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循环肿瘤DNA检测在恶性肿瘤临床诊疗中的应用进展

张炜炜，李光耀，刘留，姚远，王彦东，葛国朝，黄伟，朱伟伟，朱江鹏，张正君

（安徽省芜湖市第二人民医院 胃肠外科，安徽 芜湖 241000）

摘     要             恶性肿瘤发病率和病死率居高不下，已成为全球范围内严重威胁人类健康的重大公共卫生问题。检测

技术是肿瘤精准诊疗的基础与前提。尽管组织活检仍为肿瘤诊断的金标准，但其侵入性强、重复性

差，在疾病动态监测及部分临床场景中存在明显局限。近年来，基于液体活检的循环肿瘤 DNA （ctDNA）

检测技术迅速发展，凭借微创、可重复及能够实时反映肿瘤分子特征等优势，在肿瘤早期监测、辅助

诊断、预后评估、微小残余病灶与复发监测、新辅助治疗反应预测、转移性疾病评估、治疗决策制定

以及疗效与耐药性监测等方面展现出广阔的应用前景。本文对 ctDNA 的生物学特征及其在恶性肿瘤临

床诊疗全流程中的应用进展进行综述，并对当前面临的技术挑战与未来发展方向进行总结与展望，以

期为 ctDNA 在临床中的规范化应用提供参考。
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Abstract             Malignant tumors remain a major global public health challenge owing to their high incidence and 

mortality. Detection technologies constitute the foundation of precision oncology. Although tissue biopsy 

is regarded as the gold standard for tumor diagnosis, its invasiveness and limited feasibility for 

longitudinal monitoring restrict its clinical utility in certain scenarios. In recent years, circulating tumor 

DNA (ctDNA)–based liquid biopsy has rapidly emerged as a promising analytical approach, offering 

advantages such as minimal invasiveness, repeatability, and real-time reflection of tumor molecular 

characteristics. Accumulating evidence indicates that ctDNA plays an important role in early tumor 

monitoring, auxiliary diagnosis, prognostic evaluation, detection of minimal residual disease and 

recurrence, prediction of neoadjuvant therapy response, assessment of metastatic disease, therapeutic 
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decision-making, and monitoring of treatment efficacy and drug resistance. This review systematically 

summarizes the biological characteristics of ctDNA and its current clinical applications throughout the 

entire continuum of cancer management, and discusses existing challenges and future perspectives, 

aiming to provide insights for the standardized clinical implementation of ctDNA testing.
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根 据 世 界 卫 生 组 织 的 统 计 ， 2022 年 全 球 约 有

