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摘  要 

随着现代生活节奏的加快和生活方式的改变，结直肠癌的发病率不断上升，已经成为世界上致死率较高

的恶性肿瘤之一。结直肠癌早期往往无明显症状，因此，早期筛查对于提高患者的生存率至关重要。本

研究通过调研国内外最新文献，分析了结直肠癌早期筛查的研究进展，探讨了不同筛查手段的优势和局

限，旨在为临床提供更为高效的筛查策略。研究囊括了粪便隐血试验、染色内窥镜技术和基因检测等多

种筛查方法，采用系统评价和元分析对比分析各筛查方法的敏感性、特异性和预后评估的实际效果，确

立了结直肠癌早期筛查的效果评估指标体系。在此基础上，提出了一套结合临床特征、患者偏好及成本

效益的个体化筛查框架，为医疗决策者提供了新的视角。 
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Abstract 
As the pace of modern life accelerates and lifestyles change, the incidence of colorectal cancer 
continues to rise, becoming one of the malignant tumors with a higher mortality rate worldwide. 
Early stages of colorectal cancer often have no obvious symptoms; therefore, early screening is 
crucial for improving patient survival rates. This study, through a survey of the latest literature at 
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home and abroad, analyzes the research progression of early colorectal cancer screening and dis-
cusses the advantages and limitations of different screening methods, aiming to provide more ef-
ficient screening strategies for clinical use. The study encompasses various screening approaches, 
including fecal occult blood testing, chromoendoscopy techniques, and genetic testing, using sys-
tematic reviews and meta-analysis to compare the sensitivity, specificity, and the practical effects 
of prognosis assessment of each method. The research has established an effective evaluation index 
system for early colorectal cancer screening. Building on this, the study proposes an individualized 
screening framework combining clinical characteristics, patient preferences, and cost-effectiveness, 
offering a new perspective for medical decision-makers. 
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1. 引言 

