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一、符合以下條件之一之乳癌、卵巢癌患者，或依家族遺傳分析顯示有罹病風險

之親屬，建議其進行 BRCA 基因檢驗，以採取積極醫療監控、預防措施： 

(1) 家族中罹患乳癌或卵巢癌的人數在兩人以上； 

(2) 近親中被診斷出早發性乳癌（45 歲以下）； 

(3) 家族中一人以上罹患卵巢癌，而且該卵巢癌病患的家族，至少有一人

罹患乳癌； 

(4) 家族中同一人具有多發性乳癌，或是先後罹患乳癌及卵巢癌； 

(5) 家族中有男性乳癌病患。 

二、已患有乳癌或卵巢癌的病患，可建議其考慮進行 BRCA 基因檢驗以確定病

因，並可藉此推斷其家族是否具有罹病傾向，以利其家族成員及早防範。 

三、若受檢者並無明顯乳癌或卵巢癌家族病史，則應探詢其要求進行 BRCA 基

因檢驗的原因，瞭解其是否受到第三者(例如家屬、保險公司或雇主)的壓力

而非出於自願地要求進行基因檢驗。如果受檢者本身意願強烈，則應進一步

向其解釋 BRCA 基因檢驗的預測性與限制何在，務使其對檢驗內容有相當程

度的瞭解，以獲得充分的知情同意。 

四、充分的知情同意，有賴於完善的檢驗前諮詢，在檢驗前諮詢中，醫師應與病

患討論下列事項： 

(1) 瞭解受檢者做 BRCA 基因檢驗的動機； 

(2) 清楚記錄家族病史，確認診斷無誤； 

(3) 講解 BRCA 基因突變與乳癌、卵巢癌的關係； 

(4) 講解 BRCA 基因檢驗的預測價值。這部分尤其要提醒病患的是： 

i. BRCA 基因檢驗並非檢驗受檢者有無罹患乳癌，而是檢驗罹病風險

是否比一般人更高； 

ii. 陽性結果並不代表受檢者一定會得癌症，但足以提醒受檢者必須更

注意自己的健康狀況，並採取積極的醫療監控、預防措施； 

iii. 陰性結果並不代表受檢者一定不會得癌症，而只是說明受檢者的罹

癌風險與一般人無異； 

iv. 即使結果是陰性，仍然無法排除存在基因突變的可能性； 

（5） 討論除了基因檢驗之外，還有哪些風險評估方式； 

（6） 討論各種醫療監控、預防措施的效果與限制，並徵詢受檢者對這些監
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控、預防措施的接受度如何； 

（7） 討論遺傳檢驗對保險、就業所可能帶來的風險； 

（8） 徵詢受檢者對於各種檢驗結果所可能出現的心理反應、所採取之因應

措施，並瞭解其是否已經做好心理準備； 

（9） 討論將基因突變遺傳給小孩的風險，並討論檢驗結果是否會影響受檢

者的生育計畫； 

（10）討論保密問題，並徵詢受檢者對於將檢驗結果告知其親屬的意見； 

（11）討論檢驗細節，如：檢驗項目、諮詢費用、檢體取得過程、檢驗所需

時間…等； 

（12）提供書面資料與文件。 

五、在檢驗前諮詢與獲取知情同意過程中，遺傳諮詢人員宜遵守「非指示

（non-directiveness）」原則，讓受檢者對接受檢驗與否做出自主決定。受檢

者有權在諮詢的任一階段提出問題或改變想法，而在檢驗前諮詢與獲取知情

同意之間，要有一段時間讓受檢者就接受檢驗與否問題再次進行沈澱與思

考。如果在這段期間受檢者遭逢重大變故或是精神失常，則檢驗有必要延後

甚至取消。 

六、檢驗後諮詢的內容重點，可依結果之不同歸納為三類： 

 （1）陽性結果： 

i.告知受檢者目前所建議的監控與預防方式，包括其內容、效果及利弊。 

ii.如有需要，應為受檢者轉介其他專科醫師，以提供醫療或心理上之支

援。 

iii.提醒受檢者遺傳資訊對家族的意義，並可鼓勵受檢者與親屬討論此一

資訊。 

 （2）陰性結果： 

i.陰性結果並不代表癌症不會發生，僅代表受檢者的罹癌風險與常人無

異，後續之監控措施亦屬必要。 

ii.若受檢者選擇的並非全面 BRCA 基因序列分析，且其家族成員並未參

與過 BRCA 基因檢驗，則陰性結果既不代表受檢者不帶有 BRCA 基因

突變，也不代表其家族成員不帶有 BRCA 基因突變。 

iii.若受檢者家族成員多數帶有 BRCA 基因突變，陰性結果可能造成受

檢者之「倖存者罪惡感」，諮詢人員宜慎察之。 

 （3）發現影響不明的突變：  

i.若受檢者家族中有乳癌或卵巢癌的患者，且已知他們多數帶有同型突

變，則此一突變可能提高受檢者罹癌風險，可建議其進行追蹤，並採取
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更積極的監控措施。 

ii.承上，若不確定受檢者家族中罹患乳癌或卵巢癌的患者是否帶有同型

基因，則此一突變的影響仍難以論定，必須做進一步的探究方可釐清。 

iii.此一結果可能為受檢者帶來焦慮、不確定感等心理負擔，諮詢人員於

告知結果之後，宜關注受檢者之心理反應，並適時提供必要支持。 

七、遺傳資訊亦屬醫療資訊，應視同醫療資訊一樣予以保密，在未獲受檢者同意

之前，不應向第三者透露。但若檢驗結果為陽性，則應鼓勵受檢者與親屬討

論此一資訊，以提醒其親屬可能的罹病風險，讓他們有機會採取必要的醫療

監控或預防措施。 

八、乳癌和卵巢癌皆屬晚發型疾病，為孩童或青少年做 BRCA 基因檢驗，並無

法為其帶來立即的健康利益，即使檢驗結果為陽性，也不宜為其施行預防性

手術。而另一方面，為孩童或青少年作基因檢驗，不僅侵犯了他們未來的自

主權，也侵犯了他們的隱私權，並且對其日後身心發展可能造成不良後果。

因此不建議為十八歲以下的孩童或青少年進行 BRCA 基因檢驗。 

九、BRCA 基因檢驗屬於罹病傾向檢驗，並無法完全確定帶因者一定會發病，此

外，目前對於乳癌或卵巢癌的治療，已有一定成果，而未來醫學的發展，應

能帶來更好的治療方式。因此，不建議對胎兒就 BRCA 基因突變進行產前檢

驗。 

十、雖然病患可能因為保險、就業顧慮，而要求醫師勿將基因檢驗結果納入病歷，

但考慮到病患後續醫療及病歷紀錄合法性的問題，都應將病患的遺傳資訊如

醫療資訊一般納入病歷。然而也須與病患討論遺傳資訊雖將予以保密，但在

病患授權或法律要求的情形下(例如某些醫療保險契約會授權保險公司調閱

被保險人之病歷)，資訊仍可能外漏而引起相關後果。 

 

聲明：本準則之擬定為蔡甫昌、胡務亮、楊智超等所執行國科會基因體國家型研

究計畫「遺傳諮商的倫理原則與規則-以原則主義為進路」之部分研究成果，經

人類遺傳學會修訂後採納。 

本準則發表於：蔡甫昌、朱怡康、黃天祥，遺傳檢測與諮詢的倫理議題與執業準

則--罹病傾向之遺傳檢測：以 BRCA 檢驗為例，醫學教育 2007; 11:1: 69-88. 
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