFR4 FH FLCN 

FLT1 FLT3 FLT4 FOXA1 FOXL2 FOXP1 FUBP1 GALNT12 GATA3 GNA11 

GNAQ GNAS GRIN2A GRM3 HDAC1 HGF HNF1A HOXB13 HRAS IDH1 

IDH2 IFNG IFNGR1 IGF1R IKBKE IKZF1 IL7R INPP4B IRF2 IRS2 

JAK1 JAK2 JAK3 JUN KDM5A KDM5C KDM6A KDR KEAP1 KIT 

KRAS LRP1B MAF MAP2K1 MAP2K2 MAP2K4 MAP3K1 MAPK1 MAX MCL1 

MDM2 MDM4 MED12 MEF2B MEN1 MET MITF MLH1 MLH3 MLL 

MLL2 MLL3 MPL MRE11A MS4A1 MSH2 MSH3 MSH6 MST1R MTOR 

MUTYH MYC MYCL1 MYCN MYD88 NBN NCOR1 NF1 NF2 NFE2L2 

NFKBIA NKX2-1 NOTCH1 NOTCH2 NOTCH3 NPM1 NRAS NSD1 NTHL1 NTRK1 

NTRK2 NTRK3 PALB2 PARK2 PARP1 PAX5 PBRM1 PCK1 PDCD1 PDCD1LG2 

PDGFRA PDGFRB PDK1 PIK3CA PIK3CB PIK3CG PIK3R1 PIK3R2 PMS1 PMS2 

POLD1 POLE POT1 PPP2R1A PRDM1 PRKAR1A PTCH1 PTCH2 PTEN PTPN11 

PTPRD RAC1 RAD50 RAD51 RAD51B RAD51C RAD51D RAD52 RAD54L RAF1 

RARA RB1 RBM10 RECQL RECQL4 RET RHOA RICTOR RINT1 RNF43 

ROS1 RPTOR RUNX1 SDHA SDHAF2 SDHB SDHC SDHD SERPINB3 SERPINB4 

SETD2 SF3B1 SLX4 SMAD2 SMAD3 SMAD4 SMARCA4 SMARCB1 SMO SOCS1 

SOX2 SOX9 SPOP SRC STAG2 STAT3 STK11 SUFU SYK TBX3 

TCF7L2 TERC TET2 TGFBR2 TMEM127 TMPRSS2 TNFAIP3 TNFRSF14 TOP1 TOP2A 

TP53 TSC1 TSC2 TSHR U2AF1 VEGFA VHL WRN WT1 XPO1 

XRCC2 ZMAT3         

11..22  含 38 基因的的内含子、启动子、融合断点区域 

ALK BCL2L11 BRAF BRCA1 BRD4 CD74 EGFR EML4 ERG ETV6 

EZR FGFR1 FGFR2 FGFR3 KIF5B KIT MAML2 MET MSH2 MYC 

MYCL1 NCOA4 NOTCH2 NTRK1 NTRK2 NTRK3 PDGFRA RAF1 RET ROS1 

RSPO2 SDC4 SLC34A2 TERT TFE3 TMPRSS2 TPM3 PMS2   
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11..33  含 709 其他相关基因的 1778 个编码区区域 

