


目錄

01 前言與目標 2

02 方法 3

03 篩檢前遺傳諮詢與知情同意 6

04 變異詮釋、報告與後續照護 8

05 資料管理與隱私保護 9

06 家庭與親屬知情權 10

07 健康平權策略 11

08 落實與監測機制 12

09 結語 13

10 參考資料 14



1 前言與目標

新生兒基因體篩檢（newborn genomic screening）作為公共衛生領域的創新
實踐，透過次世代定序（Next-Generation Sequencing, NGS）早期偵測遺傳
性疾病並促成即時介入治療，為改善兒童健康預後與提供家族健康決策資訊提
供重要契機。儘管 NGS 具有顯著的臨床效益，實施過程卻面臨多重挑戰，包
括大量基因體資料的詮釋不確定性、結果回報的倫理爭議、基因資訊對家庭造
成的心理負荷，以及資料隱私與基因歧視的潛在風險。這些複雜的倫理、法律
與社會（ethical, legal, and social implications, ELSI）議題，對政策制定者、
醫療專業人員與公共衛生主管機關構成重大挑戰。

有鑑於 NGS 在臺灣醫療體系中的重要性日益增長，以及國際間對於新生兒基
因篩檢倫理議題的深度關注，建立符合臺灣醫療環境與社會文化脈絡的倫理準
則已成為迫切需求。本政策綱要以傳統生命醫學倫理學原則為基礎，並考量基
因醫學的特殊性，旨在為醫療專業人員與衛生政策制定者提供系統性的倫理指
引，確保新生兒次世代基因篩檢的推行能夠在維護兒童最佳利益、尊重父母自
主權、促進社會公平與保障資料安全的前提下順利實施。

本綱要涵蓋新生兒次世代基因篩檢倫理考量的理論基礎，闡述生命醫學倫理學
原則在基因篩檢情境下的應用，並深入探討篩檢前遺傳諮詢與知情同意的核心
要素，分析基因變異詮釋與臨床報告的標準化需求。接著檢視資料治理與隱私
保護的關鍵議題，以及基因資訊對家族成員的影響與相關倫理考量。最後提出
健康公平的實現策略與 NGS 的實施監測機制，期能為臺灣建構完善且可行的
新生兒基因篩檢倫理架構。
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方法

為制訂新生兒次世代基因篩檢諮詢倫理準則與政策綱要，由中華民國人類遺
傳學會邀集全台共 18 位在新生兒基因篩檢經驗豐富的臨床醫師出席綱要討論
會議。綱要內容主要參考英國衛生及社會關懷部 (Department of Health and 
Social Care) 下負責實施基因組計劃的 Genomics England 公司所發布之新生
兒基因體定序倫理報告以及各國發表之相關文獻，亦將台灣醫療現況納入考
量。委員會針對各項關鍵共識分別討論，其中包含篩檢前遺傳諮詢與知情同意、
變異詮釋、報告與後續照護、資料管理與隱私保護、家庭與親屬知情權、健康
平權策略以及落實與監測機制等重要主題。綱要內容資訊經由出席 2025 年 7
月 16 日及 2025 年 9 月 30 日所舉辦之綱要討論會議的本國專家討論，且內文
所有特定面向皆需獲得至少 80% 與會專家委員同意才可視為高度共識。投票
程序依先前所述方式進行。綱要關鍵聲明統整如表一所示。
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表一、台灣新生兒次世代基因篩檢倫理準則與政策綱要關鍵聲明表

h 聲明內容 同意百分比

 檢測內容

1 檢測內容應該只篩檢孩童期發病之重大可治療疾病，並僅回報是
否罹病 ( 不包括帶因狀態 ) 72.2

2 ( 承上 ) 為使父母有充分時間與資訊進行決策，建議知情同意流程
建議採用分層（tiered）或分階段（staged）的同意模式進行 83.3

 篩檢前遺傳諮詢與知情同意

3 檢測前至少需進行檢測前知情說明或進行遺傳諮詢。 100

4 知情同意說明內容須涵蓋檢測的目的、基因清單與相關疾病項目，
並說明是否包含是否告知次要發現以及成人期發病疾病的檢測。 100

5 知情同意過程中應詳細解釋 NGS 僅能篩檢特定基因清單中的疾
病，技術上存在偵測限制，且存在 VUS 等無法明確詮釋的結果。 100

6
知情同意內容應明確說明哪些類型的次要發現會被回報、回報的
判定標準，以及父母對於接受或拒絕此類資訊的選擇權。
( 因在關鍵聲明一中已明確定義檢測內容範圍，故與會專家基於前述確認不會
有次要發現，故不同意本項，詳細說明請參見內文 )

