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腹腔灌洗液循环肿瘤 DNA 在预测胃肠道恶性肿瘤腹膜
转移中应用的研究进展
白 龙， 夏 翔， 曹 晖， 张子臻

上海交通大学医学院附属仁济医院胃肠外科，上海  200127

［摘要］ 腹膜转移是胃肠道恶性肿瘤患者死亡的重要原因之一，也是临床诊治的难点。如何在具有高危因素的患者中预测

腹膜转移的发生，将诊治关口前移至腹膜转移发生之前，提高患者的生存获益，是目前临床工作中尚未解决的问题。在细

胞学检查阳性率较低、隐匿型腹膜转移诊断困难的情况下，能够早期诊断腹膜转移的分子标志物与检测技术亟待验证。腹

腔灌洗液具有较少的白细胞来源的无细胞DNA干扰，相对循环肿瘤DNA （circulating tumor DNA，ctDNA）浓度更高；并

且，与原发病灶或潜在腹膜转移灶的直接接触，使其在胃肠道肿瘤的预测中有独特的优势。目前，腹腔灌洗液中 ctDNA的

检测方式有数字PCR、基于表观遗传的分析方式以及二代测序等。随着技术的迭代，应用二代测序及个性化定制面板进行

ctDNA检测，不仅在预测术后腹膜转移方面展现出了极大潜力，更是对腹膜转移进行预防性升阶治疗设想的推动力量。该

文对腹腔灌洗液 ctDNA在预测胃肠道恶性肿瘤腹膜转移中的应用进行综述。
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Progress in application of peritoneal lavage fluid circulating tumor DNA to 

predicting peritoneal metastasis of gastrointestinal cancer
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[Abstract] Peritoneal metastasis is one of the important causes of death in patients with gastrointestinal cancer and is also a difficult 

point in clinical diagnosis and treatment. How to predict the occurrence of peritoneal metastasis in patients with high-risk factors, 

advance the threshold of diagnosis and treatment before the occurrence of peritoneal metastasis, and improve the survival benefit of 

patients is an unsolved problem in clinical work. In the case of low positive rate of cytology and difficulty in diagnosing occult 

peritoneal metastasis, new molecular markers and detection techniques for early diagnosis of peritoneal metastasis need to be 

verified. Peritoneal lavage fluid has the characteristics of less leukocyte-derived cell-free DNA interference, higher concentration of 

circulating tumor DNA (ctDNA), and direct contact with the primary lesion or potential peritoneal metastasis at physical distance, 

making it a unique advantage in gastrointestinal cancer. At present, the detection methods of ctDNA in peritoneal lavage fluid 

include digital PCR, epigenetic-based analysis, and next-generation sequencing. With the iteration of technology, the application of 

next-generation sequencing and personalized panels to ctDNA detection has not only shown great potential in predicting 

postoperative peritoneal metastasis, but also promoted the idea of preventive escalation treatment of peritoneal metastasis. This 

article reviews the current application of ctDNA to peritoneal lavage fluid in predicting peritoneal metastasis of gastrointestinal 

cancer.
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在世界卫生组织国际癌症研究机构发布的2020年

