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受检者信息

附注：

1. 以上受检者信息和样本信息均为患者送检时提供的信息，本检测不对这些内容进行判断或解读。
2. 肿瘤细胞含量不足20%时，样本拷贝数变异的检出和HRD score的计算可能会受到影响。
3. 采用大血样作为肿瘤组织样本检测的对照时，TMB的计算将会受到影响。则本次检测仅提供可能的参考数值（Muts/Mb），不提供在本瘤种内的排序

结果。

检测结果小结

检测意义 检测项目 检测结果

可能具有临床意义的体细胞变异 3个
CREBBP、 TP53、 PTEN靶向治疗、预后和耐药相关

可能具有临床意义的生殖系变异 0个

PARP抑制剂相关 BRCA1/2突变情况 0个

DNA损伤修复通路 DNA损伤修复通路相关基因 1个
PTEN

突变负荷
6.15Muts/Mb

中
（低于65%的肝细胞癌患者）

微卫星分析 微卫星稳定(MSS)
免疫治疗

HLA分型分析 杂合

化疗 化疗相关检测结果 详见第P14 页注解

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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可能具有临床意义的体细胞变异

在肝细胞癌中有较强或潜在临床意义的基因变异

基因 检测结果 突变丰度
/拷贝数 可能获益/耐药的治疗方式 证据等级 可能获益

的临床试验

PTEN 拷贝数减少 0

坦罗莫司 (敏感)

厄洛替尼 (耐药)

吉非替尼 (耐药)

II-D

R3

R3

无

与肿瘤发生发展相关的基因变异

基因 检测结果 突变丰度/拷贝数

CREBBP
p.R386*
Exon4 21.60%

TP53
p.R337L
Exon10 24.48%

附注：

1. 突变丰度：某个基因位点的突变型所占的相对比例，即等于突变型/（突变型+野生型）；突变丰度受肿瘤细胞含量和取材等因素影响，突变丰度与药
物敏感性不一定成正相关。

2. 依据ASCO/AMP/CAP联合发布的体细胞变异解读指南、同时参考OncoKB等数据库，将有药物推荐的变异与药物敏感性证据等级分为I-A级（较强临床
意义-已被FDA/NMPA批准，或来源于临床指南）、I-B级（较强临床意义-较大规模的临床研究且取得专家共识）、II-C级（潜在临床意义-A类证据在非
适应症内、作为前瞻性临床试验的入组条件或有多个小型研究取得部分一致的结果）、II-D级（潜在临床意义-案例报道或仅有临床前研究）；将有耐
药提示的变异与药物耐药证据等级分为R1（FDA/NMPA已批准或者临床指南支持耐药）、R2（较强临床研究结果支持耐药）、R3（较好生物学机制研
究支持耐药）；随临床证据更新药物推荐结果及分级可能产生变化。

3. 本报告采用基因诊断技术检测肿瘤相关基因变异，完整的基因检测列表详见附录。
4. 未检到有明确临床意义突变：是指考察突变与药物耐药关系时，对应基因未检测到临床试验已入组或已有相应案例报道的突变。

附注：

1. 该图展示检测范围内所有基因的拷贝数分布，拷贝数变化与用药及治疗相关的基因使用彩色高亮展示。横轴表示基因所在的染色体位置，每两条竖线
之间表示一个染色体。纵轴表示基于NGS方法学计算得到的拷贝数。

2. 生殖系来源的拷贝数变化不展示在本图中。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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可能具有临床意义的生殖系变异

基因 检测结果 基因型 可能获益/耐药的治疗方式 临床意义

无

附注：

1. 生殖系变异是指在对照血液样本中检测到的具有可遗传性的变异。
2. 生殖系变异致病风险判定依据ACMG/AMP联合于2015年发布的遗传变异分类标准与指南、于2019年发布的单基因拷贝数变异分类指南分类为致病性

变异、可能致病性变异、临床意义不明变异、可能良性变异和良性变异，报告仅列出致病性和可能致病性变异。
3. 变异的致病风险等级可能会随着科学研究进展、新的证据产生而发生升级或降级。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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相关肿瘤风险提示

变异基因 相关肿瘤 开始年龄 发病风险 普通人群风险 风险等级

无

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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相关肿瘤风险管理

变异基因 相关肿瘤 筛查和干预措施 开始年龄 频率 风险等级

无

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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FDA批准靶向药物的伴随诊断检测结果

检测内容 诊断意义（2020年NCCN指南） 检测结果

ALK

FDA批准ALK抑制剂克唑替尼、塞瑞替尼和阿来替尼用于治疗ALK重排阳性的非小细胞肺癌患者。FDA批准
Brigatinib、Lorlatinib用于经ALK抑制剂治疗后疾病进展的ALK重排阳性的转移性非小细胞肺癌患者。NMPA批
准恩沙替尼用于接受过克唑替尼治疗后进展的或者对克唑替尼不耐受的ALK阳性的局部晚期或转移性非小细胞
肺癌患者。

未检测到变异

BRAF

FDA批准BRAF抑制剂维莫非尼、达拉非尼和Encorafenib、MEK抑制剂曲美替尼、卡比替尼和Binimetinib用
于治疗BRAF V600突变的黑色素瘤患者。FDA批准BRAF抑制剂达拉非尼和MEK抑制剂曲美替尼联合用于治疗
BRAF V600E突变的转移性非小细胞肺癌患者，NCCN指南指出达拉非尼和曲美替尼联用不耐受的非小细胞肺
癌患者可选择维莫非尼或达拉非尼单药治疗1,2,3,4。NCCN指南指出携带BRAF V600E突变的结直肠癌患者，可
能无法从帕尼单抗或西妥昔单抗治疗中获益，除非联合使用BRAF抑制剂Encorafenib。

未检测到变异

BRCA1

FDA批准PARP抑制剂奥拉帕利用于治疗携带BRCA1/2基因体系或生殖系有害或疑似有害变异的卵巢癌、输卵
管癌、原发性腹膜癌和前列腺癌患者、用于治疗携带BRCA1/2基因生殖系有害或疑似有害变异且HER2阴性的
转移性乳腺癌患者、用于治疗携带BRCA1/2基因生殖系有害或疑似有害变异胰腺癌患者。尼拉帕利用于治疗
携带BRCA1/2基因有害或疑似有害变异的卵巢癌、输卵管癌和原发性腹膜癌患者。Rucaparib用于治疗携带
BRCA1/2基因体系或生殖系有害突变的晚期卵巢癌、输卵管癌、原发性腹膜癌和前列腺癌患者。Talazoparib
用于治疗携带BRCA1/2基因生殖系有害或疑似有害变异且HER2阴性的局部晚期或转移性乳腺癌患者。

未检测到变异

BRCA2

FDA批准PARP抑制剂奥拉帕利用于治疗携带BRCA1/2基因体系或生殖系有害或疑似有害变异的卵巢癌、输卵
管癌、原发性腹膜癌和前列腺癌患者、用于治疗携带BRCA1/2基因生殖系有害或疑似有害变异且HER2阴性的
转移性乳腺癌患者、用于治疗携带BRCA1/2基因生殖系有害或疑似有害变异胰腺癌患者。尼拉帕利用于治疗
携带BRCA1/2基因有害或疑似有害变异的卵巢癌、输卵管癌和原发性腹膜癌患者。Rucaparib用于治疗携带
BRCA1/2基因体系或生殖系有害突变的晚期卵巢癌、输卵管癌、原发性腹膜癌和前列腺癌患者。Talazoparib
用于治疗携带BRCA1/2基因生殖系有害或疑似有害变异且HER2阴性的局部晚期或转移性乳腺癌患者。

未检测到变异

EGFR

FDA批准EGFR抑制剂吉非替尼、厄洛替尼、达可替尼用于治疗携带EGFR 19号外显子缺失突变以及L858R突
变的非小细胞肺癌患者，阿法替尼用于治疗携带EGFR非耐药性突变的转移性非小细胞肺癌患者，奥希替尼用
于一线治疗EGFR 19号外显子缺失突变、L858R突变以及T790M突变的非小细胞肺癌患者。NMPA批准EGFR
抑制剂埃克替尼用于治疗携带EGFR 19号外显子缺失突变以及L858R突变的非小细胞肺癌患者，阿美替尼用
于治疗既往经EGFR抑制剂治疗时或治疗后出现疾病进展，并且经检测确认存在EGFR T790M突变的局部晚期
或转移性非小细胞肺癌成人患者。NMPA批准EGFR单抗尼妥珠单抗用于治疗EGFR表达阳性的III/IV期鼻咽癌
患者。FDA批准厄洛替尼与雷莫芦单抗联用可用于治疗携带EGFR 19号外显子缺失突变以及L858R突变的非小
细胞肺癌患者。NCCN指南指出厄洛替尼与贝伐珠单抗联用可用于治疗携带EGFR 19号外显子缺失突变以及
L858R突变的非鳞状非小细胞肺癌患者。

未检测到变异

ERBB2
(HER2)

