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摘要內容 

在單側原發性醛固酮增多症 (uPA) 的腎上腺組織中已經發現了許多體細胞

突變。我們使用定制的靶向下一代測序 (cNGS) 方法研究了 uPA 中的體細

胞突變譜，也進一步分析了 cNGS 或 Sanger 測序鑑定的突變是否與 uPA 

的臨床結果相關。在 240 個接受腎上腺切除術uPA患者的腎上腺腫瘤組

織，先使用 Sanger 測序篩選了提取的DNA 樣本中常規體細胞突變熱點。 

通過我們的 cNGS 基因panel 對已知醛固酮驅動基因的整個編碼區進行測

序，進一步研究了總共 75 個 Sanger 陰性樣本。體細胞突變在這些樣本

中的 21 個（28%）（佔所有樣本的 8.8%）中檢測到醛固酮驅動基因，其

中 9 個樣本，包括 CACNA1D 基因突變（12%）、CACNA1H 突變 5 個

（6.6%）、ATP2B3 突變 3 個（4 %), CLCN2 有 2 個（2.6%），ATP1A1 

有 1 個（1.3%），CTNNB1 有 1 個（1.3%）。透過 cNGS 和 Sanger 測

序，我們在 240 名 uPA中的 186 名 (77.5%)檢測到醛固酮驅動基因突

變。含有 cNGS 鑑定突變的患者的完全臨床成功(complete clinical 

success)率高於沒有突變的患者（優勢比 (OR) = 10.9；p = 0.012）。 
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本論文在 

學術上之重要 

發現或貢獻 

在單側原發性醛固酮增多症患者中，使用 cNGS 或 Sanger 測序鑑定體細

胞突變可能有助於預測 uPA 患者腎上腺切除術後的臨床預後。 

 