2 000 万新发肿瘤病例和 970 万死亡病例[1]。我国国

家癌症中心 2024 年报告[2]显示，2022 年我国癌症新

发病例约 482.4 万，死亡病例约 257.4 万。近年来随

着 我 国 老 龄 化 程 度 的 不 断 加 深 ， 恶 性 肿 瘤 的 发 病

率 更 是 不 断 升 高 ， 恶 性 肿 瘤 已 严 重 危 害 我 国 人 民

的健康。检测技术是恶性肿瘤诊疗的前提和基础。

目前临床上仍是以组织活检作为首选的诊断方法，

但 大 多 数 晚 期 癌 症 或 者 复 发 患 者 难 以 承 受 侵 入 性

检 查 的 损 伤 ， 临 床 上 很 难 获 取 足 够 的 组 织 进 行 活

检 。 与 传 统 方 法 相 比 ， 基 于 循 环 肿 瘤 DNA

（circulating tumor DNA，ctDNA） 的液体活检创伤较

小 、 取 样 简 单 且 具 有 较 高 的 安 全 性 和 准 确 率 。 此

外，这种检测方式还能反映肿瘤组织的实时状态。

目前，基于 ctDNA 的液体活检已经成为肿瘤活检重

要 的 辅 助 方 法 ， 甚 至 在 某 些 情 况 下 能 够 代 替 组 织

活检。因此，ctDNA 研究对肿瘤诊治具有重要的价

值 （图 1）。

1     ctDNA的生物学特征 

循 环 游 离 DNA （circulating free DNA， cfDNA）

广泛存在于正常人群和肿瘤患者的血浆中。1948 年，

有 学 者 在 人 血 液 中 检 测 出 cfDNA[3]， 随 后 ， Leon

等[4] 发 现 了 肿 瘤 患 者 的 cfDNA 明 显 高 于 正 常 人 群 。

cfDNA 主 要 在 肝 脏 中 清 除 ， 半 衰 期 短 为 2.5 h 甚 至

更短。有证据[5] 表明，部分 cfDNA 来源于肿瘤，这

部 分 cfDNA 被 称 为 ctDNA。 ctDNA 具 有 与 患 者 肿 瘤

相同的体细胞基因组改变[6]。目前越来越多的研究

表 明 ， ctDNA 可 以 作 为 生 物 标 志 物 来 指 导 疾 病 诊

断 、 评 估 治 疗 效 果 和 监 测 复 发 等 临 床 工 作 。 在 不

同 的 肿 瘤 类 型 中 ， ctDNA 所 占 比 例 从 0.1%~50% 不

等。并且与 cfDNA 相比，ctDNA 片段的长度相对较

ctDNA

生物学特征 早期监测

预测治疗反应和
耐药性监测

治疗选择

转移性疾病诊断和预测

诊断和生存预测

残余病灶和疾病
复发的检测

对新辅助治疗反应的预测

图1　ctDNA检测在恶性肿瘤患者临床诊疗中应用

Figure 1　Application of ctDNA testing in the clinical diagnosis and treatment of patients with malignant tumors
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短，大约 143~145 bp。因此，通过基因组改变、表

