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基因檢測技術簡述
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精準醫療

精準醫學，有時被稱為個性化醫學，是
一種針對疾病預防和治療的創新方法，
它考慮到了人們的基因、環境和生活方
式的差異。 精準醫學的目標是在正確的
時間針對正確的患者進行正確的治療。
次世代定序技術的出現，實現快速快速
識別或測序一個人基因組的很大一部
分，是精準醫學臨床應用的重要進步。 J Translational Medicine, 2024
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質譜分析 
mass spectrometry

質量分析技術 
mass analysis

序列分析技術 
sequence analysis 次世代定序  

next generation sequencing

桑格定序  
Sanger sequencing

螢光原位雜交  
fluorescence in situ hybridization

微陣列 microarray
基於探針的檢測技術 
probe-based detection

聚合酶鏈式反應  
polymerase chain reaction
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螢光原位雜交  
fluorescence in situ hybridization

微陣列 microarray

STAR Protocol,  
2021 

Frontiers in Oncology,  
2016 

Molecular Cytogenetics,  
2009

Neurological Science,  
2016

array comparative genomic 
hybridization (aCGH)

single nucleotide polymorphism 
array (SNP array)

Illumina, 2017
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聚合酶鏈式反應 polymerase chain reaction

Molecular Biology of the Cell, 2022

tagman probe based-multiplex quantitative PCR

Scientific Report, 2019



序列分析技術 7

桑格定序 Sanger sequencing

Molecular Biology of the Cell, 
 2022

次世代定序 next generation sequencing

Illumina sequencing PacBio SMRT sequencing

Oxford nanopore sequencing

Precision Medicine, 2018



次世代定序分析的流程及檢測範圍 8

Biotechnology Advances, 2020



基因檢測技術應用
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10應用基因檢測的時機

U Utah, webpage



11產前基因檢測 Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT)

Orphanet J Rare Diseases, 2020

disorder syndrome frequency

trisomy 13 Patau syndrome 1/10,000  

trisomy 18 Edwards syndrome 1/5,000

trisomy 21 Down syndrome 1/700

rare trisomy generally fetal ---

45.X Turner syndrome 1/2,500

47.XXX Triple X syndrome 1/1,000

47.XXY Klinefelter syndrome 1/600

47.XYY XYY syndrome 1/1,000

22q11.2 deletion DiGeorge syndrome 1/4,000

1p36 deletion 1/5,000

15q11 deletion Prader-Willi Syndrome 1/10,000

Angelman syndrome 1/12,000

5p deletion Cri-du-chat syndrome 1/15,000

8q24.1 deletion Langer-Giedion syndrome 1/20,000



12罕見疾病診斷

Trends in Genetics, 2019



13疾病風險評估及預防醫學

Forum Clinical Oncology, 2016 Nature, 2025



14病原菌及微生物檢測

Pharmaceuticals, 2025
Signal transduction and targeted therapy, 2022



15疾病早期診斷
Cancers, 2022



16癌症治療指引

Lung, 2025



癌症疾病用藥檢測 17



罕見疾病用藥檢測 18

CF Foundation, webpage
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美國聯邦基因資訊平等法 20
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随着基因檢測技術的進步，個人基因訊息如患癌風險及遺傳性疾病，變成極易取得。個人基因信
息訊息可能被濫用，雇主可能員工的基因訊息及其家族病史做為解雇、降職或不予聘用等歧視行
為。保險公司也可能利用基因訊息來認定投保資格、制定保费或避免賠償。 

美國國會於2008年通過基因資訊平等法 (Genetic Information Nondiscrimination Act of 2008, GINA)。旨
在保護個人免受基於基因檢測結果的就業和醫療保險歧視。該法禁止雇主將遺傳資訊用於僱用、
解僱、薪資及工作分配等決策，確保不會因遺傳缺陷或風險而受到不平等待遇。內容主要為： 

