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摘  要 

乳腺癌依然是威胁全球女性健康的重大公共卫生问题，早期筛查在降低其死亡率方面具有核心战略意义。

本综述系统综述了当前国内外关于乳腺癌早期筛查的最新专家共识，旨在系统阐述该领域的研究现状、

主要争议焦点及未来发展方向。文章首先概述乳腺癌的流行病学负担及其筛查的重要性；随后详细评述

乳腺X线摄影、超声及磁共振成像等主要筛查方法在适宜人群、诊断效能及循证依据方面的表现，并深入

探讨有关筛查起始年龄、筛查间隔周期及高风险人群界定及管理策略方面的共识与分歧。此外，本文进

一步剖析了筛查实践中面临的过度诊断、假阳性率及卫生经济学评价等关键挑战。最后，综述展望了整

合人工智能影像分析及液体活检等新兴技术的个体化精准筛查模式的发展潜力。通过整合多学科专家的

观点与证据，本文旨在为优化临床筛查实践及制定更为有效的公共卫生政策提供参考依据。 
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Abstract 
Breast cancer remains a major public health issue threatening women’s health globally, and early 
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detection plays a critical role in reducing its mortality. This review systematically summarizes the 
latest expert consensus on early detection of breast cancer both domestically and internationally, 
aiming to provide a comprehensive overview of the current research status, major points of contro-
versy, and future directions in this field. This review first outlines the epidemiological burden of 
breast cancer and the importance of screening; it then provides a detailed assessment of the per-
formance of major screening methods, including mammography, ultrasound, and MRI, in terms of 
target populations, diagnostic accuracy, and evidence-based foundations, while examining consen-
sus and divergences regarding screening initiation age, screening intervals, and the definition and 
management strategies for high-risk populations. Furthermore, this review analyzes key challenges 
encountered in screening practice, such as overdiagnosis, high false-positive rates, and complexi-
ties in health economic evaluations. Finally, the review explores the potential of individualized pre-
cision screening models integrating emerging technologies such as artificial intelligence-based im-
age analysis and liquid biopsy. By synthesizing perspectives and evidence from multidisciplinary 
experts, this article aims to provide a reference for optimizing clinical screening practices and for-
mulating more effective public health policies. 
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1. 引言 

乳腺癌已成为全球范围内一项重大的公共卫生问题，在女性恶性肿瘤中发病率最高，且呈现持续增

长态势[1]。在中国，乳腺癌亦是女性最常见的恶性肿瘤，其发病率逐年攀升，对我国女性的生命健康构

成了严重威胁[2]。提升乳腺癌患者生存预后、降低其死亡率的关键在于早期发现，而筛查是实现早期发

现的核心措施[3]。世界卫生组织(WHO)已明确指出早期乳腺癌属于可治愈疾病，早期诊断与治疗是提高

乳腺癌治愈率的最有效途径[2]，近些年，多个国家及国际组织陆续发布了关于乳腺癌早期筛查的专家共

识，以期统一筛查规范、优化资源分配。例如，世界卫生组织国际癌症研究机构(IARC)更新了其乳腺癌

筛查指南[4]。然而，由于不同地区乳腺癌的流行病学特征、医疗资源可及性以及社会文化背景各不相同，

在筛查的起始年龄、间隔周期、技术手段选择以及高危人群管理等方面，相关策略仍存在明显分歧[5]。
以乳腺 X 线摄影(钼靶)为例，其作为筛查金标准，在年轻女性群体中应用的辐射风险与获益平衡问题一

直备受争议；超声检查在致密型乳腺中的补充价值虽获认可，但尚缺乏大规模随机对照试验的有力证据

[6]。同时，过度诊断以及假阳性结果所引发的患者心理压力与医疗资源消耗，也成为制定共识过程中需

要权衡的核心问题[7]。本文旨在对现有专家共识的核心要点进行系统归纳，剖析其中的争议所在，并展

望未来筛查模式的可能发展方向，从而为临床实践与公共卫生政策的制定提供依据。 
乳腺癌普查被视为提高女性乳腺癌生存率的公认有效策略[8]。目前，全球常用的筛查手段涵盖乳房

X 线摄影(钼靶 X 线)、超声成像、临床乳腺检查及磁共振成像等[9]。然而，由于筛查方案在目标人群、

检测技术及筛查频率等方面存在差异，导致对筛查综合效益的评估产生分歧，这也成为了乳腺癌普查领

域主要争议的来源之一[10]。例如，尽管在西方国家，乳腺 X 线(钼靶)筛查已被证实可使乳腺癌死亡率逐

年下降，但越来越多的证据对其综合效益提出质疑，包括钼靶检查引发的辐射危害，以及重复筛查和活

Open Access

https://doi.org/10.12677/acm.2026.1672606
http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/


张志颖，张瑞 
 

 

