
表二：各種癌症的伴隨式診斷生物標記
癌症種類[1] 基因變異生物標記[2]

非小細胞肺癌

EGFR外顯子19缺失、EGFR
外顯子21 L858R改變

EGFR外顯子20 T790M改變

ALK重排

BRAF V600E

MET外顯子14跳躍突變

ROSI融合

RET融合

KRAS G12C突變

PD-L1免疫組化陽性

黑色素瘤
BRAF V600E改變

BRAF V600E及V600K改變

乳腺癌

HER2擴增

PIK3CA突變

BRCA 1/2改變

胰腺癌 BRCA 1/2改變

大腸癌
野生型KRAS和NRAS

BRAF V600E改變

卵巢癌 BRCA 1/2改變

膽管癌 FGFR2融合和一些重排

前列腺癌 同源重組修復基因改變

胃或胃食管連接癌 HER2擴增

上皮樣肉瘤或濾泡
性淋巴瘤

EZH2 基因變異

胃腸道間質瘤 PDGFRA D842V突變

非小細胞肺癌、胃或
胃食管連接腺癌、宮
頸癌、尿路上皮癌、
頭頸鱗狀細胞癌、
食管鱗狀細胞癌和
三陰性乳腺癌

PD-LI免疫組化陽性

適用於所有實體瘤

腫瘤突變負擔＞每兆鹼基 
10個突變

微衛星不穩定性(MSⅠ-H)

NTRK 1/2/3 融合

[1]	 患者經其他診斷方式確診表內癌症。

[2]	患者接受伴隨式診斷(companion diagnostic)
檢查是否有表內列出的生物標記。如果患者
的腫瘤內有該等生物標記，醫生可處方相對
應的治療/藥物，視乎該等療法/藥物是否已
在本港註冊或獲准使用。

註

表一：2018年香港十大癌症發病數字
排名 部位 數目 百分比

1 大腸 5,634 16.60%

2 肺 5,252 15.40%

3 乳腺 4,645 13.70%

4 前列腺 2,204 6.50%

5 肝 1,742 5.10%

6 胃 1,277 3.80%

7 子宮體 1,165 3.40%

8 皮膚(非黑色素瘤) 1,107 3.30%

9 甲狀腺 1,037 3.00%

10 非霍奇金淋巴瘤 1,008 3.00%

資料來源：香港癌症資料統計中心註

表三：普遍認同與遺傳性癌症相關的基因
癌症種類 相關基因

乳癌(女性)
ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1*, CHEK2, CDH1, NF1,  NBN, PALB2, PTEN, 
RAD51C*, RAD51D*, STK11, TP53

乳癌(男性) BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2

大腸癌 EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, CHEK2, PTEN, STK11, TP53, MUTYH  

子宮內膜癌 EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, PTEN, STK11

輸卵管癌、卵巢癌、
原發性腹膜癌

ATM*, BRCA1, BRCA2, BRIP1, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, NBN*, PALB2,  
RAD51C, RAD51D, STK11*

胃癌 CDH1, STK11, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2*

黑色素瘤 BAP1 (尤其是葡萄膜黑色素瘤), BRCA2, CDK4, CDKN2A, PTEN, TP53

胰臟癌
ATM, BRCA1, BRCA2, CDKN2A, EPCAM*, MLH1, MSH2*, MSH6*, PALB2,  
STK11, TP53

前列腺癌 ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, EPCAM*, MLH1*, MSH2*, MSH6*, PALB2, PMS2*

* 仍需要更多研究去證實該遺傳基因的變異與有關癌症的關連。註


