
病
基
因
，
常
見
例
子
是
兩
夫
婦
都
是

地
中
海
貧
血
基
因
攜
帶
者
，
他
們
的

下
一
代
便
有
四
分
一
機
會
是
嚴
重
地

貧
患
者
。

第
三
類
是
胚
胎
植
入
前
染
色
體

結
構
變
異
檢
測
（PG

T-SR

）
，
即
父

或
母
的
染
色
體
某
一
截
出
現
易
位
、

倒
置
等
情
況
，
父
或
母
可
能
沒
有
任

何
疾
病
或
身
體
問
題
，
但
當
懷
上
帶

有
問
題
染
色
體
的
嬰
兒
，
便
容
易
導

致
流
產
或
結
構
異
常
。
」

駱
醫
生
說
，
醫
生
會
因
應
個
別

夫
婦
的
情
況
，
了
解
他
們
的
家
族
及

個
人
病
史
，
針
對
不
同
問
題
而
建
議

他
們
選
擇
一
個
適
合
的
基
因
檢
測
方

案
。反

覆
流
產

�

染
色
體
數
目
異
常

胚
胎
植
入
前
染
色
體
數
目
異
常

檢
測
（P

G
T-A

）
昔
日
稱
作
胚
胎
着

牀
前
染
色
體
篩
檢
（
P
G
S
）
，
當

父
母
健
康
正
常
，
但
妻
子
慣
性
流

產
，
又
沒
有
找
到
特
別
原
因
，
可
考

慮
進
行
此
檢
測
查
找
原
因
。

駱
醫
生
說
：
「
常
見
的
流
產
原

因
是
胎
兒
染
色
體
不
正
常
。
很
多
時

父
母
染
色
體
數
目
正
常
，
但
隨
着
媽

媽
年
齡
增
長
，
卵
子
老
化
，
胎
兒
出

現
隨
機
性
染
色
體
數
目
異
常
機
會
率

為
三
類
，
第
一
類
是

胚
胎
植
入
前
染
色
體
數
目
異
常

檢
測
（P

G
T
-A

）
，
主
要
檢
視

四
十
六
條
（
即
二
十
三
對
）
染
色
體

是
否
齊
全
，
例
如
唐
氏
綜
合
症
嬰
兒

便
是
多
出
一
條
第
二
十
一
號
染
色

體
。

第
二
類
是
胚
胎
植
入
前
單
基
因

病
變
檢
測
（PG

T-M

）
。
這
項
檢
測

針
對
性
地
診
斷
胚
胎
會
否
帶
有
某
疾

醫
生
說
，

透
過
胚
胎
植

入
前
基
因
檢
測
及

體
外
受
孕
療
程
，
終
於
為

曹
氏
夫
婦
孕
育
一
個
健
康
正
常
的

胚
胎
，
為
他
們
圓
了
生
育
夢
。
然
而

過
程
絕
不
容
易
，
期
間
多
個
胚
胎
生

長
數
天
後
便
停
止
分
裂
，
幸
好
餘
下

的
胚
胎
能
正
常
生
長
。

駱
紅
醫
生
說
，
現
在
有
不
少
夫

婦
為
了
孕
育
健
康
的
下
一
代
，
在
計

劃
懷
孕
前
都
會
諮
詢
醫
生
並
進
行
基

因
檢
查
，
特
別
是
夫
婦
年
紀
較
大
、

單
方
或
雙
方
有
遺
傳
病
，
可
以
在
進

行
體
外
人
工
受
孕
過
程
中
，
透
過
胚

胎
植
入
前
基
因
檢
測
，
篩
走
不
正
常

或
帶
有
遺
傳
疾
病
基
因
的
胚
胎
，
只

移
植
不
受
影
響
的
胚
胎
，
避
免
有
關

疾
病
或
異
常
傳
給
下
一
代
。

胚
胎
植
入
前

�

基
因
診
斷
三
大
類

駱
紅
醫
生
說
：
「
胚
胎
植
入
前

基
因
檢
測
（
P
G
T
）
目
前
主
要
分

住
內
地
、
三
十
餘
歲
的
曹

氏
夫
婦
，
前
年
從
廣
州
來

港
到
養
和
醫
院
，
諮
詢
有
關
遺
傳
學

及
生
育
問
題
，
因
為
曹
先
生
擔
心
自

己
的
遺
傳
病
會
影
響
下
一
代
。

「
我
在
二
十
多
歲
時
因
為
高
血

壓
而
求
診
，
發
現
初
期
腎
病
，
數
年

