
 

 
 

基因測試：它們全都相同嗎？

試想一下，通過觀察您自己的一個細胞核的內部您會看到些

什麼。由脫氧核糖核酸（DNA）所組成的 23 對染色體的每一

對都可以解開，形成共兩米長、包含超過三十億個鹼基對的

長鏈
1
。 然而，您期望從您的這些鹼基對序列中、或者從僅由

百分之二構成您基因的 DNA 中了解些什麼呢？ 自從十五年前

首次人類基因組定序以來，學習解讀基因組一直是科學家們

的目標。雖然在這方面已取得重大進展，但這一領域仍處在

相對初級的階段。 

本文將討論基因測試可以揭露的內容、現有基因測試的多樣

性以及作為保險核保員或真實受檢者在接觸這些基因測試的

過程中可能遇到的誤區。 

基因組研究 

任意兩個人的基因組之間有百分之九十九點九是相同的，但

這也意味著任意兩個人的 DNA 中會有大約三百萬個位點是不

同的。 每個基因編碼合成的蛋白質組成有機體的一個微小部

分；來自大約兩萬個基因的編碼集合構成了人類。這有助於

解釋為什麼人類個體之間如此相似卻又各具特質。 但除了明

顯的特徵（表型）外，我們應當如何比較彼此的相似性與差

異性呢？在經過多次改進後，作為 “參考基因組”基礎的首

次人類基因組定序至今仍在使用
2
。在諸多的用途中，“參考

基因組”的一個作用是使我們能夠觀察到人類的進化和發展，

並用於研究人類遺傳變異和疾病。 

                                                           
1 See TOLEDO, C. & SALTSMAN, K., 2012 

 
DNA 分子的雙螺旋結構。 基因是含有特定蛋白質編碼的 DNA 片段。 

 

關於通過“表型優先”識別核鹼基變異的方法，有一種使用

觀察和比較方面術語，相對簡單的表述方式。通過比較研究

基因型與對照基因型，研究人員就可以開始識別與其正在研

究表型組中的共有變異。進行這類“全基因體關聯分析”

（GWAS）後，研究人員可以識別出那些單核苷酸多態性*

（SNPs）與表型相關、相關程度以及這種關聯是建立在單基

因還是多基因水準上。 GWAS 也並非沒有局限性，但它有助

於視覺化研究人員是如何識別出表型的遺傳原因。 

2 See Genomics Education Programme, 2017 

  自首次人類基因組定序以來，學習解讀基因組一直是科學家們的目標。 

2018 年 11 月 

ReCent 
Medical News 

使用經過 shutterstock.com 授權的圖片 

  

染色體 

細胞核 

細胞 

短臂 

長臂 

著絲點 

基因 

DNA 

糖磷酸主幹 

姐妹染色單體 

     胸腺嘧啶 
  腺嘌呤 

鳥嘌呤 

胞嘧啶 



 

Hannover Re | 2  
 

科技的進步大大降低了定序的成本，這使得眾多基因測試進

入市場。實際上，截至二零一七年八月，已有超過七萬五千

種不同的基因檢測可供消費者選擇3。測試範圍從診斷、疾病

和疾病嚴重程度預測、藥物選擇與劑量測試、親代遺傳因子

測試與新生兒篩查、血統測試，到”健康與保健”的相關篩

查，甚至出現了號稱可為您量身甄選葡萄酒和伴侶的測試。 

常見基因檢測分類的速查參考指南 

*單核苷酸多態性（SNP）基因分型檢測：SNP 是最常見的遺

傳變異類型，在一個基因組中就會有數百萬個。當人的遺傳

密碼上出現單個字母（核苷酸）的變異時，SNP 就出現了。

基因分型陣列技術能夠研究個體可能攜帶的多個 SNP，並且

通常是“直接面對消費者”（DTC）這類基因檢測的基礎。 

基因變異的測量，特別是單鹼基對突變的測定，有助於確定

多種疾病的病因以及患者對藥物的反應等。 

遺傳性惡性腫瘤基因檢測：根據某些具有遺傳易感性的惡性

腫瘤發生風險，對特定基因進行篩查。例如針對乳腺癌、卵

巢癌、結直腸癌和前列腺癌的檢測。 

惡性腫瘤（體細胞）定序：對腫瘤特有的 DNA 進行檢測，通

常用於確定靶向治療。該技術能夠對引發腫瘤的基因突變進

行高精准的分析。 

全基因組定序：基于預防醫學與精確醫學的目的，對人類所

有基因組進行定序，包括蛋白質編碼區和非編碼區(可能參與

基因調控)。 

                                                           
3 See RAPAPORT, L. Reuters, 2018 

全外顯子組定序：對基因組的所有蛋白質編碼區域進行檢測，

以識別可能改變蛋白質結構從而改變蛋白質功能的遺傳變異。 

藥物基因組學檢測：研究個體的基因構成如何影響他/她對藥

物的反應。 

營養基因組學/“健康與保健”檢測：研究食物成分對基因表

達的影響，以及在獨特基因組基礎上個體對營養素的反應。 

表觀遺傳學檢測：研究調控基因表達，但並不改變個體遺傳

編碼的生物學機制。 

 

