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基因是什么?

基因是所有生物遗传的单位。它们是一长串的DNA。一个人体内的基因集合就像是整个身体的蓝图。从你的眼睛颜色到身高，甚
至一些个性的特征都可以在你的DNA中编码。一个人所拥有的基因集合被称为他们的基因组。人类的基因组位于64条染色体上
（其他动植物有不同数量的染色体）。一个人的染色体是遗传的-- 一组23对来自母亲，另一组23对来自父亲。就像语言是由字母
和单词组成一样，基因是由4个部分组成的，称为核苷酸（nucleotide）。DNA中四种核苷酸的化学名称缩写为A，C，G和T。有
些基因包括指导蛋白质生产的信息。在这些基因中，DNA“字母”被组织称三个字母的”单词“。这些三胞胎是信使核糖核酸
（mRNA）中“密码中”的前身。它们引导蛋白质的形成；每三个字母的密码引导一个氨基酸的插入。

学习更多关于翻译（生物学）以及转录

了解与癌症相关的基因。

什么是基因突变？

DNA的损伤会导致编码信息的改变。这些变化被称为突变，有些突变会导致疾病，包括癌症。基因检测技术让一些人可以选择找
出是哪些突变导致了癌症，或者他们是否遗传了一个在未来可能会致癌的基因突变。在人的卵子或精子中发现的基因变化可以遗
传给他们的孩子。这些基因上的变化可能会导致癌症，其中许多可以通过基因鉴定测试。如果人类基因是一本书，基因测试就像
是在寻找错别字。这类的错误可能是由有害环境因素引起的，比如香烟烟雾中的化学物质或来自太阳的紫外线，也可能是家族遗
传的。有些突变几乎总是导致癌症，而另一些突变只会增加患者患特定癌症的风险。 重要的是，我们都有与癌症风险相关的基
因。比如说，每个人都有BRCA1基因。BRCA1基因突变会增加癌症风险。基因测试的目的就是发现突变。

有不同类型的突变会改变基因的DNA序列。突变的严重程度各不相同，有些没有已知的影响，而有些可能有很大的健康影响。

进一步了解突变及其影响。

什么是基因测试？是针对谁的？

基因检测可以在诊断之前或之后进行。对于那些有癌症家族史的人，或者曾今接触过可能是他们处于高风险的有害物质，如香烟
烟雾或紫外线辐射的人，有时会建议他们进行预测性或预防性测试。 对于那些刚刚被诊断为癌症的患者，建议进行诊断测试，这
些癌症可以通过靶向治疗或检查点抑制剂免疫法进行治疗。这些测试帮助病人和医生决定哪一种疗程最有效。 根据情况， 可以对
肿瘤样本，血液样本，或者头发和皮肤样本进行测试。这些样本被送到实验室，技术人员在那里寻找染色体结构，蛋白质和／或
DNA序列的异常。 1

在埃默里大学Winship癌症研究所了解更多关于基因测试

遗传性 (家族性) 癌症

遗传性癌症是由肿瘤抑制基因突变引起的。肿瘤抑制因子是一种调节细胞分裂和其他相关过程的蛋白子。肿瘤抑制因子负责DNA
损伤修复，并确保受损细胞不再继续分裂。当一个人在任何一个基因上继承了一个基因突变，这个突变极有可能会突然出现在它
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身体内的每一个细胞里，因为每个细胞都拥有相同的遗传密码。但是，要使癌症真正的形成，细胞中必须发生第二次突变。这个
概念被称为“两次冲击假说”。那些有遗传突变的人在每个细胞中都有一次冲击。这些个体更容易患癌症，因为很有可能在某一时间
细胞中发生另一种突变，导致该特定细胞发生再次冲击，并可能失控分裂。

基因检测可用于检查与多种相关的突变，包括某些形式的乳腺癌，结肠癌，眼癌，肾癌，和内分泌癌。

进一步了解遗传性癌症以及其基因突变。

基因突变会在人的一生中发生吗？ 

简单的回答是会的。 随机发生的基因突变被称为自发突变。 自发突变可以发生在肿瘤抑制基因中，也可以发生在原癌基因中。原
癌基因会推动细胞分裂，通常是转录因子或者生长因子，这意味着它们负责告诉细胞开始复制其DNA。当原癌基因发生突变并变
得异常时，它被称为癌基因。癌基因和抑癌基因之间一个大的区别就是癌基因的突变通常是“显性的”，这意味着只有基因拷贝的过
程有缺陷才会造成伤害。癌基因的突变很少会被遗传，因为它们常常会直接导致胚胎致死。然而，两个已经知道的例外是癌基因
RET和CDK4。RET和CDK4都编辑蛋白激酶，RET与家族性甲状腺癌有关，CDK4与家族性黑色素瘤有关。2  另一方面，肿瘤抑
制基因的突变通常是隐性的，这意味着在大多数情况下，两个拷贝都必须有缺陷才能造成损害（注意，人类的大多数基因都有两
个拷贝，一个来自父亲，一个来自母亲）。

有许多不同的癌基因，并且在任何特定的癌症病例中，至少有一个癌基因是活跃的。对特定癌基因突变的基因检测对于设计治疗
计划是非常重要的。通过找出导致癌症的突变，医生可以更好地确定患者的治疗过程。例如如何使用免疫疗法，靶向疗法或化学
疗法。免疫疗法的工作原理是增强患者的免疫系统，以便更好地杀死癌细胞。目前免疫治疗的靶点是CTLA-4和PD-1受体。3  免
疫疗法的例子包括：Yervoy® (ipilimumab)，Opdivo® (nivolumab),以及 Keytruda® (pembrolizumab)。靶向治疗通过结合特定的肿
瘤蛋白发挥作用。例如，药物Herceptin®(trastuzumab)针对某些乳腺癌肿瘤存在的HER2/neu癌基因产物。Bcr/Abl是一种导致慢
性髓系白血病的突变蛋白，可被Gleevec® (imatinib)和其它药物阻断。Tarceva® (erlotinib)和Gilotrif® (afatinib)靶向EGFR，这是一
种细胞表面受体蛋白，在一些非小细胞肺癌（NSCLC）患者中发生突变。其他由突变引起的癌症包括急性淋巴细胞白血病，胃肠
道间质瘤（GIST），非霍奇金淋巴瘤和黑色素瘤。

了解更多有关遗传性癌症的知识。

了解更多关于肿瘤抑制剂的信息。
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