後
腎
功
能
持
續
衰
退
，
醫
生
建
議
我

做
詳
細
檢
查
，
結
果
發
現
我
有
多
囊

性
腎
病
。
這
是
一
種
遺
傳
病
，
醫
生

說
可
能
是
遺
傳
自
父
或
母
，
建
議
可

以
透
過
基
因
檢
測
追
溯
家
族
病
史
。

當
時
我
沒
有
打
擾
父
母
親
，
但
其
後

妹
妹
也
出
現
病
徵
，
見
醫
生
再
追

查
，
結
果
發
現
母
親
都
有
多
囊
腎

病
，
我
的
腎
病
正
是
遺
傳
自
母
親
，

而
妹
妹
的
兒
子
亦
遺
傳
了
這
個
基

因
，
原
來
我
們
一
家
都
有
這
個

病
…
…
」
曹
先
生
向
接
見
的
養
和
醫

院
生
殖
醫
學
科
專
科
醫
生
駱
紅
醫
生

說
。

曹
先
生
一
直
希
望
有
下
一

代
，
過
去
六
年
一
直
努

力
嘗
試
，
亦
見
過

中
醫
調
理
身

現代夫婦為下一代做好準備，不少都會在婚前或計劃生育前接受
身體及基因檢查，以查找是否有遺傳病或其他特別疾病，確保孩子日
後能健康成長。

如果準父母其中一方或雙方有遺傳病，基因檢測技術如何幫忙他
們？今期由生殖醫學科專科醫生為大家詳細剖析。�撰文：陳旭英　設計：張均賢

▲這位試管嬰兒在胚胎植入前進行了遺傳病基因檢測，
平安出生。� （資料圖片）

▲

圖
中
健
康
寶
寶
正
是
透
過
人
工
生
育
技
術
及
胚

胎
植
入
前
基
因
檢
測
，
於
二○

一
六
年
出
生
。

�

（
資
料
圖
片
）

▲

圖
中
顯
示
第
十
五
號
染
色
體
部

分
缺
失
，
易
位
至
第
九
號
染
色

體
，
屬
父
或
母
平
行
易
位
的
例

子
。

▲

圖
中
顯
示
胚
胎
的
第
二
十
二
號

染
色
體
錯
誤
地
黏
住
二
十
一
號
染

色
體
。
這
類
出
現
染
色
體
易
位
的

父
母
，
會
導
致
較
大
機
會
流
產
或

發
育
成
有
缺
陷
的
胎
兒
。

為 寶 貝 健 康 籌 謀

居

體
，
但
一
直
未
能
成
功
。
他
其
後
到

內
地
一
間
生
殖
醫
學
中
心
，
進
行
詳

細
身
體
檢
查
後
發
現
自
己
患
無
精

症
，
精
液
內
根
本
沒
有
精
子
，
所
以

妻
子
一
直
無
法
懷
孕
。

生
殖
醫
學
中
心
人
員
建
議
他
可

以
用
其
他
人
的
精
子
人
工
受
精
，
曹

先
生
雖
然
無
奈
但
也
同
意
，
可
惜
即

使
借
用
他
人
精
子
，
妻
子
都
無
法
成

功
懷
孕
。
及
後
香
港
朋
友
建
議
他
到

養
和
醫
院
再
諮
詢
，
經
過
醫
生
的
深

入
追
查
及
細
心
規
劃
，
從
曹
先
生
體

內
取
出
精
子
，
經
過
體
外
受
孕
和
胚

胎
植
入
前
遺
傳
學
檢
測
，
曹
太
終
成

功
懷
孕
，
並
誕
下
不
帶
多
囊
性
腎
病

遺
傳
基
因
的
健
康
嬰
兒
。

事
前
檢
測��

保
B
平
安

負
責
這
次
輔
助
生
育
過
程
的
養

和
醫
院
生
殖
醫
學
科
專
科
醫
生
駱
紅

駱紅醫生說，
會因應夫婦的背
景、家族病史等，
建議他們考慮不
同類型的胚胎
植入前基因
檢測。

胚胎植入前
基因檢驗

為
下
一
代
健
康
籌
謀
，
一
些
攜
帶
遺
傳
病
基
因
的
夫
婦
，

可
透
過
人
工
生
育
技
術
及
胚
胎
植
入
前
基
因
檢
測
，
減
低

子
女
患
上
遺
傳
病
的
機
會
。�

（
資
料
圖
片
）
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次
出
現
早
期
流
產
，
一
次
出

