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昂贵的基因检测，是不是骗钱的？

在肿瘤门诊中，医师有时候会建议患者进行基因检测，通常患者会质疑：“我只要知道是良

性和恶性就行了，为什么还要多此一举？基因检测还这么贵？你们医院是不是骗钱？”其实，肿

瘤并不仅仅只有良恶性之分，如果把恶性肿瘤比作犯了罪的坏人，那么有形形色色有不同特点，

违反了不同法律的罪犯，他们也有不同的缺点和软肋，“制服”他们的办法自然各不相同。

都说是检测基因的，但好像区别也没有那么大。与此同时，同样的疾病，以往医师不需要基

因检测就能诊断，现在需要基因检测了，尤其基因检测本身还是一个花费昂贵的检测项目，这让

基因检测被老百姓认为是坑钱骗钱的检查。

以肾癌为例，讲讲基因检测的必要性

肿瘤分为良性、交界性和恶性。肾的恶性肿瘤就是为大众所知的肾癌。即便是恶性肿瘤，也

是有低度恶性和高度恶性之分。肾癌的病理诊断依据《WHO 肿瘤病理诊断指南》，该指南每五六

年修订 1 次，最新第五版泌尿及男性生殖系统肿瘤病理诊断指南已于 2022 年发布，该指南介绍目

前至少有二十多种肾脏肿瘤，其中每种肾脏肿瘤的预后都不尽相同，比如说该版本指南明确提出

了以分子基因改变为特点的肾细胞癌，其中包括一种叫 FH 缺陷型肾细胞癌，多项研究表明这一

类肿瘤恶性程度极强，仅 1 年左右的时间就会发生淋巴结转移，而这一类肿瘤的诊断就需要对患

者进行 FH 基因的基因检测。除此之外，即便是同一种肿瘤，不同基因改变也提示着不同的预后，

这也好理解，就像夫妻二人生了两个孩子，这两个孩子也是绝对有不同的。透明细胞肾细胞癌是

最常见的肾脏肿瘤，现在研究表明当其具有 PBRM1 基因突变时，往往是低级别（低度恶性），

即便是患了这种肾癌，5 年无病生存率也很高，而当其具有BAP1 基因突变时，往往就是高级别了，

发生复发转移的概率就会高出很多。再比如说具有 KRAS 基因突变的伴有极向反转的乳头状肾肿
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瘤，目前我们倾向它为一个良性或交界性肿瘤，国内外均无复发转移或致死的报道，这种肿瘤我

们需要做 KRAS 基因检测来区分于其他恶性肿瘤，如果确诊了这种肿瘤，那我们倾向于只对患者

进行定期随诊即可。如果这类肿瘤是做肾脏穿刺确诊的，那便更好了，可能患者后续只需要采取

肿瘤切除术就可以解决问题，而不用做整个肾脏都切除的肾癌根治术。

我们都知道，不同部位的肿瘤发病基因不同，即便是同一个部位的肿瘤，发病基因也不相同，

由此不同肿瘤的预后和治疗都不甚相同，甚至可以说是大相径庭。以肾癌为例，不同的肾癌类型

它们的发病基因也不一样，随着对肾癌认识的更加深入，研究表明不同肾癌类型可以表现出类似

的形态，比如说一种叫 TFE3 重排的肾细胞癌，这种肾癌类型就与透明细胞肾细胞癌非常类似，

但研究表明透明细胞肾细胞癌可以通过血管内皮生长因子受体抑制剂来进行靶向治疗，而 TFE3

重排的肾细胞癌，用这种治疗方式的疗效仍不确定。

以上的例子都是在讲肾脏原发的肿瘤，在临床工作中，我们实际上还会碰到很多未检出原发

灶肿瘤，然而首先在肾脏部位发现转移灶的病例。为什么明明没有其他部位的肿瘤史，首先在肾

脏部位发现肿瘤，我们却说这个肿瘤是其他部位的转移。再比如说，一个人很不幸，他同时患有

两个部位的肿瘤，我们是如何确定这两个部位的肿瘤都是原发灶，又或是 A 部位转移到 B 部位，

还是 B 部位转移到 A 部位呢？面对这些情况，通过常规的检查可能不能解决问题，这个时候基因

检测就是一个很好的方法。以上的例子在肾脏肿瘤中还有很多。事实上最新版的 WHO 诊断指南

描述了二十余种肾细胞肿瘤，还有几十种发生于肾脏，但并非起源于肾细胞的肿瘤。这些肿瘤有

着类似的表现，我们无法确定其到底归属于哪个类型。而肿瘤作为一种基因病，每种肿瘤大多具

有各自的基因改变，彼此井水不犯河水，所以我们常常会去做基因检测，来最终确定肿瘤的病理

类型，并以此结果报告临床及患者。

精准诊断，方能精准治疗

当代医学讲究精准医疗，但精准医疗的前提是精准诊断。就好比战场上，明明敌人在北方，

你得到的情报是敌人在南方，那你往南方丢再多的炮弹也无济于事。如果疾病的诊断错误，那正

确的治疗大概率也无从谈起。随着分子技术的不断改良突破，基因检测技术越来越多地应用在各

大医院中。而且基因检测的方式也越来越多，目前广泛开展的一代测序、二代测序、原位荧光杂交、

PCR 和染色体等基因检测项目，已经帮助我们精准诊断透明细胞肾细胞癌、FH 缺陷型肾细胞癌、

TFE3 重排的肾细胞癌、其他部位原发转移到肾的转移癌等，二代测序（一个广谱的基因检测项目）

还帮助我们明确了多例疑难肾脏肿瘤病例，其中包括 FH 免疫组织化学正常的 FH 缺陷型肾细胞癌，

有乳头状结构的透明细胞肾细胞癌，ALK 重排的肾细胞癌等等。我们也相信在未来基因检测会帮

助我们解决更多疑难杂症，从而更好地帮助临床，帮助患者！同时也希望患者能够相信医师，相

信基因检测，一起携手走向更美好的明天！