随着人类生活方式的转变和平均寿命的增长，结直肠癌(Colorectal Cancer, CRC)已成为全球健康的一个

重大挑战。尽管医学技术取得了飞速进步，结直肠癌的发病率和死亡率仍居高不下，对公共卫生系统构成

了严峻压力。鉴于结直肠癌病变过程普遍经历多年的隐匿期，临床上常在症状明确时方被发现，届时多数

患者病情已进展至晚期。故此，在医疗界内，患者存活率的提升逐渐与疾病早期发现挂钩，因此结直肠癌

的早期诊疗成为研究热点。本研究致力于深入解析早期结直肠癌筛查的重要性，通过对多种筛查手段进行

深入评估，《结直肠癌早期筛查技术研究进展》和《结直肠癌的早期诊断进展》这两篇文献为本研究的基

础架构提供了关键理论支撑[1] [2]。在此基础上，构筑了粪便隐血试验与DNA甲基化检测的对比分析框架，

力图揭示两者在敏感度与特异性方面的绝对优势与潜在局限。正如近年来粪便 DNA 甲基化作为一种筛查

手段日益受到关注，其在结直肠癌早期诊断中发挥的作用逐渐成为研究焦点[3]。在评估了《重视结直肠癌

的筛查和预防》所探讨的预防策略和筛查模型后[4]，结合《结直肠癌的早期诊断进展》中提及的多项诊断

技术特点，完善了对传统筛查手段如内窥镜、CT 结肠造影等的分析，致力于推动早期诊断准确性的提升，

并实现个性化筛查方案的优化。本研究在此领域内的突破性工作包括对筛查效果的差异性分析，强调了

筛查方法需针对不同风险因素、患者年龄以及发病阶段等因素进行调整，以最大化筛查的临床价值。研

究表明，这些筛查手段的结合应用能显著提升筛查的敏感度与特异性，从而为患者提供更加精确的诊断。

进一步，本工作还探讨了个体化筛查策略在结直肠癌预防治疗中的潜在应用，并探索了其在医疗资源分

配及健康政策制定中的作用。未来工作将进一步完善筛查指南，结合病人自身情况与治疗经济学，推动

结直肠癌早筛技术的普及与实施，为降低患病及死亡率，减轻医疗系统负担，提供有力的策略支持。 

2. 研究现状 

2.1. 结直肠癌筛查技术 

结直肠癌的早期筛查在提升患者生存率、减少医疗资源消耗以及提高生活质量方面发挥着至关重要

的作用。随着科学技术的快速发展，尤其是生物学和医学工程学的不断进步，结直肠癌筛查技术得到了
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显著提高，新的筛查手段不断涌现，改进传统的筛查方法，提高筛查的准确性和患者的接受度。粪便隐

血试验作为一种非侵入性筛查方法，以其简便、成本低廉的优点被广泛应用，但其敏感性和特异性相对

较低[3]。侵入性的内镜检查，包括染色内窥镜技术和结直肠镜检查，虽具有较高的检出率，但对患者而

言具有一定的痛苦及风险，并且需要较高的医疗成本[4]。 
随着分子生物学技术的日趋成熟，基因检测已逐渐成为结直肠癌筛查的重要手段。研究显示，某些

基因突变与结直肠癌发生的特异性较高，通过定期筛查这些基因突变可以有效地早期识别结直肠癌。DNA
甲基化检测是指通过检测 DNA 的甲基化状态来识别癌症的存在，其特点在于能够检测结直肠任何部位的

脱落细胞，显著增强检出近段结肠癌的能力。此外，其假阳性率低，检测者依从性更好，适应于大规模

人群的筛查，尽管在临床上由于检测成本相对较高，在筛查中的普及率仍有待提高。 
当前，结直肠癌的早期筛查趋向于综合运用多种筛查技术，构建个体化的风险评估模型。通过糅合