現
宮
外
孕
，
需
要
切
除
一
邊

輸
卵
管
。
最
近
的
一
次
是
透

過
體
外
受
孕
，
放
了
四
個
胚

胎
，
結
果
都
未
能
成
功
懷

孕
。
」
經
歷
多
次
流
產
的
何
太

非
常
沮
喪
，
但
她
沒
有
放
棄
，

最
後
到
養
和
醫
院
體
外
受
孕
中
心

尋
求
諮
詢
。

駱
紅
醫
生
為
夫
婦
二
人
檢

查
，
確
定
他
們
的
身
體
都
健
康
，
兩

人
的
染
色
體
都
正
常
，
之
後
再
追
查

女
方
的
免
疫
系
統
、
凝
血
因
子
、
子

宮
結
構
等
，
都
沒
有
發
現
問
題
。

何
氏
夫
婦
希
望
再
進
行
體
外
受

孕
，
駱
醫
生
從
女
方
抽
取
二
十
二
粒

卵
母
細
胞
，
成
功
培
植
出
十
二
個
胚

胎
。
其
後
的P

G
T-A

檢
查
中
，
發
現

只
有
一
個
胚
胎
染
色
體
數
目
正
常
，

幸
好
移
植
這
胚
胎
後
，
何
太
成
功
懷

孕
，
B
B
健
康
出
世
。

何
太
十
分
感
激
表
示
：
「
過
去

五
年
我
一
直
嘗
試
，
每
次
都
以
為
會

成
功
，
卻
最
終
失
敗
，
心
情
好
像
過

山
車
般
起
伏
，
終
於
…
…
我
和

丈
夫
都
能
成
功
誕
下
我
們
的
寶

寶
，
實
在
得
來
不
易
。
」

駱
紅
醫
生
說
，
如
果
這
對

夫
婦
繼
續
努
力
嘗
試
自
然
懷

孕
，
可
能
最
終
都
會
成
功
，
但

當
中
或
會
經
歷
很
多
次
失
敗
。

透
過
胚
胎
植
入
前
染
色
體
數
目

異
常
檢
測
，
能
夠
縮
短
這
對
夫

婦
屢
試
屢
敗
的
冤
枉
路
。

單
基
因
遺
傳
病

至
於
患
有
多
囊
性
腎
病
的
曹
先

生
，
屬
單
基
因
遺
傳
病
。
駱
醫
生
解

釋
，
單
基
因
遺
傳
疾
病
的
遺
傳
模
式

分
為
常
染
色
體
（autosom

al

）

或
X
染
色
體
（X-linked

）
，

其
中
常
染
色
體
隱
性
遺

傳
，
當
父
及
母
都
有
這

個
隱
性
基
因
時
，
子
女

就
有
四
分
一
機
會
遺

傳
到
疾
病
，
最
常
見

例
子
是
地
中
海

貧
血
症
；
常
染

色
體
顯
性
遺

傳
，
則
只
要

父
母
其
中
一

人
帶
有
疾
病

基
因
，
子

女
就
有
一

增
加
，
容
易
造
成
反
覆
性
流
產
。
」

甚
麼
人
需
要
考
慮
接
受

P
G
T-A

？
駱
醫
生
指
出
，
一
般
健
康

正
常
的
夫
婦
，
若
曾
經
試
過
多
於
一

次
流
產
或
慣
性
流
產
，
或
者
媽
媽
較

高
齡
，
擔
心
日
後
胎
兒
的
染
色
體
不

正
常
，
都
可
以
透
過
這
方
法
檢
查
清

楚
；
如
果
夫
婦
曾
多
次
嘗
試
體
外
受

孕
，
胚
胎
都
未
能
成
功
着
牀
，
也
可

以
考
慮
接
受
這
個
檢
測
。
只
要
把
帶

有
正
常
染
色
體
數
目
的
胚
胎
植
入
母

體
，
減
少
因
為
染
色
體
數
目
異
常
而

導
致
着
牀
失
敗
或
流
產
，
便
可
增
加

母
親
成
功
懷
孕
機
會
。

縮
短
冤
枉
路

三
十
二
歲
的
何
太
，
是
另
一
個

進
行
體
外
受
孕
並
配
合
胚
胎
植
入
前

基
因
檢
測
，
成
功
誕
下
健
康
寶
寶
的

個
案
。「

我
曾
經
四
次
懷
孕
，
其
中
三

駱醫生說，現在較多人選擇在婚前做遺

傳學基因檢測，有些夫婦因而發現原來自己

