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摘要： 胰腺癌是一种较为常见的消化系统肿瘤，早期诊断困难，恶性程度极高。以肿瘤生物标志物为核心的分子辅助诊断

技术，结合现有临床金标准，对于实现早期精准检测、及时治疗干预及降低病死率具有重要的临床意义。研究证实，微小

RNA（miRNA）在胰腺肿瘤不同病理时期出现的种类和表达量变化呈现高度特异性，可用于胰腺肿瘤发生、发展的全程监

测。单个miRNA的诊断潜力有限，miRNA组合或可有效提升对早期胰腺癌变的诊断性能。本共识基于近年相关研究进

展，填补胰腺癌临床诊疗指南中关于分子诊断技术的空白，并提供专家指导意见。
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Abstract： Pancreatic cancer is a relatively common tumor of the digestive system， with difficulties in early-stage diagnosis and an extremely 
high degree of malignancy. Molecular diagnostic technology based on tumor biomarkers， combined with the existing gold standard in clinical 
practice， is of great clinical significance to achieve early accurate identification， timely treatment and intervention， and reduction in mortality. 
Previous studies have shown that miRNAs show high specificity in terms of types and expression levels in different pathological stages of 
pancreatic cancer and can thus be used in monitoring the development and progression of pancreatic cancer. Since a single miRNA has a 
limited diagnostic potential， the combination of different miRNAs may effectively improve the diagnostic efficiency of early-stage pancreas 
carcinogenesis. Based on related research advances in recent years， this consensus document aims to fill the gap in molecular diagnostic 
technology in the guidelines for the clinical diagnosis and treatment of pancreatic cancer and provide expert guidance and recommendations.
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中国国家癌症中心 2022年发布的癌症数据［1］显示：
2016年我国胰腺癌发病人数约10万，死亡人数约8. 8万，
是第 6大高病死率恶性肿瘤。随着我国人口不断增长、
社会老龄化加重以及生活方式的改变，胰腺癌的发病率
预计在未来几年仍持续升高，发病群体也将呈现年轻化
趋势。据预测，胰腺癌的病死率到 2030 年将排名第 2

位，仅次于肺癌。在中国，胰腺癌呈现“三高（发病率高、
病死率高、复发转移率高）三低（早期诊断率低、手术切
除率低、5年生存率低）”的特点。目前，胰腺癌早期诊断
率不足5%，约60%的患者首诊时已发生转移。

早期胰腺癌（本共识所述“胰腺癌”均指“胰腺导管
腺癌”）是指肿瘤直径≤2 cm，病灶局限于胰腺内，无胰腺

·指南与规范· DOI： 10.12449/JCH240306
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外浸润和淋巴结转移者。现有关于胰腺癌的临床诊断

方法包括影像学检查、以糖类抗原（CA）19-9为代表的血

清标志物检查、组织病理学检查等，但受灵敏度和准确

度较低等因素影响，上述方法在早期胰腺癌的诊断方面

未能获得理想的效果。分子诊断技术在前沿研究的探

索发展中被证实可以检测出胰腺癌癌前病变，有助于胰

腺癌早期预防和治疗。然而，我国现行胰腺癌临床诊疗

指南中尚缺少关于分子诊断的内容。为此，中国医师协

会临床精准医疗专业委员会和中国抗癌协会肿瘤胰腺

病学专委会专家制定本共识，以填补这一空白。本共识

意见遵照GRADE分级系统进行证据质量和推荐强度分

级（表 1）。共识同意程度分为 5级：（1）完全同意；（2）部

分同意；（3）视情况而定；（4）部分反对；（5）完全反对。

表决意见（1）+（2）超过70%即达成共识意见。

1　基因组学

胰腺癌发生发展过程中伴随着大量的基因突变，其

中主要的高频突变基因包括 Kirsten 鼠类肉瘤病毒癌基

因（KRAS）、17号染色体基因（TP53）、细胞周期蛋白依赖

性激酶 2A（CDKN2A）基因和母体抗生物皮肤生长因子

同源蛋白 4（SMAD4）基因（表 2）。90% 以上胰腺上皮内

瘤变（胰腺导管腺癌癌前病变）患者存在 KRAS突变［2］，
且随着胰腺导管上皮内瘤变级别的发展，TP53、CDKN2A
和 SMAD4 等肿瘤抑制基因的突变失活频率逐渐增加，

