
我懷孕了，需要做基因檢驗嗎？ 

 這份文件能幫助您，與您的醫師共同討論是否需要做「基因

檢驗」。請跟著我們的步驟，一步步探索自己的需求及在意

的事情，希望能幫助您思考適合自己的選擇。 

 

 適用對象：  

*夫妻家族有基因遺傳疾病史，想生孩子或已懷孕的孕婦。 

*夫妻倆人都是遺傳疾病帶因者或曾經生下有遺傳疾病的 

孩子，於懷孕 16週後，即可接受產前胎兒基因檢驗。 

*一般民眾或孕婦若擔心生下有遺傳疾病的孩子，也可以 

先接受產前基因檢驗，確定是否為帶因者。 

 

◎「脊髓性肌肉萎縮症」基因檢驗 

        在台灣，脊髓性肌肉萎縮症（spinal muscular atrophy，簡

稱 SMA）是僅次於海洋性貧血，帶因率第二高的體染色體隱

性遺傳疾病，大約每 40個人中就有一位是帶因者。若父母都

是帶因者，則每一次懷孕，

不管男孩或女孩，約有 1/4

的機會生下脊髓性肌肉萎縮

症(SMA)的嬰兒，估計約每

6000-12000名新生兒，就有

一名是 SMA。 

 脊髓性肌肉萎縮症(SMA)致病基因 

       人類的 SMN基因有兩種，分別為 SMN1及 SMN2， 

其中 SMN1基因是 SMN蛋白的主要製作者，能產生大量且

具正常功能的 SMN蛋白。 
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        一般正常人的兩條第五對體染色體（分別來自父親與母

親）各帶有至少一段的 SMN1基因；若患者的兩條第五對染

色體都沒有 SMN1基因，其 SMN蛋白製造量會不足，會影

響運動神經元的發育進而造成神經功能障礙，使得肌肉逐漸

萎縮無力，即造成脊髓性肌肉萎縮症(SMA)。 

        帶因者的兩條第五對染色體只有其中一條帶有一段以上

的 SMN1基因，雖然在外表上與一般正常人無異，但他(她)

有可能將沒有 SMN1基因的那一條染色體傳給下一代。再次

強調，若父母雙方都是帶因者，就會有 1/4 的機會生下患有

脊髓性肌肉萎縮症(SMA)的孩子。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

SMN1基因的數目與 SMA致病的關係 

SMN2 SMN1 

SMN2 SMN1 

正常人 

第五對體染色體 

2：2 

SMN2 SMN1 

SMN2 

帶因者 

第五對體染色體 

2：1 

SMN2 

SMN2 

SMA患者 

第五對體染色體 

2：0 
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 脊髓性肌肉萎縮症(SMA)的類型 

       脊髓性肌肉萎縮症(SMA)是脊髓前角運動神經元發生 

漸進性退化，造成身體肌肉對稱性萎縮、活動無力等症狀。

脊髓性肌肉萎縮症(SMA)發病的年齡從嬰兒至成人皆可能發

生，依發病年齡及病況嚴重程度可分成四種類型： 

第一型 

        出生半年內發病，無法獨自坐立。 

第二型 

        出生後 7~18個月發病，可獨自坐立，無法獨自站立。 

第三型 

        兒童時期會行走後才發病，四肢運動功能受損。 

第四型 

        18歲以後才發病，症狀較輕。 

 

 脊髓性肌肉萎縮症(SMA)基因檢驗的重要性 

        脊髓性肌肉萎縮症(SMA)目前的治療方法有限，多數是

依靠物理治療，以適當的關節運動和伸展活動來維持病人的

肌耐力和關節活動度。身為帶因者的父母若生下脊髓性肌肉

萎縮症(SMA)的孩子，除了可能會造成家庭的經濟負擔外，

患病的孩子在身體及心理也會過得比較辛苦。 

        如果能在懷孕前或懷孕初期接受脊髓性肌肉萎縮症(SMA)