1.保險業者不得基於被保險人的基因資訊，拒保或是提高保費，也不得要求被保險人提供其基
因資訊以供保險用途，除非符合該法的例外規定。 

2.雇主不得以員工的基因資訊來限制、隔離、分級員工的工作，更不可據此來剝奪員工的工作
機會。
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次世代定序檢測定義為實驗室開發檢測的一種，其管理法規為“特定醫療技術檢查檢
驗醫療儀器施行或使用管理辦法” (特管法)。醫療機構施行次世代定序檢測前，需向衛
福部申請核准，並遵循相關認證、人員訓練及衛教規範。進行分析之檢測實驗室則需
通過衛福部認證，但不能自行接受委託，只能接受醫療機構的委託進行檢體分析。其
分析結果納入病歴，保存至少七年。若健保給付，需將結果上傳至健保署之資料庫。



台灣對於基因數據的隱私保護 22
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台灣“個人資料保護法“將基因與醫療、健康檢查等資料列為「特種個人資料」，必須遵守比
一般個資更嚴格的蒐集、處理及利用規定。基因檢測結果為病歴之一部分，依法應保存至少七
年，未成年人病歷須保存至成年後七年。原則上禁止蒐集、處理或利用。醫療機構僅在法律明
文、當事人書面同意、或履行法定義務等特定情形下才可使用。關鍵保護措施包括：知情同
意、數據匿名化、加密存儲以及限制第三方的非法取用。  

數據主體控制權 (知情同意)：個人應充分知情並同意其基因數據的收集、存儲和使用方式。蒐
集、處理或利用基因資料前，必須明確告知目的、利用範圍，並獲得同意。 

數據匿名化： 透過技術手段去除資料中的直接識別符，並加密儲存，減少外洩後的風險。在數
據傳輸過程中進行加密，防止數據洩漏。 

加密技術：限制目的外利用： 禁止未經授權將資料用於保險核保、雇用決策等用途。 

透明的隱私政策： 企業應明確定義資料使用方式、儲存期限及第三方分享條款。 
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通用數據保護條例 (GDPR) 是歐盟於2018年5月25日生效的嚴格隱私法律。其適用範圍涵蓋全球，只要企
業收集或處理歐盟境內個人的數據即受監管。GDPR 將資料控制者定義為對收集和處理個人資料的方式
和目的做出決定的實體，將資料處理者定義為通常代表資料控制者處理個人資料的實體。資料控制者和
處理者處理個人資料的七個關鍵原則： 

1. 合法性、公平性和透明性           2. 目的限制            3. 資料最小化              4. 準確性 
5. 儲存限制           6. 完整性和保密性（安全性）        7. 問責制 

GDPR 還要求資料控制者和處理者採取一些具體動作。其中包括： 

保存記錄：資料處理者必須保存其處理活動的記錄。 

安全措施：資料控制者和處理者必須定期使用適當的安全措施並對其進行測試，以保護他們收集和處理
的資料。 

資料外洩通知：遭受個人資料外洩的資料控制者必須在 72 小時內通知有關當局，例外情況除外。通常，
他們還必須通知其個人資料受到洩露影響的個人。 

資料保護長：處理資料的公司可能需要聘請資料保護長 (DPO)。DPO 領導並監督所有 GDPR 合規工作。
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資料主體定義為一個已識別或可識別的自然人。資料主體擁有以下權利： 

1. 知情權：必須以易於理解的方式告知資料主體其個人資料的收集和處理方式 

2. 資料可攜帶權：資料主體可以將其資料從一個資料控制者處轉移到另一個資料控制者處 

3. 存取權：資料主體有權獲得所收集之個人資料的複本 

4. 更正權：資料主體可以糾正有關自身的不准確資料 

5. 刪除權：資料主體可以要求刪除其資料（也稱為被遺忘權） 

6. 限制處理權：在某些情況下，資料主體可以限制其個人資料的處理方式 

7. 反對權： 資料主體有權反對其個人資料的處理方式，在某些情況下，資料控制者或資料處理
者有義務遵守資料主體的反對 

8. 反對自動化處理權：資料主體可以反對完全基於自動資料處理的、對其有法律影響的決定 
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美國加州於2021年正式簽署基因資訊隱私法 (Genetic Information Privacy Act, GIPA)。GIPA 在聯邦法
和州隱私法的框架下，補充建立基因資訊保護機制，規範無醫護人員參與的直接面對消費者基因
檢測公司 (direct-to-consumer genetic testing company, DTC) 之個資保護義務，並要求執行下列消費
者基因資料 (去識別化資料除外) 之蒐集、利用、揭露，須獲消費者明示同意： 