提示 KRAS突变是胰腺癌发生的起始事件，而后续的基

因突变是肿瘤发生和进展的加速事件［3］。
共识意见 1：胰腺癌的高频基因突变除了在胰腺癌中高

表达，在其他消化道肿瘤（如结直肠癌）中也可见高表达。

因此，将高频基因突变作为早期胰腺癌诊断标志物的特

异度较低。（证据质量：中，推荐强度：中，共识水平：80%）

2　转录组学

转录组学在胰腺癌研究中最常见的应用是比较肿瘤

与正常胰腺组织之间的基因表达差异，以寻找在肿瘤中

发生表达变化的转录本，从而用于胰腺癌的早期诊断。

研究表明，在胰腺癌早期发育阶段，微小RNA（microRNA，

miRNA）与胰腺癌的发生和发展密切相关。

miRNA是一类长度约为20～24 nt的具有调控功能的

非编码RNA，主要参与基因转录后水平的调控。miRNA
几乎参与肿瘤发生发展的全过程，例如调节肿瘤的增殖、

自主生长信号、凋亡、转移、能量代谢及免疫逃逸等［4］。
由于miRNA在血液中以核酸-蛋白复合物形式存在或包

被于外泌体当中，令其可耐受反复冻融和极端的 pH 环

境，不易被降解，具有良好的稳定性。因此，miRNA是比

较理想的液体活检肿瘤生物标志物。

相较于蛋白质标志物，miRNA的表达异常在机体内

出现得更早，且含量更高。多项研究表明，多个miRNA联

合检测较单个miRNA检测更有优势。肖桂山教授团队［5］

选取2 467例回溯性临床样本，通过高密度基因芯片方法

比较癌旁组织、早期癌变组织（胰腺上皮内瘤变Ⅲ-ⅡA）及
中晚期胰腺癌（>ⅡA）组织，筛选出 143 种差异表达的

miRNA，经过优化筛选确定了 27种差异高表达miRNA分

子，经过3次临床回溯性和1次横断面临床试验验证，确定

4种差异高表达的miRNA作为早期胰腺癌联合诊断指标。

表1　GRADE分级系统
Table 1　Grading of recommendations assessment， development and evaluation

类别
证据质量分级

推荐强度分级

分级
高
中
低

极低
强
中
弱

定义
非常有把握观察值接近真实值
对观察值有中等把握：观察值有可能接近真实值，但也有可能差别很大
对观察值的把握有限：观察值可能与真实值有很大差别
对观察值几乎没有把握：观察值与真实值可能有极大差别
有1项或多项高质量的随机对照研究回答该临床问题
针对该问题，有设计良好的临床研究但样本量小于500
专家委员会的报告或观点，以及权威专家的临床经验，提示本领域需进行高质量的临床研究

表2　胰腺癌高频突变基因
Table 2　High frequency mutant genes of pancreatic cancer

基因
KRAS
TP53
CDKN2A/p16INK4
DPC4/SMAD4
BRCA1
BRCA2
PALB2

功能
原癌基因，调控细胞生长分化
抑癌基因，细胞凋亡及分化
抑癌基因，调节细胞周期
抑癌基因，参与细胞凋亡
抑癌基因，参与双链DNA的断裂修复
抑癌基因，参与双链DNA的断裂修复
抑癌基因，参与双链DNA的断裂修复