DOI: 10.12677/acm.2026.1672606 963 临床医学进展 
 

检所导致的过度诊断问题[10]。挪威的一项研究估算，在接受筛查的女性中，约六分之一的筛查检出乳腺

癌可能不具有进展性[7]。这一发现凸显了过度诊断的潜在风险。此外，筛查的依从性和可及性在各地区

间存在差异。在约旦的一项研究中，尽管有症状女性在乳腺 X 线摄影中发现癌变的概率较高，但筛查性

乳腺 X 线摄影的接受度仍然偏低，这强调了提升公众认知和改善筛查服务可及性的必要性[5]。在中国，

乳腺癌普查起步较晚，相关技术尚处在探索阶段[11]，中国女性的乳腺特征和发病特点与欧美国家女性存

在显著差异，因此无法直接套用国外的筛查指南[12]。鉴于此，探索适合中国女性生物学特征的乳腺癌筛

查模式具有至关重要的意义[13]。 

2. 乳腺癌流行病学与筛查必要性 

2.1. 全球及中国乳腺癌发病趋势 

乳腺癌作为全球重大的公共卫生挑战，严重威胁女性健康。据全球癌症统计报告显示，乳腺癌已超

越肺癌，成为全球女性发病率最高的恶性肿瘤[14]。尽管全球发病率总体呈上升趋势，但存在显著的区域

差异。在亚洲地区，1998 年至 2012 年间，女性乳腺癌发病率增长尤为突出，其平均年度变化百分比(AAPC)
高达 4.1% [15]。中国作为人口大国，其乳腺癌的流行病学特征具有独特性。2022 年数据显示，中国女性

乳腺癌新发病例约 35.72 万例，死亡约 7.5 万例，分别占所有女性癌症新发病例和死亡病例的 15.59%和

7.94% [16]。尽管中国整体年龄标准化发病率(33.04/10 万)仍低于众多发达国家，但在过去数十年间，其

增长速度十分显著[16]。中国女性乳腺癌发病年龄呈现年轻化趋势，发病高峰集中于 45 至 55 岁年龄段，

相较于西方国家提前约 10 年[17]。这一年轻化特征在多项研究中得到验证，例如在澳大利亚的华裔人群

中，乳腺癌诊断时的平均年龄较当地一般人群低约 6 岁[17]。城乡差异构成了中国乳腺癌流行病学的另一

重要特征。城市地区的年龄标准化发病率、死亡率及伤残调整寿命年均高于农村地区[16]。然而，受限于

农村地区筛查可及性不足、医疗资源分布不均及诊断延迟等因素，其死亡率下降较为缓慢，预后也相对

较差[16]。国内多期长期监测数据进一步证实了这一趋势，例如 1998 年至 2007 年间，中国农村地区女性

乳腺癌发病率的年度变化百分比(6.3%)高于城市地区(3.9%) [18]。这种城乡差异充分反映了疾病负担与医

疗资源配置之间的不均衡，提示在制定全国性防控策略时，应特别加强对农村及欠发达地区筛查覆盖率

和医疗服务能力的提升。 

2.2. 早期筛查对生存率的影响：基于随机对照试验的证据 

早期筛查是降低乳腺癌死亡率的核心策略，其根本价值在于通过早期发现及及时干预来改善患者预

后。大量流行病学数据表明，乳腺癌的分期状态是影响生存率最为关键的因素之一。对于早期乳腺癌患

者(如 I 期和 II 期)，其 5 年生存率可达 90%以上；而晚期患者(III 期与 IV 期)的 5 年生存率则显著下降，

常不足 30% [19]。如此悬殊的生存率差异，充分凸显了将肿瘤检出时机前移至早期可治愈阶段的重要意

义。筛查带来的生存获益主要源于其对早期肿瘤的识别能力。尽管文中未详细引用瑞典 Two-County 试验

等大型随机对照试验，但多项以人群为基础的研究仍为筛查的有效性提供了间接证据。例如，一项针对

中国晚期乳腺癌患者的专家共识强调，早期诊断与早期治疗是改善预后的关键所在[19]。然而，筛查的获

益并非在不同年龄段女性中均匀分布。对 40~49 岁女性而言，筛查的净收益仍存在较大争议。部分研究

显示，该年龄段女性经由筛查所获得的死亡率降幅相对较小(约 15%)，且需谨慎权衡筛查可能带来的潜在

风险，包括辐射暴露、假阳性结果导致的过度诊断与非必要活检，以及由此产生的心理负担[20]。例如，

一项在斯里兰卡开展的研究探讨了乳腺密度与乳腺癌风险之间的关系，虽未发现显著相关性，但该研究

提示在制定筛查策略时，必须考虑人群特异性因素的影响[20]。此外，筛查的依从性与执行质量也直接影

响其最终成效。因此，在制定筛查指南时，必须依赖高质量证据，综合考量特定年龄段女性的疾病发病
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率、筛查方法的敏感性与特异性，以及成本效益，力求在最大化筛查获益的同时，将潜在伤害降至最低。 