11.1

7 知情同意內容應涵蓋基因體資料的保存年限、未來再分析的可能
性、資料移除或分享的程序，以及隱私保護措施。 100

 變異詮釋、報告與後續照護

8
變異詮釋應參考國際公認的美國醫學遺傳學會與臨床基因組學
會（American College of Medical Genetics and Genomics/
Clinical Genome Resource, ACMG/ClinGen）分類系統進行。

100

9 VUS 等臨床意義不確定的變異應避免做為新生兒篩檢的後續臨床
決策參考。 100

10

VUS 結果可納入新生兒篩檢報告，但應提供審慎的檢測前諮詢以
及提供受檢者家屬理解檢測結果的相關資源，以避免家屬對 VUS
結果產生之誤解。
( 因前一關鍵聲明中已明確 VUS 不作為後續臨床決策參考，為避免受檢者家屬
產生誤解及心理負擔，且本項確有窒礙難行之處，故不同意本項，詳細說明請
參見內文 )

16.7
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聲明內容 同意百分比

11 結果報告內容應包括檢測項目、檢測結果、檢測方法的限制、結
果的臨床意義。 100

12 結果報告內容得包括建議的後續處置，以及再次諮詢的管道。 100

 家庭與親屬知情權
13 檢測後陽性個案應進行遺傳諮詢。 100

14
考量基因資訊相較其他醫學檢驗數據具備家族性特質，建議遺傳
諮詢應審慎考量關於告知其他親屬時的倫理規範 ( 相關倫理規範
細節請參見本文 )。

100

15 報告結果內容告知與否以及如何告知其他親屬的最終決定權應保
留給當事家庭。 94

16 得轉介遺傳諮詢以支持複雜的家族溝通需求。 100

 資料管理與隱私保護

17 基因體資料管理應實施標準化的資料保存、加密與角色分權管理
制度，確保僅有授權人員能夠存取相關資料。 100

18 基因體資料的再利用應建立在透明的法律框架與機構審查委員會
（Institutional Review Board, IRB）的倫理審查評估。 100

健康平權策略

19 新生兒基因篩檢實施之政策推動應考量健康公平，以弭平地理、
社經與族群差距。 100

落實與監測機制

20 考量新生兒基因篩檢具有較高複雜性與資源需求，政策推動建議
採用分階段推行策略。 100

21

新生兒基因篩檢之推行目標，應逐步建立完善的品質管制機制以
及定期收集陽性率與偽陰性率、追蹤完成率、家長滿意度、健康
結果改善程度等監測指標體系並進行定期分析以支持持續的品質
改善努力。

100

22 建立臨床醫師、實驗室技術人員與遺傳諮詢師的持續教育計畫有
其必要，以確保 NGS 服務的品質一致性與專業水準。

•高度共識：≥ 80% 專家委員同意
•達成共識 : ≥ 50% 專家委員同意但不超過 80% 專家委員同意
•專家建議但未達共識：<50% 專家委員同意
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篩檢前遺傳諮詢
與知情同意

新生兒次世代基因篩檢的複雜性使得篩檢前遺傳諮詢成為確保倫理實施的關鍵
要素。遺傳諮詢的目標在於協助父母充分理解新生兒次世代基因篩檢的目的、
範圍、限制與潛在後果，使其能在知情的基礎上做出符合家庭價值觀與偏好的
決策。有效的遺傳諮詢應涵蓋檢測的基因清單與相關疾病項目，明確說明是否
包含成人期發病疾病的檢測。諮詢過程中應詳細解釋報告結果的呈現方式與可
能意義，包括陽性及陰性結果。並且針對在知情同意過程中，應詳細解釋 NGS
僅能篩檢特定基因清單中的疾病，技術上存在偵測限制，且存在意義未明變異
（variants of uncertain significance, VUS）等無法明確詮釋的結果。以下為
知情同意的三大核心要素：

