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單基因晚發型疾病遺傳檢驗及諮詢倫理準則 

 
前言： 

背景說明：本倫理準則之制定，經考察英、美、澳、日本等生命倫理先進國家之醫學專業組織、

醫學遺傳學、人類遺傳學專業組織、國家倫理委員會，以及世界衛生組織、歐洲人類遺傳學會等

全球性或區域性醫學、醫學遺傳學專業組織有關遺傳檢驗、遺傳諮詢所發佈之倫理準則、建議或

報告，加以比較、分析、彙整，以歸納遺傳檢驗及諮詢的主要倫理議題，以及學界及實務界在這

些議題上的共識與爭議。同時並透過對本土遺傳檢驗及諮詢臨床專家之訪談，以瞭解我國遺傳檢

驗及諮詢之實務現況與本土典型、常見倫理情境。最後綜合文獻分析與臨床實務觀察結果，草擬

本倫理準則；並經研究團隊內部多次討論修改，及先後於 2006 年 11 月台灣神經學學會神經遺傳

學組專家會議、2007 年 6 月台大醫院臨床醫學倫理委員會臨床倫理工作坊中發表並徵詢回饋意

見，參酌修訂而成。 

本準則適用範圍：本倫理準則係針對一般臨床執業上基於醫療目的而應用遺傳檢驗所可能涉及的

倫理議題擬定處置建議，以供臨床倫理決策參考或依循；有關從事基因研究（例如尋找致病基因、

家族遺傳模式或發展遺傳檢驗技術等之研究）、親子血緣鑑定、刑事調查等非臨床醫療目的而施

行之遺傳檢驗，不屬本準則建議事項範圍。 

 
一、 本準則規範事項與補充說明 

二、 對有決定能力成人施行晚發型疾病診斷性檢驗 

三、 對有決定能力成人施行有預防或治療方式之晚發型疾病發病前檢驗 

四、 對有決定能力成人施行無預防或治療方式之晚發型疾病發病前檢驗 

五、 對無決定能力成人施行晚發型疾病遺傳檢驗 

六、 對未成年人進行晚發型疾病之遺傳檢驗 

1. 諮詢團隊處理父母此類請求應著重諮詢、教育與溝通，而不應僅是逕

依政策準則同意或拒絕。 

2. 未成年人整體最佳利益為首要考量。 

3. 對未成年人施行晚發型疾病診斷性遺傳檢驗 

4. 對未成年人施行發病前檢驗 

5. 鼓勵若情況合適，父母應與子女開放討論家族遺傳疾病之訊息。 

七、 晚發型疾病之產前遺傳檢驗 

八、 晚發型疾病的大規模人口篩檢 
一、 本準則係規範單基因晚發型疾病(monogenic late-onset disorder)之遺傳

檢驗及諮詢，本準則未詳細說明之處，請參照《遺傳檢驗及遺傳諮詢一
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般倫理準則》。 