有遺傳病，只是一直未發病或徵狀不明顯。
陳氏夫婦在婚前基因檢測中發現，兩人

都帶有隱性聽覺受損基因，下一代有四分一

機會失聰，夫婦於是到養和醫院求助。駱醫

生建議陳氏夫婦進行體外受孕及胚胎植入前

基因檢測，結果成功為陳太抽取二十四粒卵

母細胞，成功培植八個胚胎，基因檢測時發

現其中兩個胚胎受影響、三個染色體異常、

一個不確定，只有兩個胚胎染色體正常但是

攜帶聽障基因。
在茫茫人海中帶有此聽覺受損基因的男

女相遇，然後相愛、結婚，這個機會其實不

高，但他們就是遇上了。最後陳氏夫婦兩人

商量後，決定植入帶有疾病基因的胚胎，孩

子只是基因攜帶者，不會患病，但他日後仍

有機會把此疾病基因遺傳至下一代。

偶然發現聽障基因

半
機
會
患
病
，
然
而
帶
有
這
常
染
色

體
顯
性
遺
傳
基
因
的
父
或
母
，
可
能

在
年
輕
時
沒
有
發
病
，
到
了
年
紀
較

大
時
疾
病
才
顯
現
出
來
。
而
曹
先
生

所
患
的
多
囊
性
腎
病
，
便
是
顯
性
遺

傳
病
。因

為
有
多
囊
性
腎
病
和
無
精
症

到
養
和
求
診
的
曹
先
生
，
駱
醫
生
為

他
進
行
詳
細
檢
查
，
發
現
他
精
囊
內

仍
有
精
子
，
可
抽
取
精
子
進
行
人
工

受
孕
。
經
實
驗
室
技
術
人
員
加
倍
呵

護
將
胚
胎
培
養
至
較
成
熟
階
段
，
並

經
過
胚
胎
植
入
前
基
因
檢
測
，
最
終

確
定
只
有
一
個
沒
有
帶
病
基
因
的
健

康
胚
胎
。
駱
醫
生
在
曹
太
的
自
然
排

卵
周
期
移
植
胚
胎
，
最
後
曹
氏
夫
婦

誕
下
健
康
女
兒
。

不
過
駱
醫
生
強
調
，
胚
胎
植
入

前
基
因
檢
測
屬
針
對
性
檢
測
，
不
能

大
海
撈
針
，
亦
不
能
排
除
所
有
遺
傳

病
。

▲

實驗室人員會監察胚胎是否正常地分裂、
成長。

▲

進
行
胚
胎
植
入

前
基
因
檢
測
時
，

需
要
抽
取
一
個
或

多
個
卵
母
細
胞
，

圖
為
胚
胎
活
檢
過

程
。

黃氏夫婦亦是於婚
前進行基因檢測，發現女方

帶Fragile X基因，這是一種X
染色體遺傳（X-linked）疾病，

可影響智力，帶此Fragile X基因的
女性，卵巢會較早衰退。下一代如

果是女性，縱使遺傳了母親的Fragile 
X基因，由於女兒有兩條X染色體，可

以自行修補，故不一定會發病；如果下
一代是男性，因只有一條X染色體，就
無法修補，所以會發病。因此黃氏夫婦
希望透過體外受孕療程配合胚胎植
入前基因檢測，排除懷有疾
病BB的機會。

另一對二十餘歲
的周氏夫婦，因胎

兒 結 構 異 常 要 進

行人工流產，其後追查
發現是媽媽的第十五號染色
體有一截易位至第九號染色
體。周氏夫婦決定接受體外受孕
療程，兩次療程後終找到一個正常
胚胎。

「如果父或母有染色體平衡易
位，大概有三分二機會胚胎不正常而
導致流產或結構異常。透過胚胎植入前
染色體結構變異檢測（PGT-SR），篩
走染色體不正常的胚胎，增加媽媽成功

懷孕機會。」駱醫生說。其後周太的
哥哥亦進行基因檢測，發現有

同一問題，日後計劃生育時
可以及早作出準備。

染色體異常問題

▲胚胎植入前會置放於胚胎培養箱內，能全
時監察胚胎生長情況，並為卵母細胞提供安
全的孕育環境。

▲個別精子數量過少或患
無精症的男士，亦可以
透過抽取精子進行體
外受孕。

▲遺傳病基因檢定報告需
時兩至三星期，期間胚
胎會先冷凍儲存。

做試管嬰兒刺激卵巢過程中，醫生會定期監察卵巢反
應，作出適當藥物調節，減低風險。 （資料圖片）

電腦為胚胎細胞進行基
因檢測，目前會用次世
代基因排序技術。
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