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生物信息学在肿瘤学方面的应用及进展
胡茂凡

江西师范大学，江西南昌，330022；

摘要：恶性肿瘤是历来威胁民众健康的重要难题，其诊断、治疗与药物研究中产生的海量高维度数据难以用常规

方法进行分析，而生物信息学的出现为其提供了有力的技术支持。本文综述了生物信息学在肿瘤学领域的应用及

进展，主要包括药物研究、临床诊断、个性化治疗三方面。在药物研究中，生物信息学运用分子对接、虚拟筛选

与数据库分析等技术，助力药物靶点的发现与确认，进行药物设计与优化。在临床诊断中，基因测序数据分析、

基因表达谱分析、表观遗传学信息分析等方法发挥主要作用，为诊断提供了多维度精准依据。在个性化治疗中，

生物信息学通过药物敏感性等测试，分析基因数据，改善患者预后。未来，生物信息学作为一门持续发展的数据

利用与分析学科，将在肿瘤学领域方面发挥更具效能的作用，为人类健康事业做出更大贡献。
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肿瘤是组织细胞异常增生形成的赘生物，依据肿瘤

有无侵袭性可分为良性肿瘤及恶性肿瘤，良性肿瘤一般

切除即可，而恶性肿瘤的死亡率极高，2021年的死因监

测显示，我国恶性肿瘤死亡人数占比 23.13%
[1]
，是历来

威胁民众健康的重要难题。纵使已知的原癌基因与抑癌

基因阐明了肿瘤的产生过程，但其在肿瘤的诊断与临床

治疗过程中难以发挥作用，也不够全面。

同时，不同个体的肿瘤蕴含着复杂的分子相互作用

关系，如基因之间、mRNA 和非编码 RNA 之间，基因与

RNA 和蛋白质之间等。这些复杂关系不同排列组合的不

确定性，决定了肿瘤的复杂性和难治性
[2]
。虽然快速发

展的医学测序技术已经可以较为全面地捕获不同肿瘤

的基因表达谱，但由此产生的大量高维度数据，使基因

数据的比对分析难以单凭人力做到。生物信息学作为一

门综合运用数学和信息科学等多领域方法和工具的交

叉学科，为肿瘤的诊断，治疗与药物研究提供了强有力

的技术支持。

本文对 2020 年以来有关生物信息学方法应用于肿

瘤学的文献进行研读整合。

发现生物信息学在肿瘤学方面的应用与进展有三，

包括药物研究、临床诊断及个性化治疗。其不仅使肿瘤

的科学研究和诊断过程简化，有效提高了肿瘤诊断与对

症用药的效率，而且在一定程度上提升了患者治愈率。

1 药物研究

药物作为贯穿疾病预防、诊断、治疗和康复全过程

的核心手段，在现代医学治疗体系中不可或缺。生物信

息学方法有助于寻找药物发挥作用的新靶点，检索有效

成分，高效研究制药。并且，药物的效用不仅仅是治疗

疾病，更在预防与诊断疾病等方面发挥着至关重要的作

用，是保障人类健康、战胜疾病的重要因素。

1.1 药物靶点的发现与确认

通过病例的治疗收集及数据比对，可以明显发现潜

在靶点基因在正常组织与癌组织中表达水平的差异（通

常比对在癌组织与癌旁组织的表达差异），通过免疫组

织化学实验与信号通路分析，可将其作为免疫治疗的新

靶点。在 TMED10 在头颈鳞状细胞癌中的生物信息学应

用及临床意义研究中，由 TCGA 数据的分析可知，TMED10

在头颈鳞状细胞癌表达水平与癌旁组织存在显著差异，

而 ROC 研究结果显示，0.747 为 TMED10 m RNA 的曲线下

面积，灵敏度 0.659，特异度 0.745。所以，TMED10mRNA

在诊断头颈鳞状细胞癌过程中的价值极高
[3]
。

同时，利用分子对接、虚拟筛选等技术，可对病症

的潜在靶点进行验证。分子对接技术对药物的有效分子

与靶点蛋白的相互作用模拟，预测二者的结合亲和力和

模式，评估靶点的有效性。运用此方法，借助 iGEMDOCK

软件和 Systemsdock数据库，可预测槲皮素对肝癌的结

合作用。筛选出作用靶点 70个，相关的信号通路 72条，

结合力最强的靶点为 AKR1B1
[4]
。虚拟筛选则是以靶点三

维结构为基石，在化合物数据库中筛选出可能与靶点具

有高亲和力的化合物，从而为药物发挥作用提供先导化
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合物。用高通量虚拟筛选技术筛选出的具有潜在抗乳腺

