
ɮ˄ʾ̝˄ʶˎˋʹ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ ʶ˖˄ˋˍˇ˄ ˁʰˊˁʾ˄ ˇˁʰʽ 
ʶ˅ʰˍˇ˃ʽˁʶˎ˃ʷ˄ ʹ̒ʶˊʰˉʶʾh

ʃʶˊʽˁ˂ʺˌ ɾʰˁˊˎʻʰ˄ʱˋʹˌΣ a5Σ tƘ5Σ CaIΣ t5
ɼ˂ʽ˄ʽˁˈˌ ʴʶ˄ʶˍʽˋˍʺˌ
ɼˏˊʽˇˌ ɳˊʶˎ˄ʹˍʺˌ

ɺʵˊˎ˃ʰ ɹʰˍˊˇʲʽˇ˂ˇʴʽˁ˗˄ɳˊʶˎ˄˗˄ ˍʹˌ ɮˁʰʵʹ˃ʾʰˌ ɮʻʹ˄˗˄

пƻ ʃʰ˄ʶ˂˂ʺ˄ʽˇ ʅˎ˄ʷʵˊʽˇ ɳɽΦɳΦʊΦɹΦ 
ʊʰˊ˃ʰˁʶˎˍʽˁʺ ɹʰˍˊʽˁʺ ϧ ɼ˂ʽ˄ʽˁʺ Ψɳˊʶˎ˄ʰˋˍˇ˄ нм̌h ʽ˗˄ʰ

ʃˊˇˋʰˊ˃ˇʴʺ ˋˍʹ˄ ʌʹ˒ʽʰˁʺ ʇʴʶʾʰ ϧ ɳ˄ʵˎ˄ʱ˃˖ˋʹ ˍˇˎ ɮˋʻʶ˄ʺ
нлπнн ɹˇˎ˄ʾˇˎ нлмфΣ ɮ˃˒ʽʻʷʰˍˊˇ ɹɹɰɳɮɮ



ɮ˄ʾ̝˄ʶˎˋʹ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ ʶ˖˄ˋˍˇ˄ ˁʰˊˁʾ˄ ˇˁʰʽ 
ʶ˅ʰˍˇ˃ʽˁʶˎ˃ʷ˄ ʹ̒ʶˊʰˉʶʾh

1. ɮ˄ʾ˔˄ʶˎˋʹ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶ˖˄=>ɱʶ˄˖˃ʽˁʱʵʶʵˇ˃ʷ˄ʰ=>ɲʶʵˇ˃ʷ˄ʰˉˇˎ̄ˊˇʷˊ˔ˇ˄ˍʰʽʰˉˈ
ˍʹ˄h˄ ʱ˂ˎˋʹˈˋˇ̱̌ʵˎ˄ʰˍˈ˃ʶʴʰ˂ˏˍʶˊˇˎˍ˃ʺ˃ʰˍˇˌˍˇDˎNAˍˇˎˁh ˊˁʽ˄ʽˁˇˏˁˎˍˍʱˊˇˎ

2. ɳ˅ʰˍˇ˃ʽˁʶˎ˃ʷ˄ʹʻʶˊʰˉʶʾʰ=>ʃˊʰˁˍʽˁʺ˔ˊʺˋʹˍ˖˄ɻʁ ʵˇ˃ʷ˄˖˄ʰˎˍ˗˄.

«ʴ˄ ʻʽˋʰ ˍˈ˄η Ґ ʴ˄˗ˊʽˋʶ ˍˇ ˋˍˈ˔ˇ ˋˇˎ όˍʽˌ ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌ ˍˇˎ ˁʰˊˁʾ˄ˇˎύ



