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乳癌是台灣女性的好發癌症之首。乳癌

根據基因表現可分為：雌激素受體（ER）、

黃體素受體（PR）或人類表皮生長因子受體

（HER2），而台灣多數乳癌患者屬於 ER/PR

陽性、HER2 陰性的亞型 1。荷爾蒙治療對

ER/PR 陽性、HER2 陰性的乳癌療效甚佳，

然而，部分病患還是有可能在治療過程中出

現抗藥性，面臨晚期復發及遠端轉移的風險

。一旦發生抗藥性，醫師可透過基因檢測，

了解導致抗藥性的突變基因，並據此給予適

合的藥物，以發揮療效、延長病人壽命。

抽血也能進行基因檢測

基因檢測的標本取樣方法有 2 種：「腫

瘤切片」及「液態切片」。「腫瘤切片」是

直接採取腫瘤組織樣本，不過，有時腫瘤轉

移後會造成採取上的困難，這時可透過抽血

取得患者血清中的游離腫瘤 DNA 樣本，亦

即所謂「液態切片」，再以次世代基因定序

（NGS）進行基因檢測。

次世代基因定序（NGS）可快速進行廣泛腫

瘤基因檢測

每位患者的癌細胞基因突變各不相同，

近年來提倡的「精準醫療」，其目標就是利

用基因定序找出「腫瘤驅動基因突變」，以

便提供個人化的醫療建議，選擇適合的藥物

進行治療。與傳統基因檢測方式相比，次世

代基因定序（NGS）可以分析腫瘤細胞基因

突變的種類及型態，藉由採取少量檢體，快

速而廣泛地進行基因檢測，以評估病患的癌

細胞基因訊息。每位病患的癌細胞基因訊息

，在與癌症資料庫進行比對後，可根據不同

基因突變選擇最有效的藥物，以便更精準地

達到治療癌症的目的 2。

根據基因檢測結果選擇最合適的治療

次世代基因定序（NGS）可同時檢測多

種乳癌之基因突變，包含 PIK3CA、BRCA1

、BRCA2 等等，這些基因突變通常與抗藥

性或是特定藥物的療效有關。舉例而言，產

生抗藥性的乳癌病患中，約有四成帶有後

天的 PIK3CA 基因突變 3，而研究證實，比

起傳統的賀爾蒙治療，屬於 PI3K 抑制劑的

Alpelisib，能夠有效延緩這類病患的疾病惡

化速度；除此之外，約有 5-10% 的乳癌病患

帶有 BRCA1、BRCA2 突變，而他們可以選

擇 PARP 抑制劑，如 Olaparib，因臨床試驗

發現，帶有 BRCA1、BRCA2 突變的患者，

使用 Olaparib 的治療反應比標準化學治療高

出一倍以上 4。

結語

隨著醫學進步，乳癌治療已然邁入精準

醫療的時代。乳癌的基因表現型態對於治療

有著至關重要的臨床意義，而次世代基因定

序（NGS）能快速進行廣泛型基因檢測，為

病患提供個人化的治療建議，幫助病人選擇

最有效的治療方式。
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