基因檢驗，了解自己是否為帶因者，再加上完整的基因諮

詢，可降低脊髓性肌肉萎縮症(SMA)的發生率及避免造成 

孩子一輩子的遺憾。 
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 脊髓性肌肉萎縮症(SMA)基因檢驗的流程 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

每一胎胎兒皆有 1/4 的機會 

為脊髓性肌肉萎縮症患者， 

故建議胎兒接受產前基因診 

斷(以羊膜穿刺取樣)。 
 

醫 
病 
共 
享 
決 
策 
輔 
助 
表 

 



◎「X染色體脆折症」基因檢驗 

        X染色體脆折症是一種遺傳性智能障礙疾病，根據統計：

發生率男生約為 1/3600，女生約為 1/5000，發生機率僅次於唐

氏症。患者除了智能障礙外，可能還會有語言發展遲緩、注意

力不集中、過動、自閉、不善與人接觸、情緒控制問題等。身

體上的特徵為：長臉、耳大、扁平足、睪丸大等，這些特徵在

青少年身上比較明顯，新生兒不容易從外觀判斷是否為患者，

所以多數患者被確診時都已經超過三歲，此時，患者母親可能

已經生下第二個甚至第三個小孩。 

 X染色體脆折症的致病基因 

        X染色體脆折症是「性聯顯性遺傳」。性染色體表現於

女性為 XX，男性為 XY，因此若有一條 X染色體發生基因變

異，因女性有另一條正常的 X染色體，所以可能無症狀或較

輕微。但男性只有一條 X染色體，因此臨床症狀會較明顯或

嚴重。 

        X染色體脆折症的致病基因 FRM 1（Fragile X Mental 

Rretardation-1）位於 X染色體長臂上，因 FRM 1基因上的三

核苷酸序列-CGG過度重

複，導致此疾病。美國醫

學遺傳學會依據 FMR 1 

CGG重複次數，定義出

「正常型」、「中間

型」、「準突變型」及

「完全突變型」等分型。 
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正常型： 

        正常人，不是異常 FMR 1基因的帶因者。 

        下一代沒有 X染色體脆折症的風險。 

中間型： 

        正常人，其 FMR 1 基因 CGG重複次數介於正常型和

準突變中間。 

        下一代沒有 X 染色體脆折症的風險。但未來後代有可

能會罹患 X染色體脆折症。 

準突變型： 

        異常 FMR 1變異基因的帶因者，但大部分沒有症狀。

21%的帶因女性會在 40 歲前出現早發性停經，50 歲以後

不論男性或女性，約有 50%的機率出現震顫及運動失調症

(Fragile X-Associated Tremor/Ataxia Syndrome)，發病 5-20

年後死亡。 

        若女性帶有 FMR 1基因準突變，建議生育下一代時須

進行產前診斷，因為每一胎不分男生或女生都有 50%的機

率會遺傳到有變異的 X 染色體，且有可能維持準突變或轉

變為完全突變。 

完全突變型： 

        異常 FMR 1變異基因的患者(患有 X染色體脆折症)，

有智能不足、發展遲緩、注意力不集中、過動、自閉、不

善與人接觸、情緒控制問題等。 

        若女性為完全突變型，她生每一胎不論男生或女生，

約有 1/2的機會是 X染色體脆折症患者。 
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 X染色體脆折症基因檢驗的重要性 

        X 染色體脆折症目前沒有治癒的藥物。由於患者大多

有發展遲緩的問題，因此長期療育是重要的，包括：早期

療育、職能治療、語言治療、情緒治療等。若家族成員中

有智能障礙或自閉行為者，建議先進行基因檢驗，確認為

是否為帶因者。若帶因者已懷孕，則可考慮以產前檢查來

確認胎兒是否罹病，但家長必須先了解產前診斷的目的與

後續處置的方向，以做最適切的決定。 

 

 X染色體脆折症基因檢驗的流程 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

        ----------------------------------------------------------------------- 

 您目前選擇的基因檢驗的項目是： 

□脊髓性肌肉萎縮症(SMA) 