突变频率
>95%

50%～75%
95%～98%

50%
15%
17%
5%

注：BRCA，乳腺癌易感基因；PALB2，BRCA2定位协作基因。

进一步开展多中心临床试验以验证4个靶点（hsa-miR-30c-

5p、hsa-miR-24-3p、hsa-miR-23a-3p 和 hsa-miR-132-3p）联合
检测的临床诊断效能，共纳入 1 306例受试者，其中胰腺
癌阳性患者741例（Ⅰ期133例、Ⅱ期244例、Ⅲ期102例、
Ⅳ期 86例，另有 176例患者的胰腺癌样本未分期），4个
miRNA 组合检测阳性符合率为 97. 17％，阴性符合率为
95. 40％（表3）。上述研究成果已转化为临床使用的早期胰
腺癌体外诊断试剂盒（ChiCTR2300077479、CN111575374B），
样本为受检者外周血，诊断性能与操作便捷性良好。

共识意见 2：胰腺癌高危人群可采用 4个 miRNA 联合检
测作为早期胰腺癌的辅助诊断方法。（证据质量：高，推
荐强度：高，共识水平：100%）

3　蛋白质组学

蛋白质组学是指研究基因组中表达的所有蛋白质
及其特征，主要包括蛋白质的结构、丰度、活性、修饰、定
位及相互作用等。临床上，体液中与癌相关的蛋白或肽
可为胰腺癌的早期诊断提供信息。随着蛋白质组学的
灵敏度不断提高，蛋白质组学在新型蛋白质生物标志物
的发现和验证中开始发挥重要作用。

通过对GPC1 Exo-mRNA与 tMV-mProtein的表达进行
联合分析建立的诊断模型，能够有效区分胰腺导管腺癌
患者与对照组，Ⅰ/Ⅱ期和Ⅲ/Ⅳ期的受试者工作特征曲
线下面积（AUC）分别为 0. 937 和 0. 973［6］。通过酶联免
疫吸附法定量分析层粘连蛋白 γ2（LAMC2）、肌腱蛋白C
（TNC）和正五聚蛋白 3（PTX3）基因表达的蛋白质，胰腺
癌患者LAMC2、TNC和PTX3水平显著高于健康人群（P<
0. 000 1）［7］。有研究［8］发现一种表达 LAMC2 的胰腺癌
细胞群，该细胞群具有较强的自我更新能力，可促进肿
瘤的起始和分化，并驱动肿瘤转移，提示针对 LAMC2高
表达人群的临床策略或可降低胰腺癌患者的肿瘤侵袭
性。此外，α-1抗胰蛋白酶（AAT）、RAS相关蛋白RAB-2B
（RAB2B）和胰岛素样生长因子结合蛋白 2（IGFBP2）在胰
腺癌组织中的表达显著增加，三者与 CA19-9 联合检测
对胰腺癌的诊断效能明显高于单一指标，AUC 分别为
90%（联合） vs 75%（CA19-9）、76%（AAT）、71%（RAB2B）
和71%（IGFBP2），P值均<0. 01［9］。
共识意见 3：空间蛋白质组学技术目前仍存在一定局限
性，如低分辨率、低通量和低蛋白质组覆盖率，且主要侧

重于对总蛋白质组的分析，限制了其在胰腺癌微环境功
能蛋白质组景观图中的应用。（证据质量：中，推荐强度：
中，共识水平：75%）

4　代谢组学

代谢物是代谢过程的最终产物或中间体，与生物系
统的表型密切相关，控制表型功能的调节。代谢组学研
究主要着眼于生物整体、器官或组织的内源性代谢物质
的代谢途径及其所受内在或者外在因素的影响和随时
间变化的规律。

