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1 

龐貝氏症(Pompe 

disease)之 GAA 基因

突變分析  

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

基因醫學部生化遺傳

檢驗室 

國立臺灣大學醫學院附

設醫院 
8,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

2 

同合子家族性高膽固

醇血症之 LDLR、

APOB、PCSK9、

LDLRAP-1、ABCG5、

ABCG8-NGS FH panel 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

臺北榮民總醫院兒醫

部代謝及分子遺傳實

驗室 

臺北榮民總醫院 6,700 元 
自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

3 
X 染色體脆折症基因

檢測 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

長庚醫療財團法人林

口長庚紀念醫院檢驗

醫學部 

長庚醫療財團法人林口

長庚紀念醫院 
7,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

4 
海洋性貧血基因篩檢

(胎兒) 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

長庚醫療財團法人林

口長庚紀念醫院檢驗

醫學部 

長庚醫療財團法人林口

長庚紀念醫院 
8,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

5 
海洋性貧血基因篩檢

(個人) 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

長庚醫療財團法人林

口長庚紀念醫院檢驗

醫學部 

長庚醫療財團法人林口

長庚紀念醫院 
7,500 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

6 
脊髓性肌肉萎縮症基

因檢測 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

長庚醫療財團法人林

口長庚紀念醫院檢驗

醫學部 

長庚醫療財團法人林口

長庚紀念醫院 
5,500 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

7 

第八凝血因子(A 型血

友病)之 INV1 及 INV22

篩檢 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
4,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 
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8 

A 型血友病(第八凝血

因子)之全基因定序篩

檢 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
20,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

9 
B 型血友病(第九凝血

因子)基因定序分析 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
9,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

10 
成骨不全症-COL1A1

基因定序分析 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
29,600 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

11 
成骨不全症-COL1A2

基因定序分析 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
29,600 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

12 
脊髓性肌肉萎縮症分

子檢測 

產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
2,300 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

13 
脊髓性肌肉萎縮症分

子檢測(國健署補助) 

產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
5,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

14 
威爾森氏症(ATP7B)基

因定序分析 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
12,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

15 羊水染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部細胞遺傳

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
5,500 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 
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組 

16 血液染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部細胞遺傳

組 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
3,500 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

17 絨毛染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部細胞遺傳

組 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
5,500 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

18 流產組織染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

彰化基督教醫療財團

法人彰化基督教醫院

基因醫學部細胞遺傳

組 

彰化基督教醫療財團法

人彰化基督教醫院 
4,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

19 羊水染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

郭綜合醫院細胞遺傳

實驗室 
郭綜合醫院 11,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

20 血液染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

郭綜合醫院細胞遺傳

實驗室 
郭綜合醫院 11,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

21 流產組織染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

郭綜合醫院細胞遺傳

實驗室 
郭綜合醫院 11,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

22 羊水染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

佛教慈濟醫療財團法

人花蓮慈濟醫院遺傳

諮詢中心細胞遺傳組 

佛教慈濟醫療財團法人

花蓮慈濟醫院 
6,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 
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23 血液染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

佛教慈濟醫療財團法

人花蓮慈濟醫院遺傳

諮詢中心細胞遺傳組 

佛教慈濟醫療財團法人

花蓮慈濟醫院 
4,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

24 組織染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

佛教慈濟醫療財團法

人花蓮慈濟醫院遺傳

諮詢中心細胞遺傳組 

佛教慈濟醫療財團法人

花蓮慈濟醫院 
5,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

25 
細胞遺傳學檢查

Chromosome analysis 

癌症篩檢、診斷、

治療及預後之基因

檢測 

佛教慈濟醫療財團法

人花蓮慈濟醫院遺傳

諮詢中心細胞遺傳組 

佛教慈濟醫療財團法人

花蓮慈濟醫院 
11,871(健保) 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

26 

羊水染色體檢查 

絨毛染色體檢查 

流產組織染色體核型

分析 

血液染色體核型分析 

產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 
李婦產科診所 李婦產科診所 羊水：10,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

27 細胞染色體檢查 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

和平婦產科診所細胞

遺傳實驗室 
和平婦產科診所 

羊水自費 9,700 元              

羊水補助 4,700 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

28 細胞遺傳學檢驗 
產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 
繼承婦產科診所  繼承婦產科診所  10,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

註 1：為醫療機構委託本部國民健康署審查通過之「遺傳性及罕見疾病指定檢驗機構」執行「臨床細胞遺傳學檢驗」及「遺傳性及罕見疾病基因檢

驗」，並提供民眾以自費方式檢測者。 

註 2：案件編號將另予核發。

以下空白 