ABCA13 ABCB1 ABCC1 ABCC11 ABCC2 ABCG2 ABL2 ACACA ACIN1 ACTB 

ACTG1 ACTG2 ACVR2A ACVRL1 ADAM29 ADAMTS5 ADCY1 AFF1 AFF2 AFF3 

AHNAK AKAP9 ALB AMOT ANGPT1 ANK3 ANKRD11 ANKRD30A ANKRD30B APEX1 

APOBEC3B ARAP3 ARFGEF1 ARFGEF2 ARHGAP29 ARHGAP35 ARID4B ARID5B ARNT ASCL4 

ASH1L ASMTL ASPM ASTN1 ASXL2 ATIC ATP11B ATP12A ATP1A1 ATP2B3 

BAZ2B BBC3 BBS9 BCAS1 BCL10 BCL11A BCL11B BCL2A1 BCL2L11 BCL3 

BCL6 BCL9 BCORL1 BCR BIRC3 BMPR2 BNC2 BPTF BRD2 BRD3 

BRSK1 BRWD1 BTLA BUB1 C15orf23 C15orf55 C1QA C1S C3orf70 C7orf53 

C8orf34 CACNA1E CADM2 CALR CAMTA1 CASP1 CASQ2 CBLB CBR1 CBR3 

CCDC168 CCNA1 CCNB3 CCT3 CCT5 CCT6B CD22 CD33 CD5L CD74 

CDA CDH11 CDH18 CDH23 CDK13 CHD1 CHD1L CHD4 CHD6 CHD8 

CHD9 CHFR CHI3L1 CHN1 CIITA CLDN18 CLP1 CLSPN CLTC CNOT3 

CNOT4 CNTN1 CNTN5 CNTNAP1 CNTNAP5 COL1A1 COL2A1 COL5A1 COL5A2 COL5A3 

COPS2 CPS1 CRIPAK CRLF2 CRNKL1 CRTC1 CSF1 CSF3R CSMD1 CSMD3 

CSNK1A1 CSNK1G3 CTLA4 CTNNA2 CTNND1 CUX1 CXCR4 CYBA CYP19A1 CYP1A1 

CYP1B1 CYP2A13 CYP2C8 CYP2D6 CYP3A4 CYP3A5 DCC DDX3X DDX5 DEK 

DHX35 DHX9 DIAPH1 DIS3L2 DLC1 DMD DNAH6 DNAJB1 DNM2 DNMT1 

DNMT3B DOCK2 DOCK7 DPYD DRGX DTX1 DUSP22 DYSF E2F3 EBF1 

ECT2L EED EEF1A1 EGFL7 EGR3 EIF2AK3 EIF2C3 EIF3A EIF4A2 EIF4G3 

ELAC2 ELF1 ELF3 ELMO1 ELN EME2 EMID2 EML4 EPC1 EPHA1 

EPHA4 EPHA7 EPHB2 EPHB4 EPOR EPPK1 EPS15 ERBB2IP ERCC2 ESR2 

ETS1 ETV1 ETV5 ETV6 EWSR1 EZR F8 FAM131B FAM135B FAM157B 

FAM46C FAM5C FAP FASLG FAT3 FAT4 FCGR1A FCGR2A FCGR2B FCGR3A 

FCRL4 FGF10 FGF12 FGF14 FGF23 FGF6 FLG FLI1 FLNC FMN2 

FN1 FNDC4 FOXA2 FOXO1 FOXO3 FOXQ1 FRMPD4 FUS FXR1 FYN 

FZD1 G3BP1 G3BP2 GAB2 GABRA6 GATA1 GATA2 GFRAL GIGYF1 GKN2 

GLB1L3 GLI1 GLI2 GLI3 GMPS GNA13 GNG2 GPC3 GPR124 GPS2 

GPX1 GRB7 GSK3B GSTM5 GSTP1 GUSB H3F3A H3F3B H3F3C HCLS1 

HCN1 HDAC4 HDAC9 HECW1 HEY1 HIST1H1C HIST1H1D HIST1H1E HIST1H2AC 
HIST1H2

AG 

HIST1H2AL HIST1H2AM HIST1H2BC HIST1H2BD HIST1H2BJ HIST1H2BK HIST1H2BO HIST1H3B HIST1H3C 
HIST1H3

D 

HIST1H3F HIST1H3G HIST1H3H HIST1H3I HIST1H4I HIST3H3 HLA-A HLA-B HLA-C HLF 

HMCN1 HNF1B HNRPDL HOXA11 HOXA13 HOXA3 HOXA9 HOXC13 HOXD11 HOXD13 

HSD3B1 HSP90AA1 HSP90AB1 HSPA8 HSPD1 HSPH1 ICK ICOSLG ID3 IFITM3 

IGF1 IGF2 IGF2R IGLL5 IKZF2 IKZF3 IL10 IL1RAPL1 IL21R IL6 

IL6ST IMPG1 ING1 INHBA INPP4A INPPL1 INSR IRF4 IRF6 IRS1 

ITGB3 ITK ITSN1 JARID2 KALRN KAT6A KAT6B KCNJ5 KCNQ2 KDM2B 

KEL KIF5B KLF4 KLHL6 KLK1 KRTAP5-5 L3MBTL1 LAMA2 LATS1 LATS2 