由代谢生物标志物 creatine、inosine、beta-sitosterol、
sphinganine和 glycocholic acid整合成的组合标志物，可用
于胰腺癌临床样本的溯源诊断，其诊断效率明显优于传
统标志物（CA125、CA19-9、CA242和癌胚抗原）［10］。针对
胰腺癌、非癌性胰腺组织、良性胰腺肿瘤组织样本以及胰
腺肿瘤、良性胰腺肿瘤和健康对照血清样本的非靶向代
谢组学分析［11］发现，脯氨酸、肌酸和棕榈酸可区分胰腺
癌、良性胰腺肿瘤和健康对照（OR=2. 17，95%CI：1. 34～
3. 53）。可用于Ⅰ期胰腺癌筛查的代谢物组合（异亮氨
酸和肾上腺酸），AUC=0. 93，在验证集中为 0. 90，血清代
谢物模型相较于CA19-9（AUC=0. 79）具有更好的诊断性
能［12］。有研究［13］通过核磁共振波谱法比较胰腺癌患者
和健康志愿者的尿代谢物，共计 6 种代谢物组（葫芦巴
碱、乙醇酸、hippurate、肌酸、肌醇和羟基丙酮）显示出对
胰腺癌具有良好的诊断潜力，在发现队列和验证队列中
的AUC值分别为 0. 933和 0. 864。另有研究［14］在健康人
群和胰腺导管腺癌患者中发现 6种代谢物的浓度存在差
异，其中谷氨酰胺、乙酰肉碱、瓜氨酸的浓度较低，磷脂
酰胆碱、鞘磷脂和谷氨酸浓度较高。
共识意见4：目前，胰腺癌相关代谢组学研究已取得一定
进展，但仍存在很多挑战：胰腺癌的异质性较强，需要大
量样本进行结果验证；其次，胰腺癌血清代谢物易受年
龄、性别、黄疸、药物、生活方式及环境等因素影响而发
生变化，因此无法保证相关研究结果的有效性。（证据质
量：中，推荐强度：中，共识水平：80%）

5　表型基因组学——甲基化修饰

甲基化是细胞发育进程中重要的生物化学特征，是
蛋白质和核酸的一种重要修饰，可调节基因的表达和关
闭，与癌症、衰老、老年痴呆等疾病密切相关，是表观遗传
学的重要研究内容之一。最常见的甲基化修饰有 DNA
甲基化和组蛋白甲基化。根据基因甲基化类型，大体分
为DNA甲基化和RNA的甲基化。DNA甲基化主要是通
过DNA甲基转移酶在二核苷酸的胞嘧啶C-5位添加 1个
甲基基团，引起不同基因的转录刺激或抑制，并调节各
种细胞功能。DNA甲基化可通过调节原癌基因、抑癌基
因表达，调节肿瘤相关巨噬细胞活化状态，以及调节衰
老相关因素等多种途径，影响胰腺癌的发生发展。

表3　胰腺癌阳性患者4个miRNA联合检测结果
Table 3　Results of combined detection of 4 miRNAs in 

pancreatic cancer-positive patients
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通过对GPC1 Exo-mRNA与 tMV-mProtein的表达进行
联合分析建立的诊断模型，能够有效区分胰腺导管腺癌
患者与对照组，Ⅰ/Ⅱ期和Ⅲ/Ⅳ期的受试者工作特征曲
线下面积（AUC）分别为 0. 937 和 0. 973［6］。通过酶联免
疫吸附法定量分析层粘连蛋白 γ2（LAMC2）、肌腱蛋白C
（TNC）和正五聚蛋白 3（PTX3）基因表达的蛋白质，胰腺
癌患者LAMC2、TNC和PTX3水平显著高于健康人群（P<
0. 000 1）［7］。有研究［8］发现一种表达 LAMC2 的胰腺癌
细胞群，该细胞群具有较强的自我更新能力，可促进肿
瘤的起始和分化，并驱动肿瘤转移，提示针对 LAMC2高
表达人群的临床策略或可降低胰腺癌患者的肿瘤侵袭
性。此外，α-1抗胰蛋白酶（AAT）、RAS相关蛋白RAB-2B
（RAB2B）和胰岛素样生长因子结合蛋白 2（IGFBP2）在胰
腺癌组织中的表达显著增加，三者与 CA19-9 联合检测
对胰腺癌的诊断效能明显高于单一指标，AUC 分别为
90%（联合） vs 75%（CA19-9）、76%（AAT）、71%（RAB2B）
和71%（IGFBP2），P值均<0. 01［9］。
共识意见 3：空间蛋白质组学技术目前仍存在一定局限
性，如低分辨率、低通量和低蛋白质组覆盖率，且主要侧