二、 對有決定能力成人施行晚發型疾病診斷性檢驗 

1. 如醫療團隊經專業評估，認為病患症狀為某晚發型遺傳疾病所致，而擬

尋求遺傳診斷確認之，應先確定病患的臨床病徵支持該診斷，或已盡可

能排除為其他病因所致。1 

2. 諮詢人員應於檢驗前的諮詢過程中向病患說明該疾病之病程、遺傳性、

檢驗方式、對親屬的意義、心理社會影響與倫理議題，進行討論並給予

支持。2 

三、 對有決定能力成人施行有預防或治療方式之晚發型疾病發病前檢驗 

若施行這類檢驗有助及早預防、治療或控制疾病，以延緩發病或減輕症

狀，得經檢驗前諮詢，並取得受檢者知情、自主、有效同意後施行之。 

四、 對有決定能力成人施行無預防或治療方式之晚發型疾病發病前檢驗 

1. 對於尚無有效預防、監測、治療方式之晚發型疾病，如符合以下條

件，得對具有決定能力之成年人施行之： 

(1) 受檢者充分瞭解檢驗的限制。3 

(2) 受檢者並未罹患足以影響其決定能力及心理適應能力之疾病；

如果受檢者呈現出有自殺的高度風險，或是罹患可能嚴重減損

其適應檢驗結果能力的精神疾病，則應延後施行檢驗。 

(3) 受檢者已充分考慮了檢驗資訊對自己、配偶、親屬、未來子女

或其他人的可能利益、傷害及影響，且檢驗資訊有助於避免受

檢者、其配偶、親屬、未來子女或其他人受傷害。4 

(4) 檢驗前後應有充分之遺傳諮詢。諮詢之次數應視疾病及其檢驗

之複雜程度與病患的需求而定。5 

(5) 從檢驗前首次遺傳諮詢到施行檢驗應有適當之時間間隔。確切

之時間間隔隨疾病及檢驗之特性、預後…等因素而異。6 

(6) 取得受檢者知情、自主、有效同意。 

2. 為使受檢者獲得足夠之支持，受檢者可選定可信賴之人，陪伴自己

度過檢驗前、檢驗時、檢驗後、聽取結果與後續追蹤時期。陪伴者

可以是受檢者信賴的配偶、伴侶、朋友、社工等，但同樣是該疾病

高危險群的人士可能不適宜擔任陪伴者。 

五、 對無決定能力成人施行晚發型疾病遺傳檢驗 

1. 若對無決定能力成人施行此類遺傳檢驗並非其目前醫療診斷或治

療所必要，則應延後檢驗，待其具備或恢復決定能力時再進行決定。 

2. 受檢者若為永久無決定能力之人，醫師得根據受檢本人的整體最佳
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利益而同意或拒絕之。如檢驗並非促進無決定能力人本身健康所必

要，而是為確定其血親之遺傳狀態所必要，擬對無決定能力人施行

遺傳檢驗時，應根據檢驗對該無決定能力人整體福祉的影響，審慎

決定。若可能的話，宜徵詢機構倫理部門或倫理法律專家之建議。
7 

六、 對未成年人進行晚發型疾病之遺傳檢驗   

1. 當父母要求為未成年子女做晚發型疾病遺傳檢驗時，應根據其疾病

性質、醫療和其他方面之可能利益、檢驗對該子女與家人的影響、

家庭狀況等因素，做完整的討論。處理這類請求應著重與家長之溝

通討論。如果可能的話，應讓該子女參與討論，以瞭解其想法並納

入決策考量。 

2. 在考慮對未成年人施行晚發型疾病遺傳檢驗時，應以該未成年人整

體最佳利益為首要考量。並衡酌個案中決定事務之複雜程度、疾病

之性質預後、該未成年人之心智能力、自主與隱私等因素，給予其

意願不同程度之考量及尊重。8 

3. 對已發病之未成年人施行晚發型疾病診斷性遺傳檢驗9，適用本準

則第二條第一項之規定，並應告知未成年人及其法定代理人有關疾

病之遺傳性等相關事宜，取得該法定代理人之知情同意。 

4. 擬對未成年人施行發病前檢驗時，應考慮下述四項原則： 

(1) 檢驗要有合理的可能性能讓孩子獲得確實、可證明的好處，包

括可透過預防、監測及早期治療來預防、治癒或緩解病情；若

僅屬推測、抽象性的可能好處，尚不足以構成這類發病前檢驗

的理由。10 

(2) 應盡可能保障未成年人在將來對是否接受檢驗，自行做出知

情、自主決定之權利，並維護其隱私權。 

(3) 施行檢驗必須獲得法定代理人知情同意。 

(4) 如果未成年人對遺傳檢驗及其意涵能有基本的理解，應盡可能

尋求其答應（assent）。11 

4-1 根據上述標準，不應對未成年人施行無法於成年前進行有效治療或

預防之晚發型疾病發病前遺傳檢驗。12 

4-2 在極少數情形中，專業評估可能發現未成年個人具有高度成熟的決

定能力；惟即使此類未成年人經完整諮詢後自主、知情地決定做晚

發性疾病發病前檢驗，如檢驗對其並無直接醫療利益，仍應委婉拒

絕其所請，建議其延至成年後再進行。13 
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5. 若合適的話，可鼓勵有晚發型疾病家族史的父母在子女適當年紀