2.3. 筛查的卫生经济学评估：成本效益与资源分配 

乳腺癌筛查项目的实施与推广需要接受严格的卫生经济学评价，从而在资源有限的条件下实现健康

效益的最大化。成本效益分析是评估筛查项目可行性的关键手段，其结论高度依赖于目标人群的疾病发

病率、筛查技术的成本、医疗系统的偿付能力，以及所采用的贴现率等多种因素。在中国，面向适龄女

性(如 40 至 69 岁)开展的乳腺 X 线筛查已被证实具有成本效益。尽管文献中并未直接提供如每挽救一个

生命年所需 5 至 10 万元人民币的具体成本阈值数据，但多项研究均强调了基于中国国情开展经济评估的

重要性[21]。资源分配不均衡是中国乳腺癌筛查所面临的核心挑战之一，并由此导致显著的城乡差异。城

市地区得益于更为完善的医疗基础设施以及较高的公众健康意识，乳腺癌筛查覆盖率可达 30%至 50%，

甚至更高。相比之下，农村地区的筛查覆盖率普遍低于 10% [18]。这一差距不仅体现在筛查率上，也反

映在发病率和死亡率方面。数据显示，中国城市女性乳腺癌的年龄标准化发病率始终高于农村地区[16]。
为改善筛查的可及性与公平性，必须采取多层面的策略。这包括：通过国家公共卫生政策向农村和欠发

达地区倾斜资源配置；推广使用移动筛查车等灵活的服务模式以突破地理限制；加强对基层医务人员的

培训，以提升筛查质量；开展有针对性的健康教育活动，提高农村女性的筛查参与意愿。唯有通过综合

性措施，才能逐步缩小城乡差距，使更广泛的女性群体真正从乳腺癌早期筛查中获益。 

3. 筛查方法的比较与选择 

3.1. 乳腺 X 线摄影：技术原理、敏感性与局限性 

乳腺 X 线摄影(钼靶)是乳腺癌筛查的核心技术，其成像原理依赖于不同乳腺组织对低剂量 X 射线的

吸收差异，能够清晰反映出乳腺内部的微钙化灶及肿块形态。在脂肪型乳腺中，其诊断敏感性可高达 85%
至 90%，被视作早期发现乳腺癌的一种有效手段[22] [23]。然而，在致密型乳腺人群中，该技术的敏感性

显著降低至 50%至 70%，从而容易造成病灶的漏诊[24]。已有研究指出，乳腺密度是影响 X 线摄影诊断

准确性的一个独立因素，伴随腺体密度增加，诊断准确率呈现下降趋势[24]。此外，乳腺 X 线摄影本身

也存在一些固有缺陷，例如每次检查产生的约 0.4 mSv 辐射暴露，尽管单次暴露量不大，但其累积风险

仍需加以关注[25]。其假阳性率约为 10%至 15%，也是一个显著不足，可能导致不必要的活检及引发患

者心理负担[26]。检查过程中设备对乳房的压迫造成的不适也在一定程度上降低了女性参与筛查的依从

性。为克服上述问题，数字乳腺断层合成(DBT)技术被开发并投入应用。DBT 通过多角度成像方式减少

了组织重叠的影响，特别有助于在致密型乳腺中提高病灶检出率约 15%至 20%，并显著降低了召回率[27]。
一项系统综述与荟萃分析证实，DBT 在敏感性方面优于传统数字乳腺摄影，且无须额外进行二维成像即

可获得额外的诊断益处[27]。因此，尽管乳腺 X 线摄影依然是乳腺癌筛查的基石，但其在致密型乳腺中

的局限性推动了如 DBT 等新技术的临床推广与应用。 

3.2. 超声检查：在致密型乳腺中的应用价值 

超声凭借其无电离辐射、经济高效及操作简便的特点，已成为乳腺癌筛查体系中的关键组成部分，

尤其对致密型乳腺女性显示出独特的临床价值。相较于 X 线摄影，超声对致密腺体组织的穿透能力更强，

能够有效识别 X 线难以显影的乳腺肿块，故而在年轻女性、妊娠期及哺乳期人群的筛查中具有重要应用

[28]。然而，超声技术亦存在若干固有局限。其诊断准确性在很大程度上依赖于操作者的个人经验与技术

熟练度，导致不同检查者间的结果可重复性较低。同时，超声检查的特异性相对不足，假阳性率通常介

于 5%至 10%之间，可能增加患者不必要的心理负担及后续侵入性检查的风险。尤为重要的是，超声成像
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对微钙化的显示能力有限，而微钙化是导管原位癌(DCIS)的关键影像学标志之一，从而限制了超声对

