
 

研究首次提出外周血ctDNA对儿童AML作用
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研究首次提出外周血ctDNA对儿童AML作用。 近日，中国医学科学院血液病医院（中国医学科
学院血液学研究所）竺晓凡主任医师和阮敏副主任医师团队在Clinical Cancer Research在线发布研
究论文，在国际上首次提出外周血ctDNA是儿童AML患者MRD水平监测的重要标志。

白血病是儿童及青少年时期发病率最高的恶性肿瘤性疾病，其中儿童急性髓系白血病（AML）
患者约占25%。精准诊断和微小残留病（MRD）监测是儿童AML患者进行分型、治疗和评估的
重要方式。

近半个世纪以来，以形态学、免疫学、细胞遗传学及分子生物学的分型和早期治疗反应评估为基
础的危险度分层方案，使儿童AML患者的生存率得到了明显提高。

但目前MRD评估方法的准确性仍待提升，亟需进一步创新儿童AML患者个体化MRD监测方案。
外周血循环肿瘤DNA（ctDNA）可作为多种实体肿瘤和血液系统恶性肿瘤治疗疗效的监测指标
，但其对儿童AML患者MRD的动态监测作用仍有待进一步探索。

该研究纳入了50例初诊AML患儿，所有患儿在初诊及后续3个周期的化疗开始前（C2D1，C3D1
及C4D1）共4个时间点，同时进行了骨髓流式细胞学检测（MFC）、骨髓肿瘤基因二代测序（N
GS）及外周血ctDNA检测。结果表明，外周血ctDNA检测与NGS方法检测的骨髓肿瘤基因种类及
突变频率的一致率高达92.8%，ctDNA突变丰度与MFC方法检测的MRD水平也具有显著相关性。

随后，该研究对外周血ctDNA的预后价值进行了评估。经过3个周期的化疗，外周血ctDNA突变
丰度清零的患儿的总生存率（OS）及无复发生存率（PFS）显著高于ctDNA阳性的患儿，但ctDN
A突变丰度清零的患儿与ctDNA持续阴性的患儿相比具有相似的PFS。

此外，经过化疗后，ctDNA的突变丰度减少超过3 log（99.9%）但尚未清零的患儿与ctDNA突变
丰度清零的患儿相比，其PFS无显著下降。但在ctDNA的突变丰度减少1 log（10%）至3
log（99.9%）的亚组患儿中，其预后不佳。

外周血ctDNA动态监测对儿童AML患者疗效判断以及肿瘤复发的监测具有一定的应用价值。该研
究通过分子生物学层面进一步细化了儿童AML的预后分层，并采用无创性液体活检的检测方法
推动了更加精准的AML患儿个体化治疗。竺晓凡表示。

据悉，竺晓凡和阮敏为论文共同通讯作者。中国医学科学院血液病医院（中国医学科学院血液学
研究所）刘立鹏主治医师、博士生宗苏玉和张傲利主治医师为共同第一作者。该项目获得科技部

                                                   1 / 2



 

国家重点研发计划、国家自然科学基金、中国医学科学院医学与健康科技创新工程等基金的支持
。（来源：中国科学报 张思玮）

相关论文信息：https://doi.org/10.1158/1078-0432.CCR-23-2589
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