時，和他們討論家族遺傳疾病、遺傳風險及遺傳檢驗、遺傳諮詢之

事宜，促進家庭內部對該遺傳疾病的開放態度與討論，並有助子女

將來適應自己的遺傳風險；惟對於無即時、直接醫療利益之晚發型

疾病遺傳檢驗，仍應延至子女成年後自行決定。14 

七、 晚發型疾病之產前遺傳檢驗 

1. 此類檢驗應出於孕婦之自願、知情、自主同意，而不應在配偶、公

婆等第三人脅迫或壓力下為之。 

2. 惟有經過充分、詳盡的遺傳諮詢，才應該施行晚發型疾病的產前遺

傳檢驗。 

3. 遺傳諮詢人員和其他醫療人員不應將特定檢驗及生育選擇強加於

受檢者，但應協助受檢者瞭解、全盤思考其選擇的意涵。 

4. 遺傳諮詢人員於檢驗前諮詢時，即應與孕婦討論晚發型疾病產前檢

驗可能涉及的心理、家庭、社會及倫理難題，尤其是檢驗可能顯示

父母的遺傳風險、後續可能面臨之複雜處置。如果情況合適，應讓

其配偶、同居人參與討論。15  

5. 若孕婦要求對胎兒進行晚發型疾病遺傳檢驗，但胎兒的父親或其他

家人卻反對，不應因此就拒絕提供孕婦產前檢驗；惟諮詢人員應鼓

勵或協助孕婦和家屬討論，瞭解各自的想法和顧慮。 

八、 晚發型疾病的大規模人口篩檢 

1. 如施行晚發型遺傳疾病的篩檢計畫，應先確立並說明計畫目標在促

進個人的自主及選擇，抑或減少遺傳疾病的發生率。 

2. 只有對於那些能提供有效、適當治療或後續處置的晚發型疾病，才

可進行大規模的人口篩檢。 

3. 篩檢應配合遺傳諮詢施行之，應取得受檢者之知情同意，務必確保

受檢者充分瞭解篩檢的正確率、複檢的意涵、所檢驗疾病或其亞型

具有遺傳性等訊息。諮詢時告知及討論之事項適用《遺傳檢驗及遺

傳諮詢一般倫理準則》之建議。 

4. 篩檢計畫應包含複檢流程，並對於篩檢異常者能安排適當之諮詢與

支持。 

5. 篩檢計畫之實施，應配合相關措施以維護受檢者之隱私，避免其社

會地位、工作、擇偶、保險等方面受到歧視。 

 

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
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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。 
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說明： 

1
 這是為了避免所檢驗的疾病項目與病患的症狀無關，結果對原病因尚無法確認，又做了其他疾
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病的發病前檢驗，若得到不幸的結果，可能導致病患措手不及。 

