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女性癌症的遗传咨询与基因检测
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癌症是一种常见疾病，其罹患风险会随着年龄增
长而提高。这是一种由基因变异与环境因素共同
影响而导致的多因素疾病。1

癌症概述
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5%-10%的患者受遗传性癌症影响， 
他们天生就带有某种突变基因，这不仅
增加了他们一生中患某些类型癌症的 
风险，还可能将这种突变基因遗传给下
一代。4,5

大约75%的癌症患者患有非遗传性
癌症，主要由年龄增长和环境因素
所致。2

大约15%-25%的癌症患者虽有
家族癌症史，但没有识别出具体
的突变基因，这种情况称作家族
性癌症。1,3 

出生时
健康

突变

发展成 
癌症

癌症概述

携带BRCA1或 
BRCA2 突变基因
未携带突变基因

BRCA1: 乳腺癌基因1; BRCA2: 乳腺癌基因2。
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什么是基因？

除了性染色体以外，我们体内的所有基因都是成对 
存在的，一半遗传自父亲，而另一半遗传自母亲。8

基因是DNA中经过编码的指令，它们决定了人体的运作方式。
我们的身体里有超过 25,000个基因。6

染色体包含了许多基
因，这些基因是遗传
的基本单位，负责身

体的功能和特征。7

DNA携带着
构建蛋白质的

遗传信息。6

DNA

细胞核

细胞

染色体

DNA位于 
细胞核内。1

基因
基因是带有指令
的DNA片段，细
胞通过这些指令
制造具有特定功
能的蛋白质或蛋

白质组。6
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什么是基因突变？

基因突变是指DNA中发生类似于排版印刷错误的变化 
并提供错误的指令，导致人体功能异常。1

突变基因正常基因

导致疾病的DNA变异被称为“基因突变”。1

DNA: 脱氧核糖核酸
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基因突变的类型

但不能遗传

存在于人体的
每个细胞中，
包括卵子和精子

可以遗传

在人的一生中
存在于单个细胞

体细胞DNA变异 生殖细胞DNA变异

可增加
患癌风险 可导致癌症

遗传性乳腺癌和卵巢癌综合征                                                        
以及林奇综合征7,9

基因突变可分为获得性突变 (称为“体细胞突变”)  
和遗传性突变 (称为“生殖细胞突变”)。8

什么是遗传性乳腺癌和卵巢癌 (HBOC)？
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基因突变的类型 什么是遗传性乳腺癌和卵巢癌 (HBOC)？

BRCA1和BRCA2基因的突变，增加了患上多种癌症的风险，包括：

BRCA1和BRCA2的基因突变是与遗传性乳腺癌和卵巢癌
(HBOC) 相关的两种最常见的基因突变。10

女性乳腺癌 
(45% – 72%)11

男性乳腺癌
(1% – 8%)12

卵巢癌 
(16% – 63%)12

胰腺癌
(1% – 7%)12

前列腺癌
(8% – 15%)12

黑色素瘤
(风险增加)11
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HBOC 如何遗传？

就HBOC而言，遗传性基因突变（如BRCA1或BRCA2基因）终
其一生存在于个体的所有细胞中，并经由父母遗传给子女。13,14

携带BRCA1或 
BRCA2突变基因
未携带突变基因

如果个体发现携带导致HBOC的基因突变，其直系亲
属遗传了相同基因突变的风险相对提高。为了确定这
一点，可以考虑进行生殖细胞基因检测。13

BRCA1和BRCA2 
基因的突变，增加了患
上多种癌症的风险，男
性和女性都有可能受到

影响。13,15

并非每个遗传了突变基因的人都会在其一生中患上癌症。13

哪些人应该进行基因检测？
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HBOC 如何遗传？ 哪些人应该进行基因检测？

拥有以下个人或家族病史的人：11

50岁前诊断出
乳腺癌或55岁前
诊断出前列腺癌

卵巢癌、胰腺癌、
男性乳腺癌或

转移性前列腺癌

发生两次或以上
乳腺癌

三阴性乳腺癌

同一人被诊断出 
乳腺癌和卵巢癌
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什么是基因检测？

基因检测不但可用于帮助个人对癌症治疗或预防做出明智的 
决策，它还能提供其家庭成员患癌风险的重要信息。16

适用于已确诊的癌症患者，以辅助其选择治疗方案17

用于鉴定与某些癌症患癌风险提升具关联性的特定遗传性基因突变17

通过以下方式提取肿瘤检测样本: 17

通过以下方式提取生殖细胞检测样本: 17

肿瘤检测

液体活检

生殖细胞检测

肿瘤活检

血液 唾液

皮肤

可进行两种类型的基因检测: 17
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什么是基因检测？ 遗传咨询的流程是什么？

个人和家族癌症史 

遗传性基因突变对于家族患
癌可能性的风险评估

基因检测结果对保险、法律和
隐私问题的影响

基因检测的可能结果

基因检测的流程，包括样本
种类、检测费用、检测的基

因数量和预期检测时长

基因检测的好处和局限性

遗传咨询涵盖的主题包括：18,19

遗传咨询一般在个体接受生殖细胞基因检测之前进行。此过
程为患者及其家庭成员提供信息，以帮助他们针对患癌原
因、多种癌症风险防控、癌症治疗以及可能对其家族带来的
潜在影响做出明智的决策。18,19
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基因检测的流程是什么？

遗传咨询

样本采集

查看结果

签署知情同意书

基因检测

接受基因检测是个人的选择。如果个人同意进行生殖细胞基
因检测，则必须提交书面知情同意书。血液或唾液样本将被
采集以进行检测，一般会在几周内获得结果。20

基因检测可能出现哪些结果？
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基因检测可能出现哪些结果？

•	 未 发 现 可 导 致 遗
传性癌症的基因突
变。

•	 这并不能排除此癌
症的遗传因素。

•	 识别出已知导致遗
传性癌症的基因突
变。

•	 提供相关的健康管
理建议，如加强监
测或进行降低风险
的手术。

•	 建议对直系亲属进
行预测性检测。

•	 识别出不确定临床
意义的基因变异。
目前的医学尚不清
楚这种变异是否会
增加患上癌症的风
险。 

•	 在某些情况下，可
通过检测其他家族
成员来确立此变异
与遗传性乳腺癌和
卵巢癌症综合征的
关联性，并且随着
时间的推移可能将
其重新归类为“阳
性”或“阴性”。

•	 医疗决策应基于个
人和/或家族病史。

阳性 阴性 临床意义不明的
基因变异

遗传性突变的基因检测可能有三种结果: 18,20
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生殖细胞基因检测有什么好处？

为您的个人或家族癌
症病史提供解释18

指导当前癌症诊断
及其治疗方案18

确定您的患癌风险以帮
助您做出明智的医疗决
策，如定期筛查以尽早
发现癌症和/或进行降低
患癌风险的手术18

识别出有患癌风险的
家庭成员18

如果您有个人或家族癌症史，或想了解本身的遗传性癌症风险， 
请向您的医生咨询是否适合进行生殖细胞基因检测。
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生殖细胞基因检测有什么好处？
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