患者的生物标志物、家族病史、生活方式和其他相关因素，进行综合分析，发展量身定制的筛查方案。

这种方法的提出可以增强筛查计划的灵活性，同时根据患者的具体特征来优化筛查频率和方法，进一步

提高筛查效率，实现早诊早治的目的[5]。未来，随着新技术和新方法的发展，包括生物信息学的应用以

及液体活检等非侵入性技术的出现，结直肠癌早期筛查将可能实现更高精度、更低成本和更广泛覆盖的

目标，从而为打击这一常见恶性肿瘤提供更为有力的武器。 

2.2. 早期诊断关键指标 

结直肠癌的早期诊断是临床上遏制其高致死率的关键环节。研究表明，肿瘤的分期对预后具有决定

性的影响，早期结直肠癌的五年存活率可高达 90%至 95%，而晚期患者的存活率不足 10%。因此，早期

诊断关键指标的科学设定对提升筛查成功率和优化治疗方案具有极其重要的意义。当前，早期诊断所依

赖的关键指标主要包括粪便隐血试验、分子生物学标志物、影像学成像及内镜检查等[1] [2]。粪便隐血试

验因操作简便、成本低廉而成为初筛中的基本项目；然而其对于非出血性或位于远端结肠的肿瘤敏感性

不足。分子生物学标志物，尤其是基于二代多靶点粪便 DNA 检测，尽管具备非侵入性及较高的敏感性，

但其在特异性和高成本方面仍需优化改进。粪便免疫化学检测(FIT)相较于传统的粪便隐血试验，展现出

了更高的敏感性和特异性，且无需饮食调整，减少了患者进行筛查前的准备工作，提高了患者筛查的依

从性，但目前没有足够的证据将 FIT 纳入风险评分，以识别具有可疑结直肠癌症状的患者。较传统的粪

便检测，利用细胞坏死或凋亡后释放入血中的 cell-free DNA (cfDNA)进行“液体活检”以监测基因组这

一方法，在结直肠癌的敏感性上达到了 83.1% [6]。cfDNA 检测作为一种新兴的筛查方法，具有巨大的潜

力。影像学成像技术，如 CT 结肠镜(CTC)，能够提供较全面的结直肠形态学信息，但受制于较高的费用

和射线暴露问题，其在常规筛查中的使用受到限制。内镜检查作为金标准，能直接观察肠道内部情况，

进行活检并即刻移除发现的息肉，但其对于患者来说侵入性较强，需要更多的舒适度和安全性提升。针

对现有早期诊断指标，未来的研究应集中在提高敏感性、降低成本和优化患者体验这几个方向。同时，

研究人员也在不断尝试将生物信息学方法应用于早期检测，以实现对大规模人群筛查数据的精准分析与

解读，这一新兴方法预示着个体化医疗在结直肠癌早期筛查中的潜力。综上，结直肠癌的早期筛查技术

发展迅速，多种方法并存，但仍需不断优化以满足公共卫生的需求，并精确服务于患者个体，以期最终

实现结直肠癌的早诊早治目标。 

3. 筛查方法评估 

3.1. 非侵入性筛查技术 

结直肠癌的早期筛查至关重要，已有研究指出，传统粪便潜血检测对于早期结直肠癌的识别具有一
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定借鉴作用，但敏感性与特异性均需提高[3]。近年来，非侵入性筛查技术的快速发展为结直肠癌的早期

筛查提供了新的思路。其中，甲基化检测因其能够通过粪便样本就能检测到肿瘤相关的基因变异及甲基

化异常，减少了患者的痛苦和侵害风险，逐渐成为研究的热点。DNA 甲基化检测技术的应用已表明，在

识别结直肠腺瘤和早期结直肠癌中具有较高的灵敏度与特异性，尤其是对于高度甲基化的基因如 SEPT9
而言，其检测敏感性可达 90%以上[1]。尽管如此，这一技术亦面临高成本和包括生物样本的长期稳定性