2
 此類受檢者儘管已出現病徵，卻未必瞭解該疾病具有遺傳性。 

3
 例如檢驗可能無法得出有用的訊息、檢驗所得的資訊可能不是「絕對有」或「絕對沒有」那般

明確、檢驗無法準確預測疾病發作的年齡、有些疾病的遺傳檢驗也不能預測症狀的嚴重性等。 

4 (1)晚發型疾病發病前檢驗的可能利益例如： 
1. 醫療方面的好處：極少部分晚發型疾病可進行早期治療或預防；而對顯示

沒有重大風險的人來說，則可能因此而可結束或免做昂貴又麻煩的監控或

預防措施。 

2. 個人方面的好處：可以免於不確定感，安排重大的生命決定（如工作、生

涯、生育計畫）。對有些人來說，就算是異常的結果也可能比繼續處於不

確定中來得好。 

3. 為了家族成員現在或將來的好處：若檢驗結果正常，則可使親戚免於持續

不確定而可能導致的傷害。 

(2) 晚發型疾病發病前檢驗之可能風險例如： 

1. 對結果為陽性的人士來說，檢驗風險包括可能導致病患憂鬱、違反其隱私、破壞家

庭生活、工作、投保受歧視、受社會污名化。對檢驗結果正常的人來說，風險則有

憂鬱和「倖存者罪惡感」（survivor＇s guilt）。 

5
 例如根據Wertz等人於 2003 年提交WHO的諮詢報告便指出，像亨汀頓舞蹈症一類的重症可能需

要三到四次的檢驗前諮詢；對得出不幸的檢驗結果的人來說，可能需要無限次的後續諮詢；對結

果正常者則可能需要一次後續諮詢，進行解釋並減少其倖存者罪惡感（survivor＇s guilt）。 

6
 預知個人是否罹患特定晚發型遺傳疾病將可能為個人帶來生理、心理、家庭、社會各方面的複

雜影響，為使受檢者有足夠時間吸收、思考其檢驗決定，自首次檢驗前諮詢至施行檢驗日應有一

定之時間間隔。 

7 「整體最佳利益」並不等於、也不限於醫療上最佳利益。根據ACGT(1998)，整體最佳利益須考

慮醫療上利益、心理健康、福祉、生活品質、倫理道德和靈性宗教方面的福祉、與其他親屬的關

係、經濟方面利益。 

8
 對未成年人整體最佳利益的考量包括醫療方面之利益、未成年人自我圖像(self-image)的發

展、近期或更遠的將來在保險、教育及求職方面是否受歧視、父母之教養、期待與子女成就表現

等。 

9 有些晚發型疾病也可能有兒童、青少年發病的罕見個案；本條規範即針對「當帶有某晚發型疾

病之家族史的未成年人出現相關症狀時，擬對其進行診斷性遺傳檢驗」之情形。 

10
 例如為消除孩子或父母的焦慮、可根據檢驗結果預做經濟、教育或生涯規劃，則屬推測、抽

象性的可能好處。 

11 「同意」(consent)與「答應」（assent）的區別在於：前者有賴高度的理性能力，亦即能夠

充分瞭解各相關選項的內涵、利弊，並根據自身的價值觀進行理智的抉擇（理性、自主地抉擇及

行動）；後者並不仰賴高度的理性及決定能力，只要能夠對相關事實具基本之理解，表達接受或

拒絕的意願即可。 

12 惟在未成年人懷孕的情形中，得為例外；因此時可能需要做產前遺傳診斷，有關產前遺傳診

斷之倫理規範，參見本準則第七條。 

13
 此類檢驗因涉及諸多層面之複雜、長期影響，故較從事一般醫療決定需要更高、更成熟的決

定能力。 
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單基因晚發型疾病遺傳檢驗及諮詢之倫理準則 

 

                                                                                                                                            
對於具備高度成熟決定能力之未成年人自行要求做晚發型疾病發病前檢驗的情形，生命倫理先進

國家之專業規範中（如英國ACGT），也有建議若經過完整討論和諮詢，允許對其施行者，但其亦

要求應鼓勵青少年和父母討論，獲得支持系統的協助。 

14 過去，反對為未成年人施行發病前檢驗及帶因者檢驗者的反對理由之一，就是檢驗結果可能

妨礙孩子的自尊發展；然而近年也有許多贊成這類檢驗者認為：(1)比起孩子成年後才突然獲知

自己的遺傳風險，兒時就做這類檢驗比較不會造成強大的情感傷害，對孩子來說，接受陽性的檢

驗結果就只是接受一個事實；(2)而且孩子可能早已耳聞目睹親人發病，家人避談忌諱反而不利

孩子對疾病的認知與態度發展；(3)此外孩子還沒有確定生涯方向，讓他們從小知道自己的基因

狀態將有助他們更務實地發展興趣與生涯規劃。 

鑑於對未成年人施行晚發型疾病預測性檢驗之不可逆性、所產生的複雜影響，以及未成年人

之決定能力、心理社會成熟度可能不足…等考量，本準則對於為未成年人施行無即時、直接醫療

利益之晚發型疾病發病前檢驗，仍維持反對立場；惟也同意遺傳疾病家庭內部若能公開討論遺傳

風險、遺傳檢驗利弊是好的，但要促進家庭內部的開放討論與態度，為未成年人施行預測性檢驗

並非唯一辦法，父母可以在孩子適當年齡時開放地與他們討論家族遺傳疾病與遺傳風險的訊息，

讓他們在成長期間就瞭解自己有遺傳風險，但仍保有將來成年後自行審慎決定是否做檢驗的權

利。 

15 (1)在體染色體顯性遺傳疾病的情形中，若高危險的父方或母方尚不知或不願知道自身確切的

遺傳狀態，而胎兒檢驗結果為陽性，將顯示其自身帶有該遺傳疾病之基因變異。鑑於父母同時承

受自身與胎兒的不幸消息實過於沈重，應於檢驗前諮詢告知並與孕婦討論此對夫妻高危險的一

方、家庭關係等影響；若有其他檢驗選擇，如「不揭露遺傳狀態的產前檢驗」（non-disclosing 

prenatal testing），亦應一併告知、討論。 

(2)諮詢人員應告知擬受檢孕婦，晚發型疾病產前遺傳檢驗如結果為陽性，將使其面臨雙重的難

題：其一，由於此類疾病的嚴重性、發病多為中晚年、現行與未來在治療上的可能性等因素，

將使得「是否終止懷孕」的考量格外棘手、引起較大的情感掙扎。其二，如果父母獲知結果

後仍決定繼續懷孕，則形同對將來所出生子女進行發病前檢驗，這又牴觸了一般「不應對未

成年人進行無直接醫療利益之晚發型疾病發病前檢驗」的建議，侵犯孩子成年後做自主決定

及希望保留隱私的權利。惟此告知與討論目的在使孕婦瞭解其若受檢未來可能面臨的複雜、

困難抉擇，審慎思考受檢的決定及後續因應，並不應因此而以「若發現異常胎兒須終止懷孕」

為條件，來決定是否提供檢驗服務。 
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