
1 

特殊生化組 

宋宇軒 

UCL 

個人化預防性醫療  

疾病風險基因分析檢測 
 
 

Personalized Medicine 



疾病與檢驗 

風險評估 

Risk assessment 

篩檢 

Screening diagnosis 

預後/預測 

Prognosis/prediction 

預測疾病發生機率 早期偵測疾病 診斷疾病病程與預後 

風險基因檢測 抽血生化數值 個人化用藥與治療 
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目的 適用對象 常見項目 

篩檢先天疾病 孕婦、新生兒 
脊髓性肌肉萎縮症 
新生兒聽損基因 

發病前檢驗 家族性遺傳疾病成員 乳癌、卵巢癌 (BRCA1/2) 

適藥性檢測 疾病患者 
癌症適用藥物 
藥物過敏基因 

預測罹病傾向 
一般成人 
罹病高風險族群 

癌症、心臟病、高血壓等罹病風險 
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預測罹病風險 
疾病風險基因分析 
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104年兩性十大死因 

 

 

104年死因統計結果記者會 5 
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蓄意自我傷害（自殺）

高血壓性疾病

慢性肝病及肝硬化

慢性下呼吸道疾病

糖尿病

事故傷害

肺炎

腦血管疾病

心臟疾病（高血壓性疾病除外）

惡性腫瘤

敗血症

慢性下呼吸道疾病

事故傷害

腎炎、腎病症候群及腎病變

高血壓性疾病

肺炎

腦血管疾病

糖尿病

心臟疾病（高血壓性疾病除外）

惡性腫瘤

839.2555.7
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女性 男性

女性所有死因死亡率 男性所有死因死亡率

每十萬人口

我國去年的兩性十大死因，癌症與
心血管慢性疾病佔了將近8成 
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國外統計，擁有ＢＲＣＡ１基因變異者， 
罹患乳癌機率為6成7到8成2 
卵巢癌則是4成7到6成2 
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 疾病並不是隨機發生或真的無法避免 

 並沒有哪一種疾病完全與遺傳無關 

 所有的疾病與特質會受到一長串不同基因的些微影響，最終的結果大多還是決定於環境因子 

 基因將子彈上瞠，而扣下扳機的是外在環境 

 DNA檢測不是命運判決書，只是個人體質的傾向估測 

 醫療模式將由「一視同仁」轉變成「個人化醫療」 
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http://www.bookzone.com.tw/event/CS145/index.asp


個人化醫療  
Personalized Medicine 

 A lifelong, individually tailored health care approach to the detection, prevention and treatment of 

disease based on knowledge of an individual's precise genetic profile.  

量身定製 基因分析 

疾病預防 疾病偵測與治療 

藉由自身精確的基因檔案，為自己量身定製一個終身的衛生保健措施以達到疾病預防的目
的，或是早期偵測疾病的發生並且依照個人特性給予最適合的治療方式。 
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Single gene disease and Complex Disease 

脊髓性肌肉萎縮症
SMA 

杭亭頓舞蹈症 
黏多醣症 
玻璃娃娃 

遺傳性乳癌(BRCA) 

癌症 
心血管疾病 
代謝症候群 

導致 

Caused 

相關聯 

Associated 

90% 

disease 罕見疾病 
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聯合基因分析方法 

NGS ➾ SNP Array  

 Monthly ➾ Weekly  



 
Single nucleotide polymorphism，SNP 

眼睛顏色 
頭髮捲直 

學習效率 
食物偏好 

HCV治療 

Warfarin 

標靶藥物 

癌症 
阿茲海默症 
代謝性疾病 

複雜性疾病 

基因組相關性研究 (GWAS) 

一億五千萬個 SNPs 

人 →人：99.9%相似性 

(0.1% 遺傳變異) 

SNP 90% 

2016年4月 NCBI 人類有一億五千多萬個SNPs 14 

ALDH2乙醛去氫酶 



SNPs: 
coding sequences of genes, 於基因編碼區，不一定會改變胺基酸序列 

non-coding regions of genes, 非基因編碼區 
or in the intergenic regions (regions between genes).  
 
