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众多的研究表明，肿瘤是由于细胞的基因等遗传物质变异所导致的一类复杂性疾病。过去由于知识

和技术手段的限制，人们对肿瘤细胞遗传物质变异所知甚少，但随着人类基因组的完成和新型功能基因

组技术的应用，为揭示肿瘤发生的本质和最终治愈肿瘤带来新机遇。 

 

乘东风攻肿瘤 

 

在这个乘人类基因组研究成功的东风，攻克肿瘤威胁的关键时刻，在日前举行的以“临床肿瘤基因

组学”为主题的第109期东方科技论坛上，国内外40位肿瘤学、基因组学和伦理学专家建议酝酿启动我

国临床肿瘤基因组计划，促进基因组知识和技术造福肿瘤患者。 

 

与会专家在此次论坛上，共同探讨了国内外肿瘤基因组学研究现状、发展趋势和我国肿瘤研究对

策，强调“利用我国资源优势，重点开展我国高发和特发肿瘤基因组研究，促进相关研究成果向临床应

用转化，力争在肿瘤分子分型和个体化治疗方面实现突破”。 

 

人类已认识到，健康是靠遗传因素和环境因素互相作用的平衡来维持的，当这种平衡出现问题就会

造成疾病。从分子水平上系统认识疾病发生发展的规律，不仅是现代医学研究的主要内容，也是未来医

学发展的基础。已有研究表明，肿瘤发生是细胞遗传物质（包括基因组序列和表观遗传修饰）多步骤变

异损伤的过程。这些变异损伤可激活有利于细胞增殖或生存相关基因（癌基因），或失活抑制肿瘤的相

关基因（抑癌基因），最终导致细胞逃避正常的生长控制和免疫监控。 

 

目前已知多种遗传变异累及肿瘤，如基因扩增、缺失、易位和突变等基因组序列变异，以及异常表

观遗传变异如甲基化修饰等，都与细胞的恶性转化和进展密切相关。然而，这些知识的获得多是来自对

某些特定肿瘤的有限基因研究。对于这些变异的发生、进化、适应和发展的过程；环境和基因、基因和

基因在这个过程中的互作；这些变异与肿瘤的形成、恶变、转移的关系以及肿瘤治疗过程中的药效和预

后的关系等重要的基础和临床问题，我们还知之甚少，更缺乏有效的检测和应对的方法。 

 

随着人类基因组的完成和新型功能基因组技术的广泛而有效的应用，国际肿瘤遗传学和基因组学研

究获得长足进步。更系统和更大规模地利用人体肿瘤样本，从全基因组水平认识肿瘤发生发展的分子机

制，并促进相关研究成果向临床应用转化，成为国际学术界的共识。 

 

最好的样本促突破 

 

会议执行主席顾健人等专家在报告中指出，人类基因组研究所提供的大量高质量的人类基因组序列

和相关分子标记以及基因表达和基因功能等数据，使人类自身成为研究人类最好的样本；系统地、高质

量地、大规模地收集人类肿瘤样本，是肿瘤基因组研究的基础。基因组相关新技术在近年来的飞速发展

和革命性突破，使得基因组测序/重测序和全基因组基因分型等工作的开展获得了高质量、高通量、低

成本的保证。 

 

随着比较基因组和进化基因组研究的深入，计算生物学和系统生物学的新方法和新策略将不仅为肿

瘤研究带来新观察和新数据，而且将引起肿瘤研究战略和策略思想的革命。功能基因组和表观基因组检

测与研究能力的提高结合分子细胞生物学的发展，将使人们对肿瘤本质的认识提升到一个新的阶段。并

且，人们日益认识到，肿瘤从本质上是一种系统性疾病：包含了基因和环境因子相互作用的复杂过程；

在遗传学层次上的分子进化、选择与适应的过程；在细胞生物学层次上的细胞信号转导活化和抑制过
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程；在组织、器官和系统层次上的神经免疫失调失控的过程。这些不同层次作用和选择最终导致肿瘤呈

现为异质性极强的复杂性状疾病。 

 

“因此，结合功能基因组新技术系统研究肿瘤遗传学和基因组学，尤其应用于中国高发和特发肿

瘤，必须采用系统生物学的观点，认真总结以往研究中的经验和教训，切实建立科学的、系统的、模式

与临床紧密结合的研究体系，强调样本的科学和系统收集，强调技术创新和各类技术的有效综合，强调

数据整合、数据挖掘和数据向知识的提升，提高研究效率。同时，必须在加深对肿瘤发病和发展机制认

识的基础上，加强促进新型诊断、预后指标开发和药物靶点发现的转换型研究，以便尽早将科研的成果

造福于人类的健康。”会议执行主席赵国屏强调。 

 

奠基我国转化医学体系 

 

专家们建议，肿瘤研究需要树立系统生物学的观点，结合基因组知识和新型基因组学技术，开展系

统的遗传学和基因组学研究，重点针对中国高发或有特色的肿瘤，切实建立科学和系统的研究模式。尤

其建立与临床紧密结合的研究体系，充分利用我国资源优势，以符合GCP临床研究队列建立和高质量肿

瘤生物样本采集为核心，以肿瘤分子分型和预后判断分子标志谱建立和临床评价为主线，以促进个体化

诊疗、促进新型药物靶点发现为研究的切入点开展工作，为开发新型药物和促进我国转化医学的发展奠

定基础。 

 

基因组学的发展给肿瘤研究和临床实践带来了新的机遇和挑战。国际和国内都及时地启动了肿瘤基

因组的大科学协作项目。我国科学家为此已经进行了多年的准备。以10年前国家人类基因组南方研究中

心的成立为标志，我国科学工作者在人类基因组计划实施中付出了极大的心血，建立了重要的技术平

台，培养和锻炼了一支有竞争力的队伍，在人类基因组和功能基因组研究方面积累了知识和经验。 

 

“面临国际肿瘤基因组研究快速发展的机遇和挑战，应该有所作为，也能有所作为。除了为国际肿

瘤基因组的科学协作贡献力量外，也需集中国内外学者的智慧，凝聚上海及国内肿瘤研究的力量，促进

肿瘤遗传学和基因组学研究与临床应用结合，建立具有我国特色的转化医学研究体系。”顾健人、赵国

屏、王红阳等与会专家建议适时启动“临床肿瘤基因组计划”，实现基础研究成果向临床应用转化，让

基因组知识和技术真正造福肿瘤患者。 
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