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基因突變
人體的生長、修復損傷或繁殖，都需

要製造細胞，方法是細胞由一個自我分裂

成兩個。細胞在每次分裂的中途都須複製

其細胞核的DNA，由於DNA的含氮鹼基數

量龐大，隨時會多達數千萬個，在複製過程

中有可能出現偏差，例如多了或少了一個核

苷酸、轉換成另一個核苷酸甚或有一大段

序列缺失等，稱為突變（mutation）。細胞

一般可以自我糾正錯誤而繼續存活，又或

因承受不了錯誤而凋亡。如果有未被糾正

的錯誤出現在非為蛋白質編碼的DNA片段

上，通常都不會對細胞的健康構成影響。

然而，如果突變發生在生殖細胞（即

是將會成為卵子或精子的細胞）中，而這

些卵子或精子最終形成胚胎，新的DNA變

體便會傳遞到下一代。如果突變的位置影

響到某一個基因，便會導致該基因出現新

的版本，即是新的等位基因（alleles）。例如

控制眼睛或頭髮顏色的基因等，同一個基

因在不同的人之中可能會有輕微差別，這

基因與人體的生長、特徵和健康息息相關，如果基因出現問題，可

能會導致各種不同程度的健康問題，而出現的時間可以在人生的不同

階段。有部分基因問題可透過父母親婚前檢查預測風險，但亦有一些

較罕見的基因問題需在嬰兒出生後才能檢測得到。本會邀請了兒童及

青少年科學系教授簡介基因對健康的影響和基因檢測的醫學用途。

基因與染色體
大 部 分人 體 細 胞 內 都 有一 個 細

胞核（nuc l e u s），而細胞核藏有DNA

（deoxyr ibonucle ic acid）。DNA的中

文名稱是 脫 氧 核糖核酸，由不同的核

苷酸（nucleot ide）排列而成，通常每條

DNA含有數百萬個核苷酸，而核苷酸有

4種，分別以其含氮鹼基（nit rogenous 

b a s e）的 名 稱 的 首 個 字 母 而 稱 為 A

（adenine）、T（thymine）、G（guanine）和

C（cytosine）。基因（gene）就是由這些A、

T、G和C核苷酸排列而成的DNA組合，儲

存着細胞生產蛋白質的訊息。香港大學兒

童及青少年科學系臨床副教授鍾侃言醫生

指人類約有25,000個基因。

D N A 構 成 了 人 的 染 色 體

（chromosome），正常情況下，每個細胞

核內有23對染色體。DNA除了存在於細胞

核外，還存在於粒線體（mitochondrion）

之中，是細胞內負責能量代謝的工具。

些有輕微差別的基因就是等位基因。

突變了的基因有可能使生產出來的

蛋白質與原本的不同，有些仍能發揮原本

的功能，有些則可能不符合身體需要。只

出現在體細胞（somatic cell）而非生殖細

胞的突變就沒有遺傳性，亦未必會令身體

狀況即時出現改變，但長年累積不同的基

因突變，又或有基因突變的細胞不斷複製

及增加，則有可能令所屬的器官或組織出

現問題。不過鍾醫生表示，只有約1%的基

因突變會帶來健康問題。

罕見疾病大多與遺傳基因有關
在本港，較為人熟悉的遺傳病有

G6PD缺乏症、地中海貧血、血友病等。而

較罕見的遺傳病例子，則有黏多醣症、杜

興氏肌肉營養不良症和天使綜合症等。

世界衞生組織的報告書Pr i o r i t y 

Medicines for Europe and the World "A 

Public Health Approach to Innovation"的資

料顯示，現時估計約有5,000至8,000種罕

見疾病，大部分與遺傳基因有關。公眾一般

對這類罕見疾病認知較少，亦由於病人的數

量少，因此較少有專門為這些病研發的藥

物，就算有新研發藥物，亦較難找到足夠的

病人測試療效。如能及早在婚前、產前進行

檢查或於幼兒階段知悉風險或作出診斷，對

預防及盡早治療都有幫助。基因測試有助

醫生確診部分罕見疾病。

基因測試是否有助診斷
罕見疾病？
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Amendments，簡稱CLIA），而ESHG則建