Synonymous SNPs: Do not affect the protein sequence  
 
 
 
 
 
 
 
 
SNPs that are not in protein-coding regions may still affect gene splicing, transcription factor binding, messenger RNA degradation, or the sequence of non-coding RNA.  
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UUA =白胺酸(Leu) 
 

UUG =白胺酸(Leu) 

GAG =穀胺酸(Glu) 
 

GTG =纈胺酸(Val) 

GGA =甘胺酸(Gly) 
 

UGA =STOP 

Nonsense 

Missense 

Nonsynonymous SNPs 

Sickle-cell disease 
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醇 
↓ 
醛 
↓ 
酸 

乙醛去氫酶 
（ALDH2) 

台灣人基因缺陷率47%竟高居世界第一，若是每天喝2杯紅
酒，得頭頸癌與食道癌比率恐高50倍。 

世界衛生組織(WHO)已在2007年將乙醛列為一級致癌物 
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NGS Microarray cDNA 

原理 次世代定序(NGS) 雜交 
(hybridization) 

Sanger定序 

操作難度 難 簡單 普通 

解析度 單一鹼基對 數個到一百個鹼基對 單一鹼基對 

通量數 高 高 低 

背景雜訊 低 高 低 

價格 高 低 非常低 

聯合使用方法 



晶片原理 

Primer Label 螢光 
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Ratio：波長532/635代表螢光讀值的比值 

讀值比取log2 

單色螢光很強時，會呈現正、負高值(Homozygote) 

雙色螢光強度接近相等，讀值比約在0.5-2.0 (Heterozygote) 

G： GC R： AT 
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癌症 

疾病種類：13 

46 位點 

代謝與退化性疾病 

疾病種類：14 

44 位點 

癌症 

疾病種類: 13 

位點: 51 

代謝與其他疾病 

疾病種類: 22 

位點: 79 

聯合原有套組 

90 位點 

Ver. 1.0 

新增疾病與位點 

130 位點 

Ver.2.0 

164 位點 
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癌症基因檢驗項目 

男性癌症檢驗套組 11項癌症 

肝癌 

大腸直腸癌 

肺癌 

胃癌 

食道癌 

膀胱癌 

基底細胞癌(皮膚癌) 

鼻咽癌 

慢性骨髓性白血病 

慢性淋巴性白血病 

攝護腺癌 

女性癌症檢驗套組 12項癌症 

肝癌 

大腸直腸癌 

肺癌 

胃癌 

食道癌 

膀胱癌 

基底細胞癌(皮膚癌) 

鼻咽癌 

慢性骨髓性白血病 

慢性淋巴性白血病 

乳癌 

卵巢癌 
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代謝基因檢驗項目 

男性檢測套組 10項疾病 

冠狀動脈心臟疾病 

心肌梗塞 

缺血性腦中風 

高血壓 

高血脂 

第二型糖尿病 

肥胖症 

腦血管動脈瘤 

老年黃斑部病變 

腎結石 

女性檢測套組 11項疾病 

冠狀動脈心臟疾病 

心肌梗塞 

缺血性腦中風 

高血壓 

高血脂 

第二型糖尿病 

肥胖症 

腦血管動脈瘤 

老年黃斑部病變 

腎結石 

多囊性卵巢症候群 
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即將新增檢驗疾病 
Lung cancer non smoking woman (肺癌-女性) 

血管硬化及栓塞 

Atrial fibrillation (心房顫動) 

Nephrotic syndrome (acquired) (腎病症候群) 

Keloid (蟹足腫) 

Parkinson's disease (帕金森氏症) 

rheumatoid arthritis (類風溼性關節炎) 

Systemic lupus erythematosus (紅斑性狼瘡) 

Acetaldehyde Toxicity (酒精代謝反應) 

NEARSIGHTEDNESS AND FARSIGHTEDNESS (近視,遠視) 

VKORC1*2 (華法林藥物反應 (抗血栓藥)) 

更年期荷爾蒙替代治療副作用-靜脈血栓 
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