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对于罹患大脑胶质瘤、丘脑胶质瘤、弥漫性桥脑胶质瘤和脉络丛肿瘤等罕见

脑肿瘤的儿童，肿瘤样本和遗传数据的缺乏是阻碍新疗法研发的主要障碍之

一。科研人员需要收集脑肿瘤样本，并且对其展开深入的研究，从而为儿童

肿瘤医疗团队提供基于相关发现的潜在治疗方案。 
 

在 Patrick Bayly Marsano 基金会的大力支持下，Weill Cornell Medicine 儿童
脑肿瘤项目组能够通过多种途径采集患者肿瘤组织样本，同时通过基因测序、

生物信息学分析、免疫表型分析、药物筛选和靶向治疗等方式对此类组织展

开研究，患者家庭无需为此支付任何费用。换言之，此举有助于科研团队研

究肿瘤基因突变，基于基因突变的存在与否寻找潜在治疗靶标，评测不同抗

肿瘤药物的效能，并且开发针对患者的独特疗法，以协助团队更有效地治疗

儿童脑肿瘤。过去几年，该方案对大多数儿童而言仍十分遥远。现在，此举

或许能为罹患罕见、难治或复发性脑肿瘤的儿童提供新的治疗手段或替代方

案。 
 

这种根据患者所罹患疾病的分子特性而量身定制预防、诊断和治疗方案的疗

法被称为精准医疗。对于因子女罹患罕见儿童脑肿瘤而遭受毁灭性打击的家

庭而言，无疑是颇具创新性的理想选择。疾病专属分子水平分析能够同步配

合现有标准治疗方案，并为临床团队提供患者特定的肿瘤基因突变信息，以

便全程对治疗方案进行定制化调整。 
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Weill Cornell Medicine 儿童脑肿瘤项目实验室是由多位神经科学家组成的多元化团队，成员们结合自身领域专长，
为肿瘤组织捐献提供最全面的处理，并对此类肿瘤基因和表型展开全方位检查。下列路线图展示出一次肿瘤组

织捐献可为多个领域的科学研究所做出的贡献。 

 
请在外科手术（肿瘤切除或活检）之前签署肿瘤组织共享同意书，以确保组织从手术室直接进入实验室进行即

时处理和进一步保存。如果手术无法在条件与实验室相当的设施内进行，手术团队则务必向患者家属告知组织

保存的具体要求，以满足接收实验室所用研究设备的兼容性。 
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通过 DNA 和 RNA 等基因组测序，
我们团队能够识别作为癌症基础的基

因突变和/或基因表达改变。基因改
变的识别是确保诊断准确的关键一环，

而特定诊断所识别出的基因亚型亦被

发现会影响个人对治疗的反应。理想

情况下，可以相应地调整治疗方案。

科学团队还可以参考基因测序所获信

息，针对可操作的突变而使用靶向 
药物。 

测序不仅用于识别目前可治疗的突变，

同时也是科学发现的有力工具。提前

识别突变，意味着一旦研究人员发现

针对特定突变的治疗方案，他们或许

能够在未来将其应用到具有相同突变

的儿童的治疗方案中。 
 
如下所示，测序只是除药物筛选和免

疫表型之外用于设计患者特定疗法的

一种方式。 

生物信息学是数据分析领域基于高级

计算机科学和数学，为肿瘤生物学提

供基因表达或删除信息研究、蛋白分

析、高级成像和临床注释的科学。在

儿童罕见脑肿瘤病例中，格外有必要

汇总和分享研究数据，以便为科学家

提供有用信息。强大的计算研究技术

（或所谓的“大数据”）可以简化罕见
疾病信息的共享和分析，帮助人们更

好地理解此类疾病，以制定出适合的

诊疗方案。 

药物筛选 

肿瘤库/生物数据库 

免疫表型 肿瘤切除 
或活检 

分化的肿瘤细胞 

体内异种移植 

速冻组织 

诊断 

体外细胞系 

肿瘤干细胞 

DNA 和 RNA 测序 

患者特定疗法的确定与研发 

病
理
学
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高通量药物筛选，意味着能够使用自动

化设备来快速测试肿瘤组织对数千种不

同药物化合物的生物反应。如此一来，

科学家们便可确定对患者所患疾病而言

具有最佳潜在疗效的药物或药物组合。

例如，Weill Cornell 的儿童脑肿瘤项目
同时是 Englander Institute of Precision 
Medicine 和 Rockefeller University 的成
员，这两大机构位于实验室附近，拥有

逾 300,000 种化合物，能针对我们实验
室提取的患者肿瘤细胞展开快速测试。

整个过程的第一步是体外高通量药物筛

选。团队使用化学库来确定药物，包括 

FDA 最新批准的抗癌药物，专门针对
患者特定细胞中所识别出的基因改变。

接着，将患者肿瘤组织中提取的癌细胞

移植到具有免疫缺陷的小鼠体内，生成

体内小鼠模型，用以模仿患者肿瘤。随

后，使用此类模型验证体外筛选所确定

药物在体内的有效性。此类模型还能提

供考虑中所选药物或药物组合的毒性信

息。 
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免疫表型能够帮助我们了

解肿瘤的免疫微环境，也

就是说，肿瘤如何影响儿

童的免疫系统，及其身体

如何对肿瘤做出反应。研

究团队很有必要了解肿瘤

微环境中存在哪些免疫细

胞，以便确定可以对哪些

特定细胞进行靶向治疗。

理想情况下，还可以根据

肿瘤中的免疫细胞对治疗

方案做出调整，以强化有

效对抗疾病的免疫细胞。 

儿童脑肿瘤项目由儿科 
神 经 外 科 医 生  Jeffrey 
Greenfield 博士和  Mark 
Souweidane 博士携手创
立，唯一目标是每年为数

百名确诊脑肿瘤的绝望儿

童带来希望。 

VERONICA MARSANO J
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