議經濟合作與發展組織（Organization for 

Economic Cooperation and Development，

簡稱OECD）就基因測試訂立品質管理方案。

消費者在接受基因測試前，應向提供服務的

公司查詢其化驗所是否有相關的認可。

而在本港方面，香港認可處（Hong Kong 

Accreditation Service）的香港實驗所認可計劃

（HOKLAS）於2008年開始為本地公營和私營

化驗所提供基因測試的認可服務。當中包括衞

生署醫學遺傳科遺傳學化驗所、公立醫院病理

部和其他公營及私營化驗所，它們可向香港認

可處申請的認可範圍都是有臨床用途或具診斷

性的基因測試。香港認可處是根據國際標準ISO 

15189和演繹該標準的補充準則對基因測試化

驗所進行嚴格的評審。化驗所由抽取樣本、檢

測過程至發出報告，均須要符合ISO 15189對

品質管理和技術的要求，當中的要求亦包括保

障病人私隱，例如對發放測試報告的方式和在

報告上為測試結果作出臨床解釋的人士亦有要

求。此外，根據ISO 15189，化驗所必須確定病

人在測試前已接受適當的醫護專業人員講解並

得到病人同意，方可進行基因測試。除香港認可

處的技術要求外，化驗所亦要遵從相關的法例

和專業要求，當中包括醫務化驗師守則的要求，

而診斷性的基因測試需由醫生轉介。

測試前後都要有專業人士講解
消費者應先聽從對基因及遺傳學有充分

認識的醫護專業人員的講解，才決定是否接

不同種類的基因測試服務
近年坊間推出了不同的基因測試服

務，例如營養基因測試、飲食和運動方案、

基因體重管理計劃、個人DNA組合測試和

個人基因庫、疾病基因診斷、遺傳性疾病

普查、遺傳性癌症健康風險評估、心格基

因測試、皮膚基因測試、天賦基因檢測、心

血管疾病基因檢測等等，林林總總。收費

由$3,000至$69,000，差異很大，視乎檢

測的項目和基因數量而有分別。究竟不同

的基因測試是否有實質作用？

鍾醫生指出，現時基因測試大致分

為兩種，一種是診斷性（diagnostic）基因

測試，作用是醫生為已出現病徵的病人

進行基因測試以便確診；另一種是預測性

（predictive）基因測試，以估計接受測試

的人士有多大機會患上某種疾病或出現某

種身體狀況。

預測性基因測試可細分為三類，

第一類是症狀前診斷（presymptomatic 

d iagnos is），大多應用於單基因遺傳病

（monogenic disorders），一般是罕見病，

例如亨廷頓舞蹈症，家族中有病史的人士

接受基因測試，如發現帶有這突變基因，

有90%至99%機會將會發病。

第二類是遺傳傾向（predisposition）

測試，這類測試也是適合家族中有病史的

人士，例如家族中有人曾患上乳癌的人士，

可以考慮接受BRCA1或BRCA2乳癌突變

基因檢測，如檢出帶有該等基因，代表有

較高風險患上該病，就可按醫生的建議較

頻密地接受相關疾病的預防檢驗，好讓在

真的患病時能及早發現並接受治療。

第三類則是用來預測一些受多種原因

和涉及多個基因而引起的疾病或身體狀況

的易感性（susceptibility）測試，檢測後一般

只能說出機會率比一般人高或低多少，而無

法確實判斷或預測身體的情況，即使有某

個突變基因並不代表會發病，但沒有該突

變基因也有可能會發病，因為影響的基因

和環境因素太多，這一種測試在直接面向消

費者（Direct-to-Consumer，簡稱DTC）的基

因測試服務較常見，例如患上高血壓、糖尿

病、肥胖症等的傾向，又或是評估身體在體

育運動、音樂演奏方面的能力。

直接面向消費者的基因測試
鍾醫生表示，美國醫學遺傳學與基因

組學學院（American College of Medical 

Genetics and Genomics，簡稱ACMG）和

歐洲人類遺傳學會（European Society of 

Human Genetics，簡稱ESHG）都曾經就

DTC基因測試服務發表立場聲明。

ACMG認為，公眾必須明白基因測

試是複雜診治過程中的一個部分，其餘步

驟還包括遺傳風險評估、診斷和疾病護理

等，而測試的結果會對接受測試的人士及

其家屬構成重大的醫療影響。由於基因

測試及結果詮釋相當複雜及技術性，因此

相關的化驗所應有適當的認可。ACMG在

聲明中建議參考美國的臨床實驗室改進

修正案（Clinical Laboratory Improvement 

DNA 排序儀器和檢測結果的圖片

健康錦囊

基因測試是否有助診斷
罕見疾病？



或機會率，另ACMG的聲明亦要求服務供

應商告知消費者，測試結果對其家屬的影

響。由於DTC基因測試的結果存在各種不

確定性，消費者在決定是否接受測試前應

詳細考慮。

如何保護個人私隱？
另一個消費者需要考慮的因素是私

隱問題。測試樣本和數據的擁有權對消費

者十分重要，ACMG建議消費者應要知道

誰人有權知悉其測試結果，有甚麼程序去

保護結果資料，測試完成後樣本的處理方

法，測試結果對個人和家屬的生活、長遠

醫療護理和醫療保險的影響，亦必須查問

清楚測試結果數據會否被轉售或與第三者

共享等。