FDA批准HER2单抗曲妥珠单抗和帕妥珠单抗、HER2/EGFR抑制剂拉帕替尼和奈拉替尼、抗体耦联微管抑制剂
恩美曲妥珠单抗、抗体偶联拓扑异构酶抑制剂Trastuzumab Deruxtecan、HER2抑制剂Tucatinib用于治疗HER2
阳性乳腺癌患者。NMPA批准HER2单抗伊尼妥单抗、HER2/EGFR抑制剂吡咯替尼用于治疗HER2阳性乳腺癌患
者。FDA批准曲妥珠单抗用于HER2阳性胃癌或胃食管交界腺癌患者。NCCN指南指出恩美曲妥珠单抗可用于
治疗HER2突变的非小细胞肺癌患者5。NCCN指南指出曲妥珠单抗联合帕妥珠单抗或联合拉帕替尼可用于治疗
HER2阳性并且(K/N)RAS/BRAF野生型结直肠癌患者。

未检测到变异

FGFR2
FDA批准Erdafitinib用于治疗携带FGFR2/3基因变异的至少接受一线含铂类化疗（包括接受新辅助或含铂类
辅助化疗12个月）中或后疾病进展的局部进展性或转移性尿路上皮癌患者。FDA批准Pemigatinib用于治疗
FGFR2融合或其他重排的胆管癌患者。

未检测到变异

FGFR3
FDA批准Erdafitinib用于治疗携带FGFR2/3基因变异的至少接受一线含铂类化疗（包括接受新辅助或含铂类辅
助化疗12个月）中或后疾病进展的局部进展性或转移性尿路上皮癌患者。

未检测到变异

KIT
FDA批准伊马替尼用于KIT阳性、不可切除或转移的胃肠间质瘤患者。NCCN指南指出伊马替尼用于KIT激活突
变的黑色素瘤患者6,7,8。

未检测到变异

KRAS
NCCN指南指出西妥昔单抗和帕尼单抗可用于治疗(K/N)RAS/BRAF野生型的左半结肠癌、直肠癌患者。非小细
胞肺癌患者的KRAS突变与其对EGFR抑制剂的原发耐药相关9。

未检测到变异

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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FDA批准靶向药物的伴随诊断检测结果

检测内容 诊断意义（2020年NCCN指南） 检测结果

MET
FDA批准MET抑制剂Capmatinib用于治疗MET第14号外显子跳跃的非小细胞肺癌患者。NCCN指南指出克唑
替尼可用于治疗MET扩增和第14号外显子跳跃的非小细胞肺癌患者10,11,12,13。

未检测到变异

NRAS
NCCN指南指出，西妥昔单抗和帕尼单抗可用于治疗(K/N)RAS/BRAF野生型的左半结肠癌、直肠癌患者。
NCCN指南指出，Binimetinib可用于治疗NRAS Q61突变的黑色素瘤患者。

未检测到变异

NTRK1
FDA批准拉罗替尼和Entrectinib用于治疗NTRK融合阳性且没有获得性耐药突变的局部晚期或转移性实体瘤成
年和儿童患者。NCCN指南指出拉罗替尼可用于治疗NTRK融合阳性的晚期结直肠癌、软组织肉瘤和转移性非
小细胞肺癌患者。

未检测到变异

NTRK2
FDA批准拉罗替尼和Entrectinib用于治疗NTRK融合阳性且没有获得性耐药突变的局部晚期或转移性实体瘤成
年和儿童患者。NCCN指南指出拉罗替尼可用于治疗NTRK融合阳性的晚期结直肠癌、软组织肉瘤和转移性非
小细胞肺癌患者。

未检测到变异

NTRK3
FDA批准拉罗替尼和Entrectinib用于治疗NTRK融合阳性且没有获得性耐药突变的局部晚期或转移性实体瘤成
年和儿童患者。NCCN指南指出拉罗替尼可用于治疗NTRK融合阳性的晚期结直肠癌、软组织肉瘤和转移性非
小细胞肺癌患者。

未检测到变异

PDGFRA
FDA批准Avapritinib用于治疗携带PDGFRA基因第18号外显子突变（包括D842V）的无法切除或转移性胃肠道
间质瘤（GIST）成年患者。NCCN指南指出伊马替尼可用于治疗携带PDGFRA突变（D842V除外）的胃肠道
间质瘤患者，达沙替尼可用于治疗携带PDGFRA D842V突变、对伊马替尼耐药的胃肠道间质瘤患者14,15。

未检测到变异

PIK3CA
FDA批准PIK3CA抑制剂Alpelisib与氟维司群联合用于内分泌治疗（中）后疾病进展的携带PIK3CA基因突变且
HR+/HER2-的晚期或转移性男性和绝经后女性乳腺癌患者。

未检测到变异

RET

FDA批准RET抑制剂Selpercatinib用于治疗RET基因融合阳性的非小细胞肺癌以及甲状腺癌患者以及RET基因突
变的甲状腺髓样癌患者。FDA批准RET抑制剂pralsetinib用于经FDA批准的试验检测出的转移性RET融合阳性的
非小细胞肺癌(NSCLC)成人患者。NCCN指南指出卡博替尼、凡德他尼可用于治疗RET重排的非小细胞肺癌患
者16, 17,18。

未检测到变异

ROS1
FDA批准克唑替尼和Entrectinib用于治疗ROS1重排阳性的非小细胞肺癌患者。NCCN指南指出克唑替尼（首
选）、塞瑞替尼用于治疗ROS1重排的非小细胞肺癌患者。

未检测到变异

HRR基因 FDA批准奥拉帕利用于携带同源重组修复（HRR）基因生殖系或体系有害或疑似有害变异的前列腺癌。 未检测到变异

HRD状态
FDA已批准PARP抑制剂（Niraparib、奥拉帕利）用于治疗同源重组缺陷（HRD）阳性的晚期上皮性卵巢癌、
输卵管癌或原发性腹膜癌成人患者。

N/A

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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可能获益的治疗方式

FDA/NMPA批准用于肝细胞癌的治疗方式

治疗方式 临床实践

无

FDA/NMPA批准用于其他肿瘤的治疗方式

治疗方式 临床实践

Torisel
坦罗莫司Temsirolimus FDA批准temsirolimus适用于晚期肾细胞癌。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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HRD检测结果 （N/A）

BRCA1/2突变情况

Gene 可能具有临床意义的变异 变异来源

BRCA1 / /

BRCA2 / /

附注：

1. /: 表示未检测到可能具有临床意义的变异。
2. N/A: 该癌种尚缺乏 HRD 指导临床治疗的相关证据。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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DNA损伤修复通路相关检测结果

临床意义：
DNA损伤修复（DDR，DNA Damage Repair ）基因，基因变异可能导致肿瘤细胞的DNA损伤修复功能受损，从而
与PARP抑制剂发生协同致死效应，所以存在DDR有害变异或者可能有害变异的患者，对PARP抑制剂治疗更敏感。

基因 检测结果 来源 所在通路

PTEN 拷贝数减少 体细胞变异 其他

ATR 临床意义不明变异 体细胞变异 其他

附注：

DNA损伤修复基因包括碱基切除修复通路（Base Excision Repair，BER）、核苷酸剪切修复通路（ Nucleotide Excision Repair，NER）、错配修复
通路（Mismatch Repair，MMR）、范可尼贫血机制（Fanconi Anemia，FA）、同源重组修复通路（Homologous Recombination Repair, HRR）、
非同源末端连接通路（ Nonho-mologous End-joining，NHEJ）、DR通路（Direct Repair）、 NP通路（Nucleotide pools） 、DNA跨损伤复制通路
（Translesion DNA Synthesis，TLS）和其他基因。

订单编号 报告日期： 2020/12/04
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受检者突变负荷分析结果

突变负荷(Muts/Mb) 在肝细胞癌患者中的排序

6.15 中（低于65%的肝细胞癌患者）

附注：

1. 突变负荷（Tumor mutation burden, TMB）指患者本产品靶向测序编码区每百万碱基（Mb）的体细胞突变数目，包括点突变和插入缺失，去除热点突
变，包含同义突变。

2. 按照在受检者瘤种中的排列顺序将TMB分为高、中、低。从高到低排序，位于0%-25%区间的TMB为高，26%-75%为中，76%-100%为低。
3. TMB高、中、低的评估以内部数据库为准。
4. N/A : not available，在已有数据库中该受检者的肿瘤类型暂不适合比较和排序。
5. —— : 采用大血样作为肿瘤组织样本检测的对照时，TMB的计算将会受到影响。则本次检测仅提供可能的参考数值（Muts/Mb），不提供在本瘤种内

的排序结果。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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微卫星检测结果

MSS

附注：

1. MSI-H：高度微卫星不稳定（microsatellite instability-high）; MSS：微卫星稳定（microsatellite stable）。
2. 组织MSI检测分数与免疫治疗有一定相关性。
3. MSI检测方法仅有胃肠肿瘤的验证数据支持，非胃肠肿瘤结果仅供参考。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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HLA分型分析

HLA Class I HLA - A HLA - B HLA - C

A*02:01 B*13:01 C*03:04
杂合

A*30:01 B*13:02 C*06:02

附注：

1. HLA分型从受检者对照样本中检测并分析。
2. HLA-I分型结果A, B, C三个基因如果均为杂合子，则检测结果定义为杂合；HLA-I全部杂合统计学显示在免疫检查点抑制剂治疗后总体生存期更高。

HLA-I如果A, B, C三个基因如果至少某个基因为纯合子，检测结果为部分纯合。
3. HLA-II分型结果与免疫检查点抑制剂疗效的关系尚在探索性研究阶段，暂不给出分型结果和临床解读。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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化疗相关检测结果