全球癌症数据中，胃癌的新发病例数为 108万，发病

率位居第五位，病死率位居第四位［1］。而胃癌根治

术后出现转移，尤其是腹膜转移，是胃癌患者死亡的

重要原因之一。10%~30% 的胃癌患者在初始诊断时

已发现存在腹膜转移，超过一半的Ⅱ~Ⅲ期胃癌患者

在根治性手术后的 5年内发生腹膜转移［2］。并且，随

着腹膜转移病灶分布范围的扩大，患者生存率下降。

一项针对胃癌腹膜转移患者预后的研究结果显示，腹

膜散播病灶仅局限在横结肠上方以及在横结肠下方远

端腹膜有数个结节的患者 2 年生存率分别为 21% 和

8%，而在远端腹膜发现大量转移灶的患者 2 年生存

率仅为4%［3］。

结直肠癌是发病率与死亡率分别位居全球第三位

与第二位的肿瘤［1］。腹膜是结直肠癌病例中仅次于

肝、肺的常见转移部位；腹膜转移也是结直肠癌患者

死亡的主要原因之一，死亡率仅次于肝转移。据报

道，4%~19%的患者会在根治术后随访期发生腹膜转

移；相比于没有腹膜播散的结直肠癌患者，存在腹膜

播散者往往预后较差［4］。未经有效治疗的结直肠癌

腹膜转移患者，中位生存期甚至仅有5~7个月［5］。

胃肠道恶性肿瘤 （gastrointestinal cancer，GIC）

出现腹膜转移是临床诊治的难点。当前对于GIC腹膜

转移的治疗体系以全身系统化学治疗（化疗）为主要

手段，联合肿瘤细胞减灭术、腹腔热灌注化疗

（hyperthermic intraperitoneal chemotherapy， HIPEC）

和新辅助腹腔内联合全身化疗等治疗手段，可以改善

部分患者预后［6］。一项共纳入3 773例胃癌腹膜转移患

者的研究结果显示，接受全身治疗的患者中位生存期

仅为9.4个月［7］。另一项研究中，对胃癌腹膜转移患者

进行HIPEC联合放射治疗或化疗，单次HIPEC治疗后

的中位生存期接近20个月［8］。而对于初诊时无腹膜转

移但存在腹膜转移高风险因素的患者，如 T3/T4 期、

淋巴结转移阳性及淋巴结外浸润、Borrmann分型Ⅲ或

Ⅳ型等［9］，目前认为术中广泛腹腔灌洗对腹膜转移的

预防无明确意义［10］。预防性HIPEC对于降低腹膜转移

发生风险的效果仍不明确。虽然有部分研究显示出预

防性HIPEC可延长未发生腹膜转移患者的生存期［11］，

但其安全性及生存获益仍需要进一步的评估［12］。因

此，如何筛选出具有腹膜转移高危因素的 GIC患者，

将诊治关口前移至腹膜转移发生之前，避免过度治

疗，是目前临床胃肠肿瘤医师亟待解决的问题。

根据“种子-土壤”假说，腹膜转移是一个多步

骤的过程，包括癌细胞从原发肿瘤中分离、生存于腹

腔微环境、黏附于腹膜间皮细胞并浸润生长等［13］。