DCIS 的检出效能[29]。为降低操作者依赖性，自动乳腺容积超声(ABUS)技术应运而生。ABUS 通过标准

化的扫描协议与三维图像重建，提升了检查过程的一致性与图像质量，为致密型乳腺的辅助筛查提供了

新的技术选项。虽然 ABUS 展现出良好的应用前景，但其广泛临床应用仍需进一步评估其成本效益，并

明确其在多模式筛查路径中的最佳定位。总体而言，超声检查作为乳腺 X 线摄影的重要辅助手段，在致

密型乳腺筛查中地位显著，但其存在的不足也提示，需要结合其他影像学方法进行综合评估。 

3.3. 磁共振成像：高风险人群的优选方案 

磁共振成像(MRI)凭借其出色的软组织对比度，在乳腺癌检测中表现出卓越的灵敏度，范围可达 90%
至 95%，显著优于 X 线摄影。这一特性使其成为高风险人群的推荐筛查手段，尤其适用于 BRCA1/BRCA2
基因突变携带者、有胸部放射治疗史或已知家族史的女性[30]。研究证据表明，针对此类高风险女性群体，

MRI 能够识别出 X 线摄影和超声均无法检测到的隐匿性病变，从而显著提升早期诊断的检出率。然而，

MRI 在实际临床应用中的推广受限于其固有的局限性。一方面，扫描时间较长且成本高昂，其费用约为

X 线摄影的 10 倍，这限制了其作为大规模人群筛查工具的可行性。另一方面，检查过程需要静脉注射含

钆对比剂，存在诸如肾源性系统性纤维化等潜在风险。此外，MRI 的特异性相对较低，约为 70%至 80%，

导致假阳性率升高，从而可能引发不必要的穿刺活检及患者的焦虑情绪。基于上述特征，当前专家共识

建议高风险女性应从 25 至 30 岁开始，每年进行一次乳腺 MRI 与 X 线摄影联合筛查，旨在最大化病灶检

出率并减少漏诊风险[30]。这种联合筛查策略能够充分发挥 MRI 高灵敏度与 X 线摄影高特异性之间的互

补优势，实现对高风险人群的精准管理。 

3.4. 新兴技术：数字乳腺断层合成、自动乳腺超声与人工智能辅助诊断 

随着影像诊断技术的不断进步，数字乳腺断层合成(DBT)、自动乳腺超声(ABUS)以及人工智能(AI)辅
助诊断等前沿技术正逐步重塑乳腺癌筛查的格局。DBT 通过多角度扫描及其三维重建能力，有效克服了

传统二维 X 线摄影中因组织重叠而带来的图像局限性，并已在欧美国家获得广泛应用。已有研究表明，

DBT 可将召回率降低 30%~40%，同时提高浸润性乳腺癌的检出率，尤其对致密型乳腺的女性具有显著优

势[31]。ABUS 通过标准化的扫描流程和三维图像重建，降低了传统手持超声的操作者依赖性，因而适用

于致密型乳腺的补充筛查。然而，ABUS 在实际临床应用中的结果仍需结合 X 线影像进行综合判断，且

其在广泛推广过程中的成本效益仍有待进一步验证。人工智能辅助诊断系统近年来被视为最具变革性的

技术之一。基于深度学习算法的 AI 系统在回顾性研究中展现出优异性能，其对乳腺癌检测的敏感性与特

异性已达与放射科医师相当的水平，并可使阅片时间缩短超过 50% [32] [33]。此外，有研究指出，AI 还
具备降低筛查程序中间期癌发生率的潜力，尤其是那些带有侵袭性特征的病变[34]。尽管如此，前瞻性研

究也提示，AI 在实际临床环境中的表现可能因训练数据的偏差而有所下降，其泛化能力与鲁棒性仍需通

过大样本、多中心的临床试验加以严格检验[35]。综上，尽管这些新兴技术前景可期，但在全面推行之前，

仍需对其临床效能、成本效益以及对现有筛查流程的整合影响进行审慎评估(表 1)。 

4. 筛查策略的共识与争议 

4.1. 起始年龄与筛查频率：不同指南的差异与依据 

4.1.1. 40 岁 vs. 50 岁起始：风险分层与个体化决策 
关于乳腺癌筛查起始年龄的争议，核心在于对 40 至 49 岁女性群体中筛查获益与潜在风险之间平衡

的差异化理解。癌症学会(ACS)与放射学会(ACR)推荐从 40 岁起开展年度筛查[36]。该建议基于研究发现， 
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Table 1. Core comparison of breast cancer screening technologies 
表 1. 乳腺癌筛查技术核心对比 