检测基因 检测位点 检测结果 临床意义

UGT1A1 rs4148323 GA 相比GG基因型，AA或GA基因型肿瘤患者接受伊立替康化疗方案治疗的毒副风险增
加。

CYP2C19 rs4244285 GG 与AA基因型相比，GG基因型的患者接受环磷酰胺和阿霉素治疗预后较差的风险可
能降低。

rs1142345 TT 与TC基因型相比，TT基因型的患者服用顺铂和环磷酰胺相关的化疗药物可能无进展
生存期提高。

TPMT

rs12201199 AA 与TT基因型相比，AA基因型的肿瘤患者服用顺铂引起的失聪风险可能降低。但也有
研究发现该基因型与顺铂诱导的耳毒性风险无关。

rs17376848 AA 与AG基因型相比，AA基因型的肿瘤患者服用基于氟嘧啶的化疗治疗方案时毒性风
险可能较低。

DPYD

rs1801159 TT
与TC或CC基因型相比，TT基因型的肿瘤患者接受基于氟嘧啶的化疗方案治疗毒副
作用风险可能降低，疗效更佳。但也有研究认为该基因型与氟嘧啶诱导的药物毒性
或疗效无相关性或者证据矛盾。

附注：

1. FDA建议在用药前检测这些药物代谢（或耐药）相关基因的变异情况，所检测位点均为指南明确建议检测位点。
2. 临床意义中的用药信息来自CPIC（临床药理学实施联盟）指南、药品说明书等权威用药规范。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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BCL2L11基因2号内含子胚系多态性检测结果

基因 检测结果 基因型 临床意义

BCL2L11
(BIM) 2903-bp deletion 杂合型

2903-bp 缺失变异位于BIM基因第2号内含子上，影响BIM基因的正常剪切，导
致促凋亡蛋白BCL2同源结构域3（BH3）缺失，从而使BIM失去诱导细胞凋亡功
能19。该BIM基因缺失多态性在东亚人群中常见，携带比例为12.3%19。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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临床意义不明变异

基因名称 参考序列 检测结果 突变丰度/拷贝数 来源样本

ATR NM_001184 p.Q1286L 21.88% 86268S01

BIRC3 NM_001165 p.P583T 12.14% 86268S01

GRIN2A NM_000833 p.S1333T 22.37% 86268S01

NOTCH2 NM_024408 p.N382S 20.93% 86268S01

RPS6KA3 NM_004586 p.F68V 15.60% 86268S01

附注：

临床意义不明变异是指现有的研究未能阐述该变异的功能影响或临床意义，在后续的科学研究发展，可能提供证据说明这类变异的临床意义。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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体细胞变异检测结果详细解读

基因变异 解释说明

基因功能

PTEN基因编码一个磷脂磷酸酶抑癌因子，负调控PI3K/AKT/mTOR信号通路20。PTEN是肿瘤中最广泛
下调的抑癌因子之一，PTEN单倍剂量不足会促进肿瘤发生21。PTEN基因缺失与蛋白表达降低相关，
增强PI3K/AKT/mTOR和MAPK信号通路，并促进细胞增殖22,23,24。在EGFR突变的非小细胞肺癌细胞系
中发现，PTEN缺失能够通过激活AKT和EGFR蛋白，导致厄洛替尼耐药25。

变异解析
PTEN基因拷贝数减少。

TCGA数据库（cBioPortal）显示，PTEN基因在肝癌中的缺失比例为1%到4%。PTEN
拷贝数减少

可能获益治
疗药物及证据

携带PTEN基因缺失的细胞，对mTOR抑制剂（坦罗莫司）敏感26。

携带PTEN基因缺失或者表达下调失的细胞，对EGFR酪氨酸激酶抑制剂（厄洛替尼、吉非替尼）耐
药27。

体外实验显示，PTEN缺失会导致厄洛替尼耐药28。

基因功能

CREBBP基因编码一种组蛋白乙酰转移酶，能够使基因启动子区域染色体结构变得松散，并招募转
录起始元件如RNA聚合酶II等到启动子区域，进而激活相关基因转录29。CREBBP对于发育是必须
的，CREBBP敲除会导致小鼠在胚胎发育的早期阶段死亡30。此外，CREBBP作为转录共调节因子还
能与β-catenin相互作用，负调控Wnt/β-catenin信号通路，抑制结直肠癌细胞的克隆形成能力31。
CREBBP基因的失活突变在非小细胞肺癌中出现频率最高，约为10%到15%。此外，淋巴癌、白血
病、膀胱癌中也发现了该基因的失活突变，提示该基因为抑癌基因32。

变异解析

CREBBP基因第386位编码子的精氨酸变为终止密码子。R386*变异导致CREBBP蛋白缺失组蛋白乙酰
转移酶（histoneacetyltransferase, HAT）结构域，该结构域介导维持CREBBP正常的功能，此结构域
的变异丧失了对BCL6和p53的乙酰化能力，导致BCL6的活化和p53的失活33。预测分析R386*变异可
引起无义介导的mRNA降解，导致蛋白表达缺失。根据已有的证据，CREBBP:c.1156C＞T；p.R386*
被认为有致瘤性。

CREBBP
p.R386*

可能获益治
疗药物及证据 目前尚无FDA/NMPA批准在受检者疾病类型下以该基因变异为生物标志物的药物。

基因功能

TP53基因编码抑癌蛋白p53，p53蛋白包含N端反式激活结构域、DNA结合核心结构域、四聚体化
结构域和C端调控结构域。研究发现，p53蛋白是通过下调尿素循环关键酶CPS1、OTC和ARG1来抑
制尿素生成，导致氨积累，氨积累后影响多胺合成，从而抑制肿瘤细胞的增殖和生长34。大量研究证
实TP53失活变异和基因缺失与多种肿瘤的发生相关35,36,37。

变异解析

TP53基因第337位编码子的精氨酸突变为亮氨酸。R337L变异位于TP53蛋白四聚体化结构域，该
结构域介导P53转录后修饰，蛋白降解，与其它蛋白相互作用38,39。R337是TP53常见的变异位点，
R337位点发生变异会使p53蛋白的四聚化能力和反式激活活性减弱；该位点已报道的包括R337C/
H/L/P/S等形式40,41,42。根据已有的证据，TP53:c.1010G＞T；p.R337L被认为有致瘤性。

TCGA数据库（cBioPortal）显示，TP53基因在肝癌中的突变比例为22%到62%。

TP53
p.R337L

可能获益治
疗药物及证据 目前尚无FDA/NMPA批准在受检者疾病类型下以该基因变异为生物标志物的药物。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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生殖系变异检测结果详细解读

基因变异 解释说明

无

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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HRD检测结果详细解读

检测结果 解释说明

背景介绍

DNA同源重组修复（Homologous Recombination Repair，HRR）是DNA双链损伤的重要修复方式。
HRR是一条涉及到多个步骤的复杂的信号通路，其中关键蛋白为BRCA1和BRCA2， 如果BRCA1/2基因
出现突变导致BRCA1和BRCA2蛋白失去功能，就会引起同源重组缺陷（ Homologous Recombination
Deficiency，HRD），从而使双链断裂的DNA不能进行同源重组修复43,44。

除了BRCA1/2基因突变以外，其它HRR相关基因，如PALB2、CDK12、RAD51、CHEK2、ATM等发生突
变，或者BRCA1基因启动子发生甲基化以及其他暂未明确的原因，都会引起HRD，导致基因组不稳定，
造成“基因组瘢痕”现象。基因组瘢痕包括：杂合性缺失（LOH）、端粒等位基因不平衡（TAI）、大
区段颠换（LST）45。

基于QUADRA、PAOLA-1等临床研究，FDA已批准PARP抑制剂（Niraparib、奥拉帕利）用于治疗同源
重组缺陷（HRD）阳性的晚期上皮性卵巢癌、输卵管癌或原发性腹膜癌成人患者。

N/A

临床研究

PAOLA-1是一项全球多中心三期临床研究（NCT02477644），806名晚期卵巢癌患者按照2:1 随机接
受奥拉帕利与贝伐珠单抗组合疗法（奥拉帕利联合组）或安慰剂与贝伐珠单抗组合疗法（对照组），
387 名HRD阳性患者亚组分析显示，奥拉帕利联合组中位无进展生存期（mPFS）达到37.2个月，而对
照组mPFS为17.7个月；HRD阴性或者未知患者亚组分析，奥拉帕利联合组mPFS达到16.9个月，而对照
组为16.0个月45。

一项单臂临床试验QUADRA（NCT02354586），98名HRD阳性的晚期卵巢癌患者，对PARP抑制剂
Niraparib治疗响应：客观缓解率为24%，中位持续响应时间（DOR）为8.3个月。