观遗传标记和片段大小能够检测血液循环中 ctDNA

的存在并推断其组织来源。

2     肿瘤的早期监测 

因 为 ctDNA 在 早 期 肿 瘤 患 者 体 液 中 的 水 平 较

低 ， 所 以 其 检 测 和 定 性 比 较 困 难 。 目 前 ， 通 过

ctDNA 的全基因组扩增、二代测序 （next-generation 

sequencing， NGS） 技 术 和 肿 瘤 细 胞 特 有 的 基 因 改

变 能 够 鉴 别 不 同 的 肿 瘤 类 型 、 评 估 新 辅 助 化 疗 的

反 应 和 监 测 术 后 微 小 残 余 病 灶 。 这 种 方 法 上 的 革

命 催 生 了 一 些 NGS 程 序 和 生 物 信 息 学 管 道 ， 它 们

使用不同的方法来检测超低浓度的 ctDNA。例如，

ctDNA 的靶向甲基化分析与机器学习相结合在多种

肿 瘤 类 型 的 不 同 分 期 中 表 现 出 了 较 高 的 特 异 度 和

准确率[7-8]。莫佳航等[9]发现 ctDNA 在非小细胞肺癌

（non-small cell lung cancer， NSCLC） 的 早 期 监 测 中

有着重要意义，ctDNA 监测可大大提高早期肺癌的

检 测 率 ， 为 患 者 赢 得 更 大 的 生 存 空 间 。 一 项 针 对

中低收入国家多癌早期检测的前瞻性研究[10] 发现，

在 9 024 例符合条件的参与者中，43 例参与者检测

出 ctDNA 阳 性 。 其 中 ， 17 例 通 过 临 床 诊 断 标 准 的

影 像 或 活 检 证 实 有 不 同 原 发 器 官 的 恶 性 肿 瘤 ， 阳

性预测准确率为 39.53%。在检测为阴性的 8 981 例

参与者中，8 974 例在检测后的 12 个月内随访检查

中 确 认 未 患 有 癌 症 ， 阴 性 预 测 准 确 率 99.92%。 该

研究的 ctDNA 预测癌症的敏感度为 70.83%，特异度

为 99.71%。这项研究提示，ctDNA 的检测能够提高

早 期 肿 瘤 的 诊 断 率 ， 从 而 改 善 患 者 的 预 后 ， 降 低

肿 瘤 患 者 的 病 死 率 。 然 而 ， 在 一 些 肿 瘤 类 型 中 如

肺癌、胃癌及食管癌等，其早期阶段 ctDNA 检测敏

感度仍然较低[7-8]。

3     诊断和生存预测 

尽 管 病 理 活 检 是 诊 断 肿 瘤 的 金 标 准 ， 但 这 种

诊 断 方 式 是 侵 入 性 的 ， 成 本 较 高 ， 并 且 对 患 者 而

言 某 些 获 取 病 理 标 本 的 操 作 具 有 一 定 的 风 险 。 为

了 解 决 组 织 活 检 的 局 限 性 ， 液 体 活 检 技 术 正 在 快

速发展。现有研究[11]表明，ctDNA 浓度的增加与患

者的肿瘤大小、疾病分期和转移性风险大小有关。

有研究[12]表明，ctDNA 检测有助于结直肠癌的早期

诊断。余幼林等[13]基于 ctDNA 和甲状腺结节超声特

征 性 改 变 建 立 评 分 模 型 ， 发 现 评 分 系 统 对 甲 状 腺

癌 的 诊 断 具 有 较 高 的 预 测 价 值 ， 为 甲 状 腺 良 恶 性

结 节 鉴 别 诊 断 提 供 参 考 。 大 型 临 床 队 列 研 究[14]证

实，ctDNA 甲基化标记物在肝细胞癌的诊断和预后

评估中具有较高的特异度和敏感度。一项纳入 85 例

食管癌患者、10 例良性食管疾病患者和 125 名健康

人群的研究[15] 表明 ctDNA 甲基化能以 76.2% 的敏感

度和 94.1% 的特异度区分食管癌患者与良性疾病患

者和健康人群。Botta 等[16]发现Ⅰ~Ⅲ期胰腺导管腺癌

患 者 术 后 ctDNA 阳 性 的 患 者 无 病 生 存 期 明 显 低 于

ctDNA 阴 性 的 患 者 。 多 项 研 究[17-22] 表 明 ， ctDNA 水

平与多种恶性肿瘤的预后有关，并且 ctDNA 的水平

和 总 生 存 （overall survival， OS） 率 呈 负 相 关 。 并

且，ctDNA 与常规检测相比，具有高敏感度和特异

度，有研究[23]表明通过 ctDNA 甲基化单倍体检测对

Ⅰ期 结 直 肠 癌 的 检 出 率 可 达 85.1%， 明 显 高 于 癌 胚

抗原 （12.9%） 和粪便免疫化学检测 （72.1%）。在

临床上，ctDNA 在许多肿瘤中已成为一种有用的诊