ɱʶ˄ʶˍʽˁʺ  κ ɼʰˊˁʾ˄ˇˌ 

Å ʁˁʰˊˁʾ˄ˇˌʶʾ˄ʰʽʽʵʽʰʾˍʶˊʰˉʶˊʾˉ˂ˇˁʹʰˋʻʷ˄ʶʽʰˉˇˎ̄ˊˇˁʰ˂ʶʾˍʰʽʰˉˈ̱ˇ˄h˄ ʶ˅ʷ˂ʶʴˁˍˇ
ˉˇ˂˂ʰˉ˂ʰˋʽʰˋ˃ˈˍ˖˄ˁˎˍˍʱˊ˖˄Φɮˎˍʺ̒hˇʵʹʴʺˋʶʽˋˍʹɻʹ˃ʽˇˎˊʴʾʰˍʹˌ˃ɦ ʸʰˌˉˇˎ
ˋˍʹ̀ˎ ˄ʷ˔ʶʽʰˉˇ˂˂ʷˌ˒ˇˊʷˌʻʰ̄ ˊˇ˔˖ˊʺˋʶʽˋˍʹ˃ʁ ˍʱˋˍʰˋʹΦ

Å ʃˊˇˁʶʽ˃ʷ˄ˇˎʷ˄ʰ˒ˎˋʽˇ˂ˇʴʽˁˈˁˏˍˍʰˊˇ˄ʰ˃ ʶˍʰˍˊʰˉʶʾˋʶˁ ʰˊˁʽ˄ʽˁˈʴˇ˄ʾʵʽʰˉˇˎ
ʶ˂ʷʴ˔ˇˎ˄ˍˇ˄ˁˎ ˍˍʰˊʽˁˈˉˇ˂˂ʰˉ˂ʰˋʽʰˋ˃ˈˉˊʷˉʶʽ˄ʰˎ ˉˇˋˍˇˏ˄˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌˉˇˎʁʾˍʶ
ʻʰ̱ ʰʁ˄ʶˊʴˇˉˇʽˇˏ˄ʶʾˍʶʻʰ̱ ʰhʵˊʰ˄ˇˉˇʽˇˏ˄Φ

Å ʁʽ˃ ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌʰˎˍʷˌ˃ˉˇˊˇˏ˄˄ʰ̄ ʱˊˇˎ˄ˁʱʻʶ˃̌ ˊ˒ʺˁh ʽ˄hʰ˒ˇˊˇˏ˄˃ʾʰ˃̍ ˄ˇ
ʲʱˋʹΣʶ˅ˈ˄ʽʰΣ̌ ˂ˈˁ˂ʹˊʰʴˇ˄ʾʵʽʰʺˁʰʽ˄hʶʾ˄ʰʽˉʶˊʾˉ˂ˇˁʶˌʵˇ˃ʽˁʷˌ˔ˊ˖˃ˇˋ˖˃ʽˁʷˌ
ʰ˄˖˃ʰ˂ʾʶˌΦ

Å ʅˍʹ̡ɦ ˋʹ̱̌ ˎ̌ˁ ʰˊˁʾ˄ˇˌʶʾ˄ʰʽʴʶ˄ʶˍʽˁʺ˄ˈˋˇˌ



DŜǊƳƭƛƴŜ κ {ƻƳŀǘƛŎ ǾŀǊƛŀƴǘǎ

Å ɶʲʰˋʽˁʺʵʽʰ˒ˇˊʱ˃ʶ̱ ʽˌɦ˂ ˂ʶˌʴʶ˄ʶˍʽˁʷˌ˄ˈˋˇˎˌʶʾ˄ʰʽˈˍʽ̌̄̔ ʰʻˇ˂ˇʴʽˁʷˌʴʶ˄ʶˍʽˁʷˌ
ʰ˂˂ʰʴʷˌʲˊʾˋˁˇ˄ˍʰʽ˃ˈ˄ˇ̱̀ ʰˁh ˊˁʽ˄ʽˁʱˁˏˍˍʰˊʰ(somatic)ˁʰʽ̝̍ ʽ̀̍ʁ ˂ʰ̱ʰˁ ˏˍˍʰˊʰ
ˍˇˎ̠̀ ˃ʰˍˇˌ(germline).

