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摘要內容 

本研究調查直腸癌腫瘤中致癌和抑癌基因突變是否與接受新輔助放化療 

(nCRT) 治療效果的相關性。從接受完整 nCRT 療程的直腸癌患者的福爾馬

林固定石蠟包埋 (FFPE) 標本中獲得基因組 DNA。使用次世代定序平台在 

nCRT 之前和之後的患者樣本中分析基因突變狀態。我們的數據顯示，分別

在 93.1%、65.5%、48.6% 和 31% 的直腸腺癌患者中觀察到 p53、APC、

KRAS、CDKN2A 和 EGFR 基因突變,另外有 20.7% 的直腸癌患者中觀察到 

BRAF、FBXW7、PTEN 和 SMAD4 突變。其中 12 種基因突變在表現出完全反

應的患者中比在 nCRT 之前表現出較差反應的患者中更頻繁地觀察到,包

括：ATM、BRAF、CDKN2A、EGFR、FLT3、GNA11、KDR、KIT、PIK3CA、PTEN、

PTPN11、SMAD4、和 TP53。此外，nCRT 後保留了 APC、BRAF、FBXW7、

KRAS、SMAD4 和 TP53 突變。我們的結果證實直腸癌中有一個複雜的突變

譜，並且表明 BRAF、SMAD4 和 TP53 基因變異參與了 nCRT 患者的預後。 
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發現或貢獻 

我們的研究表明 BRAF, SMAD4以及 TP53可以做為預測 CCRT治療效果的可

能標記，將來可能成為大腸癌的潛在診斷生物標誌物和治療靶點 

 