重于对总蛋白质组的分析，限制了其在胰腺癌微环境功
能蛋白质组景观图中的应用。（证据质量：中，推荐强度：
中，共识水平：75%）

4　代谢组学

代谢物是代谢过程的最终产物或中间体，与生物系
统的表型密切相关，控制表型功能的调节。代谢组学研
究主要着眼于生物整体、器官或组织的内源性代谢物质
的代谢途径及其所受内在或者外在因素的影响和随时
间变化的规律。

由代谢生物标志物 creatine、inosine、beta-sitosterol、
sphinganine和 glycocholic acid整合成的组合标志物，可用
于胰腺癌临床样本的溯源诊断，其诊断效率明显优于传
统标志物（CA125、CA19-9、CA242和癌胚抗原）［10］。针对
胰腺癌、非癌性胰腺组织、良性胰腺肿瘤组织样本以及胰
腺肿瘤、良性胰腺肿瘤和健康对照血清样本的非靶向代
谢组学分析［11］发现，脯氨酸、肌酸和棕榈酸可区分胰腺
癌、良性胰腺肿瘤和健康对照（OR=2. 17，95%CI：1. 34～
3. 53）。可用于Ⅰ期胰腺癌筛查的代谢物组合（异亮氨
酸和肾上腺酸），AUC=0. 93，在验证集中为 0. 90，血清代
谢物模型相较于CA19-9（AUC=0. 79）具有更好的诊断性
能［12］。有研究［13］通过核磁共振波谱法比较胰腺癌患者
和健康志愿者的尿代谢物，共计 6 种代谢物组（葫芦巴
碱、乙醇酸、hippurate、肌酸、肌醇和羟基丙酮）显示出对
胰腺癌具有良好的诊断潜力，在发现队列和验证队列中
的AUC值分别为 0. 933和 0. 864。另有研究［14］在健康人
群和胰腺导管腺癌患者中发现 6种代谢物的浓度存在差
异，其中谷氨酰胺、乙酰肉碱、瓜氨酸的浓度较低，磷脂
酰胆碱、鞘磷脂和谷氨酸浓度较高。
共识意见4：目前，胰腺癌相关代谢组学研究已取得一定
进展，但仍存在很多挑战：胰腺癌的异质性较强，需要大
量样本进行结果验证；其次，胰腺癌血清代谢物易受年
龄、性别、黄疸、药物、生活方式及环境等因素影响而发
生变化，因此无法保证相关研究结果的有效性。（证据质
量：中，推荐强度：中，共识水平：80%）

5　表型基因组学——甲基化修饰

甲基化是细胞发育进程中重要的生物化学特征，是
蛋白质和核酸的一种重要修饰，可调节基因的表达和关
闭，与癌症、衰老、老年痴呆等疾病密切相关，是表观遗传
学的重要研究内容之一。最常见的甲基化修饰有 DNA
甲基化和组蛋白甲基化。根据基因甲基化类型，大体分
为DNA甲基化和RNA的甲基化。DNA甲基化主要是通
过DNA甲基转移酶在二核苷酸的胞嘧啶C-5位添加 1个
甲基基团，引起不同基因的转录刺激或抑制，并调节各
种细胞功能。DNA甲基化可通过调节原癌基因、抑癌基
因表达，调节肿瘤相关巨噬细胞活化状态，以及调节衰
老相关因素等多种途径，影响胰腺癌的发生发展。