LCP1 LEF1 LGALS8 LIFR LPHN2 LPP LRP2 LRP4 LRP5 LRP6 

LRRC7 LRRK2 LYN LZTS1 MACF1 MAD1L1 MAGI2 MAML2 MAML3 MAP3K13 

MAPK3 MCC MCM3 MDC1 MECOM MEF2C MGA MIB1 MIOS MKL1 

MLL4 MLLT3 MMP11 MMP2 MN1 MNDA MNX1 MSH4 MSN MSR1 

MTHFR MTRR MUC5B MYH11 MYH14 MYH9 MYO3A MYOD1 NAP1L1 NAV3 

NCAM2 NCF2 NCF4 NCK1 NCOA3 NCOA4 NCOR2 NCSTN NDUFA13 NFATC4 

NFE2L3 NKX3-1 NLRC3 NOD1 NOS3 NOTCH4 NQO1 NR1I2 NR2F2 NR4A2 

NRG1 NRP2 NRXN1 NTM NUMA1 NUP107 NUP210 NUP93 NUP98 OBSCN 

OGDH OMD OPCML OR11G2 OR2T4 OR4A15 OR4C6 OR5L2 OR6F1 P2RY8 

P4HB PABPC1 PABPC3 PAG1 PAK1 PAK3 PASK PAX3 PAX7 PC 

PCDH18 PCSK6 PCSK7 PDCD11 PDE4DIP PDGFB PDILT PER1 PGR PHF1 

PHF6 PIK3C2A PIK3C2B PIK3C2G PIK3C3 PIM1 PKD1L2 PKHD1 PLAG1 PLCB1 
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PLCG1 PLCG2 PLK1 PLXNA1 PLXNB2 PNRC1 POLQ POM121 POM121L12 POU2AF1 

PPM1D PPP1R17 PPP6C PRDM16 PREX2 PRF1 PRKAA1 PRKCB PRKCI PRKDC 

PRRX1 PRX PSG2 PSIP1 PSMB1 PSMB5 PTGS1 PTGS2 PTPN13 PTPN2 

PTPRB PTPRK PTPRO PTPRS PTPRT PTPRU RAB35 RAC2 RAD21 RAD54B 

RANBP2 RASA1 RASGRP1 RBL1 REL RELN RFC1 RGS3 RHEB RHOH 

RHOT1 RIT1 RNASEL ROBO1 ROBO2 ROBO3 ROCK1 RPGR RPS6KB1 RPS6KB2 

RSPO2 RSPO3 RUNX1T1 RUNX2 RXRA RYR1 RYR2 SBDS SCUBE2 SDC4 

SEC31A SEMA3A SEMA3E SEMA6A SERPINA7 SETBP1 SETDB1 SF1 SF3A1 SFPQ 

SGCZ SGK1 SH2B3 SH2D1A SH3PXD2A SHH SI SIN3A SLC16A1 SLC1A2 

SLC22A16 SLC22A18 SLC22A2 SLC22A3 SLC34A2 SLCO1B3 SLIT1 SLIT2 SMARCD1 SMARCE1 

SMC1A SMC1B SNCAIP SNTG1 SNX29 SOD2 SOS1 SOX10 SOX17 SPEN 

SPRR3 SPSB4 SPTA1 SRD5A2 SRGAP1 SRGAP3 SRSF2 SRSF7 STAG1 STAT1 

SUCLG1 SUCLG2 SULT1A1 SUZ12 SVEP1 SYNCRIP SYNE1 TAF1 TAF15 TAF1L 

TAL1 TBL1XR1 TBX15 TBX22 TCEB1 TCF12 TCF3 TCF4 TCL1A TEC 

TENM3 TERT TET1 TFDP1 TFDP2 TFE3 TGFBR1 THBS2 TJP1 TLE1 

TLL2 TLR4 TLX3 TMEM132D TNFSF11 TNN TP53BP1 TP63 TP73 TPM3 

TPR TRAF2 TRAF7 TRIM24 TRIM58 TRIO TRPC5 TRRAP TSHZ2 TSHZ3 

TTF1 TUBA3C TUBB3 TUSC3 TXNIP TYMS TYR UBE2D2 UBR5 UGT1A1 

UMPS UPF3B USH2A USP6 USP8 VEZF1 VIM VTCN1 WASF3 WDR90 

WDTC1 WHSC1 WHSC1L1 WIPF1 WNK1 WNT5A WSCD2 WWOX WWP1 WWP2 

XIAP XPC XRCC1 XRCC3 YAP1 YY1AP1 ZBTB16 ZC3H11A ZFHX3 ZFP36L1 

ZFP36L2 ZFPM2 ZIC3 ZNF217 ZNF384 ZNF521 ZNF638 ZNF750 ZNF804B  

2. 胚系变异基因检测列表 

22..11  包含 11 个基因的全部外显子 

ATM BRCA1 BRCA2 MLH1 MLH3 MSH2 

MSH3 MSH6 PALB2 PMS1 PMS2  
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 质控结果 