而胃癌原发灶穿透浆膜层进入腹腔形成腹腔游离癌细

胞——“种子”，是腹膜转移发生的病理学基础。因

此，如何在进展期GIC患者中识别出脱落、游离的腹

腔癌细胞，已经成为临床腹膜转移防治决策中的核心

问题。日本胃癌协会认为，在腹水或腹腔灌洗液细胞

学检查中发现癌细胞，可认定为Ⅳ期胃癌［14］。美国

癌 症 联 合 委 员 会 （American Joint Committee on 

Cancer，AJCC）对胃癌的第 8 版 TNM 分类中，将存

在腹水且腹腔穿刺后细胞学检查中检测到癌细胞归类

为 M1期。在 AJCC结直肠癌第 8版 TNM 分类中，新

增了结直肠癌转移至腹膜表面伴或不伴其他转移的

M1c分类，因为其预后远差于有实质器官转移但无腹

膜转移的M1a期与M1b期［15］。事实上，腹腔灌洗液

的细胞学检查作为诊断腹腔内游离肿瘤细胞的金标

准，其阳性率与诸多因素有关，包括术中是否留取足

够腹腔灌洗液量、样本送检是否及时、脱落细胞形态

是否典型等，最终导致检出阳性率较低。一项纳入

19 项研究的 meta 分析显示，胃癌患者腹腔灌洗液中

检出游离癌细胞的频率为 6.25%~54.4%，且受到肿瘤

浸润深度、分化程度和化疗多方面的影响［16］。一项

纳入 3 135例结直肠癌病例的回顾性分析显示，在结

直肠癌腹腔灌洗液细胞学检测中，Ⅲ期和Ⅳ期病例中

游离癌细胞检出阳性者仅为 19 例 （2.0%） 和 86 例

（16.9%），并且该阳性结果是Ⅲ期和Ⅳ期结直肠癌患

者的独立预后影响因素［17］。

在细胞学检查阳性率较低、隐匿型腹膜转移诊断

困难的情况下，能够早期诊断腹膜转移的分子标志物

与检测技术亟待验证。通过检测循环肿瘤 DNA

（circulating tumor DNA，ctDNA）评估癌症分子残留

病灶（molecular residual disease，MRD）的方式已被

证明可以预测多种癌症的术后复发。2022年 5月，美

国食品药品监督管理局（FDA）发布了《ctDNA用于

早期实体瘤药物开发指南草案》，鼓励通过 ctDNA进

行MRD检测和评估，支持使用 ctDNA作为手术及新

辅助化疗后检测 MRD的标志物，以丰富对疾病风险

较高及疾病复发或死亡风险较高患者的评估检测方

式。中国抗癌协会肿瘤标志分会发布的《ctDNA高通

量测序临床实践专家共识 （2022 版）》认为基于二

代测序检测的 ctDNA 水平定量和动态变化分析，有
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望成为新兴的疗效评估途径。虽然大多数研究聚焦于