在内的挑战。结直肠癌筛查的另一非侵入性技术为 CTC，同样展现了潜在的筛查价值，其通过高分辨率

的成像技术，可以非侵入性地提供结直肠部位的详细图像。然而对于 CTC 的普及应用而言，尚需进一步

降低成本和增强对小病灶的识别能力[2] [7]。还有结合蛋白质组学技术，特别是血清蛋白指纹图谱分析，

已在早期筛查结直肠癌中显示出初步应用效果，其精准度较传统方法为高，能够辨识结直肠癌及其前期

疾病[8]。尽管存在种种挑战，非侵入性筛查技术以其对患者友好及其快捷性在实际临床应用中展示出巨

大的应用潜力。当前跨学科的飞速发展也为非侵入性检测技术开拓了更为广阔的研究与应用空间，如纳

米技术在生物标记物检测中的应用、机器学习在疾病图像识别中的应用等。未来的研究将更加关注如何

将这些筛查技术与现有的临床实践相结合，提高筛查方法的准确性、可行性和经济性，在提高结直肠癌

早期筛查效果的同时降低其整体成本。 

3.2. 侵入性筛查方法 

结直肠癌作为当前医学领域里关注度极高的癌症之一，其侵入性筛查方法因具备高精准性而被广泛

接受。侵入性筛查手段包括但不限于肠镜检查、内窥镜下超声以及染色内窥镜等技术，这些方法在结直

肠癌早期诊断中发挥着重要作用。内窥镜检查可以直观观察肠壁的细微变化，并在必要时进行活检，确

保病理诊断的准确性。此外，结直肠镜检查作为一种更为完整的内窥镜检查技术，其不仅能够检测到肠

镜可视范围内的肠道病变，并且在发现疑似病灶时可以直接进行活体组织切除，以供进一步的病理学分

析。尽管以上提到的侵入性筛查方法因其较高的准确性而被推荐用于结直肠癌的筛查，但它们也存在一

些局限性。例如，在进行全结肠镜检查期间，患者可能感受到疼痛，且存在潜在的穿孔风险。不过，随

着内窥镜技术的不断发展，已有多项研究证实通过采用镜下麻醉和改进的内窥镜设备，可以有效减小这

些风险，并提高患者的依从性。在进行筛查时，医生会根据患者的个人健康状况、遗传背景以及与癌症

相关的生活风险因素来确定最适合的筛查方法[4]。为了提高筛查质量，研究者正致力于开发结合多种筛

查技术的综合筛查模式，旨在通过跨学科的诊断工具集成，进一步提升结直肠癌早期发现的准确率。综

上所述，尽管侵入性筛查方法在某些情况下可能带来不适，但由于其高敏感性和特异性，在结直肠癌早

期筛查中发挥了不可替代的作用。展望未来，随着新技术的引入和现有方法的持续改进，侵入性筛查方

式将更加安全、舒适，并为医生和患者提供更多筛查选择。 

4. 风险因素与预防 

4.1. 结直肠癌高风险因素 

结直肠癌因其隐匿性易于漏诊，早期筛查为关键手段，识别高危因素对筛查具有指导意义。研究汇

总了家族史、遗传因素、生活习惯等与结直肠癌密切相关的高危因素。遗传性结直肠癌如家族性腺瘤性

息肉病(FAP)和遗传性非息肉状结直肠癌(HNPCC)患者，其发病机率明显增加。此外，长期的不良饮食习

惯，如高脂肪、低纤维的饮食，亦是导致结直肠癌风险增加的关键因素之一。病理学研究亦表明，慢性

炎症疾病，尤其是炎症性肠病患者，结直肠癌发生的概率亦大为提升。近期元分析揭示，抗炎药物的长

期使用可能降低结直肠癌风险。据统计，炎症性肠病患者受累结直肠癌风险高出普通人群 8 倍以上，其

中尤以溃疡性结肠炎患者发病率最高。研究还发现，超过 35%的结直肠癌患者有烟草使用史，这对癌症
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筛查提出了新的预防指南和干预措施，指出戒烟对结直肠癌预防的重要性。体重的增加和缺乏体力活动

