
當我或我的家人被診斷罹患某種遺傳

疾病，下一步該怎麼辦？

當家族中有人被診斷罹患遺傳疾

病時，家族成員可先接受遺傳諮詢來了

解如何面對疾病，包括進行相關基因檢

驗，進行諮詢的人員通常為疾病相關醫

師或遺傳諮詢師，遺傳諮詢過程中會收

集與個案及家族成員疾病相關的訊息，

▎基因醫學部研究護理師　蔡文欣

▎審閱：基因醫學部主治醫師　簡穎秀

並給予正確的疾病說明；若有相關基因

檢測可以執行，則會依個案狀況、基因

檢測方式來給予不同之說明；如有生育

打算，則會包括討論產前遺傳診斷等訊

息，諮詢人員也會視需要轉介臨床心理

師給予個案協助面對疾病帶來的衝擊，

流程如下圖：

我家有遺傳疾病，怎麼辦？

5歲的小乖有色盲，他的媽媽想再生下一胎，但擔心下個孩子也會得到同
樣的疾病，她記得在小乖確定診斷時，遺傳科醫師有說過這個疾病會遺傳⋯。
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可能面臨之狀況：

自己或家庭成員診斷為遺傳疾病；

因家族遺傳疾病而面臨生育問題；

遺傳疾病之基因檢測⋯

執行人員：

★ 疾病相關醫師。
★  遺傳諮詢師－是由醫技、生物、護理、心理等背景的從業人
員，經過相關的課程與實務訓練後，取得遺傳諮詢證照的專

業人士。

參與人員：臨床心理師（視需要）

患者本身或是其家族成員，在面對疾病過程中有壓力調適、疾

病適應等問題，或是面臨晚發型疾病（例如：小腦萎縮症、亨

丁頓舞蹈症⋯）基因檢測前、後時，都建議找臨床心理師諮

詢、評估心理狀態，協助您得到充分的準備。

1. 家族成員罹病相關訊息。
2.  說明此遺傳疾病的病因、遺傳模式、罹病風險及再發
率的計算。

3. 相關的生育計畫準備。

★臨床遺傳諮詢　★產前遺傳諮詢巡。

　　需說明基因檢測方式、檢測技術限制及檢出率等資

訊以協助決定是否送檢。

　　如果有生育計劃並想要用產前遺傳診斷來減少或避

免疾病再發，則可以考慮絨毛膜穿刺或羊膜穿刺甚至胚

胎著床前檢驗來及早檢測胎兒或胚胎是否罹患此疾病。

　　特別提醒如有計畫進行產前遺傳診斷，建議在準備

懷孕前先做好相關準備，包括：

1.準備好指標個案的基因檢查結果。
2.了解檢測方式與檢測結果得知的時程。
3.最重要的：設想得知檢測結果後的因應措施。
　　先做好充分的規畫後再準備懷孕，以避免心理、生

理上的準備不及的情況。

依臨床症狀給予治療及協助，並說明目前醫療技術發展

現況。

有
意
遺
傳
諮
詢

遺
傳
諮
詢
進
行
過
程

專業人員

遺傳諮詢

依個案狀況給予遺

傳諮詢方向

收集相關訊息

是否有相關基因檢測

結束

否

是

家庭成員是否罹病之

確認

遺傳諮詢流程
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何時該做基因檢測？基因檢測前我該

了解什麼？

如果想進行基因檢測，一般而言，

上述的單基因或多基因遺傳疾病的基因

變化從胚胎到老年是不會改變的，因此

選擇何時做基因檢測就可以分成以下幾

種狀況分別考慮：

●  屬於疾病診斷所需的基因檢驗－尤其

對健康有立即影響的！

基因檢測可以幫助臨床醫師確認診

斷，尤其在一些臨床症狀不明確時，且

部分疾病已有相對應特殊的治療方式，

這時候基因檢測就會對個體健康有立即

幫助或是影響，可以考慮當下進行。

但是，如果還沒有病症表現，尤

其是一些目前沒有治療方法的疾病，當

下進行基因檢查的益處可能不多，甚至

會因為這些預測性的「命盤」揭曉而導

致憂鬱或更嚴重的害處，對於這樣的檢

驗，就會留給已經可以自己作主的成年

人，經過充分思考後，再予以進行檢

驗。因此遺傳諮詢師在面對這樣的個案

時，常常還需要借助臨床心理師的評估

協助後，再協助個案進行檢驗。

●  隱性遺傳疾病的帶因者檢驗

如同前面所介紹，隱性遺傳疾病的

帶因者因為對當事人的健康沒有立即的

影響，只需要當事人為未來生育計畫做

好準備即可，因此在胎兒或是嬰幼兒即

刻進行檢驗的益處不明顯，反而可能造

成當事人或是家長的負擔，例如太過保

護，太過有罪惡感或是自卑⋯等，因此

對於這類檢查，一般也會留到其成為可

以做決定的成年人時再進行檢驗。

●  其他種類的基因檢驗：如罹病傾向

隨著醫療科技技術的進步，越來越

多疾病被報導與各式各樣的基因變異有

關，例如異位性皮膚炎、自閉症或失智

⋯等，帶有這些基因變異的人，可能比

未帶有這個基因變異的人，有較高的得

病風險，但是這樣的關聯性，很可能只

出現在某一特定種族或地區的人們；再

者，即使有這樣的關聯性，也無法代表

帶有這些基因變異的人一定會因此就得

病或表現病徵。因此，在進行這樣的檢

驗前，要多了解相關的資訊，才能對於

檢測結果有較好的理解。

基因檢驗結果出來後可能面對的狀況

●  偽陰性或偽陽性

目前的基因檢測，由於方法的限

制，未能做到百分之百的檢測率，因此

進行檢測前，相關醫師或是遺傳諮詢師

需說明檢測方式及檢出率，而檢測結果

出來後，更需要說明檢驗結果代表的意

義，再配合臨床或是家族狀況，討論偽

陰性（即是罹病的但沒有被檢測出來）
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或偽陽性（即沒有罹病但卻被檢測為病

人）的風險。當然，這樣的結果需要奠

基於良好可靠的檢驗實驗室，此實驗室

應該經過相關檢驗的認證並持續監控實

驗品質及流程。

●  臨床意義不明之檢測結果

由於基因檢測做的事就是在找尋特

定基因的變異處，因此有可能辨識到一

些「變異」但不清楚是否可能因此致病，

醫療人員會藉由經驗判斷或是利用各種

資料庫的搜尋，試圖定義這些變異的重

要性，但仍可能遇到無法解釋的基因變

異。這樣的難題，將會依個案的狀況個

別處理。

最後要向大家說明…

由於現今醫療科技及實驗操作技

術之進步，使得基因或染色體的檢驗方

式日新月異，越來越多的疾病被報告屬

於遺傳疾病，或是與遺傳有關。適當的

遺傳檢驗可以協助診斷與處置，但隨處

可得的遺傳檢驗也可能造成個人健康的

不良影響，在打開這個潘朵拉的盒子之

前，一定要多了解相關資訊，必要時請

求專業人士如遺傳諮詢師的協助，來迎

接新科技帶來基因遺傳疾病檢驗的好處

而盡量減少壞處的產生。
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