血液样本中的 ctDNA，但包括尿液、胸水、腹水、脑

脊液甚至唾液在内的非血液来源的 ctDNA 在预测转

移方面也存在着独特的优势。

1　基于ctDNA 检测的MRD评估

1.1　ctDNA与MRD

MRD 最初用于血液系统恶性肿瘤，用于描述无

法用传统细胞形态学检测出的残留白血病细胞［18］。

目前，经过在乳腺癌、肺癌、胃癌和结直肠癌等实体

瘤中的探索，MRD 可定义为治疗后患者体内持续存

在的少量肿瘤细胞或者肿瘤来源的分子异常，其无法

用目前的医学影像技术检测，是癌症进展的一个隐匿

阶段，最终可能导致疾病复发［19］。通过体液中的循

环肿瘤细胞、循环外细胞囊泡以及 ctDNA 等，可以

检测特定的肿瘤基因组改变，反映机体内 MRD 的

水平。

ctDNA是肿瘤坏死、凋亡或被巨噬细胞吞噬后分

泌产生的存在于细胞外环境中的 DNA 片段，通常由

长度<145 bp 的链组成，可以在血液、尿液、腹水、

胸水和唾液等体液中检测到［20］。ctDNA 的突变可用

于识别一些潜在的可改变的驱动基因，以及提供个性

化的生物标志物用于检测残留疾病或监测治疗期间的

肿瘤水平［21］。基于 ctDNA 检测的 MRD 评估是指通

过 ctDNA并使用某些算法推算出体内MRD状况的技

术，用于在肿瘤患者中确定机体内 MRD 的存在［22］。

MRD 的评估有助于肿瘤患者各个阶段的管理，包括

筛查、指导辅助治疗、监测治疗效果、早期预测复发

以及耐药基因分型等［23］。

1.2　ctDNA检测的主要技术

ctDNA在细胞外环境中的水平通常较低，特别是

在病灶限制在局部的患者中［24］。在血浆 37 ℃条件

下，蛋白结合 DNA 与裸 DNA 的半衰期为 26.8~

161.2 min［25］。这种短半衰期的特征，使其可以实时

动态监测患者的肿瘤负荷，但也要求 ctDNA 的检出

需要高度复杂的检测和定量技术。目前，ctDNA检测

常用数字PCR（digital PCR，dPCR）、基于DNA甲基

化［26］或其他表观遗传特征的分析方法，以及基于二

代测序（next generation sequencing，NGS）的靶向检

测等［27］。

在癌细胞中，甲基化模式的改变是基于 DNA 甲

基化的分析方法的理论基础。甲基化 ctDNA 是一种

潜在的生物标志物，但其检测灵敏度有一定欠缺［28］，

无法实现临床应用。但增加目标甲基化 ctDNA 数量

或与其他生物标志物联合时，其可能会发挥更大的效

能。一项在结直肠癌患者血浆中检测 ctDNA 的研究

结果显示，与检测单独的基因组改变相比，整合表观

遗传特征可使检测敏感度增加25%~36%［29］。

微滴式数字 PCR （droplet digital PCR，ddPCR）

作为 dPCR 中的一种，可以检测血浆中约 0.1% 的

DNA。ddPCR甚至可以对样本中的 DNA进行绝对定

量［30］，即使在污染源引起的高野生型背景中也能保

持较高的特异度和灵敏度［31］。但也因其将单个血浆

样本中的单个 DNA 分子分析至最大化，ddPCR 较适

用于少量突变或较流行的热点突变鉴定，对复杂性的

多点突变 MRD 敏感性低于 NGS［27］，在临床上也并

非 ctDNA检测的首选方法。

基于 NGS 的靶向测序包括固定面板与个性化定

制面板两类［32］。固定面板作为一项既定工具，可以

检测一种或多种既往已知的癌症频发突变基因，但对

一些低频变异呈现低检出率，需要使用其他补充方法

来提高其敏感性。个性化定制面板则通过对不同患者

分别进行肿瘤 DNA 测序，识别不同患者肿瘤细胞中

特异性突变，排除非肿瘤来源的潜在假阳性，以此增

加 ctDNA 检测的特异度与灵敏度。该项技术因需要

肿瘤样本而存在一些应用限制，如因肿瘤样本的取材

位置不同而产生的异质性，肿瘤样本取材给患者带来

的出血风险，以及肿瘤的基因组可能随着治疗或疾病

进展而改变等［33］。由 KURTZ等［34］开发的一种用于

疾病特征与 MRD 检测混合捕获的检测技术 PHasED-

Seq，能检测出 1/1 000 000的 ctDNA。基于NGS的靶

向测序具有高敏感性，成为目前检测 ctDNA 的推荐

方法，个性化定制面板也是具有临床应用前景的检测

方式。

2　GIC 腹腔灌洗液检测 ctDNA 相较
于血液检测的优势

在血液中对胃肠道肿瘤 ctDNA 进行检测的研究

已经开展得十分广泛，包括在筛查早期癌症、检测

MRD 以 及 在 晚 期 疾 病 治 疗 指 导 和 检 测 中 的 应

用［35-36］。然而，ctDNA 也可以从非血液来源获得，
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包括胸水、腹水、尿液以及脑脊液等［37］。在血液中，