一项PRIMA临床试验（NCT02655016），733名初诊晚期卵巢癌患者按照2:1随机分为Niraparib治疗
组与安慰剂对照组，HRD阳性患者亚组分析显示，Niraparib组中位无进展生存期（mPFS）达到21.9个
月，而对照组mPFS为10.4个月；HRD阴性患者亚组分析显示，Niraparib联合组mPFS为8.1个月， 而对
照组为5.4个月46。

一项基于Cisplatin-1、Cisplatin-2、PrECOG0105的回顾性研究，纳入172名新辅助顺铂化疗三阴性
乳腺癌患者，在PrECOG0105试验队列中，HRD阳性患者的RCB（CR+PR+SD≥6mons）0/I率达到
68%，而HRD阴性患者的RCB 0/I率为30%；在顺铂试验队列中，HRD阳性患者的RCB（CR+PR+SD≥
6mons）0/I率为51.7%，而HRD阴性患者的RCB 0/I率为9.5% 47。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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HRD检测结果详细解读

检测结果 解释说明

一项随机、双盲的三期临床试验（NCT01847274），350名gBRCA突变阴性的铂敏感复发性卵巢癌患
者按照2:1随机接受Niraparib或安慰剂作为维持治疗，HRD阳性患者亚组分析显示，Niraparib治疗组的
中位无进展生存期显著延长（12.9个月 vs. 3.8个月）；而在总gBRCA突变阴性患者中，Niraparib治疗
组和对照组的中位无进展生存期分别为9.3个月和3.9个月48。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04
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受检者突变负荷详细解读

检测结果 解释说明

背景介绍

肿瘤突变负荷（Tumor mutation burden，TMB）通常定义为每个肿瘤患者基因组上每百万碱基的体细
胞非同义突变总数49, 50,51, 52, 53, 54。新的突变产生肿瘤特异性抗原，是激活肿瘤特异性T细胞反应的重要因
素49, 50,51, 52。

临床研究证明，TMB可以作为免疫治疗效果评估的最新标志物，具有较高水平TMB的肿瘤细胞更容易被
免疫系统识别，可能对检查点抑制剂有更强的免疫应答效果。目前批准的免疫检查点抑制剂也是在肿瘤
突变负荷总体水平最高的几个癌种中获批。

非小细胞肺癌NCCN临床实践指南指出，TMB可作为生物标志物指导非小细胞肺癌患者纳武利尤单抗
±伊匹单抗的使用，但对于如何测量TMB尚无共识。

6.15Muts/Mb

临床研究

多项临床研究发现，在不同肿瘤类型的患者中，突变负荷和肿瘤特异性抗原与免疫治疗效果之间存在相
关性。CheckMate026研究发现，比较PD-L1表达阳性的IV期或复发性非小细胞肺癌患者接受纳武利尤
单抗或接受基于铂类化疗治疗的疗效，结果显示其无进展生存期没有差别。后期探索性分析发现，按照
TMB的三分位法将患者分为TMB高、中、低三组，在高TMB组，接受纳武利尤单抗与接受基于铂类化疗
治疗的疗效相比，客观缓解率（ORR）升高（46.8％ vs 28.3％），无进展生存期（PFS）明显延长（中
位PFS为9.7 vs 5.8个月）55。

Checkmate227研究发现，TMB≥10即前25%的非小细胞肺癌患者一线接受纳武利尤单抗+伊匹单抗
联合治疗，无论PD-L1表达状态如何，联合治疗组的客观缓解率（45.3％ vs 26.9％）和无进展生存期
（7.2个月 vs 5.5个月）均优于化疗组56。

一项临床研究发现，以中位TMB为分界，将非小细胞肺癌患者分为高TMB组和低TMB组，在发现队列
中，高TMB组与低TMB组接受帕博利珠单抗治疗的可持续临床获益率分别为73%和13%。在验证队列
中，高TMB组与低TMB组的可持续临床获益率分别为83%和22%50。

一项临床研究发现，接受伊匹单抗达到长期临床获益的黑色素瘤患者TMB明显高于未达到长期临床获
益的黑色素瘤患者。在发现队列中，高TMB（＞100个突变）的患者总生存期延长。在验证队列中，高
TMB（＞100个突变）的患者总生存期有延长的趋势49。

一项II期临床研究发现，PD-L1表达水平、膀胱癌亚型和TMB可独立预测患者对阿替利珠单抗的敏感性。
阿替利珠单抗响应组的TMB平均值显著高于非响应组的TMB平均值（12.4 vs 6.4）。在经一线铂类化疗
治疗后疾病进展的患者队列中，TMB前25%的患者经阿替利珠单抗治疗后的生存率显著高于其它患者，
这一发现也在顺铂化疗治疗不耐受而接受阿替利珠单抗作为一线治疗的患者队列中得到验证57。
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受检者突变负荷详细解读

检测结果 解释说明

订单编号： 报告日期： 2020/12/04



GPS_V1.2 23page

微卫星检测结果详细解读

检测结果 解释说明

背景介绍

微卫星（Microsatellite）是一种短的串联重复序列（short tandem repeat，STR）或简单重复序列
（simple sequence repeats，SSR），广泛分布于真核生物基因组中，由2～6个核苷酸的串联重复片段
构成，一般重复5-50次。

微卫星不稳定（Microsatellite Instability，MSI）是指与正常组织相比，在肿瘤中某一微卫星由于重复单
位的插入或缺失而造成的微卫星长度的任何改变，出现新的微卫星等位基因现象。其发生机制主要包括
DNA多聚酶的滑动导致重复序列中1个或多个碱基的错配和微卫星重组导致碱基对的缺失或插入。

采用NGS检测的结果与用IHC检测MMR和用PCR检测MSI结果高度一致58, 59, 60, 61。FDA批准纳武利尤单抗
±伊匹单抗用于12岁及以上的MSI-H或dMMR，既往接受氟嘧啶类、奥沙利铂或伊立替康治疗疾病进展
的转移性结直肠癌患者的治疗。FDA批准帕博利珠单抗用于MSI-H或dMMR且先前治疗进展且没有合适
替代方案，无法切除或转移性实体瘤患者的治疗；用于MSI-H或dMMR且先前接受氟嘧啶类、奥沙利铂
或伊立替康治疗疾病进展，无法切除或转移性结直肠癌患者的治疗。结直肠癌NCCN临床实践指南指
出，MSI-H的II期结直肠癌患者预后较好，且MSI-H的II期结直肠癌患者不能从基于氟尿嘧啶辅助化疗中
获益。

MSS

临床研究

一项II期临床试验（NCT01876511）研究发现，41位进展期转移性结直肠癌患者，分为dMMR结直
肠癌组（N=11）、pMMR结直肠癌组（N=21）和dMMR非结直肠癌组（N=9），每两周静脉注射
帕博利珠单抗10mg/kg。dMMR结直肠癌组免疫相关客观反应率和20周免疫相关无进展生存率分别
为40%（4/10）、78%（7/9）。pMMR结直肠癌组免疫相关客观反应率和20周免疫相关无进展生存
率分别为0%（0/18）、11%（2/18）。dMMR结直肠癌组的中位无进展生存期（mPFS）和总生存期
（OS）未达到。pMMR结直肠癌组的中位无进展生存期（mPFS）和总生存期（OS）分别为2.2个月和
5个月，疾病进展或死亡的风险比为0.10[P＜0.001]，死亡风险比为0.22[P=0.05]。dMMR非结直肠癌
组免疫相关客观反应率和20周免疫相关无进展生存率与dMMR结直肠癌组类似，分别为71%（5/7），
67%（4/6）。进一步全外显子测序发现，dMMR肿瘤样本的平均体细胞变异数为1782个，pMMR肿瘤
样本的平均体细胞变异数为73个[P=0.007]，高体系突变负荷与无进展生存期的延长有关[P=0.02]51。

一项II期临床试验（NCT02060188）研究发现，74例经过至少一次治疗的MSI-H（或dMMR）结直肠癌
患者接受纳武利尤单抗治疗，客观缓解率为31%，中位无进展生存期为14.3个月，12个月的无进展生存
率为48.4%，中位总生存期未达到，6个月和12个月的总生存率分别为83.4%和73.8% 62。

一项临床研究发现，在未接受基于氟尿嘧啶辅助化疗的患者中，dMMR与DFS和OS的改善相关。在接受
基于氟尿嘧啶辅助化疗的患者中未观察到MMR状态与预后之间的相关性。dMMR的II期结直肠癌患者未
能从基于氟尿嘧啶辅助化疗中获益，相反会产生副作用。dMMR的III期和pMMR的II期结直肠癌患者未能
从基于氟尿嘧啶辅助化疗中获益。pMMR的III期结直肠癌患者可以从基于氟尿嘧啶辅助化疗中获益63。
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HLA检测结果详细解读

检测结果 解释说明

背景介绍

HLA(Human leukocyte antigen),人类白细胞抗原也称为MHC(Major Histocompatibility Complex)主要
组织相容性复合体，是存在于抗原呈递细胞表面负责抗原呈递的蛋白分子。HLA位于基因组6号染色体
6p21上长度约3M的区域内。因序列上高度可变，导致HLA等位基因数量异常庞大。IPD-IMGT/HLA数据
库（Release 3.30.0, 2017-10-27）最新发布的统计数据显示已发现的HLA等位基因达到17,331个。每
种HLA等位基因可表现出对同一新生抗原不同的亲和呈递能力.