❶ 檢測範圍與限制的說明

為知情同意的基礎，父母需要理解 NGS 僅能篩檢特定基因清單中孩童期發病
之重大可治療疾病，以及說明公費篩檢的範圍與自費的可能選項。此外，也須
說明 NGS 技術上存在偵測限制，以及存在 VUS 等無法明確詮釋的結果，並且
這類 VUS 結果並不會涵蓋在檢測內容範圍當中。同時也應明確告知對於無治
療選項或成人期才發病疾病的回報政策。

❷ 次要與偶發發現的處理

基因體定序可能揭露與檢測主要目的無關的次要或偶發結果，特別是涉及成人
期發病或意義不明的發現時，更凸顯是否及如何回報的倫理複雜性。因此，在
知情同意流程應明確說明篩檢涵蓋範圍為孩童期發病之重大可治療疾病。其他
不在範圍內的篩檢主要考量其結果為次要發現或偶發結果，可能存在無法明確
詮釋的部分、不具臨床治療方法、亦或是臨床意義未明等狀況，使得該結果的
臨床價值十分有限。本次專家共識會議經討論與綜合考量後，建議篩檢時應僅
限孩童期發病之重大可治療疾病，故不會有次要與偶發發現之處理。
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❸ 資料儲存與隱私政策

父母應了解基因體資料的保存年限、未來再分析的可能性、資料移除或分享的
程序，以及隱私保護措施。考量到基因體資料的敏感性與潛在的保險或就業歧
視風險，應特別強調相關保護措施與法規規範。

除此之外，為克服產後短時間內取得真正知情同意的挑戰，建議採用分層
（tiered）或分階段（staged）的同意模式，尤其是成人期發病之疾病可以考
慮採用此方式取得知情同意。此方法允許父母在不同時間點對不同類型的檢測
或資訊回報做出選擇，避免在產後壓力下匆忙決策。同意程序應結合口語說明
與書面資料，並可適當運用多媒體輔助工具以提升理解效果。重要的是預留充
分的決策時間，避免在產後立即壓力下要求家長簽署同意書。此外，應建立持
續的諮詢支持窗口，讓父母在篩檢過程中能隨時獲得專業協助，降低焦慮與誤
解。
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變異詮釋、報告 
與後續照護

新生兒次世代基因篩檢結果的臨床價值高度依賴準確的基因變異詮釋。許多在
新生兒篩檢中偵測到的基因變異其臨床意義未定，可能導致偵測出良性、低外
顯率或永不發病的狀況，進而造成過度診斷的問題。為倫理性地處理此不確定
性，篩檢內容應該僅包含孩童期發病之重大可治療疾病，並且僅回報是否罹病。
變異詮釋必須依據國際公認的美國醫學遺傳學會與臨床基因組學會（American 
College of Medical Genetics and Genomics/Clinical Genome Resource, 
ACMG/ClinGen）分類系統進行。此系統將變異分為五個等級：良性、可能良性、
意義未明、可能致病，以及致病性變異。在 NGS 的臨床應用中，建議僅回報「致
病性」或「可能致病性」且具有明確臨床可行動性的變異。

另一方面，對於 VUS 等臨床意義不確定的變異，考量到參考價值十分有限，
並且有窒礙難行之處，這些變異不應作為臨床決策的依據。為避免受檢者家屬
產生誤解及心理負擔，建議避免納入在篩檢範圍當中，應只篩檢孩童期發病之
重大可治療疾病，以避免在缺乏確切證據的情況下進行不必要的醫療介入。

在臨床報告呈現方面，應以清晰、準確的語言呈現檢測結果，避免使用可能造
成誤解的專業術語。報告內容應包括檢測方法的限制、結果的臨床意義、建議
的後續處置，以及再次諮詢的管道。對於陽性結果，應提供疾病的自然史、可
用的治療選項、預後資訊，以及家族篩檢的建議。
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資料管理 
與隱私保護

基因體資料的敏感性要求建立嚴格的資料安全措施。實驗室與醫療機構應實施
標準化的資料保存、加密與角色分權管理制度，確保僅有授權人員能夠存取相
關資料。資料傳輸過程中應採用安全的加密通訊協定，並建立詳細的存取記錄
以供稽核。資料儲存的期限與條件應在知情同意過程中明確告知父母。考量到
基因體資料的長期價值與兒童未來的自主權，建議制定彈性的資料保存政策，
允許父母或成年後的個人要求資料移除或限制使用。