大量来自于白细胞的长度 140~170 bp 的无细胞 DNA

（cell-free DNA，cfDNA）［38］会成为检测 ctDNA 时的

背景噪声，而非血液样本中克隆造血的相对缺乏使

ctDNA有相对更高的浓度和变异等位基因频率［39-40］，

因而可以成为血液 ctDNA 检测结果的补充条件。腹

腔灌洗液作为非血液样本的一种，本身具有少白细胞

来源 cfDNA 干扰、相对 ctDNA 浓度更高的优势，更

重要的是其与原发病灶或潜在腹膜转移灶的直接接

触，使其在胃肠道肿瘤中相较于其他体液样本有独特

的优势。

腹腔灌洗液中的生物标志物与腹膜转移的关系可

能较血液来说更为密切。VAN'T ERVE 等［41］ 使用

ddPCR 评估了 20 例结直肠癌伴腹膜转移患者血浆以

及腹腔灌洗液中的肿瘤 cfDNA，结果显示腹腔灌洗

液中的 cfDNA水平高于血浆（P<0.000 1），因而血浆

cfDNA 可能并不是检测结直肠癌伴腹膜转移的敏感

标志物。从腹膜转移的发生机制上看，其特点是通过

原发肿瘤直接向腹膜方向进行渗透或是手术造成的医

源性散播；另一方面，腹膜 -血浆屏障可能会限制

cfDNA 从腹膜释放到体循环中［42］，这可能可以解释

腹腔灌洗液中的更高水平 cfDNA。

3　 腹 腔 灌 洗 液 中 检 测 ctDNA 预 测
GIC术后腹膜转移

3.1　胃癌腹腔灌洗液 ctDNA检测

在胃癌腹腔灌洗液用于 ctDNA 检测的早期探索

中，大多数研究使用了甲基化特异性 PCR。其作为

一种评估基因启动子甲基化状态的技术，可以使用

亚硫酸氢盐转化 DNA 对特定点位的 DNA 甲基化进

行高度敏感且全特异性的检测［43］，对给定的 CpG

岛位点的 0.1% 甲基化等位基因敏感［44］。在该技术

的支持下，针对胃癌的多项研究进行了腹腔灌洗液

中特定基因甲基化的检测，以此发现腹腔灌洗液中

的 MRD，并揭示其与患者生存时间以及腹膜转移的

相关性（表1）。

HU 等［50］采用甲基化特异性定量 PCR 技术检测

了 92 例 胃 癌 患 者 样 本 ， 证 实 血 栓 反 应 蛋 白 1

（thrombospondin 1，THBS1） 的异常 DNA 甲基化与

胃癌的腹膜散播、肿瘤进展和不良预后密切相关。该

项研究在 92 例胃癌患者的肿瘤组织、腹腔灌洗液和

血清中检测 THBS1 甲基化状态，结果显示肿瘤组织

中 THBS1 甲基化异常明显高于癌旁正常组织，在

40例健康对照者中未发现THBS1甲基化。以CT及肿

瘤标志物联合判断腹膜转移，最终腹腔灌洗液中甲基

化 THBS1 DNA 诊断胃癌腹膜转移的准确率为 63.0%

（34/54），敏感度为 87.2% （34/39），特异度为 100%

（34/34）。该结果表明，腹腔灌洗液和血清中 THBS1

表1　胃癌患者腹腔灌洗液中基因甲基化检测相关研究

Tab 1　Detection of gene methylation in peritoneal lavage fluid in gastric cancer patients

Literature

HIRAKI[45]

HIRAKI[46]

YU[47]

HAN[48]

YU[49]

HU[50]

No. of 

patients

80

107

92

92

92

92

Detecting technique

Real-time methylation-

specific PCR

Real-time methylation-

specific PCR

Real-time methylation-

specific PCR

Real-time methylation-

specific PCR

Real-time methylation-

specific PCR

Quantitative 

methylation-specific 

PCR

Target site of DNA

CHFR, E-cadherin, BNIP3

BNIP3,CHFR,CYP1B1,

MINT25,RASSF2,SFRP2

CDH1 methylation

Methylated MINT2

TIMP-3 methylation

Methylated THBS1

Positive result 

in PLF/%(n)

19% (6/31)①

20% (9/45)②

48.9% (45/92)

90.2% (37/41)

53.3% (49/92)

58.7% (54/92)

Prediction of peritoneal recurrence

2 of 5 patients with multigene methylation showed 

peritoneal recurrence after surgery

3 of 9 patients carrying positive methylation experienced 

peritoneal recurrence

CDH1 methylation correlated significantly with distant 

metastasis (P<0.005)

Levels of methylated MINT2 DNA in PLF was 

significantly different between patients with and without 

peritoneal metastasis (P<0.000 1)

TIMP-3 hypermethylation in PLF (γ=0.804, P<0.001) was 

closely correlated with positive PLF cytology

Accuracy 63.0% (34/54),

Sensitivity 87.2% (34/39),

Specificity 100% (34/34)

Note: PLF—peritoneal lavage fluid.  ①Two or more genes; ②Any of 6 genes.
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甲基化对腹膜播散具有较高的诊断价值，提示液体活