方式 乳腺 X 线摄影 超声 核磁共振 数字乳腺断层合成 

技术原理 
利用低剂量 X 线穿透

乳房组织，形成二维

影像。 

利用高频声波在组

织中的反射(回声)形
成实时图像。 

利用强磁场和射频脉

冲，探测组织中氢原

子的信号，生成高对

比度三维图像。 

在 X 线摄影基础上，

球管以一定角度旋转

拍摄多张图像，重建

成三维断层影像。 

对致密型乳腺

的敏感性/特异

性 

敏感性较低，致密组

织会掩盖病变。特异

性中等。 

敏感性高，能有效

区分囊性与实性肿

块。特异性中等，

依赖操作者经验。 

敏感性最高(>95%)，
能发现其他手段遗漏

的病灶。特异性相对

较低，可能导致假阳

性。 

敏感性显著优于传统

X 线，能减少组织重

叠干扰。特异性有所

提升，但仍可能需额

外检查。 

主要优势 

国际公认的筛查金标

准；对微小钙化灶显

示最佳；标准化高，

可大规模筛查。 

无辐射；实时动

态；对囊实性鉴别

力强；价格低廉，

普及度高。 

软组织分辨率极高；

对多中心病灶、评估

植入物周围及高危人

群筛查最具优势。 

大幅减少组织重叠，

提高病灶检出率；降

低召回率；是传统 X
线的重要升级。 

核心局限性 

对致密型乳腺效果

差；有辐射(剂量

低)；检查时有压迫不

适感。 

结果高度依赖操作

者水平；对微小钙

化不敏感；筛查耗

时长，难以大规模

应用。 

费用昂贵；检查时间

长；需注射对比剂；

假阳性率高，可能增

加不必要的活检。 

辐射剂量略高于传统

X 线(仍在安全范

围)；设备昂贵；数据

解读时间较长。 

辐射暴露 有，低剂量 
(约 0.4 mSv/次)。 无 无 

有，剂量比传统 X 线

略高(约 0.5~0.6 
mSv)，但单次仍在安

全标准内。 

成本 低至中等 
(医保通常覆盖筛查) 低(医保覆盖) 昂贵(自费或严格适应

症下医保部分覆盖) 

高(目前多为自费或部

分医保，价格高于传

统 X 线) 

在中国市场的

可及性 
极高，各级医院基本

普及，是筛查主力。 
极高，最普及的影

像检查之一。 

中等，主要集中于三

甲医院及大型影像中

心。 

快速提升中，已在一

二线城市主流医院及

体检中心配置，但基

层尚未普及。 

 
40~49 岁女性的乳腺癌发病率已开始显著上升，且定期筛查可使该年龄组的乳腺癌相关死亡率降低

15%~20%。而预防服务工作组(USPSTF)则推荐从 50 岁开始，每两年进行一次筛查[37]。USPSTF 的立场

认为，对 40~49 岁女性而言，筛查所导致的假阳性结果与过度诊断风险较高，其净获益尚不及 50 岁以上

女性群体明确[36]。这一立场分歧体现了在评估筛查价值时，对于早期发现侵袭性肿瘤所带来的生存获益，

与筛查相关潜在危害(如假阳性、过度诊断及心理负担)之间不同的权衡取舍[38]。值得关注的是，乳腺癌

的发病年龄呈现出年轻化趋势，这使得 40~49 岁年龄段的筛查决策愈发关键[36]。在中国，专家共识推荐

从 40 岁开始进行筛查[2]。这一建议主要基于中国女性乳腺癌的流行病学特征：其发病高峰年龄较西方人
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群更早，且致密型乳腺的比例较高，这降低了单纯采用乳腺 X 线摄影(钼靶)的筛查敏感性[8]。因此，中

国指南推荐将超声检查作为 40 岁以上女性，尤其是致密型乳腺女性的重要辅助筛查手段[8]。这种基于人

群特异性特征的差异化建议，凸显了筛查策略亟待本土化调整的迫切性。随着多基因风险评分(PRS)等工

具的持续推进，未来筛查起始年龄有望实现更加个体化的制定，而非依赖统一的年龄界限[39]。 

4.1.2. 年度 vs.两年一次：获益与风险的权衡 
筛查频率的决策同样需要权衡获益与风险。年度筛查有助于提高早期乳腺癌，尤其是侵袭性较强的

亚型(如三阴性乳腺癌)的检出率，从而促使治疗得以更早启动[36]。针对 50 至 85 岁女性的研究显示，相

较于每两年一次的筛查，年度筛查与较低的总体死亡风险相关，且在 60 至 74 岁女性群体中该优势尤为

突出[40]。然而，筛查频次的增加也意味着更高的累积假阳性风险、更多的良性活检操作，以及潜在的辐

射暴露(尽管钼靶摄影的辐射剂量维持在较低水平) [36]。相比之下，两年一次的筛查策略在减少过度诊断、

降低医疗费用以及缓解因频繁检查引发的焦虑情绪方面展现出优势[37]。预防服务工作组(USPSTF)的建

议正是基于此，认为对于 50 至 74 岁的一般风险女性，每两年筛查一次能够在获益与风险之间实现良好

均衡[37]。不过，两年一次的间隔可能导致部分生长迅速的肿瘤确诊延迟，从而使分期在发现时升高[36]。
因此，基于风险分层的筛查方案日益受到关注。专家共识指出，对于高风险个体，如有显著乳腺癌家族

史或乳腺密度极高者，应采用年度筛查以最大限度地发挥保护作用[41]，而对于经风险评估模型(如 Gail
模型)判定为低风险的女性，可考虑将筛查间隔延长至每两年一次[42]。这种从“统一方案”向“个体化

