
 

同济大学陈昶团队研究利用人工智能多组学技术开
发早期肺癌无创诊断新方法
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近日，同济大学医学院、同济大学附属上海市肺科医院陈昶教授、赵德平教授牵头，利用人工智
能技术开发了结合临床特征、影像组学特征以及表观修饰区域中的循环游离DNA片段组学特征
的多组学诊断模型clinic-RadmC，提供了一种更有效且非侵入性的工具优化肺癌诊断，并进一步
促进肺癌早期精准治疗干预。相关成果以“Integrated multiomics signatures to optimize the accurate
diagnosis of lung cancer”为题发表于《自然�通讯》(Nature Communications)。

该项研究中，研究者纳入了来自5个不同临床中心的2,032名不确定性肺结节(IPL)参与患者，在随
机分组后，训练集、验证集和内部测试集分别包含1030、344和344名参与者。外部测试集包含314
名参与者。
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通过对影像组学、cfDNA不同表观修饰区域的片段组学进行分析，并结合建立的临床模型，发现
多组学间存在诸多共性及互补性，并最终经筛选比较，建立了基于临床因素、深度学习影像组学
模型及6bp-5mC模型的多组学模型clinic-RadmC。clinic-RadmC多组学模型在外部测试集上获得了
0.923的曲线下面积(AUC)，在验证集中获得了显著提高的AUC值为0.883、在内部测试集中为0.88
9、在外部测试集中为0.923。校准曲线及决策曲线的结果均优于单一组学及仅结合临床特征与放
射组学或5mC富集区域中的片段组学特征的模型(所有p<0.050)。
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与既往研究相比，clinic-RadmC多组学模型有望提供更准确、更稳定、更具成本效益和无创的肺
癌早期诊断工具。该研究具有以下优势：(1)前瞻性招募了不同临床中心的2,032名参与者，这是
迄今为止该领域报告的最大样本队列。队列包含了临床上常见的磨玻璃结节和亚实性结节等各种
常见的结节类型;(2)补充额外信息以支持cfDNA 6bp末端基序谱在5mC和5hmC富集区域对肺癌的
诊断价值：团队研究了来自5mC测序数据的4bp和6bp末端基序的性能，发现其在区分恶性结节和
良性结节方面均具有良好的性能(>0.80)。与既往报道的类似检测相比，4bp和6bp-5mC模型在肺
癌检测方面都保持了相当且稳健的性能。此外，在研究团队之前的研究中，5hmC生物标志物已
被用作肺癌检测的重要工具，然而在本研究中纳入甲基化信息后，从5hmC测序数据中添加诊断
评分并不能为预测不确定性肺结节(IPL)的恶性肿瘤风险提供额外的改进。这些发现进一步证明
，来自临床、影像组学和cfDNA 5mC测序数据的信息组合可以提供足够的性能，作为临床实践中
诊断肺癌的更具成本效益的方法;(3)该研究中使用了人工智能技术，例如支持向量机、深度学习
等来构建模型，并进行了模型的可解释性分析。将AI研究转化为临床工作流程的优化是这项最先
进技术的最终目标，也是衡量AI模型临床价值的基准指标。研究团队对末端基序进行了功能分析
，通过DeepLIFT探索基于深度学习的影像组学特征的重要性水平，并通过SHAP对clinical-RadmC
模型中每个特征的重要性进行了排名，这些分析可能有助于提高预测模型在临床实践中的可信度
和透明度。
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综上，该研究基于迄今为止最大数量样本队列多维度数据，联合多学科团队构建的clinic-RadmC
多组学模型，相较于单组学或其他多组学模型，是一种更高效、更稳健、更准确的肺癌诊断工具
，为改善肺癌筛查项目和减轻全球肺癌负担提供了新途径。

同济大学附属上海市肺科医院陈昶教授、赵德平教授、佘云浪副研究员，四川大学附属华西医院
谢丹教授为论文共同通讯作者。同济大学附属上海市肺科医院赵蒙蒙博士、四川大学附属华西医
院薛刚博士、北京航空航天大学何秉羲博士后为论文共同第一作者。

论文链接：https://www.nature.com/articles/s41467-024-55594-z
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