消費者應考慮實際需要和風險
部分由基因問題所引致的嚴重疾病並

不常見，因此，並非每個人都必須接受詳細的

基因篩選性檢查。如有家族病史及診斷上的

需要，消費者在考慮接受基因測試前，應聽

取醫護人員的專業意見，衡量當中的風險。

對於一些受多種原因影響和涉及多

個基因的身體狀況，消費者亦應聽取醫護

人員的專業意見，瞭解基因測試能為自己的

身體狀況提供多少資訊，是否有實際需要

才接受測試。人體的基因只是影響健康的其

中一項因素，其他因素例如飲食習慣、運動

量和睡眠質素等，都會影響身體健康，消費

者應多加留意。對於預測這類疾病，以現時

所得的醫學資料來說，基因測試一般都不能

作出準確預測，反而傳統的家族病史研究可

能會有較可靠的答案。

衞生署意見
一般而言，遺傳檢驗可以檢測到與

人類疾病相關的遺傳物質變異，從而提供

針對某些疾病的風險評估。市民於接受遺

傳檢驗前後，均需要經醫療專業人員提供

遺傳諮詢，以瞭解遺傳檢驗所引起的種種

利弊。而由於DTC基因測試不涉及任何醫

療專業人員所提供的遺傳諮詢，所以對受

檢人士會有潛在的不利影響，例如虛假保

證、心理困擾或不妥善利用資源等。關於

遺傳疾病和遺傳諮詢服務的資訊，可在衞

生署轄下醫學遺傳服務網站查閱：http://

www.dh.gov.hk/tc_chi/main/main_cgs/

main_cgs_sp_ghpp.html。�

香港海關向本會提供2宗於2016年11月審

理完結的售賣偽冒藥物案件資料，涉案的店舖

位於九龍。

消費者可向海關舉報
根據《商品說明條例》，出售或供應附有

偽造商標或虛假商品說明的貨品屬嚴重罪行，

一經定罪，最高可被判罰款$50萬及監禁5年。

市民如對藥物真偽有所懷疑，應立即停止

服用，並向供應商或商標持有人作出查詢。若發

現有售賣偽冒藥物的情況，可致電海關24小時

熱線2545 6182舉報。�

資料來源：香港海關

涉及售賣偽冒藥物案件的店舖售貨員被判社會服務令
涉及售賣偽冒藥物的店舖(2016年11月審理完結的案件)▲

涉案店舖名稱及地址 涉案偽冒藥物名稱
有關控罪* 
(干犯人)

有關刑罰

九龍 Kowloon

1

榮豐行(香港)葯業 
Wing Fung Hong (HK) Medicine Co. 
紅磡庇利街23號碧麗花園9號地舖 
Shop No. 9, G/F, Bailey Garden, No. 23 Bailey 
Street, Hung Hom

應用虛假商品說明的
貨品 
●「風濕靈」「Trankal 
Capsules」

a 
(一名店舖負責

人)

罰款
$10,000

2

裕鋒免稅大藥坊 Yue Fung Medicine 
尖沙咀加連威老道41A號興明樓地下B2號舖 
Shop B2, G/F, Hing Ming Building, No. 41A 
Granville Road, Tsim Sha Tsui

應用偽造商標的貨品 
●「威而鋼」「Viagra」

b, c 
(一名售貨員)

社會服務令
120小時

▲ 審理完結是指審理相關案件的所有法律程序包括審訊和上訴經已完成。
* 	a	 違反香港法例第362章《商品說明條例》第7(1)(b)條「管有任何已應用虛假商品說明	

	 的貨品作售賣或任何商業或製造用途」
 	 b	 違反香港法例第362章《商品說明條例》第9(2)條「出售應用偽造商標的貨品」
 	 c	 違反香港法例第362章《商品說明條例》第9(2)條「為售賣或任何商業或製造用途而 

	 管有應用偽造商標的貨品」

註

消費提示

健康錦囊

受測試，避免在未有清楚瞭解測試的資料和

風險下接受測試，又或選擇不適合的測試項

目或方法等。測試結果應由具備遺傳學專業

資格的人士進行解釋，當中必須考慮接受測

試人士的個人及家族病歷，否則有可能會選

擇不恰當的治理方法。而以鍾醫生所知，現

時本港具備正規遺傳學訓練的人士並不多。

ACMG的聲明要求服務供應商就其採

用的測試方法的根據和醫學用途提供科學

證據和基礎數據，並以容易理解的方式向消

費者講解。鍾醫生指出，參考全基因組關聯

分析（genome wide association study）的

樣本需要，現時有不少基因測試期望達到的

效果，其實需要以起碼20萬個人的基因圖譜

和身體狀況的資料對比，才能得到較可靠的

機會率，但身體狀況可能因族群不同而有分

別，因此採用外地獲得的資料並不一定能為

本地人提供絕對可靠的DTC基因分析。

未必能確定是否患有某一疾病
根據ACMG和ESHG的建議，提供基因

測試的公司應向消費者清楚解釋基因測試

就其健康狀況能提供甚麼和不能提供甚麼

資料，例如不少DTC測試不能就會否患上某

一疾病提供確實的答案，只能評估患病風險

http://www.dh.gov.hk/tc_chi/main/main_cgs/main_cgs_sp_ghpp.html
http://www.dh.gov.hk/tc_chi/main/main_cgs/main_cgs_sp_ghpp.html
http://www.dh.gov.hk/tc_chi/main/main_cgs/main_cgs_sp_ghpp.html