断 和 预 后 生 物 标 志 物 。 未 来 临 床 诊 疗 工 作 中 ， 可

以通过 ctDNA 检测对肿瘤患者的预后进行预测，还

可以根据 ctDNA 的水平对患者进行分组，进而对高

危患者进行指导干预来改善预后。

4     残余病灶和疾病复发的检测 

残 余 病 灶 的 检 测 在 识 别 具 有 高 复 发 转 移 风 险

的 患 者 方 面 具 有 巨 大 的 潜 力 ， 并 且 液 体 活 检 可 用

于多种肿瘤类型的检测。有研究[24]表明，在Ⅱ期结

直肠癌中，ctDNA 甲基化与肿瘤进展密切相关，有

助 于 临 床 上 肿 瘤 残 余 病 灶 的 检 测 。 Chen 等[25] 发 现

术后连续 ctDNA 检测能够预测高复发风险的Ⅱ~Ⅲ期

结 直 肠 癌 患 者 ， 总 体 准 确 率 为 92%， 并 且 与 影 像

学 检 查 相 比 能 平 均 提 前 5.01 个 月 发 现 疾 病 复 发 。

美 国 一 项 关 于 吉 西 他 滨 联 合 白 蛋 白 结 合 紫 杉 醇 治

疗 12~30 岁复发性骨肉瘤患者的前瞻性试验[26]结果

显示，18 例患者均检测到了循环肿瘤细胞，其中

10 例患者能够检测到 ctDNA。这项研究表明，循环

肿 瘤 细 胞 和 ctDNA 能 够 为 肿 瘤 复 发 提 供 初 步 的 证

据 。 Xia 等[27] 通 过 对 330 例 Ⅰ~Ⅲ期 NSCLC 患 者 的 术

前、术后 3 d 和术后 1 个月三个围手术期时间点的

研究，发现围手术期 ctDNA 分析对早期发现残余病

灶 和 NSCLC 复 发 危 险 分 层 有 一 定 的 作 用 ， 这 对
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NSCLC 患 者 的 治 疗 有 一 定 的 参 考 价 值 。 Hultsch

等[28]发现血浆中 ctDNA 升高能够预测临床乳腺癌治

疗后的复发和转移情况，其监控的敏感度有 93%，

特异度为 100%，具有一定评估价值。在早期三阴性

乳 腺 癌 女 性 患 者 中 ， 新 辅 助 化 疗 期 间 或 是 完 成 后

的 ctDNA 检 测 数 量 与 其 术 中 残 余 肿 瘤[29]、疾病复

发[30]、更差的无进展生存期 （progression free survival，

PFS） 和 OS 有 关[29]。 Yang 等[31] 进 行 了 一 项 前 瞻 性

队列研究，其结果表明任何时间点的 ctDNA 阳性均

与接受胃切除与辅助化疗的Ⅰ~Ⅲ期胃癌患者复发风

险增加相关，同时也提示较差的无病生存期和 OS，

与影像学复发相比其中位时间提前 6 个月。一项评

估 5-氟尿嘧啶、亚叶酸钙、奥沙利铂和伊立替康

联合是否能早期控制胰腺导管癌微转移并提高 OS 率

的试验[32]表明，术后 4 周 ctDNA 阳性患者 PFS 更差，

术后 ctDNA 阳性与肿瘤复发密切相关。未来需要更

多的大队列多中心的临床研究来支持 ctDNA 作为一

种 复 发 工 具 在 临 床 应 用 ， 以 便 于 对 复 发 高 风 险 人

群进行提前干预。

5     对新辅助治疗反应的预测 

有 研 究[22] 表 明 在 早 期 乳 腺 癌 患 者 新 辅 助 治 疗

期间，ctDNA 预测新辅助治疗的效果要优于影像学

表现。Zhang 等[33]对 79 例接受新辅助治疗的胃癌患

者进行 ctDNA 分析，发现 ctDNA 是Ⅱ~Ⅲ期胃癌患者

预 测 预 后 和 监 测 新 辅 助 治 疗 反 应 的 潜 在 生 物 标 志

物。与 ctDNA 检测不出的患者相比，基线、新辅助

治疗后或术后 ctDNA 检测出的患者的 OS 更差；对

于 新 辅 助 治 疗 后 部 分 缓 解 的 患 者 ， 最 大 等 位 基 因

频 率 和 基 因 组 改 变 数 量 明 显 下 降 ， 但 对 于 病 情 进

展 的 患 者 ， 最 大 等 位 基 因 频 率 和 基 因 组 改 变 数 量

增加。Zhou 等[34]对 104 例接受新辅助放化疗治疗的

局部晚期直肠癌患者研究发现任意时间点 ctDNA 阳

性均与较短的无转移生存期相关，且基线 ctDNA 突

变 中 位 变 异 等 位 基 因 频 率 是 无 转 移 生 存 期 的 独 立

预 测 因 子 。 一 项 关 于 三 阴 性 乳 腺 癌 的 Meta 分 析[35]