Å ɾˇ˄ʰʵʽˁʺʶ˅ʰʾˊʶˋʹʰˉˇˍʶ˂ˇˏ˄ˍʰ̀ ˏ˄ʵˊˇ˃ʰˉˊˇʵʽʱʻʶˋʹˌˋˍˇ˄ˁhˊˁʾ˄ˇ.ʅʶhˎˍʱΣʹ
ˉˊ˗ˍʹ˃ʁ ˍʱ˂˂ʰ˅ʹʲˊʾˋˁʶˍʰʽˋˍˇ˄̌́ ʴʰ˄ʽˋ˃ˈʰˉˈ̱ ʹ̀ ˍʽʴ˃ʺˍʹˌ̀ˏ˂˂ʹ˕ʹˌˁʰʽ
ʰ˄ʽ˔˄ʶˏʶˍʰʽˋʶ̍˂ʰ̱hˁˏˍˍʰˊʰ.

Å ʁʽ̀ ˖˃ʰˍʽˁʷˌ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌʰ˄ʽ˔˄ʶˏˇ˄ˍʰʽ˃ʶh ˂˂ʹ˂ˇˏ˔ʽˋʹʶʾˍʶˍˇˎʾɻ ʽˇˎˍˇˎ̍ʴˁˇˎʺ
ˍˇˎ̔̀ ˍˇˏˉˇˎ̫˔ʶʽˉˊˇˋʲ˂ʹʻʶʾʰ˂˂ʱ˃̄ ˇˊˇˏ˄˄ʰh ˄ʽ˔˄ʶˎʻˇˏ˄ˁʰʽ̱̀ ˇhʾ ˃ʰ(liquid
biopsy). ʃʄʁʅʁʋɶˋʶh ˎˍʷˌˍʽˌ̄ʁ ˊʽˉˍ˗ˋʶʽˌʰ˄ʽ˔˄ʶˏʶˍʰʽʶ˂ʷˎʻʶˊˇDNA ˉˇˎ
ˉˊˇʷˊ˔ʶˍʰʽʰˉˈ̱ʹ˄ˁh ˍʰˋˍˊˇ˒ʺˍ˖˄ˁh ˊˁʽ˄ʽˁ˗˄ˁˎˍˍʱˊ˖˄ˁʰʽ̝̍ ʽɹ̔ ʰ˃ʁ ˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌˍ˖˄
ˁˎˍˍʱˊ˖˄ˍˇˎhʾ ˃ʰˍˇˌ.



5ǊƛǾŜǊǎ κ tŀǎǎŜƴƎŜǊǎ

Å ɶ˃ʶˍʰ˂˂ʰ˅ʽˇʴʷ˄ʶˋʹˋˍˇ˄ˁʰˊˁʾ˄ˇʶʾ˄ʰʽˉʶˊʾˉ˂ˇˁʹʵʽʰʵʽˁʰˋʾʰʴʽʰˍʾʵʶɹʾ˄ˇ˄ˍʰʽˈ˂ʶˌˇʽ
˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌˍʰˎˍˈ˔ˊˇ˄ʰˇˏˍʶ̄́ˇˁʰ˂ˇˏ˄ˍʰʽˈ˂ʶˌ˃ʶ̱ˇ˄ʾɻ ʽˇ˃ʹ˔ʰ˄ʽˋ˃ˈˁʰʽˎ̄ ʱˊ˔ˇˎ˄
ˋʰ˒ʶʾˌʵʽʰ˒ˇˊʷˌˋˍˇ˄ʰˊʽʻ˃ˈˍ˖˄˃ʁ ˍʰ˂˂ʱ˅ʶ˖˄˃ʶˍʰ˅ˏˍ˖˄̍ɹ ˁ˖˄Φ

