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現行的醫療模式大都是根據檢驗數據、影像分析、

組織切片染色、臨床診斷等程序確認病症後，再

由醫師開立與病症對應的治療藥物。（圖片來源： 
種子發）
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2015年美國總統歐巴馬提出精準醫學
計畫，希望能根據基因、環境及生活型態 3
個因子設計出對病人最適合的治療方式，

以全面提升醫療品質。這個概念主要是著

眼於以往疾病的治療較偏向一體適用的模

式，忽略了個體化的差異與疾病的異質性，

導致治癒率不佳的窘境。

無可否認，現行的醫療模式大都是根

據檢驗數據、影像分析、組織切片染色、

臨床診斷等程序確認病症後，再由醫師開

立與病症對應的治療藥物，例如：止痛劑、

止咳劑、抗生素或抗癌藥物等，且針對同

一種病症，每個病人所使用的治療劑量與

藥物種類差異都不大。

然而，在治療過程中，個體對藥物的

敏感度並不同，可能因劑量不適當導致程

度不一的副作用，又或者是同一種抗癌藥

物對 A個體有良好的療效且副作用少，但
對 B個體不但無效，甚至衍生其他的病症，
或對器官及組織造成潛在性的傷害。像這

樣，不但延誤了 B個體治療的黃金時期，
也耗費了非必要的醫療資源。

目前這種個體病情差異的診斷以及個

體療程的調整，已可藉由基因定序的輔助

而獲得成效。被譽為 20世紀 3大科學工程

之一的人類基因體定序計畫於 2003年完成
時，生物學家與醫師們在利用傳統的生化

學或免疫學等方法了解疾病形成的原因之

餘，終能繼續深入基因層次，探究遺傳密

碼組成與疾病間的關係。

近年來隨著次世代定序技術的發展，

使得定序所需的價格由西元 2001年的 1億
美金大幅度降至現今的 1,000美金。這項技
術具有高通量（high-throughput）分析速度
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與顯著降低醫療成本的優勢，因而開啟了

疾病基因體導入個人化醫療的新契機。為

了能更精確地判讀定序所產生的大量基因

體資料，目前導入許多應用軟體以協助臨

床檢體中基因結構變異的偵測（如 DNA片
段的互換、易位、插入、翻轉及刪除），或

小片段序列與參考基因體的比對。然而，

這一定序技術得到的基因體仍有一大部分

序列的功能是未知的。

雖然科學家可經由大規模的基因體比

較，分析這些未知功能的序列，以得知突

變的位置，但要如何消除臨床檢體的複雜

性干擾因素，並從眾多隨機性的突變位置

中篩選出具有臨床指標性的突變熱點，以

正確判讀在癌症生成機制中具有的影響力

呢？對此，中國醫藥大學生物醫學研究所

鄭維中教授整合了多個基因變異註解的資

料庫以及主導突變的生物資訊工具，建立

一個癌症導向基因的 DriverDB資料庫。這
是一個可解決基因突變問題的生物資訊平

台，鄭教授並把這個系統視覺化成符合經

濟效益且友善的介面平台。

鄭教授指出，DriverDB收集了超過
7,500個癌症關聯的基因定序及 9,500個以上
的 RNA序列，且囊括各種癌症的突變型式

及基因突變的研究案例。利用這樣的介面工

具，研究學者得以把手邊現有的臨床檢體資

料進行完整、快速且準確的突變熱點篩選， 
以及不同組織間基因突變的表現量分析，避

免把沒有統計意義或隨機性的基因突變判定

成突變熱點的尷尬，同時能修正實驗中無法

準確評估突變的誤判現象。

這項研究彰顯出突變熱點在癌症偵測

上深具臨床指標性，其定性及定量的模式

更有助於描繪出癌症的突變圖譜。透過了

解這些癌症基因體的變異，不僅有助於找

尋新的診斷或治療標的，也能增加治療預

後評估的準確度。鄭教授也強調，隨著新

發現的致病突變持續增加，不同基因突變

型式的篩選方法都有其適用性與局限性，

因此對這套分析系統後續的改進方面，他

將再加入基因的後修飾作用做為突變熱點

的篩選，讓這個整合性平台的基因檢測能

力可以更為全面性。
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造成基因突變的因素

1. 病毒
2. 某些細菌

1. 紫外線
2. X射線

1. 亞硝酸鹽
2. 某些防腐劑與
染劑

基因突變生物性因素 物理性因素 化學性因素