检样本中 THBS1 甲基化可作为胃癌患者腹膜播散的

新标志物。除此之外，该中心进一步检测了同一组

92例患者腹腔灌洗液中甲基化MINT2 DNA［48］、甲基

化TIMP-3 DNA［49］和甲基化CDH1 DNA［47］，结果显

示其与胃癌腹膜微转移以及患者无病生存期具有显著

相关性，说明在腹腔灌洗液中检测甲基化 MINT2 

DNA、甲基化 TIMP-3 DNA 和甲基化 CDH1 DNA 可

以作为胃癌的独立预后因素。基因甲基化并不是在所

有癌细胞中普遍发生的，且上述研究皆仅涉及单基因

甲基化检测。因此，增加癌细胞中特异性甲基化的基

因数量，可能可以提高使用腹腔灌洗液进行基因甲基

化分析以预测患者预后的敏感性。

同样应用定量甲基化特异性 PCR技术，HIRAKI

等［45］将 80例胃癌患者根据肿瘤的分期依次升高分为

A、B、C 3 组（C 组已明确存在腹膜转移），并对其

腹腔灌洗液标本进行了 CHFR、 p16、RUNX3、E-

cadherin、 hMLH1、ABCG2 和 BNIP3 基因甲基化检

测。最终筛选出腹腔灌洗液中 CHFR、E-cadherin、

BNIP3基因的甲基化阳性率在A、B、C 3组间的差异

具有统计学意义并依次增高，且甲基化模式与原发肿

瘤一致。A 组和 B组患者术后随访至少 8个月。A 组

35例患者均无癌症复发；B组 28例患者中，5例多基

因甲基化患者中有 2 例 （40%） 出现术后腹膜转移，

无或单基因甲基化患者术后未出现癌症复发。B组腹

膜复发与多基因甲基化有显著相关性。同时，C组 14

例患者中有 8例（57%）存在多基因甲基化，而 A组

35 例患者中只有 3 例 （9%） 存在多基因甲基化。该

结果进一步说明了多基因甲基化检测腹膜中隐匿性肿

瘤细胞的临床可行性。该作者于另一项研究中［46］，

使用同样的方法在腹腔灌洗液中进行BNIP3、CHFR、

CYP1B1、MINT25、RASSF2 和 SFRP2 基因的甲基化

检测，结果显示携带癌细胞的腹腔灌洗液甲基化阳性

率最高可达 75%，说明了多基因特异性甲基化 DNA

分析可以提高 MRD的检出率。该研究为较早在腹腔

灌洗液中进行的基因甲基化检测的研究，揭示了腹腔

灌洗液中基因甲基化检出与腹膜转移的相关性；但检

测位点筛选过程烦琐，多位点检测叠加后的阳性率依

然差强人意，不宜作为 ctDNA的主要检测方式。

ZHAO等［51］在 104例胃癌患者的前瞻性队列中，

对每个病例进行了肿瘤组织的全外显子测序，并选择

20个肿瘤特异性突变，开发了 Mutation Capsule这项

基于突变分析技术的个性化检测方法来检测腹腔灌洗

液中的基因突变。经过 41 个月的随访，以磁共振成

像 （MRI）、CT、PET-CT 或腹水/腹膜病变活检作为

判断腹膜转移的标准，该技术检测出了所有发生腹膜

转移的病例，灵敏度为 100%，特异度为 85%，阳性

预测值为 71%。该研究结果显示腹腔灌洗液中 MRD

阳性与腹膜转移风险显著增加相关，MRD 阳性与无

复发生存期和总生存期缩短相关。基于Cox比例风险

模型，这种 MRD分析方式表现出了最佳效果，被认

为是对腹膜转移患者无复发生存期的最强预测因子。

因此，这种敏感性与特异性皆较高的个性化检测方

式，对于改善可能存在胃癌腹膜转移患者的生存预后

具有重要的意义，也让早期发现和早期干预胃癌根治

术后腹膜转移成为可能。

3.2　结直肠癌腹腔灌洗液 ctDNA检测

相比于胃癌，结直肠癌不常发生腹膜转移，这可

能与胃癌细胞与结直肠癌细胞本身的异质性有关。但

结直肠癌患者的腹腔灌洗液 ctDNA 的检出仍可预测

患者的预后，并与腹膜转移存在一定相关性。

KAMIYAMA等［52］在 33例结直肠癌患者中，通

过定量甲基化特异性 PCR 技术，检测原发肿瘤与腹

腔灌洗液中 CDH1、p16、MGMT 和 APC 基因的甲基

化模式。结果显示 88%的患者原发肿瘤至少存在 1个