策略”的转向，是优化筛查体系、提升成本效益的关键路径[42]。 

4.2. 高风险人群的识别与管理 

4.2.1. 遗传因素(BRCA1/2 突变)与家族史 
对具有遗传易患特质的高危人群进行识别与管理，是乳腺癌预防策略的核心环节。携带 BRCA1 及

BRCA2 基因致病性胚系突变的个体，其终生罹患乳腺癌的风险可高达 60%至 80%，且发病年龄显著提

早，发病高峰多见于 30 至 40 岁[43]。基于此，国际权威指南一致推荐，对于已知的 BRCA1/2 突变携带

者，应从 25 至 30 岁起启动强化监测，常规方案为每年一次的乳腺磁共振成像(MRI)联合乳腺 X 线摄影

检查[41]。除明确的基因突变外，一级亲属(包括母亲、姐妹及女儿)的乳腺癌家族病史同样是关键风险因

素，可使个人风险提升 2 至 4 倍[44]。风险评估应依据亲属的发病年龄及受影响人数进行分层处理；对于

有年轻亲属(例如 50 岁之前)发病史的女性，可能需要提前启动筛查流程或接受遗传咨询与基因检测[44] 
[45]。值得强调的是，尽管遗传因素意义重大，但仅有约 5%至 10%的乳腺癌病例与已知的高外显率基因

突变(如 BRCA1/2)存在直接关联[46]。这一现象表明，多数具有乳腺癌家族史的女性并未携带上述经典突

变，其风险可能源自中低外显率基因(例如 CHEK2、PALB2)的变异、多基因风险评分(PRS)的累积效应，

或上述遗传因素与共享环境及生活方式因素的相互作用[47] [48]。因此，专家共识指出，识别高风险女性

应综合考量遗传背景、家族病史及其他多元风险指标，而非单纯依赖某一孤立参数[2]。 

4.2.2. 乳腺密度、既往病史与生活方式风险 
除遗传因素外，多项非遗传因素同样对乳腺癌风险具有显著影响。其中，乳腺密度被证实为一项独

立且关键的风险因素。基于乳腺影像报告和数据系统(BI-RADS)的分级标准，具有 C 级(不均匀致密)或 D
级(极度致密)致密型乳腺的女性，其乳腺癌发生风险约为 A 级(几乎完全脂肪型)女性的 4 至 6 倍[6]。尤

为值得关注的是，致密乳腺组织在 X 线摄影中呈现为白色，可能掩盖同样呈白色表现的肿瘤病灶，从而

显著提高漏诊率[6]。因此，对于致密型乳腺女性而言，无论其整体风险等级如何，实施补充性筛查手段
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(如超声或 MRI 检查)均具有至关重要的临床意义[41]。既往病史亦构成风险评估的重要维度。有乳腺活

检史(特别是病理诊断为非典型增生者)、因霍奇金淋巴瘤等疾病接受过胸部放疗，或长期使用绝经后激素

替代治疗的女性，其乳腺癌风险均会出现不同程度升高[49]。这些病史信息需被纳入个体化筛查方案的制

定过程。此外，肥胖、饮酒、初潮年龄过早及绝经年龄过晚等生活方式相关因素，均已被证实与乳腺癌

风险存在关联[50]。尽管如此，当前专家共识普遍认为，此类生活方式因素尽管重要，但通常不足以单独

作为调整筛查起始年龄或筛查频率的依据[10]，这些因素更应被纳入综合性风险预测模型(如 Tyrer-Cuzick
模型)，与其他风险变量共同计算个体的绝对风险，从而为筛查决策提供更加精准的参考依据[50]。 

4.3. 普通风险人群的筛查优化：基于年龄与乳腺密度的分层模型 

对于未携带已知致病性遗传突变且无显著家族史的一般风险人群，筛查策略的优化关键是根据年龄

与乳腺密度进行风险分层，从而在最大化筛查效益的同时最小化潜在危害。基于现有证据，一套可行的

分层模型如下：针对 40 至 49 岁的一般风险女性，考虑到该年龄段乳腺密度可能较高且疾病风险逐渐上

升，可考虑每年接受乳腺超声检查，并结合每 1 至 2 年一次的 X 线摄影进行筛查[8]。而对于 50 至 74 岁

的女性，乳腺 X 线摄影作为主要筛查手段的有效性已获广泛证实，建议每两年进行一次以平衡获益与风

险[37]。在这一框架下，乳腺密度作为一个关键的分层变量至关重要。对于筛查中显示为致密型乳腺(BI-
RADS C 或 D 级)的女性，不论其年龄，均应强烈推荐进行补充筛查[41]。首选的补充检查是乳腺 MRI，
若此方法不可行，可考虑自动乳腺超声或数字乳腺断层合成(DBT) [41]。相反，对于非致密型乳腺(A 或