提示，新辅助治疗早期的 ctDNA 状态可以预测患者

的 治 疗 反 应 ， 为 调 整 个 性 化 治 疗 策 略 和 提 高 患 者

OS 率提供依据。Azaïs 等[36] 在一项上皮性卵巢癌患

者的试验中发现晚期上皮性卵巢癌患者在 1 个周期

的新辅助治疗后 ctDNA 的早期减少与较好的 PFS 和

OS 相 关 ， 这 表 明 ctDNA 的 早 期 降 低 可 为 患 者 的 早

期 管 理 提 供 预 后 信 息 ， 有 利 于 临 床 医 生 获 得 患 者

更 准 确 的 信 息 从 而 为 患 者 的 预 康 复 作 早 期 准 备 。

尽管 ctDNA 已在新辅助治疗反应的预测方面展现出

了 巨 大 的 潜 力 ， 但 是 临 床 上 仍 需 要 大 型 前 瞻 性 实

验来证明 ctDNA 识别高风险或新辅助治疗潜在获益

患 者 的 能 力 ， 从 而 为 临 床 中 肿 瘤 的 新 辅 助 治 疗 选

择提供参考。

6     转移性疾病诊断和预测 

转 移 性 肿 瘤 患 者 的 ctDNA 水 平 通 常 比 早 期 肿

瘤患者水平要高，并且 ctDNA 水平可以反映疾病的

全身负担情况。然而，可检测到 ctDNA 的患者比例

因 肿 瘤 类 型 而 异 ， 大 多 数Ⅲ期 卵 巢 癌 、 肝 癌 、 胰

腺 癌 、 膀 胱 癌 、 结 肠 癌 、 胃 癌 、 乳 腺 癌 、 肝 癌 、

食 道 癌 、 头 颈 部 转 移 癌 、 神 经 母 细 胞 瘤 和 黑 色 素

瘤患者都含有可检测的 ctDNA 水平；相比之下，不

到 50% 的 髓 母 细 胞 瘤 、 肾 癌 、 前 列 腺 癌 、 甲 状 腺

转 移 癌 以 及 不 到 10% 的 神 经 胶 质 瘤 患 者 携 带 可 检

测 到 的 ctDNA[37]。 Christensen 等[38] 发 现 膀 胱 癌 患 者

膀胱切除术后，ctDNA 检测能够准确识别转移或复

发的患者 （敏感度 100%，特异度 98%），并且与观

察 到 的 影 像 学 表 现 相 比 ， 中 位 时 间 可 提 前 96 d。

有研究[37]发现 ctDNA 水平相对较低的转移性结直肠

癌患者的 OS 明显长于 ctDNA 水平较高的患者，并

且 ctDNA 浓 度 与 OS 率 之 间 存 在 显 著 相 关 性 。 Liu

等[39]对 114 例结直肠癌肝转移的患者术前化疗前后

进 行 ctDNA 检 测 发 现 ， 化 疗 前 108 例 患 者 检 测 到

ctDNA，化疗后 56 例患者检测到 ctDNA，且结直肠

癌肝转移术前化疗后 ctDNA 由阳性转为阴性患者的

无复发生存期更长，表明 ctDNA 动态监测可用于预

测 肝 切 除 术 后 的 复 发 风 险 及 评 估 术 前 化 疗 疗 效 。

一项纳入 776 例转移性去势抵抗性前列腺癌患者的

试验[40] 表明，59% 的患者 ctDNA 阳性，并且 ctDNA

阳 性 患 者 的 中 位 OS 明 显 低 于 ctDNA 阴 性 患 者 。

ctDNA 检测对转移性复发的早期检测具有高度的敏

感度和特异度，ctDNA 生物标志物在预测治疗效果

方面优于肿瘤标志物。

7     治疗选择 

基 因 组 分 析 有 助 于 识 别 晚 期 转 移 性 肿 瘤 潜 在

的药物靶点。现有研究表明，ctDNA 分析可用于所
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有 指 南 推 荐 和 可 治 疗 致 癌 驱 动 因 子 靶 点 的 检 测 ，