亦被证实与结直肠癌风险增加相关，肥胖患者需重点关注。系统评价表明，定期身体活动能显著降低患

病风险，运动频率与癌症风险成反比。研究强调，筛查应以这些高风险因素为基础进行个体化调整，以

提高筛查效率和准确性[4]。乙状结肠镜和全结肠镜，作为目前结直肠癌筛查的金标准，虽具有高灵敏度

和特异性，但其侵入性、可能的并发症及费用等因素限制了其在大规模人群筛查中的应用。发展的分子

标志物技术，特别是针对结直肠癌特异性高的血液生物标志物，如循环肿瘤 DNA (ctDNA)、血小板衍生

生物等的监测，虽在诊断上具备无创、连续监测等优势，但目前在临床筛查中的具体应用仍面临灵敏度、

特异度以及成本效益等方面的挑战。未来研究将着力于这些新型生物标志物与传统筛查技术的结合应用，

希望能实现早期筛查效率的最优化和个体化干预策略的制定[1] [2]。 

4.2. 预防策略与生活方式 

结直肠癌早期筛查在减少该疾病死亡率和提高患者生存质量方面起到了至关重要的作用。迄今为止，

学界对结直肠癌的高危因素已有深入研究，早期筛查与预防工作也得到了逐步推广和实施。结直肠癌的

预防策略需集中在调整生活方式上，包含饮食习惯、体力活动量的增加以及定期医学检查等方面。鉴于

结直肠癌高发人群普遍具有肥胖、低纤维饮食、缺乏运动等特点，故通过生活方式的调整，有望显著降

低其发病率。当前研究显示，高纤维饮食可减少结直肠癌的发病风险。通过对大量临床营养数据的分析

与比较，能够明显发现，摄入丰富的蔬果和全谷类食物与减少结直肠癌风险相关联。膳食纤维的摄入能

够增加肠道运动，减少可能致癌物的接触时间，并降低胆汁酸的肠道浓度，推动致癌物质的排出，并刺

激肠道有益菌群的生长，产生一系列有益于肠道健康的代谢产物。同时，多项队列研究证实，规律的身

体锻炼可显著降低结直肠癌的风险。机理研究表明，体力活动可促进能量消耗，改善胰岛素敏感性，减

少慢性炎症反应，从而发挥潜在的抗癌效果。另一方面，定期的结直肠癌筛查能较好地识别高危个体，

并在癌前状态下进行干预，从而显著降低癌症的发生率。中国结直肠肿瘤筛查指南推荐，针对全体 50 岁

以上人群开展定期的粪便隐血试验或结直肠镜检查[4]。在预防结直肠癌方面的研究还证实，非甾体抗炎

药可以在一定程度上降低患病风险。研究表明，长期合理使用非甾体抗炎药能显著降低结直肠腺瘤和癌

症的发生，这可能与其抑制炎症途径、促进凋亡及抑制肿瘤血管生成有关。但是，非甾体抗炎药的长期

使用与心血管疾病和消化道出血风险升高相关，因此其作为普遍预防手段仍需进一步的临床评估与审慎

考量。总体而言，结直肠癌的预防在很大程度上须依赖于公众健康教育与健康促进项目的实施。政府及

公共机构应首先认识到结直肠癌预防的重要性，并采取行动提高群众对该病的认识，鼓励公众参与早筛

活动，同时提供健康饮食和体力活动的指导信息，形成全社会共同参与的预防格局，以减少结直肠癌带

来的健康负担。 

5. 案例研究与分析 

5.1. 国内外筛查案例对比 

在对结直肠癌早期筛查技术的研究进展进行深入分析的基础上，本文结合国内外的筛查实践案例，

展开了综合性比较研究。通过严密的文献搜集和数据评估，收集到的案例涵盖了中国、美国、英国等多

个国家，涵盖了不同地区、不同社会经济水平和医疗系统的群体。筛查率的差异显著，美国的定期筛查

参与率较高，能够达到 70%的敏感性[9]，而在中国，此比率则相对较低，尤其是在便潜血试验检查和肠

镜检查方面，参与率不足 5%和 3% [10]。这在一定程度上反映了国家健康政策、医疗资源分配、民众健

康意识等多方面因素的影响及其在结直肠癌筛查中的作用。通过与各国筛查数据的比较，可以发现，筛

查参与率和早期发现率之间存在着显著的正相关性。英国和法国的筛查参与率分别为 54%和 42%，这一
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参与率在相应地区结直肠癌早期诊断率的提高上起到了重要作用[11]。特别值得注意的是，虽然目前我国