杂合

临床研究

一项研究对使用了免疫检查点抑制剂（ICB）治疗的1,535名晚期癌症患者的HLA-I基因进行分型， 结果
显示HLA-I基因座（A，B和C）全部杂合的患者相对于至少一个HLA基因座纯合的患者ICB治疗后的总生
存率改善64。HLA-I 部分纯合在 cohort 1中表现为生存期降低 (n = 369; P = 0.036, HR = 1.40, 95% CI
1.02 – 1.9), 这一结论在1,166例患者的独立cohort中得到验证 (cohort 2; P = 0.028, HR = 1.31, 95%
CI 1.03 – 1.70)。HLA-I结合TMB比单独用TMB 这个标记物能够更好的甄别ICB获益患者。

在两个独立的黑色素瘤群体中，具有HLA-B44分型的患者具有延长的生存期，而在HLA-I中HLA-B62分
型（包括HLA-B * 15：01）或HLA体细胞杂合性丢失与预后不良相关。同时该文章中探索性分析还发
现HLA-DP HLA-Ⅱ类纯合子与生存期减少相关（P = 0.018，HR = 1.45,95％CI 1.06-2.00）。 此外，
HLA-DPB基因座的纯合性与生存率降低相关（P = 0.04，HR = 1.37,95％CI 1.07-1.87）。 这种效应
独立于HLA-I纯合性和突变负荷的相关性。

另外，也有文章报道HLA 丢失是免疫治疗逃逸和耐药的重要机制65，66。HLA-C*08:02与抗原呈递有关，
HLA-C*08:02 loss揭示肿瘤免疫逃逸的可能机制。NSCLC 中HLA 杂合缺失占比40%，且表现出高TMB,
可能影响抗原递呈而导致耐药。

统计学显示，相比于部分纯合的情况，HLA-1全部杂合在免疫检查点抑制剂治疗后的总体生存期更
高64。

订单编号： 报告日期： 2020/12/04



GPS_V1.2 25page

可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20191399

恶性肿瘤患者，包括肝细胞癌、T细胞白血病、外周T细胞
淋巴瘤、前列腺癌、膀胱癌、肾细胞癌、胃癌、食道癌、

结直肠癌、非小细胞肺癌、子宫内膜癌、结外NK/T细胞淋
巴瘤、急性髓细胞性白血病、高危骨髓增生异常综合征等

AST-3424 进行中（尚未招募） 中国

CTR20130259 肝细胞癌
ADI-PEG 20 (聚
乙二醇修饰的

精氨酸脱亚氨酶)
进行中（招募中） 中国

CTR20190278 拟用于晚期恶性实体肿瘤（如肺癌，乳腺癌，消化道
癌，淋巴瘤，头颈部癌和肉瘤）的局部瘤内注射治疗 OH2注射液 进行中（尚未招募） 中国

CTR20150755 晚期或复发性实体瘤 纳武利尤单抗 进行中 中国

CTR20160661 晚期和/或转移性癌症 LY2835219胶囊 进行中（尚未招募） 中国

CTR20160114 肿瘤 苹果酸他菲替尼胶囊 进行中 中国

CTR20191819 既往未接受过全身抗癌治疗的晚期肝细胞癌 Cabozantinib片 进行中（尚未招募） 中国

CTR20180125 局部晚期或转移性实体瘤 重组人源化抗PD-1
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20181501 晚期肿瘤 重组人源化抗PD-1
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20170196 晚期肝癌 注射用SHR-1210 进行中 中国

CTR20160793 晚期恶性实体肿瘤 马来酸苏特替尼胶囊 进行中 中国

CTR20181144 晚期肝细胞癌（HCC） ATG-008 进行中（招募中） 中国

CTR20160122 晚期恶性实体瘤 迈华替尼片 进行中 中国

CTR20191928 适用于既往未接受过全身系统治
疗的不可切除的肝细胞癌患者。 甲磺酸乐伐替尼胶囊 进行中（招募完成） 中国

CTR20181994 肝细胞癌 TP21注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20150792 晚期实体瘤 KBP-5209 进行中 中国

订单编号： 报告日期： 2020/12/04



GPS_V1.2 26page

可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20171077 金妥昔单抗对晚期复发转移性实体瘤患者的治疗
金妥昔单抗注射液(重
组抗VEGFR2人鼠嵌
合单克隆抗体注射液)

进行中 中国

CTR20170364 肿瘤骨转移 重组全人源抗RANKL
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20170224 恶性肿瘤 TQ-B3234胶囊 进行中 中国

CTR20181147 晚期恶性实体瘤 3D185 进行中 中国

CTR20181911 晚期实体瘤 CS3006片0.05毫克 进行中 中国

CTR20171257 肝细胞癌 BGB-A317注射液 进行中 中国

CTR20170552 晚期实体瘤 甲磺酸阿帕替尼片 进行中 中国

CTR20160187 晚期肿瘤 重组人源化抗PD-1
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20171501 肝细胞癌 注射用米铂 进行中（尚未招募） 中国

CTR20191400

1.各型急性白血病，特别是急性淋巴细胞白血病、恶性淋
巴瘤、非霍奇金淋巴瘤和蕈样肉芽肿、多发性骨髓瘤；2.
头颈部癌、肺癌、各种软组织肉瘤、银屑病；3.乳腺癌、
卵巢癌、宫颈癌、恶性葡萄胎、绒毛膜上皮癌、睾丸癌

甲氨蝶呤 进行中（招募完成） 中国

CTR20182530 晚期肝细胞癌 信迪利单抗注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20160871 晚期肝细胞癌 注射用SHR-1210 进行中（招募完成） 中国

CTR20160872 晚期实体肿瘤患者 BGB-A317 进行中 中国

NCT02827968 晚期或转移实体瘤 KN035 进行中，招募中 美国

CTR20150294 EGFR野生型或突变型的实体瘤;实体瘤 Hemay020胶囊 进行中 中国

CTR20170036 晚期实体瘤患者;晚期实体瘤 KN035 进行中 中国

CTR20160982 晚期恶性肿瘤;EGFR突变的晚期恶性肿瘤 TQ-B3395胶囊 进行中 中国
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可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20170216 原发性肝细胞癌 丙氨酸布立尼布片 进行中 中国

CTR20160585 组织学或细胞学确认的，标准抗肿瘤治疗失
败或无标准治疗方案的晚期恶性实体瘤患者。

重组人源化抗血管
内皮生长因子(VEGF)

单克隆抗体注射液
进行中 中国

CTR20150001 晚期实体瘤 盐酸卡呋色替注射液 进行中 中国

CTR20181036 基底细胞癌、 髓母细胞瘤、胃食管结合部癌、
小细胞肺癌、 神经内分泌肿瘤、脑胶质细胞瘤 ZSP1602胶囊 进行中（招募中） 中国

CTR20160718 晚期实体瘤 SHR7390片 进行中 中国

CTR20160805 晚期实体瘤 苹果酸法米替尼胶囊 进行中 中国

CTR20131648 肝细胞癌 E7080 进行中（招募完成） 中国

CTR20140612 用于二期原发性肝癌见胁下结块，疼痛拒按，舌质青紫等 康龙胶囊 进行中（招募中） 中国

CTR20131019 肝细胞癌切除术后的辅助治疗 注射用磺酸化单
磷酸甘露寡聚糖 进行中（招募完成） 中国

CTR20180067 膀胱癌、胆管癌、胃癌、乳腺癌等 EOC317片 进行中 中国

CTR20181357 实体肿瘤 ICP-105胶囊 进行中 中国

CTR20171035 实体瘤（剂量递增期）、食管鳞癌（剂量扩展期） Avelumab 进行中（招募中） 中国

CTR20140395 肝癌、胃癌、结直肠癌 注射用熊果
酸纳米脂质体 进行中（招募中） 中国

CTR20191551 晚期肝细胞癌 甲磺酸阿帕替尼片 进行中（招募中） 中国

CTR20181497 肝癌 注射用Hemay102 进行中（招募中） 中国

CTR20191497
治疗不能手术的晚期肾细胞癌。治疗无法手

术或远处转移的肝细胞癌。治疗局部复发或转
移的进展性的放射性碘难治性分化型甲状腺癌

甲苯磺酸索拉非尼片 进行中（招募完成） 中国

CTR20160478 晚期恶性实体瘤 希明哌瑞片 进行中 中国
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可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20182528 晚期肝细胞癌 注射用SHR-1210 进行中（招募中） 中国