表3　胰腺癌阳性患者4个miRNA联合检测结果
Table 3　Results of combined detection of 4 miRNAs in 

pancreatic cancer-positive patients

4个miRNA联合检测

阳性（例）
阴性（例）
合计（例）

病理学诊断
阳性（例）

720
21

741

阴性（例）
26

539
565

合计（例）

746
560

1 306
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最常见的 RNA 甲基化修饰是 N6-甲基腺嘌呤（N6-
methyladenosine，m6A）和尿苷化修饰。m6A修饰可发生在
mRNA、lncRNA等RNA的腺嘌呤（A）中，哺乳动物发生m6A
修饰的腺嘌呤A占比为 0. 1%～0. 4%，折合每条mRNA仅
有 3～5个m6A甲基化位点。尿苷化修饰发生在RNA的
尿嘧啶中，通常与RNA的降解过程有关。哺乳动物和酵
母中的m6A位于mRNA终止密码子附近和 3′非翻译区。
RNA 修饰能够在转录后水平上调控 RNA 的稳定性、定
位、运输、剪切和翻译，例如 mRNA 的翻译和选择性剪
接、miRNA的成熟等。DNA和组蛋白的表观遗传学修饰
主要在转录水平上发挥作用，而可逆的RNA甲基化主要
在转录后水平上调控基因表达。

血液中碱性核蛋白1（BNC1）和血小板反应蛋白解整
合素金属肽酶1（ADAMTS1）2个基因的甲基化组合可用于
胰腺癌的早期诊断，灵敏度为97. 4%，特异度为91. 6%［15］。
通过MeDIP-seq技术对全基因组 cfDNA甲基化进行分析，
发现 8 种生物标志物（MAPT、SIX3、MIR663、EPB41L3、
FAM150A、TRIM73、LOC100128977 和 LOC100130148）可
用于早期胰腺癌的非侵入性诊断［16］。

血液中 HYAL2甲基化水平降低与胰腺癌存在密切
关联，HYAL2单基因甲基化能够有效区分胰腺癌患者与
健康人群（灵敏度为 75. 6%，特异度为 93. 7%），且对Ⅰ～
Ⅱ期胰腺癌也能够有效区分［17］。针对DNA甲基化、mRNA
和miRNA表达水平的全基因组信息分析，使用一种基于
随机森林的机器学习方法，识别可明确区分胰腺导管腺
癌和慢性胰腺炎的分子特征，在胰腺导管腺癌和健康个
体的训练模型中 AUC 为 0. 85～0. 98，其中基于 DNA 甲
基化的预测模型最高（AUC=0. 98）［18］。
共识意见5：血液DNA甲基化标志物在胰腺癌早期诊断
中的临床应用价值已有共识，但目前报道的胰腺癌相关
甲基化标志物为数尚少。此外，尽管在检测方法上已有
较大改进，即从传统的金标准（亚硫酸氢盐法）改进为基
因组直接测序法，但由于体外处理程序较为繁琐，导致
检测的特异度、灵敏度及稳定性受到较大的挑战。因
此，对于特异性强的甲基化标志物的开发亟须开展，多
基因、多甲基化位点的标志物组合将有望应用于临床。
（证据质量：中，推荐强度：中，共识水平：85%）

6　外泌体

外泌体是直径 40～160 nm，具有脂质双分子膜结构
的细胞外囊泡，由多种机体细胞或肿瘤细胞分泌产生并
释放至各种体液中。外泌体携带的 DNA、RNA、蛋白质
和代谢产物通过自分泌和旁分泌影响受体细胞，从而在
肿瘤的发生发展中发挥重要作用。

通过纳米级液相色谱-串联质谱技术分析，患者的外
泌体蛋白表达与健康对照者存在显著差异，这些差异可
能用于胰腺癌的诊断和预后评估［3］。此外，由miR-93-5p、
miR-339-3p、miR-425-5p 和 miR-425-3 组成的外泌体标

志物组合，诊断胰腺癌的 AUC为 0. 885，灵敏度为 80%，
特异度为 94. 7%［19］。Glypican-1 作为一种蛋白多糖，在
癌细胞外泌体中表达丰富，外泌体 Glypican-1 检测体系
可用于胰腺癌的早期筛查，外泌体 Glypican-1、CD82 和
CA19-9等指标联用建立的胰腺癌早期筛查检测组合，诊
断效果良好（AUC=0. 942），可有效区分健康人群与胰腺
癌患者、胰腺炎患者与胰腺癌患者［20］。
共识意见6：随着外泌体相关研究的不断深入，越来越多
的肿瘤相关生物标志物被发现。但外泌体分离技术仍
有待进一步完善，如何在实现高含量、低损伤、高回收率
的同时，实现高通量的外泌体分离，是当前最大的挑战。
（证据质量：中，推荐强度：中，共识水平：70%）