异常基因甲基化，而在匹配的腹腔灌洗液中检测到 1

种以上甲基化的患者无复发生存期明显缩短，在腹腔

灌洗液检测到甲基化的 4例复发患者中有 2例为腹膜

转移。该标志物检测术后复发和肿瘤异时性事件的灵

敏度和特异度分别为 66.6% 和 92.3%。另一项单独检

测腹腔灌洗液CDH1基因甲基化的研究呈现了相似的

结果［53］。

YUAN 等［54］ 在 40 例结直肠癌患者训练队列中

（包括 17例腹膜转移与 23例非腹膜转移患者），使用

超深度NGS技术检测肿瘤组织中的DNA突变与腹腔

灌洗液中的 ctDNA。在最佳阳性阈值为 6.29%时，曲

线下面积为 0.951，腹腔灌洗液 ctDNA 检测腹膜转移

的灵敏度为100%，特异度为78.3%。准确率为87.5%；

在非腹膜转移的病例中，60%（3/5）的腹膜 ctDNA阳

性病例出现复发，提示存在假阳性或 MRD。而在后

续的 11 例随机结直肠癌患者验证队列中，以影像学

证实腹膜转移为诊断标准，腹腔灌洗液 ctDNA 检测

腹膜转移的临床灵敏度为 83.3%，特异度为 100%，
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准确率为 90.9%，这表明腹膜 ctDNA在诊断腹膜转移

方面有很高的效能。不仅如此，腹腔灌洗液中的

ctDNA检测在结直肠癌患者的腹膜转移程度，以及细

胞减灭术-腹腔内高温化疗联合治疗后肿瘤负荷评估

中的作用也得到了证实［55-56］。

4　总结与展望

综上所述，在 GIC 患者中应用 NGS 或个性化定

制面板检测腹腔灌洗液中的 ctDNA，检测时间短，能

够反映瘤内和转移灶异质性，在预测腹膜转移上展现

出了极大的潜力。目前在 GIC 的相关研究中，应用

NGS 或个性化面板在腹腔灌洗液中检测 ctDNA 的研

究及纳入的样本量皆较少，亟待未来更多前瞻性临床

研究的开展，进一步验证其对腹膜转移的预测效力。

另一方面，基于 ctDNA 的 NGS 技术在样本收集与处

理、实验室技术方面有较高要求，结果解读良莠不

齐，目前检测费用较为昂贵，因此在临床应用方面暂

时未得到推广。随着相关研究的开展、指南与专家共

识的发布，ctDNA NGS检测有望规范发展［57］。

应用合理的技术进行腹腔灌洗液 ctDNA 检测，

结合血液 ctDNA，可能在细胞学检查阳性率较低、隐

匿型腹膜转移诊断困难的情况下，成为早期诊断GIC

患者腹膜转移的基础。另一方面，应用腹腔灌洗液

ctDNA 检测筛选出具有腹膜转移高危因素的 GIC 患

者，将诊治关口前移至腹膜转移发生之前，对避免过

度治疗或进行预防性升阶治疗有重要价值，期待进一

步的前瞻性临床研究的开展。
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［本文编辑］  吴 洋

2023 年 9 月 21 日，上海交通大学医学院附属第九人民医院介入团队杨西涛医师在 《英国医学杂志》（The 

British Medical Journal） 发表题目为 An unusual abdominal distension的临床病例报道。该文章介绍了 1例常染色体

显性多囊肾病 （autosomal dominant polycystic kidney disease，ADPKD） 女性病例。该患者因严重腹胀，活动后即

胸闷气促，严重影响日常生活，多处就医均未获得可行的药物治疗或外科手术方案。针对该疑难病例，上海交通

大学医学院附属第九人民医院介入团队定制个性化方案，最终确认采用靶向动脉栓塞联合局部抽吸无水乙醇硬化

双途径治疗，以达到快速去血管化、缩小囊性病灶的治疗效果。该方法具有创伤小、无瘢痕、恢复快等优点。术

后即刻患者腹胀症状显著改善，日常生活逐渐恢复到正常，重返工作岗位。

上海交通大学医学院附属第九人民医院介入团队成功利用无水乙醇

治疗疑难囊性病例
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