□X染色體脆折症 

□脊髓性肌肉萎縮症(SMA)及 X染色體脆折症 

□需與醫師再做討論 

孕婦抽取 2-3cc的靜脈血液 

進行基因檢驗 

CGG ＜ 54 

正常型 / 中間型 

54 ＜ CGG＜ 200 

準突變型 

CGG ＞ 200 

完全突變型 

胎兒基因檢驗 

胎兒 16-20週：羊膜穿刺 

胎兒 10-13週：絨毛採樣 
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對於「是否做基因檢驗」，我的選擇是什麼？ 

◎ 請透過下列步驟來幫助您做決定 

 步驟一  瞭解選擇基因檢驗的好處與壞處 

 
脊髓性肌肉萎縮症

(SMA) 
X染色體脆折症 

治療 

方式 

目前的治療方法有限，多

數是依靠物理治療，以適

當的關節運動和伸展活動

來維持病人的肌耐力和關

節活動度 

目前沒有治癒的藥物，

由於患者大多有發展遲

緩的問題，因此須長期

療育 

檢驗 

方法 

孕婦抽取 2-3cc 的靜脈血

液進行基因檢驗，若為帶

因者先生抽取 2-3cc 的

靜脈血液進行基因檢驗，

若亦為帶因者建議做胎

兒基因檢驗 

孕婦抽取 2-3cc的靜脈

血液進行基因檢驗，若

為帶因者建議做胎兒

基因檢驗 

檢驗 

時間 

*於懷孕前即可抽取靜脈

血液進行基因檢驗。 

*於懷孕 16週後，即可接

受產前胎兒基因檢驗(於

胎兒 16-20週時以羊膜

穿刺取樣) 

*於懷孕前即可抽取靜脈

血液進行基因檢驗。 

*於懷孕 16週後，即可

接受產前胎兒基因檢

驗(於胎兒 16-20週時

以羊膜穿刺取樣) 

流產 

風險 

羊膜穿刺的流產機率約

1/1000 

羊膜穿刺的流產機率約

1/1000 

費用 

靜脈血液基因檢驗 

需自費 2200元 

胎兒基因檢驗 

需自費 2200元 

靜脈血液基因檢驗 

需自費 3000元 

胎兒基因檢驗 

需自費 3000元 
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 步驟二  對於是否做基因檢驗？做出最適合您的選擇 

 若您對於是否做基因檢驗，猶豫不決，接下來請您想一想，哪

些考量因素對您比較重要？ 

 0分代表對您不重要，5分代表對您很重要。 

考量因素 不重要                                           很重要 

擔心流產 0 1 2 3 4 5 

治療方式 0 1 2 3 4 5 

檢驗準確度 0 1 2 3 4 5 

經濟考量 0 1 2 3 4 5 

 

 步驟三  請問您已經清楚暸解做基因檢驗的優點及 

        缺點嗎？ 

問題 選項 

1.家族內有基因遺傳疾病史，擔心

生下有遺傳疾病的孩子，可以接

受胎兒基因檢驗。 

□對 □不對 □不知道 

2.若父母雙方都是脊髓性肌肉萎縮

症(SMA)的帶因者，會有 1/4 的

機會生下罹患疾病(SMA)的孩

子。 

□對 □不對 □不知道 

3.若女性帶有 FMR 1基因準突

變，於生育下一代時可以進行胎

兒基因檢驗，因為每一胎不分男

生或女生都有 50%的機率會遺傳

到有變異的 X染色體，且有可能

維持準突變或轉變為完全突變

(罹患 X染色體脆折症)。 

□對 □不對 □不知道 

(答案：1.對、2.對、3.對) 
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 步驟四  您現在確認是否要做基因檢驗了嗎？ 

  □我已經確認好是否要做基因檢驗，我決定選擇：(下列擇一) 

□脊髓性肌肉萎縮症(SMA) 

□X染色體脆折症 

□脊髓性肌肉萎縮症(SMA)及 X染色體脆折症 

□不做基因檢驗 

  □我想要再與其他人(如：配偶、家人、朋友或其他醫師等) 

    討論我的決定。 

  □我想要再與我的主治醫師討論我的決定，我想要瞭解   

    更多，我的問題有： 
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