7　早期胰腺癌精准诊断的发展前景

目前，胰腺癌的诊断流程大致分为 3步：首先观察患
者的临床症状，是否出现上腹部饱胀不适、恶心呕吐、体
质量突然下降等；其次，结合影像学检查和血液检查，观
察患者是否存在胰腺占位性病变，CA19-9、CA125 等指
标是否升高；最后，结合细胞学和组织学病理切片确诊。
然而，现行的诊断路径无法实现胰腺癌的早期诊断。

基于现代肿瘤生物标志物如miRNA组合和循环肿瘤
DNA甲基化及传统分子标志物（如 CA19-9及 CA125等）
液态活检技术、新型显影剂或低毒性示踪剂（如稳定性核
素）影像学技术以及空间多组学病理学技术，再结合机器
深度学习、人工智能（artificial intelligence，AI）技术及大型
临床队列验证，实现多模块早期胰腺癌联合精准诊断与
筛查，以提高总体诊断水平，是未来的优势发展方向。

miRNA（hsa-miR-30c-5p、hsa-miR-24-3p、hsa-miR-23a-3p
和hsa-miR-132-3p）联合诊断胰腺癌的准确度目前可高达
96%。未来随着胰腺癌队列数据的增加，可以对该组合
进行优化，提高其诊断的AUC值。虽然目前研究已知胰
腺癌中的DNA甲基化的基因位点较多，但缺乏特异性，这
些甲基化同时也可见于乳腺癌、肺癌、胃癌、大肠癌等肿
瘤中。未来的研究应该更加注重于发现灵敏度和特异度
更高的胰腺癌诊断标志物，从单维度上实现 AUC>99%，
确保有效降低大规模人群早筛的假阴性和假阳性率。
在胰腺癌领域，AI相关研究可分为基于影像学和深度学
习的方法，通过从肿瘤影像中挖掘肉眼难以察觉的信
息，观察胰腺组织微小的形态和结构变化，以辅助临床
对胰腺癌的早期诊断。

未来，随着真实世界的患者数据规模不断增加，通
过 AI 算法充分挖掘这些庞杂数据中的潜在价值，整合
miRNA 分子组合信息、高特异性的甲基化标志物，再结
合患者年龄、性别、血糖浓度/糖尿病史、CA19-9、血清胆
红素、饮食习惯、影像学等指标内在细微的联系，可为胰
腺癌的分子诊断训练高效模型，从而实现早期诊断。

miRNA 和甲基化等分子检测与 AI 的结合，相较于
单一的影像或病理诊断具有技术高效性和无创性的优
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势，通过对肿瘤的异质性的整体评估，在胰腺癌的病灶
检测、癌前预测、鉴别诊断中均展现出潜在优势。但目
前胰腺癌领域的 AI相关研究在临床应用转化的过程中
仍面临较多挑战，如何统一数据标准规范化、明确模型
构建过程、揭示AI决策背后的生物学含义等问题仍待进
一步研究。令人期待的是，液体活检技术联合新型影像
学技术和空间多组学病理技术，与AI结合，有望开发出
更多突破性成果。

胰腺癌的早期诊断较复杂，选择有效的、可靠的生
物标志物尤为重要。基于对分子标志物的研究回顾和
大量临床研究数据分析，本专家共识推荐以miRNA组合
作为胰腺癌早期精准诊断的标志物。未来，具备深度学
习能力的AI模型将整合基因组学、转录组学、蛋白质组
学、代谢组学、影像学、组织病理等多个维度的数据，并
结合大规模的、前瞻性、验证性的研究，必定能够进一步
实现胰腺癌发病风险分级与早期诊断，极大提升早期胰
腺癌的检出率。
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