B 级)的女性，仅采用 X 线摄影通常已足够[41]。此外，风险预测模型的应用为个体化筛查提供了量化工

具。Gail 模型和 Tyrer-Cuzick 模型等风险预测工具，能够整合年龄、家族史、乳腺活检史、乳腺密度乃至

基因信息，从而计算个体在未来 5 年或终身罹患乳腺癌的风险[48] [50]。基于模型评估的风险等级，可制

定更具针对性的筛查建议，例如，对高风险个体提前启动筛查或增加频率，而对低风险个体则可酌情延

迟启动时间或延长筛查间隔[39] [51]。然而，这些模型在真实世界人群，尤其是不同种族群体中的预测精

度仍需进一步验证与校准，这是在实现精准筛查之前必须解决的核心问题[42]。 

5. 目前筛查策略 

中国“两癌筛查”项目自实施以来成效显著，大幅提升了乳腺癌与宫颈癌的早期诊断率，为保障妇

女健康发挥了关键作用[52]。然而，该项目也面临着严峻挑战，突出表现为筛查资源在城乡与区域间分配

不均、农村地区先进设备(如钼靶)及专业技术人员匮乏、以及阳性病例的长期随访管理机制不够健全[53]。
为应对这些挑战，特别是在资源有限的农村地区，推行以临床乳腺检查(CBE)结合超声作为初筛手段的策

略展现出高度的可行性与显著的成本效益。该策略无需依赖昂贵的大型设备，便携式超声普及度日益提

高，使其能够深入基层；研究显示，其成本远低于以钼靶为主的筛查模式，且能保持较高的敏感度(>85%)，
是扩大农村筛查覆盖面的现实选择[54]。当然，其准确性在很大程度上依赖于操作人员的技能，因此必须

配套严格的标准化培训与质量控制体系[55]。与此同时，利用数字化工具与人工智能(AI)技术赋能基层，

是缩小城乡医疗差距、突破资源瓶颈的创新路径。AI 辅助诊断系统可嵌入基层超声设备，实时分析图像，

有效弥补医生经验不足，减少漏诊误诊，多中心试验显示其敏感度超过 90% [56]；搭建远程医疗云平台，

能够实现“基层检查、上级诊断”的模式，让优质医疗资源得以下沉[57]；而通过移动健康(mHealth)应用，

则可以加强对农村妇女的健康教育、筛查动员与结果跟踪，提升参与率和随访率[58]。展望未来，构建适

合中国国情的筛查体系，需推行分层、差异化的策略——在城市巩固以钼靶为主的筛查，在农村则积极

推广“CBE + 超声”并融合 AI 辅助；同时，通过数字化技术整合筛查、诊断、治疗与随访各个环节，最

终形成公平可及、高效精准的全周期癌症防控闭环。 
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6. 未来方向：精准筛查与技术创新 

6.1. 液体活检：循环肿瘤 DNA 与甲基化标志物在早期筛查中的潜力 

液体活检作为一类新兴的肿瘤检测方法，通过分析血液及其他体液中的循环肿瘤 DNA (ctDNA)或甲

基化标志物，为乳腺癌的早期诊断开辟了一条极具前景的无创性检测路径[59]。相较于传统组织活检，液

体活检具备无创性、良好的可重复性以及适宜动态监测等突出优势，并能够捕获在影像学检查尚无法识

别之前，肿瘤已释放至循环系统中的分子信号[56] [60]。已有证据指出，ctDNA 的检测结果与乳腺癌患者

的预后紧密相关，其阳性检出与较短的无病生存期及总生存期之间存在显著关联，这提示其具备作为预

后生物标志物的潜在价值[61] [62]。值得注意的是，在激素受体阴性或三阴性乳腺癌(TNBC)等高危亚组

患者中，ctDNA 检测在预测复发和生存率方面展现出更为突出的临床意义[63]。然而，该技术目前仍存在

若干局限性。其局限性主要体现在检测成本相对偏高，以及对早期(如 I 期)肿瘤的检出率有限，这主要归

因于早期肿瘤向血液中释放的 ctDNA 浓度极低，从而削弱了检测的敏感性[64]。此外，尽管该技术的特

异性较高，但依然存在一定假阳性风险，必须在临床实践中予以审慎评估与控制[65]。展望未来，为实现

液体活检在乳腺癌早期筛查中的广泛推广，亟须通过大规模、前瞻性的临床研究来验证其作为初始筛查

工具的可行性与临床效用[66]，与此同时，将液体活检技术与现有影像学筛查手段(如乳腺 X 线摄影)以及

其它生物标志物(如蛋白质标志物)相整合，构建多模态联合筛查模型，有望进一步提升早期乳腺癌的检出

效率并优化筛查方案[67]。例如，联合 ctDNA 甲基化谱分析，如针对 BRCA1 基因启动子甲基化的检测，

或可提供额外的诊断线索及预后分层信息[68] [69]。此类整合策略有助于更精准地筛选高危人群，从而推

动从“一刀切”的普适性筛查向基于个体风险的分层化筛查模式转变。 

6.2. 风险预测模型：整合多组学数据与临床变量 

新一代乳腺癌风险预测模型的发展趋势，正由过去仅依赖单一临床变量，逐步过渡到整合多维度数

据——包括基因组学、影像组学及详尽的临床信息——以期实现更加精准的个体化风险评估[70]。例如，

多基因风险评分(Polygenic Risk Score, PRS)通过评估个体所携带的多个低外显率易感基因变异，可将人群

区分为低风险、中风险与高风险组。研究表明，高风险组女性终生罹患乳腺癌的概率，可达到低风险组

的 3 至 5 倍，这为制定差异化的筛查策略——如调整筛查起始年龄、筛查频率或筛查方法——提供了强

有力的遗传学依据[70]。此外，影像组学特征，例如源自乳腺 X 线摄影定量分析的乳腺密度、纹理异质

性等参数，能够独立于遗传因素提供额外的风险信息[70]。临床变量，包括年龄、身体质量指数(BMI)、
生育史及激素使用情况，依然是模型中不可或缺的组成部分。整合上述多组学数据与临床变量，可以构