癌活性的 MDMX 配体，经验证发现，它与 MDMX 蛋白结合

后能够抑制蛋白功能，且在体外对乳腺癌细胞有显著抑

制作用
[5]
。

1.2 药物设计与优化

已知药物靶点的情况下，可利用生物信息学的基础

设施——数据库，筛选已知有效材料基因与某肿瘤差异

表达基因的交集基因，并将基因本体，京都基因与基因

组百科全书富集分析。这套生物信息分析的底层逻辑广

泛应用于肿瘤的药物研究机制中。

其次，通过计算机模拟，能预测化合物与靶点的结

合时的选择性与活性，指导化合物结构优化，从而保障

药物的安全性。例如，将核心靶点与黄芪甲苷进行分子

对接，模拟发现 IL - 6、CASP3、ALB 与黄芪甲苷有良

好结合潜力，为后续药物结构优化指明重点
[6]
。

最后，利用 QSAR模型也可以优化药物分子的结构。

其通过建立化合物的结构特征与生物活性之间的数学

关系，预测新化合物的活性，由此指导药物分子的结构

修饰和优化
[7]
。

2 临床诊断

诊断是医护人员对患者进行治疗的前提，其准确性

和及时性直接关系到治疗的成败和患者的预后，通过对

基因测序数据、基因表达谱、表观遗传学信息等进行分

析，能更快速准确地排查或确诊疾病，免去患者误诊的

折磨，在医学治疗体系中占据重要地位。

2.1 基因测序数据分析

运用高通量测序技术，对患者的肿瘤组织和正常组

织开展测序，借助 BWA，Bowtie等工具将测序序列与已

知人类参考基因组进行高精度比对分析。对 8名患者的

体液和组织样本进行病原体及宿主的测序分析，他们的

mNGS检测（宏基因组下一代测序技术）均有异常染色体

的拷贝数变化，暗示其可能有肿瘤，后经病理学检查证

实
[8]
。此技术为医护人员的诊断提供了准确的遗传学信

息依据。

2.2 基因表达谱分析

肿瘤细胞和正常细胞在基因表达模式上存在显著

差异，这是肿瘤诊断和研究过程中的重要切入点。通常

利用RNA 测序技术，借助 DESeq2，edgeR 等生物信息学

工具分析癌症样本与正常样本的基因表达差异，确定显

著表达变化的基因。它们通常能够为新的诊断标志物提

供线索
[9]
，也能帮助医生及时确定肿瘤的发展态势，制

定或调整治疗策略。

2.3 表观遗传学信息分析

肿瘤细胞在 DNA 甲基化、组蛋白修饰等表观遗传层

面与正常细胞不同。通过 WGBS，ChIp-seq 等技术获取

表观遗传学信息与数据，再运用生物信息学方法精准定

位差异 DNA 甲基化位点、组蛋白修饰区域等，助力下一

步诊断。新开发的多模态表观遗传测序分析方法MESA ，

能够获得并整合 cfDNA中的各种表观遗传特征，推断四

种表观遗传模式。它显著改善了肿瘤的诊断效果，更加

精准有效
[10]
。

3 个性化治疗

个性化治疗以患者为中心，在治疗过程中充分考虑

个体差异，包括个性化用药、个性化化疗、精准手术等。

其在降低不良反应、提高患者生活质量等方面发挥着不

可替代的作用，通过利用生物信息学数据库与患者的基

因信息、临床特征等相结合，制定个性化治疗方案。

3.1 药物敏感性测试

药物敏感性测试是个性化化疗中的重要环节，也是

生物信息学方法在个性化治疗中应用的主要领域。我们

在药敏试验时和随后一段时间对肿瘤组织进行生物信

息学检测，可了解肿瘤组织中耐药基因（ABC 系列-ATP

binding cassette-包括 MDR，MDP 等细胞通道蛋白
[11]

等）表达水平，就能帮助临床医生决定是否在治疗药物

中加入针对性的其他抗耐药性药物
[12]
。

对于患者的敏感性数据，常用的分析方法有数据质

量控制和标准化，关联分析及预测分析
[9]
。不同的分析

方法有不同的优缺点，可根据情境选择适用方法。数据

质量控制和标准化可去除低质量数据，使数据具有可比

性，有助于后续分析；关联分析常用于探究患者敏感性

与各种因素的关系，将患者的药物反应与基因变化联系，

为制定个性化治疗方案提供依据；预测分析利用机器学

习等方法建立预测模型，优化决策，有利于临床治疗。

3.2 肿瘤预后

肿瘤预后在治疗过程中起前瞻性作用。它不仅评估

患者的身体状况与生活质量，也关注其心理健康
[13]
。同
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时，这也帮助了医护人员合理分配医疗资源。

通过分析大量患者的基因数据，整合患者的分子特

征和临床治疗数据，能确定与肿瘤预后相关的生物标志

物，预测患者对不同治疗方案的反应。这也帮助了医生

评估患者预后情况（如判断患者是属于高风险复发组还

是低风险复发组），为患者选择或调整更合适的治疗策

略。

基于肿瘤基因组门户网站数据，分析 ZNF207 基因

改变情况及对患者总生存率的影响，证明了其高表达会

影响多种肿瘤患者预后，可能是通过调控肿瘤免疫微环

境进而影响肿瘤进展
[14]
，所以 ZNF207 可作为肿瘤预后

的潜在靶点。

4 结语

综上所述，在肿瘤学的药物研究、临床诊断以及个

性化治疗等方面，生物信息学通过其强悍的数据处理与

分析能力助其取得了显著进展。实践充分证明，生物信

息学的方法和工具，是有效推动肿瘤学发展进步的新力

量。其中以“人”为本的个性化治疗方案不仅仅代表医

疗效率的提高，更是人情味的具体体现。肿瘤作为人们

的心头大患，更需科研工作者们的进一步研究与努力。

而生物信息学也将在未来的医学及更多领域发挥其特

有作用，为人类健康事业做出更多贡献。
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