CTR20150871 肝细胞癌 注射用酪丝亮肽 进行中（招募中） 中国

CTR20171649 单独或联合治疗BRCA突变或缺失
以及PARP酶过度表达的恶性实体瘤 HWH340片 进行中 中国

CTR20180494 晚期实体瘤 注射用重组人源化
抗PD-1单克隆抗体 进行中 中国

CTR20140308 原发性肝癌 注射用盐酸博安霉素 进行中（尚未招募） 中国

CTR20180607 不可切除的肝细胞癌 Durvalumab注射液 进行中（尚未招募） 中国

CTR20181882 晚期实体瘤或淋巴瘤 CS1003 进行中 中国

CTR20181516 晚期实体肿瘤或淋巴瘤 GR1405 进行中 中国

CTR20160845 治疗不能手术的晚期肾细胞癌及
无法或远处转移原发肝细胞癌等。 甲苯磺酸索拉非尼片 进行中（尚未招募） 中国

CTR20180258 预防实体瘤骨转移患者的骨相关事件
重组抗RANKL全
人源单克隆抗体

注射液（HS629）
进行中 中国

CTR20170271 标准治疗无效的晚期实体瘤患者，具有BRCA基
因突变的乳腺癌、卵巢癌及前列腺癌等患者优先 IMP42971mg胶囊 进行中 中国

CTR20191371

恶性肿瘤患者，包括肝细胞癌（HCC）、T细胞
白血病、外周T细胞淋巴瘤、前列腺癌、膀胱癌、
肾细胞癌、胃癌、食道癌、结直肠癌、非小细胞
肺癌、子宫内膜癌、结外NK/T细胞淋巴瘤、急
性髓细胞性白血病、高危骨髓增生异常综合征等

AST-3424 进行中（招募中） 中国

CTR20180863 晚期实体瘤 重组抗EGFR人源化
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20170206 晚期恶性肿瘤 TQ-B3101胶囊 进行中 中国

CTR20170097 晚期恶性肿瘤 盐酸安罗替尼胶囊 进行中 中国

CTR20170485 不可行手术切除的肝细胞癌 MEDI4736 进行中 中国
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可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20140009 实体瘤 重组人源化单
克隆抗体h-R3 进行中 中国

CTR20170491 不可行手术切除的肝细胞癌 Tremelimumab 进行中 中国

CTR20170975 晚期实体瘤 APG-115胶囊 进行中 中国

CTR20180310 晚期实体肿瘤 注射用MRG003 进行中 中国

CTR20191104 肝细胞癌 重组抗PD-1人源化
单克隆抗体注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20131695 肝细胞癌 注射用酪丝亮肽 进行中（招募完成） 中国

CTR20131458 肝细胞癌 E7080 进行中（尚未招募） 中国

CTR20170343 无标准治疗方案或标准治疗方案失败的晚期恶性实体瘤患者 重组全人源抗EGFR
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20181448 预防肿瘤骨转移患者发生骨相关事件 重组抗RANKL全人
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20181618 原发性肝细胞癌根治术后高复发风险患者 扩增活化的淋
巴细胞（EAL） 进行中（招募中） 中国

CTR20150661 晚期、转移或复发鼻咽癌、黑素瘤和非小细胞肺癌 BMS-734016 进行中（招募中） 中国

CTR20170750 晚期胃癌和肝细胞癌 注射用SHR-1210 进行中（招募中） 中国

CTR20160681 肝癌、肺癌、乳腺癌、胃癌、结肠癌、胰腺癌。 注射用熊果
酸纳米脂质体 进行中（招募中） 中国

CTR20170045 晚期实体瘤 AL8326片 进行中 中国

CTR20181153 晚期实体瘤 HA121-28片 进行中 中国

CTR20180184 复发或难治性淋巴瘤和晚期实体肿瘤患者 TQ-B3525片 进行中 中国

CTR20181996 中国晚期实体瘤和淋巴瘤受试者
重组人源化PDL1/

CTLA-4双特异性单域
抗体Fc融合蛋白注射液

进行中 中国
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可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20180040 晚期恶性肿瘤 SHR-1316注射液 进行中 中国

CTR20160730 治疗不能手术的晚期肾细胞癌；治
疗无法手术或远处转移的肝细胞癌 甲苯磺酸索拉非尼片 进行中（尚未招募） 中国

CTR20160128 肝细胞癌 ThermoDox注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20191380 小细胞肺癌在内的晚期实体瘤患者 TQB2450注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20181039 晚期肝细胞癌 注射用SHR-1210 进行中 中国

CTR20181485 晚期实体瘤患者 重组抗VEGFR2全人
源单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20192464
晚期实体瘤患者，且目前无有效的标准治疗或标准治疗
无效（治疗后疾病进展或者治疗不能耐受），包括但

不限于：浅表性肿瘤、乳腺癌、头颈部肿瘤和食管癌。
T3011疱疹病毒注射液 进行中（尚未招募） 中国

CTR20160108 晚期恶性实体瘤 迈华替尼片 进行中 中国

CTR20181028 晚期实体瘤 HB002.1T注射液 进行中 中国

CTR20160175 晚期实体瘤 注射用SHR-1210 进行中 中国

CTR20160115 BRAF V600突变的实体瘤;实体瘤 GSK1120212 tablets 进行中 中国

CTR20180701 肝细胞癌 Atezolizumab注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20150056 恶性实体肿瘤 席栗替尼胶囊 进行中 中国

CTR20150648 晚期实体瘤 甲磺酸莱洛替尼 进行中 中国

CTR20181729 晚期实体瘤（胃癌/胃食管交界处癌、肝细胞癌、
胰腺癌、胆管/胆囊癌、 肾细胞癌、卵巢癌等）

重组全人源抗人
表皮生长因子受
体单克隆抗体注
射液（SCT200）

进行中（招募中） 中国

CTR20180270 肝细胞癌 注射用SHR-1210 进行中（招募中） 中国

CTR20182042 用于不能切除的肝细胞癌
（Hepatocellular carcinoma, HCC）的治疗 甲磺酸仑伐替尼胶囊 进行中（招募中） 中国
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可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20181359 实体瘤 IBI310 进行中 中国

CTR20190241
晚期/转移性实体瘤，包括但不限于非小
细胞肺癌（NSCLC）、结直肠癌（无RAS
阳性突变）、胃癌、肝癌和其他实体瘤。

EMB-01注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20170882 肝细胞癌 BGB-A317注射液 进行中 中国

CTR20160271 局部晚期或转移性胃癌、肝细胞癌或鼻咽癌 德立替尼胶囊 进行中（招募中） 中国

CTR20190568 小细胞肺癌在内的晚期实体瘤患者 TQB2450注射液 进行中（尚未招募） 中国

CTR20170916 实体瘤或淋巴瘤 重组抗PD-L1全人
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20170692 晚期实体瘤（三阴性乳腺癌、肝癌为主） 重组全人抗PD-1
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20181004 可手术的高复发风险肝癌 植入用缓释阿霉素 进行中（招募中） 中国

CTR20170969 晚期实体瘤 LR004 进行中 中国

CTR20180369 组织学或细胞学确认的，适合接受
试验治疗的晚期恶性实体瘤患者。

重组人源化抗血管
内皮生长因子(VEGF)

单克隆抗体注射液
进行中 中国

CTR20192524 晚期肝细胞癌 CS1003注射液 进行中（尚未招募） 中国

CTR20170667 晚期肝细胞癌 阿可拉定软胶囊 进行中（招募中） 中国

CTR20180272 晚期恶性肿瘤 TQB2450注射液 进行中 中国

CTR20180831 晚期肝细胞癌 丙氨酸布立尼布片 进行中（尚未招募） 中国

CTR20150343 肝癌 LY2157299 进行中（招募完成） 中国

CTR20180925 晚期实体瘤 MSB2311注射液 进行中 中国

CTR20190875 1.不能手术的晚期肾细胞癌；2.无
法手术或远处转移的原发肝细胞癌。 甲苯磺酸索拉非尼片 进行中（尚未招募） 中国

订单编号： 报告日期： 2020/12/04



GPS_V1.2 32page

可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20171556 晚期实体瘤 美他非尼片 进行中 中国

CTR20170731 经治的晚期或复发性实体瘤 Nivolumab注射液 进行中 中国

CTR20170262 中国晚期和/或复发实体瘤/淋巴瘤患者 GB226 进行中 中国

CTR20182222 拟用于晚期恶性实体肿瘤（如肺癌，乳腺癌，消化道
癌，淋巴瘤，头颈部癌和肉瘤）的局部瘤内注射治疗。 OH2注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20140023 晚期肝癌 植入用缓释阿霉素 进行中（招募中） 中国

CTR20180927 肝细胞癌 Nivolumab注射液 进行中（尚未招募） 中国

CTR20190529 晚期上皮癌 注射用BAT8003 进行中（招募中） 中国

CTR20170273 晚期恶性实体肿瘤（包括绝经后雌激素受体阳性、人表
皮生长因子受体-2阴性局部晚期或转移性乳腺癌患者） LXI-15029胶囊10mg 进行中（招募中） 中国

CTR20181198 晚期实体瘤 KL-A167注射液 进行中 中国

CTR20181522 晚期实体肿瘤（鼻咽癌、头颈鳞癌为主） GR1405注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20132308 进展期肝癌肝移植 重组腺病毒-胸
苷激酶基因制剂 进行中（招募中） 中国