Å 5ǊƛǾŜǊˇ˄ˇ˃ʱʸʶˍʰʽˁʱʻʶ˃ʁ ˍʱ˂˂ʰ˅ʹˉˇˎɻʾ˄ʶʽζʶ˅ʶ˂ʽˁˍʽˁˈηˉ˂ʶˇ˄ʷˁˍʹ˃ʰˋˍˇ˄ˁˏˍˍʰˊˇ
ˉˊˇˌ̱́ ˄ˁh ˍʶˏʻˎ˄ˋʹˍˇˎɦ˄ʰˊ˔ˇˎˉˇ˂˂ʰˉ˂ʰˋʽʰˋ˃ˇˏΦʂ˂ʶˌ̌ɦ̔ ˂˂ʶˌ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌ
ˇ˄ˇ˃ʱʸˇ˄ˍʰʽǇŀǎǎŜƴƎŜǊǎΦʃˊˈˁʶʽˍʰʽʴʽʰ˃ʁ ˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌˉˇˎ̄ˊˇˁʰ˂ˇˏ˄ˍʰʽʰˉˈ̱ˇˎˌ
ʾʵʽˇˎˌ˃ʹ˔ʰ˄ʽˋ˃ˇˏˌʰ˂˂ʱ̡́ ʾˋˁˇ˄ˍʰʽˋʶɹˇ˄ʾʵʽʰˉˇˎɻʶ˄ʁ̄ ʹˊʶʱʸˇˎ˄ˍʹ˄̌ɹ ˁˇʴʷ˄ʶˋʹΦ

Å ʃˈˋˇʽŘǊƛǾŜǊǎˎˉʱˊ˔ˇˎ˄ʰ˄ʱ̍ɹ ˁˇΤ
Å мόʻˎˊʶˇʶʽʵʺˌκˈˊ˔ʶʽˌύςмлόʶ˄ʵˇ˃ʺˍˊʽˇκˉΦʷ˄ˍʶˊˇύˁʰʽ̱ˇˎ˂ʱ˔ʽˋˍˇ˄ˇʽ˃ ʽˋˇʾ
ʲˊʾˋˁˇ˄ˍʰʽʶˁˍˈˌˍ˖о˄фпɹ˄ ˖ˋˍ˗˄ˇʴˁˇʴˇ˄ʽʵʾ˖˄Φ

aŀǊǘƛƴŎƻǊŜƴŀŜǘ ŀƭΦ /ŜƭƭΦ нлму Wǳƴ мпΤмтоόтύΥмуно



ʁʴˁˇʴˇ˄ʾʵʽʰ

/ƻǎƳƛŎόǾутΣмоΦммΦмуύ

Ҕтноɹ̌ ˄ʾʵʽʰ

¢ƛŜǊмΥртсɹ̌ ˄ʾʵʽʰ
IŀƭƭƳŀǊƪΥнссɹ̌ ˄ʾʵʽʰ
¢ƛŜǊнΥмптɹ̌ ˄ʾʵʽʰ

{ŀƴŎƘŜȊπ±ŜƎŀ C Ŝǘ ŀƭΦ /ŜƭƭΦ нлму !ǇǊ рΤмтоόнύΥонмπоот



ɾʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌ ˋˍʰ ˇʴˁˇʴˇ˄ʾʵʽʰ

Å ʅˍʰ̄ˊ˖ˍˇˇʴˁˇʴˇ˄ʾʵʽʰˇʽ˃ ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌʶʾ˄ʰʽˋˎ˄ʺʻ˖ˌˋˎʴˁʶˁˊʽ˃ʷ˄ʶˌʶ˄˗̀ ˍʰ
ˇʴˁˇˁʰˍʰˋˍʰ˂ˍʽˁʱ˃ˉˇˊˇˏ˄˄ʰh˄ʶˎˊʶʻˇˏ˄ˋˍˇ̀ˏ ˄ˇ˂ˇˍˇˎɹ̌ ˄ʽʵʾˇˎ.

Å ʃˊ˖ˍˇˇʴˁˇʴˇ˄ʾʵʽʰόʰˎ˅ʹ˃ʷ˄ʹ˂ʶʽˍˇˎˊʴʾʰύ
Å ʁʴˁˇˁʰˍʰˋˍʰ˂ˍʽˁʱόˁʰˍʰˋˍˊˇ˒ʺˍʹˌ˂ʁ ʽˍˇˎˊʴʽˁˈˍʹˍʰˌˍʹˌ̄́ ˖ˍʶˀ˄ʹˌύ