质控指标 质控结果 质控标准 

DNA 质量评估 
DNA 总量（ng）1 70 ≥15 

DNA 等级 2 1 1-2 级 

文库质量评估 样本文库总量（ng）3 2897 ≥500 

测序质量评估 

碱基质量≥Q30 占比 4 92% ≥80% 

平均测序深度 5 8053 ≥4000 

0.2 倍平均深度以上碱基比例 6 100% ≥90% 

基因组比对率 7 100% ≥90% 

样本配对一致性 8 99% ≥90% 

质控结果总体解析  合格  

注： 

1. DNA 总量（ng）：送检样本提取的 DNA 总量，不同样本类型具有不同的标准。 

2. DNA 等级：根据提取 DNA 总量及 DNA 片段大小将 DNA 划分为 1/2/3/4 四个等级，1-2 级别样本质量较

好，3 级样本质量稍差检测失败率较高，4 级样本不能满足检测要求。 

3. 样本文库总量（ng）：DNA 片段经过接头连接和 PCR 扩增富集引入标签后的中间产物总量。 

4. 碱基质量≥Q30 占比：送检样本测序数据中碱基质量能达到 Q30 及以上（表示碱基识别错误的概率低于 0.1%，

即碱基识别正确率超过 99.9%）的比例。 

5. 平均测序深度：目标区域内各个碱基被测序读段的平均次数。 

6. 0.2 倍平均深度以上碱基比例：测序深度达到 0.2 倍平均深度以上碱基比例，反映覆盖均一性。 

7. 基因组比对率：可以比对到人类基因组上的读段占比。 

8. 样本配对一致性：利用配对样本间相同纯合 SNP 评估配对样本一致性。无对照样本时，此项无法评估，不

参与质控结果总体解析判断。 

9. 质控结果总体解析：结合以上参数进行综合评估，分为合格、预警、不合格三个等级，其中一项为预警或不

合格时，总体质量评估为预警或不合格。样本质控为预警或不合格时，均会影响检测的准确性和敏感性。不

同样本类型有不同的质控标准。 
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 检测方法说明 

OncoD-P1021B 采用高通量基因测序平台，对 312 个基因的全部外显子区、38 个基因的内含子、启动子或融合断点区域、

709 基因的编码区域进行目标区域捕获高深度测序（其中血浆游离 DNA 检测结合吉因加医学检验实验室自主研发的 ER-Seq

检测方法），对肿瘤基因四种变异类型（包括点突变、小片段的插入缺失、拷贝数变异和目前已知的融合基因）进行检测，结

果得到卫生部临床检测中心室间质评满分评价，兼具准确性与全面性，提供最全面可信的检测结果。 

局限性： 

1. 本检测只适用于检测特定肿瘤基因的DNA水平的变异，不涉及蛋白质、RNA水平。 

2. 血浆中循环DNA源自病灶部位细胞释放入血液，并非所有病变细胞的变异都能释放入血，因此血浆中可检测到的变异可

能无法完全反映病灶部位全部细胞变异情况。 

3. 部分患者不存在明确的靶向药物对应的基因突变，所以并非所有受检者都可以找到对应靶向药物或明确耐药机制。 

4. 检测范围外的基因变异和/或药物间相互作用等非基因变异因素均可能影响药物效果等临床表型。 

说明： 

1. 本检测主要用于辅助临床决策，检测结果仅供临床参考，不代表临床决策意见。部分基因与药物对应关系，目前仅限于

科学研究，尚未进入临床指南，需临床医生酌情参考。此用药信息仅依据基因检测结果提供，实际用药请遵医嘱。临床

试验仅显示部分相关结果，临床试验实时更新，如想了解全面的临床试验信息，可参考www.clinicaltrials.gov。 

2. 本报告依据人类基因组变异学会 （Human Genome Variation Society, HGVS）制定并公布的规则进行变异命名，变

异的临床意义判断解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学会（American College of Medical Genetics and 

Genomics，ACMG）指南，以及由美国分子病理学会（Association of Molecular Pathology, AMP）、美国临床肿

瘤学会（American Society of Clinical Oncology, ASCO）和美国病理学家协会（College of American Pathologists, 

CAP）联合发布的癌症相关变异解读和报告指南。本报告结果采用的注释软件及数据库版本号：参考基因组（GRCh37）、

注释版本（NCBI Annotation Release 104）、1000G（phaseIII - ucsc）、EXAC（0.3.1）、dbSNP（147）、PolyPhen2/SIFT

（ensdb v73）、PhyloP（2013-12-06）、Clinvar（2017-12-12）、Cosmic（V80）。 

3. 本报告结果只对送检样品负责，吉因加对以上检测结果保留最终解释权，如有疑义，请在收到结果后的7个工作日内与

我们联系。
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