CTR20170561 肝细胞癌 Ramucirumab注射剂 进行中（招募中） 中国

CTR20160959 晚期恶性实体肿瘤 马来酸英利替尼 进行中 中国

NCT03248843 晚期或转移实体瘤 KN035 进行中，招募中 日本

CTR20160274 晚期或复发性恶性肿瘤 重组人源化抗PD-1
单克隆抗体注射液 进行中 中国

CTR20191827 本品拟用于食管癌、结肠癌、胃癌、胰腺癌等消化
道恶性肿瘤。具体适应症待验证性临床后予以明确。 XNW7201片 进行中（尚未招募） 中国

CTR20181823 晚期恶性实体瘤 SHR-1701注射液 进行中 中国
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可能获益的临床试验

试验编号 肿瘤类型 治疗方式 试验进度 试验地点

CTR20160143 本品适用于治疗不可切除的肝细胞癌、肝内胆管细胞癌患者 注射用MB07133 进行中（招募中） 中国

CTR20181305 恶性肿瘤 WX390 进行中 中国

CTR20192296 肝细胞癌 BLU-554胶囊 进行中（尚未招募） 中国

CTR20170838 INC280联合PDR001治疗晚期肝细胞癌 PDR001100mg 进行中（招募中） 中国

CTR20180020 晚期恶性实体瘤 吡罗西尼片 进行中 中国

CTR20160066 实体瘤 SHR6390片 进行中 中国

CTR20180665 未经治疗的局部晚期或转移性肝细胞癌 Atezolizumab注射液 进行中 中国

CTR20170611 晚期实体瘤 SHR7390片 进行中 中国

CTR20160696 晚期肝细胞癌
Pembrolizumab
注射液（曾用命

MK-3475注射液）
进行中（招募中） 中国

CTR20170936 系统化疗和/或靶向治疗失败或不能耐受的晚期肝细胞癌 西奥罗尼胶囊(5mg) 进行中 中国

CTR20171534 晚期肝细胞癌 注射用SHR-1210 进行中（尚未招募） 中国

CTR20132581
适用于卵巢癌、乳腺癌、非小细胞肺癌的一
线和二线治疗;适用于前列腺癌、胰腺癌、胃

癌、食管癌、软组织肿瘤、头颈部肿瘤等的治疗

多西他赛脂
质微球注射液 进行中（招募中） 中国

CTR20160381 局部晚期或转移性实体瘤 MPDL3280A 注射液 进行中 中国

CTR20160605 肝细胞癌 纳武利尤单抗 进行中（招募完成） 中国

CTR20170910 肝细胞肝癌 注射用SHR-1210 进行中（尚未招募） 中国

CTR20130972 EGFR 19号外显子或21号外显
子激活突变的恶性肿瘤;恶性肿瘤 琥珀酸易吡替尼胶囊 进行中 中国

CTR20190594 不适合根治治疗的局灶性肝细胞癌患者 durvalumab 进行中（尚未招募） 中国
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质控信息

质控项目 数值 质控标准

样本质量评估 肿瘤细胞含量 70.0% ≥20%

DNA质量评估 DNA总量(ng) 4360.0 ≥30ng

平均测序深度 1349.49 ≥500

文库多样性 71.86% ≥25%

插入片段长度(bp) 257.77 ≥130bp

序列回贴比率 99.79% ≥95%

碱基质量Q30占比 93.18% ≥80%

测序质量评估

配对样本SNP一致性 100.00% ≥90%

总体质量评估 合格

附注：

1. 肿瘤细胞含量：送检组织样本中肿瘤细胞所占的比例。 蜡卷样本或病理诊断不明等可能导致肿瘤细胞含量无法评估（用N/A表示）。
2. DNA总量：送检样本所提取的DNA总量。
3. 平均测序深度：目标区域每个碱基被测到的平均次数。
4. 文库多样性：DNA 文库中来自原始 DNA 片段（而不是PCR重复片段）的占比。
5. 插入片段长度：DNA 文库插入片段长度的平均值，体现了原始 DNA 片段的长度分布。组织样本如果插入片段长度小于 130bp则提示DNA 片段降解

程度高，会引入较多变异假阳性。
6. 序列回贴比率：成功比对回到参考基因组的序列数目占比。
7. 碱基质量Q30占比：测序原始数据中碱基质量大于30的占比。
8. 配对样本相关性：利用 SNP 分型评估配对样本之间的一致性。思路迪采用中国人群1343个SNP，要求组织和配对样本SNP一致性>=90%。采用大血

样作为肿瘤组织样本检测的对照时，配对样本SNP一致性无法计算（用N/A表示）。
9. 总体质量评估：综合所有的质控参数，将样本总体质量评估结果分为“合格”、“风险预警”和“不合格”三个等级，整体质量结果评估为“风险预

警”和“不合格”均可能会影响此次检测的准确性和敏感性。
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产品基因详细列表

1 本产品采用基因测序技术检测实体瘤中的以下相关基因：a. 靶向治疗、预后和耐药相关基因；b. DNA损伤修复相关基因； c. 人类白细胞
抗原；d. 化疗相关基因；e. 遗传易感相关基因；f. 融合基因 ；g. 重要信号通路相关基因以及同源重组缺陷（HRD）状态。并可分析肿瘤
组织DNA突变负荷（TMB）。同时覆盖500个微卫星位点，用于分析微卫星不稳定（MSI）状态。