.ŜǊǘ ±ƻƎŜƭǎǘŜƛƴ Ŝǘ ŀƭΦ {ŎƛŜƴŎŜ нлмоΤоофΥмрпсπмрру



ʅˎ˄ˇ˂ʽˁˈˌ ʰˊʽʻ˃ˈˌ ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶ˖˄

Å ʁ ˋˎ˄ˇ˂ʽˁˈˌʰˊʽʻ˃ˈˌ˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶ˖˄
ʶ˅ʰˊˍʱˍʰʽʰˉˈ̱ ʹ˒ ˎˋʽˁʺʽˋˍˇˊʾʰˍˇˎ
ˈʴˁˇˎˁʰʽh̄ ˈ̱ʰˁ ˏˍˍʰˊʰʰˉˈ̱ʰ̌ ˉˇʾʰ
ˉˊˇʷˊ˔ʶˍʰʽ

Å ʃΦ̝Φ̌ ζʾʵʽˇˌηˈʴˁˇˌˋʶ̫ ˄ʰ́˂ʽˁʽ˖˃ʷ˄ˇ
ʰˋʻʶ˄ʺ˃ˉˇˊʶʾ˄ʰ̫ ˔ʶʽ̄ʁ ˊʽˋˋˈˍʶˊʶˌ
˃ʶˍʰ˂˂ʱ˅ʶʽˌʴʽʰˍʾʰʻˊˇʽʸˈ˄ˍˇˎˋʰ˄ʴʽʰ
˃ʶʴʰ˂ˏˍʶˊˇ˔ˊˇ˄ʽˁˈʵʽʱˋˍʹ˃ʰΦ

Å ʂʴˁˇʽˉˇˎ̄ˊˇʷˊ˔ˇ˄ˍʰʽʰˉˈˁˏˍˍʰˊʰˉˇˎ
ʵʶ˄̄ ˇ˂˂ʰˉ˂ʰˋʽʱʸˇ˄ˍʰʽˁʱˍ˖h ˉˈ
ˁʰ˄ˇ˄ʽˁʷˌˋˎ˄ʻʺˁʶˌʻʰ̫ ˔ˇˎ˄˂ʽʴˈˍʶˊʶˌ
ʰˉˈˁ ˏˍˍʰˊʰˉˇˎ̄ ˇ˂˂ʰˉ˂ʰˋʽʱʸˇ˄ˍʰʽ
ˋˎ˄ʶ˔˗ˌΦ

Å ʅʹ˃ʰˋʾʰʷ˔ʶʽhʁ˄ ˃˒ʰ˄ʾˋˍʹˁʰ˄ˉˊʽ˄̋
˃ʶˍʱ̱́ ˄ˁh ˊˁʽ˄ˇʴʷ˄ʶˋʹ

Bert Vogelstein et al. Science 2013;339:1546-1558



ɾˇˊʽʰˁʷˌ ˎˉˇʴˊʰ˒ʷˌ

Å ɳʾ˄ʰʽʴ˄˖ˋˍˈʶʵ˗ˁ ʰʽ̝ˊˈ˄ʽʰˈˍʽˁɦ ʻʶ˃ʁ ˍʰ˂˂ʰ˅ʽˇʴˈ˄ˇˌˉʰˊʱʴˇ˄ˍʰˌˉˊˇˁʰ˂ʶʾ
ʵʽʰ˒ˇˊʶˍʽˁˈˍˏˉˇ˃ʁ ˍʰ˂˂ʱ˅ʶ˖˄ˁʰʽ̄˂ ʷˇ˄˃ˉˇˊˇˏ˃ʶ˄ʰ̱ ʽˌh˄ ʽ˔˄ʶˏˋˇˎ˃ʶΦɱʽʰ̱̔ ˌ
ˉʶˊʽˋˋˈˍʶˊʶˌʵʶ˄̫̝ ˇˎ˄ˍʰˎˍˇˉˇʽʹʻʶʾˇʽ̄ʰˊʱʴˇ˄ˍʶˌʰˎˍˇʾΦ

[ǳŘƳƛƭ.Φ !ƭŜȄŀƴŘǊƻǾŜǘ ŀƭΦ {ŎƛŜƴŎŜ нлмсΤорпΥсмуπсн
aŀǊǘƛƴŎƻǊŜƴŀŜǘ ŀƭΦ /ŜƭƭΦ нлму Wǳƴ мпΤмтоόтύΥмуно