資料再利用與研究倫理是新生兒次世代基因篩檢資料管理的另一重要議題。基
因體資料在促進科學研究與改善公共衛生方面具有重要價值。然而，資料的再
利用必須建立在透明的法律框架與倫理審查基礎上。任何超出原始篩檢目的的
資料使用都應經過適當的倫理審查程序，並在可能的情況下重新取得當事人的
同意。對於去識別化資料的研究使用，應建立明確的去識別化標準與再識別風
險評估機制。研究計畫應經過機構審查委員會（Institutional Review Board, 
IRB）或類似倫理審查機構的評估，確保研究的科學價值與倫理適當性。

除此之外，為防範基因歧視，政策制定者應推動立法禁止保險公司與雇主基於
基因資訊進行差別待遇。這類法律保護應涵蓋不僅是個人的基因資訊，也包括
家族成員的基因狀態。此外，應建立獨立的申訴與監督機構，處理可能的基因
歧視案件並執行相關法律規範。

5
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家庭與親屬知情權
基因資訊與其他醫學檢驗數據相比具備家族性特質，因此 NGS 的結果不僅涉
及受檢新生兒，亦可能揭露父母或手足的攜帶者狀態或罹病可能性。這種家族
性特質可能帶來潛在益處，包括能夠識別臨床表現輕微而未被診斷的受影響親
屬，以及為家族未來的懷孕與生育決策提供重要資訊。然而，基因資訊的揭露
亦可能對家庭動態產生複雜影響。父母可能因為攜帶某些基因變異而產生內疚
感，家庭關係可能因檢測結果而產生張力或壓力。更複雜的情況包括可能無意
中揭露非預期的血緣關係，如非父性或非母性等敏感議題。

因此在新生兒次世代基因篩檢諮詢中，親屬告知的倫理是必須一併納入考慮
的。政策上必須建立適當的親屬告知機制需要在個人隱私權與家族知情權之間
取得平衡。醫療專業人員應協助家庭理解基因資訊對其他家族成員的潛在重要
性，並提供適當的溝通指導。然而，陽性結果是否告知以及如何告知親屬的最
終決定權應保留給當事家庭。對於具有重大健康影響且可以預防或治療的遺傳
疾病，醫療專業人員可能面臨是否主動聯繫高風險親屬的倫理兩難。這種情況
下，應依循既定的倫理指引與法律規範，並考慮設立遺傳諮詢專案以支持複雜
的家族溝通需求。
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健康平權策略
除了前述幾個關於個人及家庭層面的倫理考量因素外，在公共衛生層面，新生
兒次世代基因篩檢的實施不應加劇既有的健康不平等，反而應成為促進健康公
平的工具。然而，研究顯示基因體醫學的近用性存在顯著的地理、社經與族群
差距，特別是在新生兒加護病房（NICU）資源分布不均或偏遠地區醫療資源
不足的情況下。有鑑於此，政府應透過公共資金挹注、基礎設施建設與政策支
持，確保所有新生兒都能公平獲得高品質的新生兒次世代基因篩檢服務。這包
括提供篩檢費用補助、建立遠距諮詢機制、強化偏鄉地區的醫療運輸網絡，以
及培訓足夠的遺傳諮詢專業人員。

另一方面，當前基因體醫學研究與臨床應用主要基於歐洲裔人群的資料，導致
其他族群的基因變異詮釋準確度較低。為確保新生兒次世代基因篩檢對所有族
群都具有相同的臨床效益，政策制定者應積極支持收集與分析欠代表族群的基
因體資料，以確保基因體資料的多樣性。這不僅有助於改善變異詮釋的準確度，
也體現了健康公平的基本原則。透過建立多元化的基因體資料庫，可以確保新
生兒次世代基因篩檢的效益能夠公平地惠及不同族群的新生兒與家庭。