市場上的大多數基因檢測都可以歸類到上述分類中。許多人

需要醫生的醫囑才進行基因檢測，但有越來越多的供應商直

接面對消費者（DTC）提供檢測服務。由於諮詢、隱私和持

續護理等原因，這個過程也引發了一些爭議
4
。 

儘管存在監管約束，這類情形顯然相當複雜。作為保險公司，

應當如何評估這些檢測的結果？與任何其他的檢查項目一樣，

我們需要確保檢測結果可靠並且可被重複。這取決於以下三

個標準：分析有效性、臨床有效性和臨床實用性。換言之，

如果將同一樣本送到三個不同的實驗室，是否可以得到相同

的結果？這一結果是否具備預後價值與可執行性？ 

  

4 See HUNTER, DJ et al., 2008 

GWAS 圖所顯示的 SNP，包括表型關聯(Y 軸)及其染色體定位 

存在於 13 號和 17 號染色體上的 SNP 與乳腺癌的表型研究密切相關 
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案例研討 

眾所周知，由於 BRCA1 和 BRCA2 基因突變而使得乳腺癌具

有遺傳特質。在此以乳腺癌為例，說明在什麼情況下會得到

並未符合上述全部三個標準的結果。儘管不是所有的BRCA基

因突變都倍受關注5，但已知的對乳腺癌、卵巢癌和其他惡性

腫瘤6具有病理學意義的 BRCA1 和 BRCA2 基因就有二千多種

變異。 此外，研究人員最近還發現了除 BRCA1 和 BRCA2 基

因之外的其他七十二種基因變異也存在與乳腺癌高發風險的

關聯性7。 

需要注意的是，一些常見的直接面向消費者的基因檢測僅測

試三種所謂的“創始變體”，即 BRCA1 5382insC 插入和

BRCA1 185delAG、BRCA2 6174delT 缺失。 

考慮到這一現狀，再來評估有明顯乳腺癌家族史，可能對保

險業務產生不利後果的客戶。作為保險核保員或個人，在進

行這類基因檢測後如果沒有發現上述三種基因變異，您是否

就會完全相信該檢測已證實基於遺傳易感性的乳腺癌風險沒

有增加？作為個人，您想要進一步的確認嗎？作為核保員，

暫且拋開監管或倫理方面的考量、並且相信于基因檢測的陰

性結果，您是否仍然會調整保單的承接條件？ 

在不知情的情況下，如果 DTC 受檢者對一種未被檢測的病理

變異呈陽性，那就有一種潛在的可能，是受檢者在 BRCA 基

因變異檢測中所得到的陰性結論實際有可能只是“假陰性”

圍繞檢測結果可信度的眾說紛紜，被一項研究揭示出高達百

分之四十的 DTC 受檢者基因變異檢測結果為假陽性8，也許反

映出臨床校驗在這一領域發展過程中的重要性。 

作為壽險核保員，我們深知檢測的敏感性和特異性是多麼地

重要。然而，不僅在這類監管不足且發展迅速的市場中與檢

測相關的訊息不易獲得，而且由於環境和生活方式因素也在

基因表達中產生作用，使得許多疾病無法準確預測。 

 

 

基因裝上彈藥，您身處的環境扣動扳機9 
法蘭西斯·柯林斯 

                                                           
5 See REBBECK, TR et al., 2015 
6 See The University of Utah, BRCA Mutation Database 
7 See Breastcancer.org, 2017 
8 See TANDY-CONNOR, S. et al., 2018 

科學家們認識到系統生物學是多學科的。隨著基因定序技術

的進步，產生了互補“生物組學”，例如表徵遺傳學、轉錄

組學、微生物學等等。十七世紀初，英國哲學家法蘭西斯·培

根（Francis Bacon）就曾提出，關於科學原理的經驗論將 

“最終揭露並顯現宇宙中最隱蔽和神秘的一切”10。或許隨著

我們開始收集我們自己的、疾病的和環境的大量數據，我們

可能會更接近於實現他的預測。 

結論 

總的來看，我個人認為基因檢測的推廣將對人類產生積極影

響，因為它無疑將有助於藥物的研發、增加患者自主權，並

使我們更加受益於預防性而非治療性的醫療。醫生和患者間

由誰來發起測試的界限模糊，這值得引起政府、醫療機構、

基因檢測公司和消費者的注意。當然，鑒於資訊不對稱的原

因，這將對保險公司構成嚴峻考驗。從全基因組定序到非醫

學目的的檢測，基因測試的種類繁多。雖然基因組學在疾病

診斷和研究方面越來越普及，但科學家們也意識到我們不會

在基因組中找到所有問題的答案。正如在承保審核時，一份

醫學資料可能只為我們提供一部分的健康資訊一樣，基因組

學也只是多學科、 “多生物組學” 疾病研究方法中的一塊拼

圖而已11。 

  

9 See KRESSER, C., 2016 
10 See Biography.com 
11 See HASIN, Y et al., 2017 
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在 LinkedIn 上關注我們，瞭解最新的壽險與健康險資

訊。 
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