建出综合风险评分，从而更全面地反映个体的患病风险[71]。然而，构建并推广此类模型仍面临多重挑战。

最为突出的挑战在于模型的可解释性：尽管复杂的“黑箱”模型可能具有更优的预测性能，但临床医生

往往难以理解其内在机制并建立信任。其次，来自不同研究中心的基因组学与影像组学数据，需要实施

严格的标准化与质量控制流程，以确保模型在不同平台之间的可移植性与可重复性。最后，也是至关重

要的，是模型在不同人群——如不同种族或地域——中的外部验证。借助大型生物银行队列(如 UK Bi-
obank)进行模型的校准与验证，是评估其普适性与临床适用性的关键步骤[71]。唯有经过大规模、多中心

研究的充分验证，这些先进的预测模型才能真正转化为指导临床实践的有效工具，进而实现乳腺癌风险

分层管理的最终目标。 

6.3. 乳腺影像筛查系统化破局 

展望乳腺影像筛查的未来，技术迭代固然令人振奋，但决定其能否惠及广大民众的，是跨越从“实
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验室效能”到“临床实效”鸿沟的系统化工程。当前的核心瓶颈不仅在于技术本身，更在于与之配套的

生态体系尚未健全。首先，数据壁垒与标准缺失是 AI 研发和验证的最大障碍，亟需在国家层面牵头建立

合规、高质量的标准化乳腺影像数据库，并制定数据脱敏、共享与使用的伦理规范。其次，监管与支付

政策滞后于技术发展，对于 DBT、AI 辅助诊断等新技术，应建立基于真实世界证据的动态评估与准入机

制，并开展符合中国国情的卫生经济学研究，以设计阶梯式、差异化的医保支付方案，例如将基础筛查

技术普惠化，同时探索针对高危人群的补充保险或专项基金。最后，法律与责任框架亟待明确，特别是

在“人机协同”诊断模式下，需厘清算法开发者、设备厂商与临床医师的责任边界，建立相应的医疗风

险分担机制。因此，未来的突破点在于构建一个“技术研发–临床验证–政策准入–支付激励–伦理法

律”闭环协同的转化链条，通过多部门联动、产学研医深度融合，方能将前沿创新转化为可负担、可及

且可靠的公共卫生服务，真正实现乳腺癌筛查的精准化与普惠性目标。 

7. 结论 

乳腺癌早期筛查领域正从以往“统一标准”的群体性筛查策略，逐步转向基于个体特征的“量身定

制”式精准路径。当前，尽管乳腺 X 线摄影作为“金标准”手段的核心地位尚未被撼动，但该手段的应

用已不再孤立，而是与乳腺密度、年龄以及个体遗传背景等风险因素紧密结合，从而成为分层管理体系

中的关键基石。这一范式转换的核心在于，不再单纯追求筛查的广度与覆盖范围，而是致力于在筛查获

益与潜在风险之间寻求最优化的平衡——即在最大化早期诊断带来生存优势的同时，尽量减少过度诊断、

假阳性带来的心理负担以及非必要的有创活检。 
不同研究之间关于筛查起始年龄、检查频率以及磁共振成像(MRI)适用人群范围的观点分歧，本质上

反映了对“风险–获益”权衡策略中不同侧重点的考量。为综合这些分歧，需依托高质量前瞻性队列研

究产生的数据，构建动态化的风险评估模型，而不仅仅依赖静态的临床指南推荐。举例而言，对于具有

致密型乳腺或携带 BRCA 基因突变的女性群体，磁共振成像所具备的敏感性优势显然超出了其较高的成

本与假阳性可能带来的风险；而对于低风险人群，则应警惕因过度筛查而引发的医疗资源浪费与心理负

担。人工智能、液体活检技术以及风险预测模型的出现，为解决现有瓶颈提供了颠覆性工具。然而，这

些技术必须经过严格的前瞻性临床验证，以证实其能够切实降低乳腺癌相关死亡率并改善患者体验，而

不仅仅是提高检出率。未来，筛查路径应当整合多维度的动态风险数据，推动从“定期性筛查”向“实时

预警系统”的跨越。与此同时，多学科协作与患者健康教育将是实现技术落地、弥合健康公平性差距的

关键环节。唯有将科学证据、临床实践与社会政策有效结合，才能真正实现降低乳腺癌死亡率的最终目

标。 
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