最後，新生兒次世代基因篩檢的實施應反映社會價值觀並獲得公眾信任。應建
立有意義的公眾參與機制，包括定期舉辦公民論壇、焦點團體討論與多元文化
觀點的納入。公眾參與不僅有助於政策的民主正當性，也能識別不同社群的需
求與關切，進而優化 NGS 的設計與實施。
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落實與監測機制
考量到新生兒次世代基因篩檢的複雜性與資源需求，建議採用分階段推行策
略。初期應透過試點計畫驗證篩檢流程、評估成本效益，並鎖定具有高度臨床
可行動性的疾病進行篩檢。試點階段應特別注重建立完善的品質管制機制、評
估家長滿意度，以及監測健康結果的改善情況。基於試點計畫的成果評估，政
策制定者可以逐步擴大新生兒次世代基因篩檢的實施範圍，包括增加篩檢的基
因數量及疾病種類、擴展服務覆蓋區域，以及整合更多的醫療機構。這種漸進
式的推行方式有助於及時識別並解決實施過程中的問題，確保 NGS 能夠安全
有效地服務更多的新生兒與家庭。

另一方面，建立全面的監測指標體系對於確保新生兒次世代基因篩檢品質至關
重要。關鍵績效指標應包括偽陽性率與偽陰性率、追蹤完成率、家長滿意度、
健康結果改善程度，以及健康差距縮減的情況。這些指標應定期收集與分析，
以支持持續的品質改善努力。此外，應建立事件報告與分析機制，及時識別與
處理可能的品質問題或不良事件。透明的品質監測與報告制度不僅有助於維護
公眾信任，也為持續改善新生兒次世代基因篩檢服務提供重要的實證基礎。

新生兒次世代基因篩檢的成功實施也需要跨部門的協調合作。建議設立包含臨
床醫師、實驗室專家、生命倫理學者、法律專家、公共衛生專業人員與社會代
表的跨部門委員會，負責政策指引的制定、倫理議題的審議，以及實施效果的
評估。此委員會應具有定期檢視與更新政策的職責，確保新生兒次世代基因篩
檢的實施能夠跟上科學技術的進步與社會價值觀的演變。透過制度化的治理機
制，可以確保新生兒次世代基因篩檢的長期可持續發展與社會接受度。

最後，新生兒次世代基因篩檢的有效實施有賴於充足且合格的專業人力。政策
制定者應支持針對臨床醫師、實驗室技術人員與遺傳諮詢師的持續教育計畫，
確保他們具備最新的專業知識與技能。這包括基因變異詮釋的更新指引、溝通
技巧的培訓，以及倫理議題的討論。為完善專業教育與能力建構，應建立認證
機制以確保提供新生兒次世代基因篩檢服務的機構與專業人員符合品質標準。
透過完善的教育訓練與認證制度，可以確保新生兒次世代基因篩檢服務的品質
一致性與專業水準。
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結語
新生兒次世代基因篩檢作為精準醫學時代的重要公共衛生工具，具有改善兒童
健康預後與促進家庭健康決策的巨大潛力。然而，其實施過程中涉及的複雜倫
理、法律與社會議題，要求政策制定者與醫療專業人員採取謹慎而負責任的態
度。基於上述考量，建立在嚴謹倫理框架基礎上的新生兒次世代基因篩檢實施
策略顯得至關重要。此策略應優先考慮兒童最佳利益，確保篩檢範圍限定於具
有明確臨床可行動性的疾病。透過高品質的遺傳諮詢與分層同意程序，可以保
障父母的自主決策權，同時保護兒童未來的選擇自由。標準化的基因變異詮釋
與臨床報告機制，則有助於確保檢測結果的準確性與臨床實用性。

在實施策略的基礎上，完善的制度保障機制同樣不可或缺。資料治理與隱私保
護的健全制度，對於維護公眾信任與防範基因歧視至關重要。同時，積極的健
康公平策略與公眾參與機制，可以確保新生兒次世代基因篩檢的效益能夠公平
地惠及所有社群。透過分階段的實施策略、全面的品質監測，以及跨部門的
協調治理，新生兒次世代基因篩檢可以成為促進兒童健康與社會福祉的有效
工具。

展望未來，隨著基因體科學的快速發展與技術成本的持續下降，NGS 的應用範
圍與效益將持續擴大。這樣的發展趨勢同時要求持續的倫理反思與政策調適，
確保科技進步始終服務於人類健康與社會正義的目標。透過醫療專業人員、政
策制定者、倫理學者與公眾的共同努力，新生兒次世代基因篩檢可以在維護倫
理原則的前提下，為下一代的健康福祉作出重要貢獻。
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