进 而 在 组 织 样 本 无 法 获 取 时 ， 指 导 初 诊 和 初 治 肺

癌 患 者 靶 向 治 疗 的 选 择 。 国 际 肺 癌 研 究 协 会 发 布

了使用液体活检 （主要是 ctDNA） 作为治疗进展期

NSCLC 患者的指南，将 ctDNA 作为在组织样本难以

获 取 时 的 首 选 检 测 方 法 ， 或 作 为 与 组 织 活 检 序 贯

或补充方法的一部分[41]。ctDNA 测序可能会提高单

药治疗效果的预测准确率[42]。据报道[43]，组织的肿

瘤 突 变 负 荷 （tumor mutation burden， TMB） 情 况 和

免 疫 检 查 点 抑 制 剂 （immune checkpoint inhibitor，

ICI） 治疗反应存在显著的正相关。因此，液体活

检可以通过 TMB 来识别可能对 ICI 有反应的患者 。

临 床 试 验 结 果 提 示 在 TMB 超 过 阈 值 （每 兆 碱 基 变

异>16） 的患者中，使用阿替珠单抗治疗的患者与

使用多西他赛治疗的患者相比，前者的中位 OS 明

显 更 高[44]。 一 项 评 估 恩 杂 鲁 胺 联 合 或 不 联 合 阿 替

利 珠 单 抗 治 疗 使 用 阿 比 特 龙 后 的 转 移 性 去 势 抵 抗

性前列腺癌患者的试验[45]表明，ctDNA 的变化与患

者 的 影 像 学 PFS 和 OS 相 关 ， 能 够 作 为 PSA 检 测 补

充性生物标志物，有利于个体化治疗方案的改善。

Ⅱ期结直肠癌的辅助治疗作用目前仍存在争议，通

过 ctDNA 检测作为指导可以不增加复发风险减少辅

助化疗的使用，减轻患者的治疗负担[46]。

8     预测治疗反应和耐药性监测 

目 前 肿 瘤 的 治 疗 包 括 化 疗 、 靶 向 和 免 疫 等 多

种 手 段 ， 因 此 临 床 治 疗 中 分 析 个 体 肿 瘤 的 特 征 从

而 选 择 患 者 适 合 的 方 案 越 来 越 重 要 。 疾 病 进 展 期

间 分 析 肿 瘤 基 因 组 可 能 能 够 发 现 对 于 耐 药 患 者 有

效 果 的 治 疗 药 物 。 相 对 于 获 取 具 体 的 肿 瘤 组 织 ，

液体活检具有很大的优势。

在肿瘤患者的管理中，ctDNA 检测对传统常规

化疗、靶向治疗和 ICI 反应的早期指标有重要的临

床价值。在一项纳入 3 047 例接受化疗、靶向治疗

和 免 疫 检 查 点 阻 断 等 全 身 治 疗 的 NSCLC 患 者 Meta

分析[47] 显示，ctDNA 的减少或清除与 PFS 的改善有

关 。 雄 激 素 抑 制 治 疗 产 生 耐 药 性 的 转 移 性 前 列 腺

癌 接 受 多 西 紫 杉 醇 治 疗 的 研 究 发 现 ， 检 测 血 浆 中

ctDNA 可 以 早 期 预 测 患 者 对 治 疗 产 生 反 应 的 窗 口

期[48]。 Popat 等[49] 对 39 例 接 受 阿 法 替 尼 治 疗 的

NSCLC 患者进行 ctDNA 动态监测，发现基线 ctDNA

检 测 额 外 识 别 出 8 例 组 织 检 测 未 确 认 的 EGFR 突

变 ， 且 ctDNA 清 除 与 患 者 PFS 和 OS 的 改 善 显 著 相

关 。 这 表 明 血 浆 ctDNA 检 测 可 补 充 EGFR 突 变 检

出，其动态变化具有预后提示价值。