1. 利用 DTC 公司產品或服務所蒐集之基因資料，應取得同意。其同意書須載明近用對象、共享
方式，以及具體利用目的。 

2. 初步測試完成後儲存生物樣本，應取得同意。 

3. 目的外利用該基因資料或樣本，應取得同意。 

4. 向服務提供商外之第三方傳輸或揭露該基因資訊或樣本，應取得同意。其同意書須載明該第
三方之名稱。 

5. 分析行銷或第三方依消費紀錄所進行之促銷，應取得同意。
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中央研究院生醫所於2019年由郭沛恩所長主持啟動「台灣精準醫療計劃」（下稱TPMI計畫），與全台16間大型
醫學中心及醫療院所共同合作、預計蒐集上百萬筆臺灣人基因序列，並結合健保病歷資料與基因序列進行比對，
推展台灣醫療進展。 

醫療院所收集到病患的血液檢體後，連同其病歷資料以去識別化但未去連結之方式（僅將姓名等資訊隱匿改用代
碼，故仍可供核對，並未去連結）送交生醫所，生醫所再將血液檢體送到國家基因體醫學研究中心。 

在此基礎上，生醫所提供的精準醫療單一核苷酸晶片為病患共75萬組基因進行基因序列定序，完成定序之資料除
存入中央研究院所建立台灣精準醫療計劃建構資料儲存系統外，計畫主持人同步拷貝一份，同時回傳給提供檢體
的醫療院所於臨床上使用，甚至讓病患自行查詢。 

從計劃開始至今，各大醫學中心及中研院已蒐集到近60萬位民眾的基因定序資料。 

然而，TPMI計畫有下列重大違法缺失，導致國人基因及病歷資料處在隨時可能遭洩漏的安全風險，嚴重影響人民
隱私及國家安全，衛福部明知TPMI計畫有下列重大違法缺失，未積極處理，形同護航實有失職之處。

...........................
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資料外流風險： 包含約60萬筆民眾基因與病歷的資料庫，存在未經合法程序傳輸至境外的風險。 

管理權限混亂： 計畫主持人個人持有資料備份，且允許國外連線，導致資料庫管理權限未受妥善
控管。  

退出機制缺失： 部分受試者未被明確告知有退出計畫的權利，且缺乏退出管道，違反人體生物資
料庫管理條例。 

未納入生物資料庫管理： 儘管蒐集了巨量個資，部分研究計畫未遵循嚴謹的人體生物資料庫管理
條例進行規範。  

境外資金爭議： TPMI計畫接受外資控股的商業公司贊助，引發學術研究與境外商業利益掛勾的
疑慮。 

專利侵權疑慮： 計畫執行中出現挪用已授權專利、研究子計畫無限增生等學術倫理問題。  

儀器設備爭議： 使用的基因檢測晶片與儀器被質疑未依相關規定申請使用，可能導致不精準的風
險，損害受試者權益。 
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隱私與數據安全：基因數據具高度辨識性，即使去識別化，仍有被重新識別的風險。資料庫遭駭
客攻擊或不當分享可能導致個人遺傳隱私外洩。 

知情同意與用途限制：數據庫中的樣本可能被用於最初捐贈者未同意的研究項目，或被轉售給第
三方如藥廠、保險公司，違背患者初衷。 

財產權與獲利：捐贈者對其基因數據是否擁有所有權？當數據被轉化為昂貴的藥物或檢測技術
時，捐贈者是否應獲得商業分紅？。 

族群標籤與不平等：特定族群的基因資料庫若被濫用，可能加劇種族刻板印象，或因數據庫中缺
乏多樣性，導致研究成果對少數族群不適用。 

更重要的是：到底應不應向參與者透露其樣本的分析結果？



Thank You for listening 

Question  and Answer