2 该产品覆盖733个基因的全外显子区域及部分内含子区域，可以分析点突变、插入/缺失、拷贝数变异、融合/重排、大片段重排等变异形
式。

3 以GRCh37/hg19为参考序列，变异命名遵照HGVS命名。检测结果为突变型的基因已在报告中进行了注释，其余未列出来的基因检测结果
均为野生型。

靶向治疗、预后和耐药相关基因

ABL1 ABRAXAS1 AKT1 AKT2 AKT3 ALK APC AR ARAF ARID1A ATM ATR AURKA BARD1

BCL2L11 BRAF BRCA1 BRCA2 BRIP1 BTK CCND1 CCND3 CD274 CDK12 CDK4 CDK6 CDKN1B CDKN2A

CDKN2B CHD1 CHEK1 CHEK2 CRBN CSF1R CTNNB1 DDR2 DNMT3A EGFR EPCAM EPHA2 EPHA3 ERBB2

ERBB3 ERBB4 ERCC3 ERRFI1 ESR1 EZH2 FANCE FANCL FAT1 FBXW7 FGF3 FGF4 FGFR1 FGFR2

FGFR3 FGFR4 FLCN FLT1 FLT3 FLT4 FOXA1 FRS2 GEN1 GLI1 GLI2 GLI3 GNA11 GNAQ

GNAS HDAC2 HGF HOXB13 HRAS IDH1 IDH2 IGF1R IGF2 IL7R INPP4B JAK1 JAK2 JAK3

KDR KEAP1 KIT KRAS LRP1B MAP2K1 MAP2K2 MCL1 MDM2 MDM4 MET MLH1 MLH3 MRE11

MSH2 MSH6 MTOR MYC MYCN NBN NF1 NF2 NFKBIA NKX2-1 NRAS NRG1 NTRK1 NTRK2

NTRK3 PALB2 PBRM1 PCDH9 PDCD1LG2 PDGFRA PDGFRB PIK3CA PIK3R1 PIK3R2 PLCG2 PLXNA1 PML PMS2

POLD1 POLE PPP2R2A PTCH1 PTEN RAC1 RAD50 RAD51 RAD51B RAD51D RAD54L RAF1 RARA RB1

RET RICTOR RNF43 ROS1 RPTOR RXRA SETD2 SMARCA4 SMARCB1 SMO SRC STAG2 STK11 SYK

TERT TP53 TSC1 TSC2 VEGFA VHL ZBTB16 ZNRF3

DNA损伤修复通路相关基因

ABRAXAS1 AEN ALKBH2 ALKBH3 APEX1 APEX2 APLF APTX ATM ATR ATRIP ATRX BARD1 BLM

BRCA1 BRCA2 BRIP1 CCNH CDK12 CDK7 CENPS CETN2 CHAF1A CHEK1 CHEK2 CLK2 CUL3 CUL4A

CUL5 DCLRE1A DCLRE1B DCLRE1C DDB1 DDB2 DMC1 DNTT DUT EME1 EME2 ENDOV ERCC1 ERCC2

ERCC3 ERCC4 ERCC5 ERCC6 ERCC8 EXO1 FAAP100 FAAP20 FAAP24 FAN1 FANCA FANCB FANCC FANCD2

FANCE FANCF FANCG FANCI FANCL FANCM FEN1 GEN1 GTF2H1 GTF2H3 GTF2H4 GTF2H5 H2AFX HELQ

HES1 HFM1 HLTF HMGB1 HUS1 IDH1 LIG1 LIG3 LIG4 MAD2L2 MBD4 MDC1 MGMT MLH1

MLH3 MMS19 MNAT1 MPG MPLKIP MRE11 MSH2 MSH3 MSH4 MSH5 MSH6 MUS81 MUTYH NABP2

NBN NEIL1 NEIL2 NEIL3 NHEJ1 NTHL1 NUDT1 OGG1 PALB2 PARP1 PARP2 PARP3 PARP4 PCNA

PER1 PMS1 PMS2 PNKP POLB POLD1 POLD3 POLD4 POLE POLE2 POLE3 POLE4 POLG POLH

POLI POLK POLL POLM POLN POLQ PPP4R1 PPP4R2 PPP4R4 PRKDC PRPF19 PTEN RAD1 RAD18

RAD23A RAD23B RAD50 RAD51 RAD51B RAD51C RAD51D RAD52 RAD54B RAD54L RAD9A RAD9B RBBP8 RBX1

RDM1 RECQL RECQL4 RECQL5 REV1 REV3L RFC1 RFC2 RFC3 RFC4 RFC5 RIF1 RMI1 RMI2

RNF168 RNF4 RNF8 RPA1 RPA2 RPA3 RPA4 RRM2B SEM1 SETMAR SHPRH SLX1A SLX4 SMARCA4

SMUG1 SPO11 SPRTN TDG TDP1 TDP2 TELO2 TOP3A TOP3B TOPBP1 TP53 TP53BP1 TREX1 TREX2

UBE2A UBE2B UBE2N UBE2T UBE2V2 UNG USP1 UVSSA WDR48 WRN XAB2 XPA XPC XRCC1

XRCC2 XRCC3 XRCC4 XRCC5 XRCC6

遗传易感相关基因

AKT1 ALK APC ARAF ARID1A ATM ATR AXIN2 BAP1 BARD1 BLM BMPR1A BRAF BRCA1

BRCA2 BRIP1 CCND1 CD274 CDC73 CDH1 CDK4 CDK6 CDKN2A CHEK1 CHEK2 CTNNB1 DDR2 DICER1

EGFR EPCAM ERBB2 FANCA FANCC FANCD2 FANCG FBXW7 FGF19 FGFR1 FGFR2 FGFR3 FH FLCN

FLT3 HRAS JAK2 KDR KIT KRAS LRP1B MAP2K1 MAP2K2 MEN1 MET MITF MLH1 MRE11

MSH2 MSH6 MTOR MUTYH NBN NF1 NF2 NRAS NTRK1 NTRK2 PALB2 PDCD1LG2 PDGFRA PIK3CA

PMS2 POLD1 POLE PRKAR1A PRSS1 PTCH1 PTEN RAD50 RAD51C RAD51D RAF1 RB1 RET ROS1

SDHA SDHB SDHC SDHD SMAD4 SMARCA4 SMARCB1 SMO SPTA1 STK11 SUFU TP53 TSC1 TSC2

VEGFA VHL WT1 XRCC2

化疗相关基因

CYP2C19 DPYD TPMT UGT1A1

人类白细胞抗原

HLA-A HLA-B HLA-C
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融合基因

ALK BCR BRAF CD74 EGFR ERBB2 ERBB4 ETV1 ETV4 ETV5 ETV6 EWSR1 FGFR1 FGFR2

FGFR3 FGFR4 FLT3 FUS HEY1 JAK2 KIT KMT2A MET MYB NAB2 NOTCH2 NR4A3 NTRK1

NTRK2 NUTM1 PAX3 PAX7 PDGFB PDGFRA PDGFRB RAF1 RARA RET ROS1 SS18 TFE3 TMPRSS2

YWHAE

重要信号通路相关基因

ABCB11 ABI1 ACKR3 ACSL3 ACVR1 ACVR1B ACVR2A AFF3 AFF4 AMER1 ANK1 APOBEC3B AREG ARHGAP5

ARID1B ARID2 ARNT ASXL1 ATP1A1 ATP2B3 AXIN1 AXL B2M BAZ1A BCL10 BCL11A BCL11B BCL2

BCL2L1 BCL6 BCOR BCORL1 BIRC3 BIRC5 BMP5 BRD4 BTG1 BUB1B CACNA1D CALR CAMTA1 CANT1

CARD11 CARS CASP8 CBFA2T3 CBFB CBL CBLB CCDC6 CCNB1IP1 CCND2 CCNE1 CCNO CD79A CD79B

CDH10 CDH11 CDK2 CDK8 CDKN1A CDKN1C CDKN2C CDX2 CEBPA CENPX CHD2 CHD4 CHIC2 CIC

CIITA CLIP1 CLTCL1 CNBP CNOT3 COL7A1 CREB3L1 CREB3L2 CREBBP CRKL CRLF2 CRNKL1 CRTC1 CRTC3

CSF3R CTCF CTNND2 CTR9 CUL1 CUX1 CXCR4 CYLD CYP17A1 CYSLTR2 DAXX DDIT3 DDX10 DDX3X

DDX5 DDX6 DIS3 DIS3L2 DKC1 DNM2 DNMT1 DOCK8 DROSHA EBF1 EED EIF3E EIF4A2 ELANE

ELF3 ELF4 ELK4 ELL ELOA EMSY EP300 EPAS1 EPHA7 EPHB1 EPS15 ERC1 EREG ERF

ETNK1 ETV6 EXT1 EXT2 EZR FAH FAM135B FAM47C FAS FAT4 FES FHIT FOXL2 FOXP1

FRK FUBP1 FUS G6PD GALNT12 GAS7 GATA1 GATA2 GATA3 GBA GFI1 GJB2 GNA13 GPC3

GRB2 GREM1 GRIN2A GSK3B GSTT1 H3F3A HDAC1 HEY1 HFE HIF1A HIP1 HIST1H3B HMBS HMGA2

HNF1A HNRNPA2B1 HOOK3 HOXA11 HUS1B IKBKE IKZF1 IL6ST IRS2 ITGAV ITK JMJD1C JUN KCNJ5

KDM5A KDM5C KDM6A KLF4 KMT2A KMT2C KMT2D KNL1 LASP1 LATS1 LATS2 LCK LEF1 LIFR

LMNA LMO1 LZTR1 MAP2K4 MAP3K1 MAPK1 MAX MECOM MED12 MEF2B MGA MLLT3 MLST8 MPL

MTAP MYB MYCL MYD88 MYOD1 NAB2 NCOA3 NCOR1 NCOR2 NDRG1 NFE2L2 NFIB NHP2 NME1

NONO NOP10 NOTCH1 NOTCH2 NOTCH3 NOTCH4 NPM1 NRG3 NSD2 NSD3 NT5C2 NUP93 PAK1 PAX3

PAX5 PAX7 PAX8 PDGFB PDPK1 PER2 PER3 PHF6 PHOX2B PICALM PIK3CB PIK3CD PIK3R3 PIM1

PLXNB1 POT1 POU2AF1 POU5F1 PPARG PPM1D PPP2R1A PPP4R3A PPP4R3B PPP6C PRCC PRDM1 PRDM16 PRDM9

PREX2 PRF1 PRKACA PRKCH PSIP1 PTK2 PTK6 PTPN11 PTPN13 PTPRD PTPRT QKI RAD21 RAD54L2

RANBP2 RAP1GDS1 RASA1 RBM10 RFWD3 RGS7 RHBDF2 RHEB RHOA RHOH RIT1 RNF213 RPS6KA3 RPS6KB1

RUNX1 RUNX1T1 SBDS SDC4 SDHAF2 SERPINA1 SERPINB3 SETBP1 SF3B1 SFPQ SGK1 SH2B3 SH2D1A SHOC2

SLC25A13 SLC29A1 SLC34A2 SLC45A3 SLIT2 SMAD2 SMAD3 SMARCA1 SMARCA2 SOCS1 SOS1 SOX2 SOX9 SPEN

SPOP SPRED1 SRGAP3 SRSF2 SRY STAT3 SUZ12 TBL1XR1 TBX3 TCF3 TCF7L2 TCL1A TEAD2 TET1

TET2 TFE3 TGFBR1 TGFBR2 THBS2 TIMELESS TMEM127 TMEM189 TNFAIP3 TOP2A TP63 TRAF7 TRIM37 TSHR

TSPAN31 TYK2 U2AF1 UROD USP6 USP8 WAS WIF1 XPO1 YAP1 ZFHX3 ZNF479 ZNF703 ZNF750
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产品声明

关于产品

给出标志物的医学意义 本报告主要检测肿瘤相关基因的变异情况。报告给出的这些变异信息（和无变异信息）可为临床医生提供
参考，受检者请在临床医生的指导下阅读本报告。

说明 一个生物标志物变异的发现并不意味着必定会对某一种药物或疗法有效，同样没有检测到生物标志物也不
代表一定会对任何药物或疗法都无效。

基因变异和药物排名不分先后顺序 本报告中，任何一个标志物变异和潜在有效或无效药物均不按照先后顺序排名。

不保证临床受益 本报告不对任何患者承诺或保证会在某一药物治疗中有效，也不承诺在某一药物治疗中无效。

患者的治疗决策必须基于医生的医学判断，还需要考虑到患者所有可用信息，包括患者病史和家族史、体检、其他的医学检测信息及患者喜好，
并遵照医院给出的护理标准。医生的决策不能仅依赖于某一单个检测。本报告基于科研进展得出某些药物更加敏感的结论，将这些药物标为可关
注，但临床实践结果尚需研究，本报告不是临床诊断报告，不具备医嘱性质，供医生参考，治疗方案由医生决策。

有些样本或变异特征会降低检测敏感度，包括异质性样本中的亚克隆变异、低样本质量、纯合子丢失小于3个外显子、缺失或插入片段大于40bp
以及重复或高同源序列。使用肿瘤组织来源的DNA进行检测时，碰到的此类问题不在报告中体现。
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