一 项 针 对 NSCLC 患 者 的 托 利 帕 单 抗 联 合 化 疗

临床试验[50] 发现，实验组有 82.1% 的 ctDNA 阴性患

者 有 临 床 治 疗 反 应 ， 而 安 慰 剂 组 有 临 床 治 疗 反 应

的 ctDNA 阴性患者只有 57.1%。并且在临床治疗反

应的实验组患者中，只有 56.3% 的患者在影像学评

估 中 有 临 床 治 疗 反 应 ， 这 个 结 果 提 示 在 某 些 情 况

下 ctDNA 的变化发生在影像学表现之前。

治疗前的 ctDNA 和治疗中的 ctDNA 比较可以识

别 导 致 耐 药 性 的 体 细 胞 变 异 。 现 有 研 究 表 明 ，

ctDNA 的检测能够识别 NSCLC 细胞中 EGFR T90M 突

变，从而指导临床中第一代和第二代 EGFR 抑制剂

的选择[41]。使用 ctDNA 检测针对多种靶向治疗的耐

药 机 制 是 可 行 的 ， 能 够 帮 助 指 导 针 对 特 定 变 异 的

治疗或临床试验选择。在 116 例使用 1 种或多种间

变性淋巴瘤激酶 （anaplastic lymphoma kinase，ALK）

抑 制 剂 治 疗 的 肺 腺 癌 患 者 临 床 基 因 组 研 究[51] 中 ，

通 过 一 系 列 血 浆 样 本 的 靶 向 基 因 组 分 析 发 现 了 多

种 获 得 性 突 变 ， 这 些 突 变 可 以 为 耐 药 性 分 析 提 供

有 价 值 的 信 息 ， 从 而 指 导 ALK 的 最 佳 选 择 。 在 患

者治疗期间 ctDNA 的连续监测可以被用来检测疾病

复发。Li 等[52] 在一项针对 122 例 RET 改变的实体瘤

患 者 的 SY-5007 （选 择 性 RET 酪 氨 酸 激 酶 抑 制 剂）

治疗的研究中发现，RET 改变的患者 ctDNA 的清除

和快速的治疗反应及更好的生存相关，连续 ctDNA

监测有助于揭示治疗反应和潜在耐药机制。

9     小结与展望 

ctDNA 检测在临床应用中展现出巨大潜力，尤

其 在 肿 瘤 动 态 监 测 与 治 疗 评 估 方 面 ， 但 其 广 泛 推

广 仍 面 临 显 著 挑 战 。 技 术 层 面 ， 早 期 或 缓 解 期 患

者 ctDNA 含量极低，现有检测技术敏感度不足，且

存在因克隆性造血等导致的假阳性问题[53-54]；与组

织 检 测 的 一 致 性 亦 有 待 提 高[55]。 标 准 化 与 质 控 层

面 ， 从 样 本 采 集 、 处 理 到 分 析 的 全 流 程 缺 乏 统 一

标 准 ， 是 影 响 结 果 可 靠 性 的 关 键 因 素[56]。 此 外 ，

高 昂 的 检 测 成 本 及 尚 未 普 及 的 医 保 支 付 ， 限 制 了

其 在 基 层 医 疗 的 可 及 性 。 未 来 ， 需 通 过 技 术 创 新

提 升 检 测 性 能 、 建 立 全 流 程 标 准 、 开 展 多 中 心 大

样 本 临 床 验 证 ， 并 推 动 成 本 优 化 与 医 保 覆 盖 ， 从
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而 加 速 其 从 科 研 工 具 向 常 规 临 床 检 测 的 转 化 ， 实

现在肿瘤诊疗全周期中的广泛应用。
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