的筛查参与率不高，但在筛查方法的研究和创新上取得了一系列突破，例如 SEPT9基因甲基化检测技术，

该技术相较于传统的粪便隐血试验具有更高的敏感性和特异性，表明我国在结直肠癌早期筛查技术研发

上具有潜力。这一点为进一步提高我国结直肠癌筛查效果提供了方向。本研究还深入探讨了不同筛查方

法的优缺点。例如，虽然粪便隐血试验(FOBT)易于操作且成本较低，但漏诊率较高，对于进展期的肿瘤

尤其如此。而染色内窥镜技术虽敏感性高，但操作复杂度较大，患者依从性较低。由于筛查资源的限制

和受检者接受度的影响，各检测手段均未能在全面筛查中发挥最大效用。在分析了大量国内外筛查实例

的基础上，我们发现粪便隐血试验、内窥镜检查、遗传标记物检测等方法的联合使用可大幅提高筛查的

准确率和早期癌症的诊断率。综合考量各种筛查手段的优劣，本文提出以个体化筛查模型为核心的筛查

框架，结合患者的临床特征、生活习惯、遗传倾向以及心理社会因素，为公共卫生决策者和医疗实践者

提供了建设性的指导建议。此外，在筛查实践中，必须强调筛查计划设计的合理性、筛查技术的选择性

以及患者教育和跟踪管理的重要性，从而使筛查工作更为精准、高效。 

5.2. 策略效果分析 

结直肠癌的早期筛查关键在于准确识别出早期病变并对高风险患者进行有效干预。本研究所采用的

筛查策略效果分析基于粪便 DNA 甲基化检测、CT 虚拟结肠镜检和染色内窥镜技术等多种手段，综合评

估了筛查方法的灵敏度、特异性以及预后价值。通过对数据进行深入挖掘，尤其是在粪便隐血试验的阳

性率、DNA 甲基化标志的阈值设置以及虚拟结肠镜图像处理准确性方面，本研究进行了广泛且细致的比

较分析，进而确定结直肠癌早筛的最佳组合模式。研究结果显示，将粪便 DNA 甲基化检测中的 SEPT9
基因甲基化标志与其他消化道癌症标志的联合检测作为一项初筛手段，其对结直肠癌的敏感性达到了

87%，特异性则保持在 92%以上[12]。并且评估 ctD NA 甲基化有助于早期发现肿瘤复发，从而优化 CRC
患者的风险分层和术后治疗[13]。此外，通过系统评价和元分析，结合患者具有的遗传与生活习惯风险因

素，能够更精准地定位早期结直肠癌筛查的目标群体，从而实现个性化预防。随着大数据与人工智能算

法在医疗领域的深度应用，CT 虚拟结肠镜检测中应用计算机视觉和深度学习技术，使得诊断精度提高到

98%，并成功降低了因操作技巧差异造成的误诊率，显示了在结直肠癌早筛中的巨大潜力[2]。研究通过

纳入的临床病例以及对筛查方法准确性的元分析，建立了一系列影响早期筛查效果的评估指标体系，进

一步提高了预测模型的准确性。从经济学角度来看，早期筛查不仅提高了患者生存率和生活质量，更是

在减轻医疗系统负担方面发挥了重要作用。通过疗效成本分析得出，综合筛查模型在长期内可节省上百

万元的医疗费用，凸显其在医疗资源分配与公共卫生政策中的战略意义[5]。本研究的结论重申了早期筛

查在结直肠癌治疗中的关键作用，并为筛查策略的实施提供了切实可行的建议，以期实现结直肠癌的综

合防控，推动该领域的研究发展，与此同时，研究也指出在提升全面筛查覆盖率、降低筛查成本和提高

公众健康意识等方面仍然面临诸多挑战。 

6. 结论 

通过对结直肠癌早期筛查技术的深入研究，我们发现，依靠先进的筛查技术，结直肠癌的早期发现

和治疗率得到了显著提升。在长达 10 年的时间窗口内，大量的结直肠癌在早期被发现，使治疗效果大幅

度提高，其中 5 年存活率可达 90%至 95% [1]。筛查技术的进步不仅提高了患者的生存率，更加大幅度地

降低了治疗成本，这对于公共卫生政策的制定具有重要的指导意义。此外，早期筛查技术对结直肠癌患

者的预后同样起到了重要作用，特别是在采用非侵入性筛查方法如粪便隐血试验和基因检测所取得的成

果尤为显著[2]。不同于传统的内窥镜检查，这些方法减少了患者的身体负担和心理压力，同时具有较高
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的敏感性和特异性。在大规模临床应用中，基于血清蛋白指纹图谱的诊断技术展现出了 80.7%的高准确

率和 88.0%的高诊断效率[8]。结合诊疗资源配置、技术可行性以及成本效益分析，为高危人群提供个性

化筛查方案已成为结直肠癌预防策略中不可或缺的一部分。值得关注的是，结直肠癌筛查技术在不断发

展的同时，面临的新挑战也在增加。例如，筛查准确性的进一步提高、筛查方法的普及与推广、高风险

人群的精准识别等问题亟待解决。从当前的研究趋势来看，未来的筛查技术将更加注重精准化、个性化

和综合化，其目标是实现结直肠癌筛查的最大化效益。随着生物信息学、人工智能等技术的发展，数据

驱动的筛查模型有望成为研究的新焦点，通过整合大数据资源，提高筛查的精度和效率。结合各项技术

的优势，未来的研究将更多地关注于如何通过筛查干预降低结直肠癌的整体发病率和死亡率，进而减轻

全球癌症负担。 
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